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Resumen

Objetivos: Identificar y describir nuevas variantes genéticas de interés en fenotipos de miopatias dentro de la
préctica clinica habitual. Completar estudios de segregacion y funcionalidad.

Material y métodos: Durante la préactica clinica habitual se identificaron diferentes casos con variantes
genéticas no descritas previamente en ninguna base de datos. Se emplearon los criterios de laACMG parala
interpretacion de las variantes. Se ofrecio y se completd estudio de segregacion de dichos casos. Se
recopilaron datos clinicos, biogréficosy genéticos de interés.

Resultados: Seidentificé un caso indice afecto de MFM5 con una variante genética previamente no descrita
en el gen FLNC, clasificada como VUS: 755C>T; p.(Thr252l1e). Esta misma variante se identifico en lahija
del caso indice, que también se encuentra sintomaticay no se encontrd en la hermanadel caso
indice(asintomatica). Se identifico en una paciente afecta de enfermedad de Thomsen portadora en
heterocigosis de lavariante c.712A>T; p.(11e238Phe) en el gen CLCN1, variante previamente no descrita.
Dichavariante seidentificé en su hija, también afecta. Se identifico lavariante ¢.1131+1delG del gen
SMCHD1 en 2 pacientes heterocigotos de familias diferentes con fenotipo DFEH-2. Parala variante
SMCHD1 NM_015295,2 ¢.1131+1del G no se haidentificado cambio de aminoécido, pero ocasiona una
variante nulaen el gen SMCHD1 que predice como patogénica segun los criterios de laACMG. Se ha
ofrecido a ambos pacientes compl etar estudio de segregacion familiar.

Conclusion: Las variantes previamente descritas son probablemente patogénicas y causantes del cuadro
nosol 6gico de dichos pacientes. L os estudios genéticos son fundamentales parala mejor caracterizacion de
enfermedades genéticas.
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