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Resumen

Objetivos: Ladistrofiamuscular de Emery-Dreifuss (EDMD) se caracteriza por debilidad muscular,
contracturas y cardiomiopatia. Esta causada por mutaciones en los genes LMNA, EMD, SYNEL, SYNE2,
FHL1, TMEM43, SUN1, SUN2y TTN, siendo los dos primeros |os mas frecuentes. Aunque las mutaciones
en LMNA frecuentemente se pueden manifestar como una cardiomiopatia dilatada con trastornos de
conduccién sin compromiso muscular esquel ético evidente, € fenotipo en las mutaciones de EMD es menos
conocido. Presentamos una cohorte de pacientes con EDMD con afectacion cardiaca aislada debido auna
nueva mutacion en el gen EMD.

Material y métodos. Estudio retrospectivo observacional de datos clinicosy genéticos de 21 pacientes con
EDMD de Tenerife, una poblacion no caracterizada previamente.

Resultados: Se incluyeron 21 varones de 10 familias distintas, con edad media de 45,9 afios (rango 16-61).
En el 95,2%, existian antecedentes familiares de cardiopatia. Todos ellos presentaron una miocardiopatia
dilataday solo 3 pacientes (14,3%) tuvieron debilidad muscular leve o contracturas asociadas. Ocho sujetos
habian precisado trasplante cardiaco a una edad media de 39,5 afios (rango 36-49). La biopsia muscular
realizada en 9 pacientes mostré cambios miopaticos con ausencia de expresion de emerina por
inmunofluorescencia. Todos |os pacientes portaban la mutacion ¢.77TA>C, p.Va26Ala en hemicigosis para
el gen EMD.

Conclusion: Lamayoria de los pacientes afectados por EDMD con lavariante c.77TA>C, p.Va26Alaen €
gen EMD, presentaron miocardiopatia dilatada sin debilidad muscular y/o contracturas asociadas. La
descripcion detallada de esta poblacion amplia el espectro clinico dela DMED vy sugiere la existencia de un
posible efecto fundador en esta poblacion.
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