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Resumen

Objetivos: La paramiotonia congénita es una miopatia genética provocada por una mutacién en el
gen del canal de sodio SNC4A. El patron de herencia es autosomico dominante. Buscamos revisar
las caracteristicas habituales de esta enfermedad en base a casos clinicos de una misma familia.

Material y métodos: Se reviso la historia de una familia con multiples miembros en sequimiento
por la unidad de enfermedades neuromusculares con sospecha clinica de paramiotonia congénita. Se
analiz6 el fenotipo, edad de inicio, evolucidn y necesidad de tratamiento de cada uno de ellos.

Resultados: Se recogié el arbol genealodgico de la familia mencionada. Habia cinco casos diferentes
en seguimiento en nuestras consultas dentro de dicha familia, pertenecientes a dos generaciones
distintas. Todos ellos contaban con confirmacién genética. Los cinco casos habian debutado en la
infancia y habian presentado una evolucién similar. Se inicié terapia farmacoldgica en los cinco
casos, uno de ellos ya habia resultado refractario a diversos tratamientos.

Conclusion: La paramiotonia congénita es una enfermedad de baja prevalencia. La historia familiar
que exponemos nos ofrece la oportunidad de repasar los rasgos propios de esta entidad poco
frecuente mediante varios casos clinicos.
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