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Resumen

Objetivos: Describir los fenotipos relacionados con las anoctaminopatias. |dentificar factores relacionados
con lavariabilidad fenotipicay progresion.

Material y métodos: Estudio observacional, descriptivo, longitudinal, retrospectivo de pacientes con
anoctaminopatias en seguimiento en una Unidad de Enfermedades Neuromusculares. Se analizaron datos
clinicos, anadliticos, deimagen, EMG y patol dgicos.

Resultados: Veintiun pacientes, 81% hombres, edad media de debut 37,64 afios y seguimiento de 11,95 afios.
Lamayoria debutaron como hiperCK emia asintomética (42,9%) y paucisintomatica (38,1%); 19% con
debilidad. En el seguimiento, un tercio presento debilidad; €l resto, inicamente hiperCKemia. LaRM inicial
mostro infiltracion grasa muscular en 85,7% Yy en 94,1% en RM posterior. En la mayoriala afectacion en RM
progreso. El patron de RM fue caracteristico, afectando piernas incluso en asintométicos y progresando a
grupos proximales. Todos los pacientes presentaban hiperCK emia (312-11.200 U/l) y lamayoria, un EMG
miopético (55,6%). La biopsia mostré alteraciones con patron distréfico (46,7%) e inespecifico (53,3%). La
variante més frecuente fue ¢.191dupA (61,9%). L os pacientes con debilidad presentaron con mayor
frecuencia EMG miopaéticos, cambios distréficos y un mayor valor minimo de CK. Sin embargo, otras
variables como lamedia del valor de CK o € tipo de mutacion no se correlacionaron. Se analizara posible
correlacion con datos de RM.

Conclusion: Las anoctaminopatias son heterogéneas fenotipicay genotipicamente. Su curso es relativamente
benigno, pero 1/3 de los pacientes desarrollaron debilidad. LaRM es Util para detectar alteraciones,
reconocer un patron caracteristico y estudiar la progresion. Alteraciones en EMG, cambios distréficosy
mayor valor minimo de CK se relacionan con desarrollo de debilidad.
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