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Resumen

Objetivos: Las distrofias musculares son un grupo heterogéneo de enfermedades genéticamente
determinadas, producidas por mutaciones en genes que codifican proteinas esenciales para la
correcta funcion del muisculo. Su sintoma principal es la debilidad y atrofia muscular progresiva,
aunque existe una gran variabilidad fenotipica. Uno de los subtipos mas frecuentes de distrofia
muscular autosémica recesiva se debe a mutaciones del gen ANO5 (LGMD R12), que codifica la
proteina anoctamina 5, un canal de cloro. El fenotipo clinico es variable, incluyendo debilidad
proximal, miopatia distal tipo Miyoshi, intolerancia al ejercicio sin debilidad o hiperCKemia
paucisintomatica. En las biopsias musculares de estos pacientes también se describe gran
variabilidad histopatoldgica, desde musculos sin alteraciones a biopsias con marcados cambios
distroficos. El objetivo de este trabajo es la descripcidn histopatologica de biopsias musculares y su
correlato clinico en una serie de casos de pacientes con distrofia muscular por mutacion en ANOS5.

Material y métodos: Revision retrospectiva de las caracteristicas histopatoldgicas de biopsias
musculares de pacientes con LGMD R12 diagnosticados en el Hospital 12 de Octubre de Madrid y su
correlacidn clinica.

Resultados: Describimos una serie de 14 pacientes con diagndstico genético confirmado de LGMD
R12 y biopsia muscular. En todos los casos la biopsia se realiz6 antes del estudio genético de ANO5.
Los diagndsticos que se hicieron en ellas fueron de: cambios leves/minimos no especificos (6 casos);
sin lesiones (3 casos); cambios miopaticos no especificos (2 casos); polimiositis (1 caso); musculo
distrofico (1 caso); y glucogenosis tipo V (1 caso).

Conclusion: Presentamos la serie de casos y su correlacion clinica.
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