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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas de una paciente con debilidad progresiva y
caracteristicas neuropaticas y miopaticas asociadas a un patrén diferencial en resonancia.

Material y métodos: Evaluacion mediante exploracion neuroldgica, resonancia magnética
muscular, analitica sanguinea, estudio electroneurofisioldgico y estudio genético.

Resultados: Una mujer de 51 afos de edad fue evaluada por debilidad y deformidad de pies. Sus
progenitores, aunque sanos, eran consanguineos. Presentaba debilidad lentamente progresiva de al
menos 10 anos de evolucion, predominantemente distal. En la exploracion mostr6 paladar ojival, pies
cavos bilaterales y retracciones tendinosas. Debilidad de extremidades predominantemente distal
con arreflexia generalizada. El estudio de conduccion nerviosa mostro alteracion en conducciones
motoras de tipo axonal y algunos datos miopaticos en el electromiograma. En la resonancia
muscular se evidencié una degeneracion grasa asimétrica y generalizada. En el vasto lateral se
observo el denominado signo de sandwich (afectacion de las fibras cercanas a la fascia y
preservacion de regiones centrales). La biopsia muscular mostr6 datos miopaticos y neuropaticos,
sin alteracion en tinciones oxidativas ni en inmunohistoquimica del COL6. El estudio genético de
neuropatias hereditarias, atrofia muscular espinal y miopatias compatibles con fenotipo no mostré
alteraciones. En el exoma completo se encontré una mutacion en homocigosis (c.62 71dup) en el
gen VWAL.

Conclusion: La neuromiopatia asociada al gen VWA1 fue descrita en 2021. VWAI1 codifica una
proteina de la matriz extracelular que interactia con el COL6 lo que podria justificar los hallazgos
en resonancia. Deben estudiarse mutaciones en VWA1 en casos de neuropatia motora hereditaria y
datos miopéticos, sobre todo si presentan signo de sdndwich en resonancia.
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