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20002 - HiperCkemiafamiliar secundaria a mutacion en gen ANO5S
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Resumen

Objetivos: La hiperCKemia asintomatica es un motivo de consulta frecuente en la unidad de neuromuscular.
L as causas de hiperCKemia son muy variadas incluyendo distintas miopatias hereditarias. Entre ellas se
encuentra la anoctaminopatia causada por mutaciones en el gen ANO5. Mutaciones recesivas en dicho gen
son causantes de un espectro fenotipico amplio que incluye la distrofia de cinturas LGMD2L, la miopatia de
Miyoshi tipo 3y la hiperCKemiaaislada o con intolerancia al gercicio.

Material y métodos: Unafamiliaen laque el padre de 70 afios tiene la variante, dos de sus hijas son sanasy
laotra de 42 afnos es portadora heterocigota de la enfermedad (autosémica dominante).

Resultados: Se presenta dos casos de evolucion similar, con historia de afios de evolucion de cifras elevadas
de CK detectadas en analiticas rutinarias (en torno a 600 U/I). Ambos referian intoleranciaal gercicio fisico
y molestias en extremidades tras realizarlo. Laexploracion eranormal. Labiopsiamuscular de la hijarevel6
necrosis aislada sin otras ateraciones del patrén inmunohistoquimico. En el estudio de ENG/EMG
aparecieron datos de afectacion miopética inespecificay en el estudio genético se confirma que es portadora
heterocigota de | as variantes patogénicas ¢.191dup (p.N64Kfs* 15) y ¢.692G>T (p.G231V) en el gen ANO5).

Conclusion: Estamos continuamente descubriendo el espectro de esta patologia. Conocer mejor el panel
genético y poder realizar un diagnostico anticipado nos ayudaria en el tratamiento, prevencion y consejo
genético. Ademas, seriainteresante incluir la secuenciacion del panel de genes en el algoritmo de
hiperCKemia, sobre todo si tenemos una sospecha de miopatia subyacente.
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