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Resumen

Objetivos: La distrofia muscular facioescapulohumeral (FSHD) y la esclerosis lateral amiotréfica
familiar (fALS), asociada a mutaciones en el gen SOD1, son enfermedades neuromusculares con
herencia autosomica dominante. Se describe una familia con diagndsticos genéticamente
confirmados de superposicion de estas dos entidades.

Material y métodos: Se describen las caracteristicas clinicas, genéticas y de progresiéon de un
probando con FSHD y fALS asociada a mutaciones en SOD1.

Resultados: La probando es una mujer de 74 afios remitida a nuestra unidad por debilidad
muscular. Entre los antecedentes familiares, destaca un hermano fallecido de ALS y otro con FSHD.
La paciente presentaba una debilidad facial, asi como proximal asimétrica de miembros superiores,
y una escapula alada, caracteristicos de la FSHD, que se confirmé en el estudio genético. Prosiguio
con deterioro cognitivo de perfil frontotemporal y una afasia logopénica primaria progresiva. Se
produjo una rapida progresion de la debilidad muscular junto con evidencias de afectacion de
primera motoneurona. Se realizé un ENG/EMG que mostr6 una actividad de denervacion aguda
generalizada que cumplia los criterios de Awaji para enfermedad de segunda motoneurona. Se
realizo el estudio genético de la fALS, que confirm¢é la mutacion ¢.268G>A, p.(Ala90Thr) en
heterocigosis en el gen SOD1.

Conclusion: Describimos el caso de una paciente en la que coexisten FSHD y fALS asociada a
mutaciones en SOD1. La rapida progresion atipica en la paciente con FSHD, la DFT asociada, el
estudio ENG/EMG vy los antecedentes familiares se volvieron relevantes en la evaluacion del caso. El
asesoramiento correcto es fundamental, maxime hoy dia, con el auge de nuevas terapias.
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