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Resumen

Objetivos: Exponer la presentacion clinica, aspectos genéticos e implicaciones familiares de la miopatia por
agregados tubulares (TAM).

Material y métodos: Presentacion de 3 casos clinicos pertenecientes a una misma familia.

Resultados: El caso indice es un varén de 43 afios que desde la infancia presentaba marcha en puntillas con
dificultad parala marcha en talones, parala flexo-extensién de ambos piesy para subir escaleras, asi como
intolerancia al gercicio. La exploracion neurol dgica evidenci6 una pupilaizquierda midtica arreactiva,

reflgj os osteotendinosos abolidos e hipertrofia gemelar con retraccién aquilea. Las pruebas complementarias
demostraron: linfopenia (970/uL), hiperCKemia (544 pg/dL) y aldolasa elevada (8,3 U/L), datos de miopatia
crénica en gastrocnemios en el electromiogramay atrofia muscular con infiltracion grasa en triceps braguial,
aductores y gastrocnemios en la resonancia magnética (RM). Asimismo, se diagnostico apnea obstructiva del
suefio con hipoventilacion alveolar. Las dos hijas del paciente, de 9 y 11 afios, presentaban clinica similar con
hiperCK emia, hipoparatiroidismo, hipocalcemiay RM con afectacion del compartimiento posterior de
extremidades inferiores. El estudio genético de los tres confirmo una mutacion en heterocigosis en el gen
ORAI1, asociado a TAM de herencia autosdmica dominante.

Conclusion: LaTAM vy el sindrome de Stormorken constituyen un continuo clinico caracterizado por
debilidad muscular progresivay mialgias, pudiendo asociarse atrombocitopeniay miosis. Su origen proviene
de mutaciones en los sistemas de amacenamiento del calcio celular. Por su patron de herencia autosdémico
dominante, puede tener implicaciones importantes en la descendencia. Un diagnostico temprano y manejo
especifico pueden mejorar la calidad de viday guiar el asesoramiento familiar.
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