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Resumen

Objetivos: Las miopatias relacionadas con mutaciones en ANO5 cursan con amplia variabilidad
fenotipica. Hasta ahora no existen estudios longitudinales de su evolucién con integraciéon de RM
muscular.

Material y métodos: Estudio observacional, longitudinal de pacientes con mutaciones bialélicas en
ANOD5 en un centro de referencia. Se analizaron patrones de afectacién muscular y evoluciéon en RM
(fibrosis en T1, brillos en STIR) en miembros inferiores y pelvis, correlacionando con variables
clinicas y genéticas (género, fenotipo y tipo de mutacién). Se evalud el valor predictivo de la
intensidad STIR sobre la progresién de fibrosis.

Resultados: Se estudiaron 29 pacientes (20 varones, edad media 39,8 afnos); 22 con mas de una
RM. El 16% de los pacientes presentaban debilidad muscular, 46% sintomas pseudometabdlicos y
38% hiperCKemia asintomatica. En la RM basal, 84% mostrd infiltracién grasa y 75% brillos en
STIR. La RM de seguimiento (media de 7 afios) evidencié progresion en el 95% de los casos. La
fibrosis fue mayor en pacientes con debilidad muscular, pero no diferencié entre los fenotipos
paucisintomaticos y asintomaticos. La tasa de progresion fue similar entre fenotipos. Las
hiperintensidades STIR predijeron progresion de fibrosis en 50% de los casos frente al 10% sin
STIR. No hubo diferencias significativas por género. Las mutaciones de pérdida de funcién se
asociaron con mayor fibrosis y progresion.

Conclusion: La RM permite detectar cambios subclinicos y monitorizar la progresiéon en
anoctaminopatias, pudiendo ser util como medida de resultado en ensayos clinicos. La presencia de
brillos en STIR se asoci6 con progresion de fibrosis. Las mutaciones de pérdida de funcion se
asociaron con mayor afectaciéon y progresion.
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