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anamnesis dirigida refiere torpeza en extremidades desde siempre re-
lacionadas con problemas de columna vertebral. La exploracion mues-
tra disartria y voz nasal, con fatigabilidad y debilidad facial periférica
bilateral, paresia en musculos flexores del cuello y en cintura escapu-
lar y pélvica, sin fatigabilidad con atrofia simétrica y marcha con ras-
gos miopaticos.

Resultados: En los estudios analiticos destacar CPK 246 U/L y anticuer-
pos antirreceptor de acetilcolina (AChR) positivos. Estimulacion repe-
titiva en orbicular y ABDV con caida de la amplitud un 25% y EMG
normal. RM cerebral y TAC toracico normales. Test de edrofonio no
concluyente. Con la sospecha de MG bulbar se instaura tratamiento
especifico presentando mejoria progresiva hasta la resolucién comple-
ta. Ante la presencia de datos sugestivos de miopatia en la explora-
cion, se solicita estudio genético de FSHMD confirmando el diagnostico.
Conclusién: La coexistencia de FSHMD y MG es infrecuente, con pocos
casos reportados en la literatura. Existen casos de AChR en otras mio-
patias genéticas. ELl proceso que conlleva a MG en una FSHMD es des-
conocido. Se sugiere la posibilidad de un mecanismo inmune en FSHMD,
la degeneracion muscular actuaria como trigger para la produccion de
AChR y manifestar una MG en sujetos predispuestos a enfermedades
autoinmunes. Importante incluir la MG en el diagnoéstico diferencial
cuando aparecen sintomas inusuales en la FSHMD.

21181. RESONANCIA MUSCULAR COMO HERRAMIENTA
DIAGNOSTICA EN LA ENFERMEDAD DE EMERY-DREIFUSS: A
RAIZ DE UN CASO

Albajar Gomez, |."; Nuiez Manjarres, G.'; Iruzubieta Agudo, P.’;
Lopez Moreno, Y.2; Bernabeu Follana, A.%; Escobar Padilla, A.";
Lijeron Farel, S."; Alvarez Agoues, K."; Ayuso Garcia, D.'; Fernandez
Torrén, R."; Maneiro Vicente, M."; Olasagasti Calzacorta, V.'; Lopez
de Munain Arregui, A."; Croitoru, I."; Saez Villaverde, R.4; Poza Aldea,
J.%; Alustiza Echeverria, J.®

'Servicio de Neurologia. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea;
2Servicio de Neurologia. Hospital Regional Universitario de Mdlaga;
3Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Son Espases; “Servicio
de Neurogenética. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea; *Servicio de
Radiologia. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea.

Objetivos: Presentar un caso de enfermedad de Emery-Dreifuss con
una mutacion no descrita, destacando la resonancia muscular como
herramienta diagnostica.

Material y métodos: Caso clinico.

Resultados: Vardon de 28 aios, natural de Tanger, consulta por debili-
dad muscular y retraccion tendinosa progresiva desde los 24 afos.
Antecedentes familiares de retracciones tendinosas en dos hermanos
y dos primos varones. Fenotipicamente presenta flexion cervical, fle-
xion de codos 70°/60°, hiperlordosis con genu recurvatum y retraccion
aquilea bilateral con anquilosis quirdrgica. Debilidad en miembros su-
periores y amiotrofia distal con hipertrofia glitea compensadora en
miembros inferiores. En resonancia muscular presenta infiltracion gra-
sa bilateral y simétrica mayor de 75% en tibial anterior, extensor largo
de los dedos, peroneo largo, soleo, gemelo interno, isquiotibiales,
aductor mayor, paravertebrales, serratos anteriores y supraespinoso
derecho; 50-75% en gliteos medianos, dorsal ancho, deltoides derecho
y biceps; 25% en gemelo externo, vastos interno, externo e intermedio,
glUteos menor y mayor, subescapular, infraespinoso y triceps. STIR y
estructuras tendinosas sin alteraciones. La afectacion del peroneo se
asocia a mutacion en EMD, siendo Gtil para distinguirlo de LMNA.
Sospechando Emery-Dreifuss buscamos cardiopatia asintomatica, ob-
jetivando en resonancia cardiaca una hendidura miocardica septal y
realizando controles estrechos hasta la implantacion de un DAI por
trastorno de la conduccion. El estudio genético detecta en heterocigo-
sis una mutacion frameshift en exon 4 gen EMD (p.Ala116Glyfs*13) no
descrita, probablemente patogénica.

Conclusién: Presentamos un caso de Emery-Dreifuss por una mutacion
no descrita previamente. Destacamos como biomarcador el patron de
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afectacion en resonancia muscular, que ante sindromes compatibles nos
orienta en la busqueda de complicaciones graves como cardiopatia.
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Objetivos: Presentar un patron de herencia poco frecuente en la mio-
patia de Bethlem a propdsito de un caso clinico. Esta patologia tiene
una baja prevalencia (< 1/1.000.000 habitantes) y mayoritariamente
es autosomica dominante. Esta caracterizada por la presencia de de-
bilidad proximal y contracturas a nivel distal, asociando con frecuencia
alteraciones cutaneas. La hiperlaxitud y la insuficiencia respiratoria
son poco frecuentes. Los sintomas suelen aparecer en la primera o
segunda década de la vida.

Material y métodos: Mujer de 50 afios con un hijo de 5 afios diagnos-
ticado de distrofia muscular de Bethlem. El hijo presenta la mutacion
c.1712A>C en el gen COL6A1. La mujer se encuentra asintomatica,
pero es portadora en heterocigosis de la misma variante c.1712A>C en
el gen COL6A1. El estudio electromiografico esta dentro de la norma-
lidad, al igual que la exploracion neurologica.

Resultados: La ausencia de sintomas en la madre, a pesar de ser por-
tadora de la misma mutacion que su hijo, plantea dudas sobre un pa-
tron de herencia autosémica dominante tipico. Esto orienta la investi-
gacion hacia otros patrones hereditarios menos comunes, como el
autosomico recesivo o el digénico, que podria incluir al gen COL6A3.
Conclusion: Este caso destaca la relevancia de las mutaciones digéni-
cas en la miopatia de Bethlem, especialmente en presencia de porta-
dores asintomaticos. La coexistencia de mutaciones en los genes
COL6A1 y posiblemente COL6A3 sugiere un modelo de herencia mas
complejo. Este hallazgo subraya la importancia de utilizar secuencia-
ciones genéticas exhaustivas, como el exoma completo, para un diag-
nostico preciso y un mejor consejo genético en familias afectadas.
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Objetivos: La miopatia necrotizante inmunomediada anti-HMGCR es
una miositis generalmente asociada a exposicion a estatinas. Existe un
fenotipo en individuos jovenes no expuestos a estatinas con curso cré-
nico que simula una distrofia de cinturas. Nuestro objetivo es expandir
la caracterizacion de este e investigar una posible predisposicion



