Neurology Perspectives. 2024;4(S1):801

Neurology perspectives

21437 - BEZAFIBRATO COMO OPCION TERAPEUTICA EN LA MIOPATIA
METABOLICA POR DEFICIT DE CPT-11. A PROPOSITO DE UN CASO
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Resumen

Objetivos: La miopatia por déficit de carnitina palmitoiltransferasall (CPT-11) es un tipo de miopatia causada
por alteracion en el metabolismo de los acidos grasos. El bezafibrato ha demostrado su utilidad en casos
aislados de pacientes con miopatias metabdlicas por mutaciones en CPT-11. Se reportala eficacia del
tratamiento con bezafibrato en un varén de 23 afios de edad afecto de esta entidad.

Material y métodos: Andlisis de lahistoria clinicay descripcion de caracteristicas clinicas, genéticasy de
respuesta a tratamiento.

Resultados: Un vardn de 23 afos de edad es referido a nuestra unidad por episodios de rabdomidlisis de
repeticion en el contexto de gjercicios aerdbicos prolongados, € ayuno prolongado o procesos febriles. El
estudio genético mostro las mutaciones ¢.338C>T (p.Serl13Leu) y ¢.190T>C (p.Tyr64His) en heterocigosis
compuesta en el gen CPT-11. Desde que debuté la enfermedad alos 19 afios, € paciente presentaba una
intolerancia al gjercicio y episodios de rabdomidlisis frecuentes, casi semanales, con 2-3 ingresos
hospitalarios desde el diagnéstico. Se indicaron recomendaciones dietéticasy sobre el gjercicio con mejoria
parcial delos sintomasy se comenzo tratamiento con bezafibrato 200 mg cada 24 horas, logrando reducir a
un episodio rabdomidlisis cada 3 meses. Tras aumentar la dosis a 200 mg cada 12 horas el paciente ha
permanecido 6 meses sin nuevos episodios de rabdomidlisis, con unamejoriade latoleranciaa gercicioy
calidad de vida.

Conclusion: El bezafibrato puede constituir una alternativa terapéutica en los pacientes af ectos de miopatias
metabdlicas por déficit de CPT-II.
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