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Resumen

Objetivos: Identificar las miopatias de origen genético en un departamento de salud. Identificar las
alteraciones genéticas presentes en |os pacientes afectos.

Material y métodos: Se realizo un estudio observacional prospectivo de 136 pacientes afectos de miopatias en
un departamento de salud. Se recogieron variables demogréficas (edad y sexo), clinicas (inicio delaclinica,
clinicatipica, resultados de pruebas complementarias), genéticas y de morbimortalidad (af ectacidn cardio-
respiratoriay mortalidad) de |os pacientes seleccionados. L os datos fueron analizados mediante el software
estadistico R.

Resultados: Laedad media de los casos fue de 51,81 + 17,10 afios sin preferencia por sexos (p 0,747).
Observamos un 58,33% de |os casos de etiol ogia genética, un 9,85% de causa adquiriday un 31,8% de causa
desconocida. La prevaencia global de miopatias en e departamento fue de 47,05 casos por 100.000
habitantes (1C95%: 39,52-55,98). La mortalidad global de 2015 a 2020 fue del 2,94% (I1C95%: 0,95-7,82).

L as técni cas de diagndstico molecular solicitadas mostraron alteraciones en el 70,41% de los casos, siendo la
alteracion genética mas prevalente la expansion de CTG en el gen DMPK (presente en 21 pacientes afectos
de DM1).

Conclusion: La prevalenciaen el departamento de salud estudiado, es algo mayor alo esperado en e resto
del mundo y similar a otros estudios recientes realizados en Espafia. Es posible que la prevalencia de
miopatias sea mayor de lo que se creia 0 esté aumentando. L as diferentes técnicas de diagndstico genético
son fundamentales en lamejor caracterizacion de las miopatias.
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