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Resumen

Objetivos: Las mutaciones en el gen heat shock protein family B (small) member 1 (HSPB1) se asocian con
unaforma de neuropatia motora distal hereditaria, con la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2F, con
miopatias distales y enfermedad de motoneurona que pueden presentarse con un fenotipo de debilidad distal
comun a otras enfermedades neuromuscul ares. El objetivo es estudiar el patron de afectacion en RM
muscular relacionada con HSPB1 y valorar si se correlaciona con aspectos clinicos.

Material y métodos. Estudio retrospectivo de una cohorte de 18 pacientes con mutaciones en HSPB1
analizando datos demograficos, clinicosy de RM muscular. Se estudi6 el grado de infiltracion grasa en cada
musculo mediante escala Mercuri modificada en secuencias T1 de miembros inferiores, la presencia de
brillosen STIR y la existencia de gradiente disto-proximal de afectacion.

Resultados: Se estudiaron 18 pacientes con edad media 47 afos, tiempo de evolucién medio 6,5 afiosy
diferentes estadios funcionales por escala CMTES (2 asintomaticos, 8 leves, 7 moderadosy 1 grave). El
patron de afectacion muscular en RM fue homogeéneo con afectaciOn precoz de muscul atura de pies, seguida
de piernas (compartimento posterior profundo y superficial) y en menor medida de muslos (posterior)/pelvis.
Se observaron brillos en STIR en & 89%. La gravedad de afectacién muscular en RM se correlaciond con el
estadio funcional en la mayoria de pacientes.

Conclusion: LaRM muscular es de utilidad en €l diagndstico de neuropatias asociadas a HSBP1 mostrando
un patron caracteristico, aungque no especifico.
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