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Resumen

Objetivos: La glucogenosis tipo IXd por déficit de fosforilasa kinasa muscular es un error congénito
benigno del metabolismo del glucégeno. Se trata de una enfermedad rara, de herencia recesiva
ligada al cromosoma X. Los pacientes pueden presentar intolerancia al ejercicio con mialgia,
calambre, fatiga muscular y mioglobinuria. Presentamos el caso de un paciente portador en
heterocigosis de la variante ser405Phe, probablemente patogénica en el gen PHKA1, que se asocia a
esta enfermedad.

Material y métodos: Descripcidn de un caso clinico y revision bibliografica.

Resultados: Varon de 41 afos sin AP de interés que trabaja en la construccion. En seguimiento por
Neurologia desde 2010, por mialgias y elevacion de CK relacionadas con el ejercicio. No refiere
calambres musculares ni historia de orinas coluricas, si fendémeno de second wind. Se realiza test de
isquemia, prueba de gota seca para enfermedad de Pompe y electromiograma que son normales. RM
muscular de MMII con infiltracién grasa en la musculatura glitea y en compartimentos
medioposteriores de muslos; biopsia muscular compatible con miopatia vacuolar, con estudio
histoenzimatico de la fosforilasa normal. En estudio genético para glucogenosis se detectan en
heterocigosis mutacion para la proteina Lys215Lys, en el gen PYMG y para la proteina ser405Phe,
en el gen PHKA1. Madre, tio materno y dos hermanos portadores de esta mutacion. Resto de
familiares en estudio para demostrar cosegregacion familiar.

Conclusion: La variante genética ser405Phe en el gen PHKA1 probablemente se relaciona con la
glucogenosis IXd. Los estudios genéticos han adquirido un papel de gran relevancia diagndstica en
este tipo de entidades clinicas
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