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CARTAS AL EDITOR

Dicha prueba puso de manifiesto numerosos hallazgos que
en su conjunto nos condujeron a establecer el diagndstico
definitivo. Por una parte, se aprecia la atrofia cerebral ya
conocida y se confirma que la imagen liquida situada en la
porcion derecha de la fosa craneal media se corresponde
con un quiste aracnoideo. Esta ultima lesion se presenta
como un area homogénea, bien delimitada, hipointensa
en las secuencias pT1 y moderadamente hiperintensa en
las secuencias pT2 (fig. 1). Por otro lado, las calcificacio-
nes cerebrales no son aqui tan evidentes como en la TC,
apreciandose como areas hipodensas parcheadas tanto en
secuencias pT1 como pT2, situadas sobre todo en la linea
media, bajo la convexidad superior de la calota y afectando
a la cortical de ambos ldbulos parietales (fig. 1). Aparte de
todo esto, el hallazgo mas importante que nos lleva a reali-
zar el diagndstico final es la acumulacion de grasa extraaxial,
también localizada esencialmente en la linea media, bajo la
convexidad craneal superior, junto a las calcificaciones antes
mencionadas y sobre la corteza de los lobulos parietales y
occipitales (fig. 1). Dicha grasa muestra alta intensidad de
sefal tanto en pT1 como en pT2 y también parece confor-
mar el componente fundamental de las lesiones cutaneas
pedunculadas de la cara y del cuero cabelludo.

Como conclusion fundamental destacamos que el sin-
drome de Haberland, a pesar de ser una enfermedad muy
poco comun, tiene unas caracteristicas clinicas y radiolo-
gicas que dentro de su variabilidad son bastante tipicas.
De ahi que tanto los neurdlogos como los radiologos deban
hacer una valoracion global e integrada de las mismas para
establecer su diagndstico de forma temprana y certera.
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Distrofia muscular de
Emery-Dreifuss tipo 2: nueva
mutacion de novo en el gen la
lamina A/C

@ CrossMark

Emery-Dreifuss muscular dystrophy type 2:
New de novo mutation in the lamin A/C gene

Sr. Editor:

La distrofia muscular de Emery-Dreifuss (EDMD) se caracte-
riza por la triada clinica: contracturas misculo-tendinosas
inicialmente en aquileos, cuello, codos y comienzo gene-
ralmente en la ninez, debilidad muscular de comienzo
himero-peroneal, con posterior extension a musculos de la
cintura pélvica/escapular y cardiopatia (palpitaciones, sin-
cope, insuficiencia cardiaca, arritmias supra/ventriculares,
trastornos de la conduccion cardiaca, miocardiopatia
dilatada/hipertrofica y muerte subita) de aparicion gene-
ralmente a partir de la segunda década de la vida' .
La prevalencia estimada es de 0,13-0,2/100.000%. Se han

identificado hasta la fecha 3 genes responsables de la enfer-
medad: el EMD (codifica emerina), el FHL1 (codifica FHL1)
para la EDMD ligada al cromosoma X'>~7 y la LMNA (codifica
la lamina A y C) para las formas autosomica dominante (AD)
y autosdmica recesiva (AR)"%2. Se presenta el caso de un
paciente afecto de EDMD, forma AD, que presenta la muta-
cion en heterocigosis ¢.1588C>T en el gen LMNA, no descrita
previamente en la literatura.

Varén que consulta por distrofia muscular de inicio
durante el periodo de lactante, no refiere antecedentes
familiares de interés. Durante el primer aio de vida presenta
dificultad para el control cefalico debido a la tendencia
a la hiperextension cervical asociado a una marcha «de
puntillas» con caidas frecuentes y maniobra de Gowers posi-
tiva. A los 2 afhos se realiza enzimas musculares (CPK) que
resultan normales y EMG que muestra un patroén interferen-
cial con potenciales de breve duracion, amplitud reducida
y en ocasiones polifasicos, ademas en reposo se registra
alguna fibrilacion. Con 4 ahos presenta una hiperlordosis
lumbar con ambos pies en equino varo irreductible, tras
la primera década de la vida camina con dificultad pre-
cisando silla de ruedas debido a las retracciones y a la
debilidad muscular a nivel de cintura escapular y pélvica con
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disminucion de la fuerza en extremidades superiores (2
sobre 5) e inferiores (3 sobre 5), con 13 afos se le realizo una
biopsia muscular que mostré cambios inespecificos, entre
ellos una importante variacion en el tamaino de las fibras
musculares. Con 19 anos secundariamente a la deformidad
toracica, desarroll6 insuficiencia respiratoria crénica res-
trictiva. A los 29 afos precisa implantacion de un marcapasos
por bloqueo auriculo-ventricular completo. Ante la sospecha
de EDMD y la ausencia de antecedentes familiares, se solicita
secuenciacion del gen de la lamina A/C (LMNA), donde se
encuentra en heterocigosis la variante c.1588C>T, que con-
duce a un cambio missense con sustitucion de p.Leu530Phe,
dando como resultado una proteina alterada, el analisis in
silico apoya su caracter patogénico. El estudio de ambos
progenitores para la variante encontrada fue negativo, con
lo que se concluyé6 con el diagnoéstico de DMED autosomica
dominante. El paciente desarrolla taquicardias ventriculares
precisando la implantacion de un desfibrilador automatico,
falleciendo en la cuarta década de la vida tras un episodio
de broncoaspiracion.

La variante encontrada (c.1588C>T) no se encuentra
descrita en la literatura, sin embargo si se encuentra
descrita una variante similar, c.1589T>C que da lugar a
un cambio missense p.Leu530Pro asociada a EDMD auto-
ndmica dominante’. Las formas AD y ligadas al X suelen
ser similares en cuanto a las manifestaciones neuromus-
culares y cardiacas">%'°, no obstante no existe un clara
correlacion genotipo/fenotipo cuando la mutacion afecta
al gen LMNA"2"" " aunque algunos autores plantean que los
pacientes con mutaciones missense, se caracterizan por
una afectacion musculo-esquelética precoz'?. En la EDMD,
el EMG suele presentar un patron miopatico con estudios
de conduccion normales, como es el caso, no obstante en
algunos casos de formas ligadas al X y AD se han descrito
patrones neuropaticos'3. La biopsia muscular suele presen-
tar cambios miopaticos/distroficos inespecificos, entre ellos
variaciones en el tamafo de las fibras, no obstante a través
de la inmunohistoquimica, no se disponia en la época en la
que se realizo la biopsia al paciente, se puede orientar el
digndstico’. En resumen, se describe el caso de un paciente
con la triada clinica tipica de la EDMD"'*, y una mutacion
autosdomica dominante no descrita hasta la fecha; hay que
tener un alto indice de sospecha ante los pacientes con
distrofia muscular no filiada, asociada a contracturas preco-
ces, a pesar de la ausencia de cardiomiopatia, tipicamente
de aparicion tardia en la EDMD2"2.
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