
 

 

  

 

Paciente evaluada en junta de enfermedades 

neuromusculares del Instituto Roosevelt. S 

Se realizan estudios complementarios 

incluyendo EMG cualitativa y cuantitativa 

(Imágenes 1).  Los resultados reafirman el 

diagnóstico de miopatía como el más 

probable, lo cual es compatible con los 

hallazgos tanto de resonancia como en 

biopsia muscular, se considera paciente 

quien cursa probablemente con miopatía 

distal y se plantea diagnostico diferencial 

genético



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Se solicitó panel de enfermedades 

musculares para genes específicos, descritos 

en la Tabla 2,  por NGS (Secuenciación 

completa + CNVs):.  

 

Mecanismo 

de herencia 

Nombre de distrofia 

muscular 

Gen o 

proteína 

afectada 

Elevación 

de CK 

Compromiso muscular 

Autosómico 

recesivo 

Miyoshi 

 

Disferlina 

(DYSF, 

FLNC) 

10-50 veces Raro el tibial. Predominio en 

gastrocnemios 

Miyoshi Tipo 3 ANO5, 

ADSSL1 

1-3 Veces Compromiso posterior de 

miembros inferiores. 

Nonaka  GNE, KLHL9 2-10 veces No afecta cuádriceps ni el 

corazón 

Nemalina Tipo 2 NEB 1-2 veces Compartimiento anterior de 

la pierna. 

Autosómico 

dominante 

Welander No conocido 2-3 veces Predominio en las manos 

Miopatia de Udd Titina 2-4 veces Compromiso tibial inicial 

Miopatia de desmina Desmina 2-3 veces Evolución lenta 

Gower-Laing MYH7  3 veces Tibial anterior. Pie pendular 

Markesbery - Griggs ZASP, LDB3 2 veces Tibial anterior. 

Miocardiopatía común. 

Miofibrilar Tipo 3 MYOT 1-15 veces Compromiso anterior 

VCPDM MATR3 1-8 veces Compromiso anterior 

Centronuclear tipo 1 DNM2 1-2 veces Manos y piernas 

Tateyama CAV3 3-30 veces Manos y pies 

Imagen 1. Análisis de patrón de interferencia. Musculo Tibialis Anterior Derecho (IPA) 

con numero de giros por segundo aumentado y amplitud promedio de los giros disminuida.  

ANO5, ACTN2, CAV3, CRYAB, DES, 

DYSF, FHL1, FLNC, GNE, LDB3, 

MATR3, MYH7, MYOT, NEB, SQSTM1+ 

TIA1, TCAP, TTN, VCP. 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

  

 


