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Resumen

Objetivos: Los pacientes con variantes patogénicas en el gen LAMA2 pueden presentar afectacion cognitiva
en lainfancia, aungue la afectacion clinica en etapas posteriores esta por definir. En este trabajo describimos
la afectacion cognitiva de un paciente adulto con diagndstico genético de distrofia muscular relacionada con
LAMAZ2 (LAMA2-RDs).

Material y métodos. Descripcién de un caso clinico con evaluacién neuropsi col 6gica exhaustiva que recogia
mas de 30 indices de atencidn, memoria, percepcion, praxis, lengugje y funciones gjecutivas.

Resultados: Paciente de 36 afios con diagnostico genético de LAMA2-RDs heterocigoto compuesto para dos
variantes patogénicas (¢.819+2T>C y ¢.2963C>T, p.GIn988*). Es un paciente ambul ante, que presenta desde
su infancia debilidad en miembros y axial no progresiva, acompafiado de contracturasy escoliosissin
afectacion respiratoriani cardiaca. La RM muscular demostro afectacion simétrica de predominio en muslos.
El estudio de RM craneal demostré una afectacion de sustancia blanca subcortical, PET cerebral sin
evidenciarse alteraciones del metabolismo en otras areas corticales. El perfil neuropsicol 6gico mostré
funciones posrolandicas (percepcion, praxis, comprension verbal, memoria episodicay semantica)
preservadas. Sin embargo, algunas de las funciones prefrontal es (panificacion, flexibilidad cognitiva, fluidez
verbal) se encontraban significativamente alteradas.

Conclusion: A pesar de la extensa af ectacion de sustancia blanca mostrada por laRM, el perfil

neuropsicol 6gico de la afectacion cerebral en pacientes adultos con DMRL 2 puede no mostrar un
compromiso generalizado de las funciones cognitivo-gecutivas, y apreciarse solo un compromiso selectivo
por las funciones gjecutivas.
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