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Resumen

Objetivos: La miopatia de Bethlem es un trastorno con una baja prevalencia ( 1/1.000.000 habitantes), de
herencia autosdmica dominante (AD) o recesiva, causada por mutaciones en genes codificadores de las
subunidades del coldgeno tipo VI (COL6A1, COL6A2, COL6A3). Los sintomas suelen manifestarse en la
primera 0 segunda década de la vida con debilidad muscular progresivay, ocasionalmente, con contracturas
muscul ares.

Material y métodos: Varén de 31 afios con hitos del desarrollo normales hasta los 2 afios, momento en el que
experimento dificultades para caminar, adoptando posturas andmalas y necesitando dos apoyos para caminar.
A lo largo de los afios, progresd hacia tetraparesia con restriccion para extender completamente el codo,
amiotrofia en ambas extremidades inferiores, reflejos osteotendinosos abolidos globalmente y sin déficit
sensitivo.

Resultados: Analitica: creatina quinasa elevada, lactico normal. RM cerebral: normal. Estudio
neurofisiol6gico: hallazgos seudomiopéticos, signos de denervacion neurdgena cronica. Biopsia muscular:
leves alteraciones de etiologia posiblemente distrofica. Inmunohistoquimica de alfa-distroglicano, colageno
IV y disferlina: normal. Estudio genético de atrofia muscular espinal: normal. Estudio ampliado para
enfermedades musculares: portador en heterocigosis de variante NM-001848.2:¢.1056+1G>A en gen
COLG6A1, asociada a una colagenopatia COL 6, correspondiente a miopatia de Bethlem, fenotipo intermedio.

Conclusion: El avance de las técnicas de deteccidn de mutaciones genéticas ha permitido laidentificacion de
patol ogias previamente desconocidas o subdiagnosticadas. Este caso ilustra dicho progreso, evidenciando
como después de més de 20 afios desde el inicio de la presentacion clinica se logro establecer € diagnéstico
de miopatia de Bethlem, una colagenopatia COL6A 1, destacando laimportancia de | as tecnol ogias genéticas
contemporaneas en |la elucidacion de enfermedades poco comunes.
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