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Resumen

Objetivos: La cohorte espafola de miotilinopatias es la mas grande publicada hasta la fecha (Olive
et al, 2011). Aunque esta poblacién se ha relacionado con un posible efecto fundador en la Region de
Murcia, especialmente la variante p.Ser55Phe del gen MYOT, no existen datos publicados del
espectro fenotipico de numerosas familias. El objetivo es realizar un fenotipado profundo de esta
poblacion.

Material y métodos: Se realizo una evaluacion clinica de pacientes con la variante p.Ser55Phe del
gen MYOT, con recogida de antecedentes personales, diagrama genealogico, historia neuromuscular
y exploracion neuroldgica.

Resultados: Se incluyeron 28 pacientes de cuatro familias murcianas. La edad media de inicio de
los sintomas fue de 53 afios (35-60), siendo el sintoma inicial mas frecuente la debilidad unilateral
para la flexion dorsal del pie (90,4%), con progresion proximal, asi como a miembros superiores tras
11 anos de evolucion (5-24). Sin embargo, dos pacientes (9,6%) debutaron con debilidad proximal de
miembros inferiores progresando a cintura escapular, sin afectacion distal. Tras 5 afios de evolucion,
el 100% de los pacientes presentaba limitacion funcional, llegando a requerir asistencia con andador
(38%) o silla de ruedas (16%).

Conclusion: En la Region de Murcia existe el mayor cluster de miopatia por variantes de MYOT.
Aunque el fenotipo mas comun es la afectacion distal de miembros inferiores, en este estudio
reportamos pacientes con debilidad exclusiva de cinturas sin afectacién distal tras 10 afios de
evolucion. Esta expansion del fenotipo refuerza la necesidad de mejorar el conocimiento de la
historia natural de las miotilinopatias, especialmente en areas de alta prevalencia.
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