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La distrofia muscular oculofarin-
gea es una enfermedad autosomica
dominante que debuta en la 5 6 62
década de vida por una ptosis
rapidamente asociada a una
disfagia. Durante la evolucion, los
musculos proximales de las
extremidades pueden volverse
deficitarios confinando, muy
raramente, a la persona a la silla de
ruedas.

La confirmacion diagndstica se
basa en la existencia, en la biopsia
muscular, de inclusiones filamen-
tosas en los nacleos de las fibras
musculares esqueléticas, caracte-
risticas de la enfermedad. La
enfermedad evoluciona inexorable-
mente hacia el agravamiento lento
de las molestias funcionales. Las
complicaciones de los trastornos
de la deglucién (falsas vias,
neumopatias de la deglucion,
adelgazamiento, desnutricion, in-
cluso caquexia) determinan el
pronostico.

Los dispositivos anti-ptosis, los
consejos dietéticos y la reeduca-
cion limitan las molestias
funcionales. La cirugia funcional
(anti-ptosis, miotomia cricofarin-
gea) es eficaz. Una gastrostomia o
una Yyeyunostomia para la
alimentacion son necesarias
cuando la gravedad de los
trastornos de la deglucion pone en
juego el pronostico vital.



Aparato
respi-
ratorio

F. Tomeé (INSERM U 153)

SIGNOS SINTOMAS

ecaida de los parpados

edisminucién de la motilidad
ocular

edificultad para tragar los alimentos
solidos y después los liquidos
eesfuerzos de deglucion maultiples en
cada bocado

epérdida de peso

eregurgitaciones faringoorales o
faringonasales

edisfonia

edificultades de la marcha,
para levantarse de una silla,
para levantar los brazos, para
llevar cargas

eafectacion tardia de los mus-
culos del cuello

ot0S y expectoracion
ofiebre, disnea

Distrofia
muscular

EXPLORAR

emedir la intensidad de la ptosis, cons-
tante y generalmente reveladora
eevaluar la funcion del masculo eleva-
dor del parpado superior, del masculo
frontal

everificar la persistencia del signo de
Charles Bell

edisfagia : siempre asociada a la ptosis
(afectacion de los musculos constrictores
de la faringe y del EES(1)

eestasis salival

efalsas vias, neumopatias de inhalacion
eafectacion de la musculatura laringea
edéficit y atrofia de la lengua
eafectacion de los musculos maseteros
y de otros musculos faciales

eneumopatia de inhalacion

eagravamiento de los trastornos de la
deglucion

Distrofia muscular
oculofaringea. Dispositivo

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

*EMG, biopsia muscular
(ver aparato locomotor)
eEvaluacion oftalmoldgica

epesar en cada consulta
etransito baritado con cineradiografia (radiocine) : estu-
dio morfolégico y funcional de la deglucion

emanometria de la faringe y del EES(1) : estudio de las
presiones durante la deglucion

ofibroscopia de la unidn faringolaringea durante la de-
glucion : evaluacion de la calidad de la propulsion farin-
gea

¢EMG : trazados miopéticos difusos
eBiopsia muscular : alteraciones distréficas, vacuo-
las bordeadas, filamentos intranucleares especificos

eRadiografia pulmonar: sindrome de condensacion en la
pirdmide basal derecha o segmento de Nelson

oculofaringea.
Microscopio
optico.

Corte transversal

que muestra una fibra
atrofiada angular

que contiene dos
vacuolas bordeadas.
X600

Distrofia muscular oculofaringea. Micrografia
electrénica
Filamentos intranucleares especificos.

Situados en los nlcleos, estos filamentos son
rectilineos, sin ramificaciones, de una longitud que
alcanza 0,25 um, de un didmetro exterior de 8,5 nm e
interior de 3 nm. A veces tienen estrias con una
periodicidad de 7 a 7,5 nm. Estn orientados en todas
direcciones, pero cuando son numerosos, se disponen
voluntariamente en empalizada

X100.000

anti-ptosis de muelle.
El ajuste del estribo, realizado
por un oOptico, debe ser preciso,

especialmente para respetar el
equilibrio entre la  fuerza

muscular y la tension del muelle.

A. Goussiaume



Compensar la caida del parpado

superior

Cirugia funcional

Adaptar la alimentacion y dar
consejos dietéticos

Reeducar la deglucion

Limitar falsas vias

Correccion de la disfagia

Paliar las dificultades de la

deglucion

Mantener recorrido articular y

prevenir las
deformaciones

Asegurar la mejor autonomia posi-

ble

Tratamiento etioldgico

A. Goussiaume

ORIENTACIONES TERAPEUTICAS

Esparadrapo (riesgo de queratitis) e dispositivos anti-ptosis (riesgo de queratitis) o de muelle «
cristales esclerosos

Segun la importancia de la ptosis, de la calidad de los musculos elevadores de los parpados supe-
riores y frontales : reseccion del elevador del parpado superior, avance de la aponeurosis del parpa-
do, suspension del parpado superior

al masculo frontal.

Modificar la textura de los alimentos e respeto del equilibrio alimenticio ¢ fraccionamiento de las
comidas

Informar al paciente de los mecanismos de la deglucién ¢ mejorar la instalacion durante las comi-

das (entorno
tranquilo, posicion sentada ligeramente inclinada hacia delante,...)  tomar bocados pequefios (una

cucharadita de

café o media cucharada sopera) ¢ “pensar en tragar”

Vaciado de la laringe mediante una expectoracion eficaz « aprendizaje por el entorno de la manio-
bra de

Heimlich (2)

Miotomia cricofaringea

Fisioterapia

Asiento elevador, ayudas técnicas, silla de ruedas eléctrica, ...

Antibioterapia » mejorar los trastornos de la deglucion ( ver O.R.L.)



CONSEJO GENETICO :

Wl a distrofia muscular oculofaringea
es una enfermedad hereditaria de
transmision autosémica dominante. El
gen causante esta localizado en el bra-
zo largo del cromosoma 14 en 14q11.2-
qls.

EDirigirse a una consulta de consejo
genético.

Si usted es médico, fisioterapeuta, ergoterapeuta, enfermera,
profesional del sector médico-social,

LE ENVIAREMOS,

SI ASI LO SOLICITA:
M| as coordenadas de los equipos espe-
cializados mas proximos a su lugar de
ejercicio.
BFichas técnicas actualizadas sobre las
enfermedades neuromusculares.
Bl a clasificacion actualizada de las
enfermedades neuromusculares.
BE| Boletin de infor-
macion médica sobre las enfermedades
neuromusculares.
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