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Introduccion 1A Trast_.omo dela union neﬁromu_écular ]

* Los sindromes miasténicos congénitos suponen
aproximadamente entre un 1% y un 3% del conjunto
de miastenas gravis diagnosticadas.

» Se han descrito mas de 20 mutaciones en diferentes _
genes (SCN41, COL13A1, SNAP25B, deficiencia de ncluido Estim: 3Hz, ...

DOk—7"" ) con una edad de debUt Varlable que puede Fig. 1A Estudio de estimulacion repetitiva en Nervio accesorio espinal (muestra decremento > 10%
ir desde el nacimiento hasta la edad adulta. 0 Cll QD (el
. . i Fig. 1B Estudio de estimulacion repetitiva normal.
* Presentamos un paciente diagnosticado de un

sindrome miasténico congénito en la edad adulta. -

W Postindricos W Sindpacos W Presindpacos

[==1

fr— I
a4
i

Stndsomer baesrenscor Congensror

Caso Clinico

* Varén de 53 afos diagnosticado de miastenia gravis
a los 17 afnos de edad que debuté con un cuadro de
debilidad muscular fluctuante en extremidades
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superiores e inferiores.
* El estudio electrodiagndéstico inicial mostré

decrementos significativos en la estimulacic’)n Clinical and genetic basis of congenital myasthenic syndromes. Paulo Victor Sgobbi de Souza et
repetitiva a bajas freCUenCiaS (SHZ) en el nerViO 10.1590/0004-282X20160106. Arq Neuropsiquiatr 2016;74:750-760
accesorio espinal con registro de la respuesta en o i
musculo trapecio (Fig. 1A). i IR i (i
. . . . lycolysis
» El estudio de anticuerpos anti-AChR y anti-MuSK fue :m,“m anbein
negativo. :?.rmmmmw & _l',m“,Zf"f“"“iwmw
» El analisis histolégico de tejido timico resulté normal. - £R lumen Ei" %J
Resultados Adaptado de: Mutations in GFPT1 that underlie limb-girdle
congenital myasthenic syndrome result in reduced cell-surface
g 5 expression of muscle AChR. Katarzyna Zoltowska et all. Human
» Dada la escasa respuesta clinica a los diversos Molecular Genetics, 2013, Vol. 22, No. 14 doi:10.1093/hmg/
tratamientos realizados (piridostigmina, timectomia darias
e inmunosupresioén), con estabilizacion del cuadro e — e ————
de deb|l|dad en Cinturas se planteo’ |a pOS|b|||dad de Primeros Sintomas Debilidad de cinturas, dificultad al Dificultad al caminar, ptosis, hipotonia
) caminar y alteraciones bulbares
un sindrome miasténico congénito.
Ptosis bilateral No Si
» El estudio genético evidencié una mutacién en el Oftalmoparesia No No
N Mdsculos faciales Raro Si
gen GFPT1 (gIUtamlna 6-f03fat0 Problemas Respiratorios No SI
amidotransferasa_'] s enzima encargada de |a CreatinKinasa Elevada en 1/3 Elevada en pocos
. ) Agregados tubulares Mas del 50% No
regulaC|0n de Ia entrada de glucosa en el CICIO de Terapéutica Inhibidores de Acetilcolinesterasa Efedrina - Salbutamol

Ias hexosas) &l homOCIQOSIS’ Conﬂrmando &l el Adaptado de: Congenital myasthenic syndrome with tubular aggregates caused by GFPT1

diagnéstico de un sindrome miasténico Congénito_ mutations. V. Guergueltcheva and J. S. Muller et all. J Neurol (2012) 259:838-850 DOI 10.1007/
s00415-011-6262-z

Conclusiones

« Ante un paciente con miastenia gravis generalizada, seronegativa y térpida evolucion clinica a pesar del
tratamiento es conveniente el estudio de mutaciones relacionadas con sindromes miasténicos congénitos.

» EIl tratamiento sintomatico de estas entidades sera variable segun la mutacién encontrada y diferente con
respecto al tratamiento de la miastenia gravis autoinmune.
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