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Sobrecarga del cuidador y distrofia miotónica de 
Steinert tipo 1 / Caregiver overload and Steinert 
myotonic dystrophy type 1 
 
Oyola Valdizán, Carlos Erick; Camejo León, Zoilo 
Ezequiel; Pita Rodríguez, Mariana; Zaldivar Vaillant, 
Tatiana.  
 
Rev. cuba. invest. bioméd ; 40(4) dic. 2021. ilus, tab 
 
Introducción: 
La distrofia miotónica tipo 1 es la distrofia muscular más 
frecuente a nivel mundial. Progresa lentamente llevando 
al paciente a la pérdida de autonomía lo que implica la 
necesidad del cuidador, quien, con frecuencia, también 
padece la enfermedad. El síndrome de sobrecarga, 
desgaste o burnout, término en inglés muy utilizado en 
la bibliografía médica, se ha descrito en los últimos años 
para los cuidadores y es el desgaste emocional una 
de sus particularidades. 
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Carta científica 
Efectos cardiovasculares de la mexiletina para el 
tratamiento de la miotonía en ladistrofia miotónica 
tipo 1 Efectos cardiovasculares de la mexiletina para 
el tratamiento de la miotonía en la distrofia 
miotónica tipo 1 
  
Revista Española de Cardiología 
Vol. 74, número 11, noviembre 2021, Págs. 986-987 
Rafael Salguero-Bodes, Aníbal Ruiz-Curiel, Fernando 
Arribas-Ynsaurriaga 
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Análisis clínico, miopatológico y genético de 20 
pacientes con miotonía no distrófica 
Quanquan Wang 1, 2 , Zhe Zhao 1 , Hongrui Shen 1 , Qi 
Bing 1 , Nan Li 1 , Jing Hu 1, * 
 
Neurol frontal, 8 de marzo de 2022; 13: 830707. 
 
Introducción 
Las miotonías no distróficas (NDM) son canalopatías 
iónicas del músculo esquelético causadas por 
mutaciones en CLCN1 o SCN4A. Este estudio tuvo 
como objetivo describir el análisis clínico, miopatológico 
y genético de las NDM en una gran cohorte china. 
 
Métodos 
Revisamos las manifestaciones clínicas, resultados de 
laboratorio, electrocardiograma, electromiografía, 
biopsia muscular, análisis genético, tratamiento y 
seguimiento de 20 pacientes (de 18 familias) con NDM. 
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Article 
Congenital myotonia. Incidence and presentation of a 
series of cases | Miotonía congénita. Incidencia y 
presentación de una serie de casos 
 
Martos-Lirio, M.F., Calvo-Medina, R., Ruiz-García, C., 
Ramos-Fernández, J.M. 
 
Revista de Neurología, 76(4), pp. 147–150, 2023 
 
Introduction 
Myotonia congenita is the most common form of genetic 
myotonia and is caused by mutations in the CLCN1 
gene. It can be inherited in an autosomal dominant or 
recessive manner. We present a series of cases to 
update its incidence in our environment, to describe its 
phenotype in relation to the genotype found, and we also 
review the mutations found, among which we provide a 
new, undescribed alteration. Cases report. The medical 
records of patients with a diagnosis of congenital 
myotonia studied and followed up in the pediatric 
neurology section in a tertiary hospital between the years 
2015-2020 were reviewed. Demographic variables (age, 
sex), disease course (age of onset, symptoms and signs, 
time elapsed until diagnosis, clinical evolution), family 
history and evaluation of response to treatment were 
collected. 
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