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Resumen

Objetivos: Revisar, identificar, describir aspectos clinicosy tratamientos de los pacientes con diagnostico de
miotonia no distrofica (MND) genéticamente confirmada (mutaciones en genes CLCN1 0 SCN4A) y de
pacientes con clinica compatible (genética pendiente), familiares directos de |os primeros, que se encuentren
en seguimiento en nuestro hospital.

Material y métodos: Andlisis retrospectivo de la historia clinica electronicay descripcion de los hallazgos.

Resultados: Hay registrados 9 pacientes con MND: 7 miotonias congénitas (MC) por CLCN1 (AD tipo
Thomsen n = 6, AR tipo Becker n = 1), 2 SCN4A fenotipo paramiotonia congénita (PMC). No constan
miotonias respondedoras a acetazolamida. Una paciente asiética (Becker). 6 pacientes varones. Edad media
47 (20-74) en CLCNL1, 23 (13-32) en SCN4A.. Larigidez muscular como sintoma mas frecuente (100%). 6/7
MC rigidez piernas (1/2 PMC). Dolor asociado en 2/2 PMC (3/7 MC). El 100% de MC con inicio de
sintomas en segunda década (primera 100% PMC). 100% de MC y PMC presentaban miotonia del agarre,
fendmeno de calentamiento en 4/6 de MC. Miotonia orbicular 50% PMC (17% MC). Miotonia paraddjica
manos 2/2 PMC (0/7 MC). Frio como precipitante de rigidez (3/7 MC, 2/2 PMC). Hipertrofia piernas 3/7 MC
(0/2 PMC). No complicaciones en gestaciones. Tratamiento: mexiletina2/2 PMCy 2/7 MC; otros 2/7 MC.

Conclusion: Las MND son canal opatias del musculo esquel ético con un solapamiento fenotipico importante
en las que la clasificacion genética esta sustituyendo ala clinica. En nuestro caso se encuentran unos datos
muy similares alos de laliteratura disponible. En algunos casos no disponemos de geneal ogias compl etas
(pacientes extranjeros, padres fallecidos, diagnosticos tardios sin familia accesible).
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