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Resumen

Objetivos: Presentar el caso clinico de un paciente con un sindrome miasténico congénito (SMC) por
mutacion en el gen RAPSN.

Materia y métodos: Los SMC son un grupo heterogéneo de trastornos neuromuscul ares ocasionados por
defectos genéticos que afectan ala transmision neuromuscular, desencadenando un cuadro de fatigabilidad
muscular de inicio generalmente precoz, con un curso y gravedad variable segin la mutacion. El diagnostico
en muchos casos suele ser tardio debido a la confusién con otras entidades, como la miastenia gravis
seronegativa o |as miopatias congénitas, entre otras.

Resultados: Varén de 43 afios, con obesidad y patologia psiquidtrica, consulta por cansancio persistente
desde los 16 afios. A la exploracion Unicamente presenta ptosis bilateral con leve fatigabilidad, sin debilidad
por balances ni fatigabilidad en extremidades. Durante el proceso se realizaron multiples estudios sin obtener
resultados concluyentes, entre otros: anticuerpos negativos, el ectromiografia-neurografia (EMG-ENG),
incluyendo repetitiva, anodina, biopsia muscular inespecificay estudio de miopatias negativo. Se hace prueba
terapéutica con inhibidores de la acetil colinesterasa (A ChE) observando una mejoria clinica, no asi con
corticoterapiae IglV. Finalmente, ante curso clinico, se amplié estudio con secuenciacion del exoma clinico
dirigido alos SMC, revelando una mutacion en el gen RAPSN (variante ¢.264C>A en homocigosis,
clasificada como patogénica).

Conclusion: El SMC por mutacion del gen RAPSN consiste en un defecto postsinéptico de la transmision
neuromuscular, suponiendo entre 15-20% de todos los casos de SMC. La mayoria presenta un inicio precoz,
aungue unos pocos debutan siendo adol escentes/adultos con formas leves-moderadas de debilidad proximal
de extremidades y ptosis fluctuante que mejora con inhibidores de AChE y 3,4-DAP.
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