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Resumen

Objetivos: Analizar los resultados del estudio genético de pacientes con hiperCKemia
asintométi ca/paucisintoméatica val orados en un centro hospital ario espafiol de tercer nivel.

Material y métodos. Se revisaron las historias clinicas de pacientes derivados a la Unidad de Neuromuscular
o Neuropediatria por hiperCK emia asintométi ca/pauci sintométi ca en quienes se hubiera realizado estudio
genético, desde el afio 2018 hasta el presente. Se incluyeron aguellos en quienes se hubieran realizado
andlisis de deleciones/duplicaciones del gen DMD, andlisis de expansién de tripletes del gen DMPK 'y
analisis de un panel de genes asociados a hiperCKemia.

Resultados: Seincluyeron 30 pacientes (11 mujeres, edad en primera eval uacion por
Neurologia/Neuropediatria: 15-61 afios). En 6 casos se alcanzo6 un diagnoéstico molecular (20%); el resto de
los pacientes presentaron: variantes patogénicas con posible asociacion a hiperCK (2; 6,7%), variantes
patogénicas que no justificaban € fenotipo (4; 13,3%), variantes de significado incierto (5; 16,7%) o estudio
negativo (13; 43,3%). En los pacientes con diagnostico molecular definitivo, el gen més frecuente fue ANO5
(5 casos), seguido de PABPN1; alaanamnesis dirigida, solo uno de ellos era estrictamente asintomatico,
siendo el sintoma més frecuente las mialgias.

Conclusion: En esta serie de 30 pacientes con hiperCK emia asintométi ca/pauci sintomati ca eval uados
mediante un protocolo de estudio genético definido, se alcanzé un diagnéstico molecular en € 20% de los
casos, siendo el gen maés frecuentemente involucrado ANOS5, 1o que respalda la utilidad diagndstica de este
tipo de evaluaciones.
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