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PRESENTACION DEL CASO

Motivo de consulta: paciente femenino de 25 afnos que consulta por alteracion de la marcha de 5 afo de
evolucion.

La paciente refiere que desde los 20 anos aproximadamente inicia con dificultad en la marcha en la
pierna derecha, no presenta dolor, y en los ultimos meses nota disminucion de la fuerza en ambos
miembros inferiores, caidas frecuentes y dificultad para levantar a su hijo. Indica haber consultado en
reiteradas oportunidades sin llegar a un diagndstico.

Al examen presenta marcha con patron miopatico, disminucion de la fuerza en ambos miembros
inferiores y superiores ( Kandall 3 )

Laboratorio: CPK 10785 U/L

Anatomia patologica y estudios genéticos: Se observa una pérdida y atrofia de las fibras musculares.
Mutacién del gen DYSF.



X ‘,

IRM T1 de pelvis A coronal, By C axial. Se evidencia infiltracion grasa de los
musculos tensor de la fascia lata, iliaco, recto anterior, obturador interno,
obturador externo y piriforme de forma bilateral y simétrica.

D) IRM secuencia T1 coronal de ambas piernas: se observa atrofia de musculos
de esta region.



Las enfermedades
musculares hereditarias
estan relacionadas con
el defecto primario en €l
genoma. Las distrofias
musculares son
enfermedades lentfa o
rapidamente
progresivas  que  se
caracterizan  por un
patron de  necrosis-
regeneracion de las
fibras musculares
(distrofing, caveoling,
disferlina, lamina, etc).

La mutacion del gen de la
disferlina genera una distrofia de
cinturas que pueden tener un
patron de compromiso de
extremidades inferiores de
predominio proximal ( distrofia
de cinturas tipo 2B, LGMD2B) o
bien distal (miopdtica distal de
Miyoshi, MM). Las IRM pueden
detectar patrones de
afectacion  caracteristico vy
puede indicar el sitio mas
optimo para toma de muestra.



« La RM es el mejor método imagenoldgico para evaluar el compromiso
muscular de las miopatias congénitas.

« La anatomia patoldgica vy los estudios genéticos brindan el diagnostico
definitivo.
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