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19725 - Las mutaciones del gen de la peptidasa de la cifoescoliosis (KY) son una causarara
de neuromiopatia distal tempranay con un fenotipo peculiar

Muelas Gomez, N.1: Marti, P.2; Portela Sanchez, S2; Carretero, L.2: Azorin, 1.2: Poyatos, J.2: Svera, RL: Vilchez, R2: Vilchez
Padilla, J.2

lUnidad de Enfermedades Neuromusculares. Hospital Universitari i Politécnic La Fe; 2Unidad de Enfermedades Neuromusculares.
Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe.

Resumen

Objetivos: Mutaciones en KY se han relacionado con la miopatia miofibrilar-7 y paraplejia espastica
hereditaria, pero no con procesos neuromiopaticos, donde se implican otros genes como VCP, MATR3 0
HSPB1.

Material y métodos: Estudio de un paciente con neuromiopatia secundaria a mutaciones en K, describiendo
su fenotipo para ayudar a caracterizar mejor esta entidad.

Resultados: Hombre de 58 afios con alteraciones de lamarchay retraccion aguilea desde lainfancia.
Consultaen la edad adulta por debilidad muscular progresiva con dificultades para caminar y subir escaleras.
Tenia antecedentes de displasia fibrosa multiple y lumbalgia. Mostraba debilidad principal mente en muascul os
distales de las piernas, tronco, axial y multiples retracciones, que incluian raquis rigido junto con escoliosis y
deformidades en los pies (cavos y dedos en martillo). Destacaba una atrofia de piernasy muslos de
predominio distal, abolicién de reflejos aquileos y marcha con estepaje y basculacion pélvica. Los niveles
CK séricaeran normales. Presentaba un patrén el ectromiografico neuromiopético, sin actividad espontanea.

L as conducciones nerviosas motoras mostraron disminucion de su amplitud en los sitios de estimulacion
distal de las piernas, siendo las conducciones sensitivas normales. Asociaba una af ectacion respiratoria
restrictiva. La resonancia magnética muscular constaté la afectacion grave axia y de tronco, del
compartimento posterior de las piernas, sartorios y otros musculos del muslo. Unabiopsiadel tibial anterior
mostro rasgos miopaticos y desorganizacion miofibrilar. Se detect6 una variante homocigota p.Argl87Cys en
KY en el andlisis del exoma.

Conclusion: El gen KY se relaciona con una neuromiopatiararadeinicio infantil y fenotipo caracteristico.
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