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Resumen

Objetivos: Los sindromes miasténicos congénitos son trastornos de la unién neuromuscular de aparicion en
edades tempranas, progresivosy determinados por alteraciones genéticas diversas que pueden afectar anivel
presindptico, placaterminal o postsindptico. En ciertos subtipos, |a piridostigmina puede producir un
empeoramiento clinico, presentando mejoria clinica con farmacos de uso comun como salbutamol o
fluoxetina.

Material y métodos. Presentamos el caso clinico de una paciente que comienza ala edad de 8 afios con un
cuadro deintoleranciaa gercicio, avanzando progresivamente hacia una debilidad de miembros superiores,
ptosis bilateral y facies miopética. En el ENMG se observa un patron miopético global de predominio facial
y en cintura escapular. En la biopsia muscular se objetivairregularidad en lared intermiofibrilar, fibras
apolilladas con dos coresy ausenciatotal de diferenciacion por tipos de fibras (1 y I1).

Resultados: Como diagnostico diferencial se valoré distrofia de cinturas, distrofia oculofaringea o
enfermedad de Steinert, entre otros. Sin embargo, el estudio genético confirmé la presencia de dos variantes
patogénicas en el gen DOK7 (miastenia congénitatipo 10). Ante dicho hallazgo se inicia tratamiento con
salbutamol oral, obteniendo una excel ente respuesta clinica de forma mantenida (actualmente 18 meses de
seguimiento postratamiento).

Conclusion: Esimportante realizar estudio genético en los casos de miopatias o distrofiasdeinicio en la
infancia, pues segun la variante genética patogénica pueden existir tratamientos dirigidos eficaces, accesibles
y baratos. Aungue la mayor parte de |os casos son de inicio neonatal 0 muy precoz y més graves, existen
formas leves con inicio en la edad adulta.
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