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Resumen

Objetivos: La distrofia oculofaringea (DOF) es una miopatia que se presenta generalmente con
blefaroptosis y disfagia, con posterior aparicion de oftalmoparesia y debilidad muscular proximal
tardia. Esta causada por la expansion del triplete GCN en el gen PABPN1 y generalmente se
transmite como rasgo autosémico dominante. Las formas en homocigosis se presentan de manera
mas precoz y con un curso clinico mas agresivo. Presentamos un caso clinico de DOF en
homocigosis.

Material y métodos: Vardn de 70 afios derivado para valoracion de alteracién de la marcha de tres
anos de evolucién y disfagia ocasional. Antecedente de blefaroplastia bilateral con 53 afios. Ambos
progenitores habian presentado clinica similar en la edad adulta. En la exploracion se objetivo ptosis
bilateral, oftalmoparesia y debilidad proximal de las cuatro extremidades con arreflexia. En los dos
anos posteriores progresé desfavorablemente con incremento de la debilidad hasta impedir la
deambulacién.

Resultados: El analisis de sangre revel6 CK 243 UI/L. Los anticuerpos antiacetilcolina y antiMUSK
fueron negativos. La RM cerebral y medular no mostré hallazgos significativos. El ENMG descartd
etiologia neurdgena. El estudio genético mostr6 una expansion de 12 repeticiones de GCN en el gen
de PABPN1 en homocigosis que confirmé el diagndstico de DOF.

Conclusion: La DOF es una enfermedad muscular de inicio tardio y evolucion lenta. Aunque se
conoce su origen genético, muchos de los aspectos siguen sin esclarecerse. Se ha descrito que los
pacientes homocigotos presentan un curso clinico mas agresivo, hecho que apoya un efecto de la
carga genética en esta enfermedad.
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