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Introduccion: Las distrofias musculares de cintura por deficit de calpaina (LGMD2A)
representan aproximadamente el 50% de las distrofias de cinturaen lainfancia, sin
embargo esta entidad es rara vez reportada en nuestro medio.

Objetivo: Reportar 3 casos de LGMD2A analizando aspectos clinicos, patol6gicos y
moleculares.

Material y Método: Seincluyen 3 pacientes con cuadro miopatico progresivo con biopsias
musculares con histoquimica e inmunomarcaciones para proteinas musculares, Western
Blot para distrofina, disferlinay calpainay posterior estudio molecular para calpaina.
Resultados: Se presentan 3 nifios (2 mujeresy un varon), 2 de ellos hermanos, que
comenzaron entre los 6 y 13 afios con compromiso progresivo para subir escaleras. Uno de
ellos un afio antes presenté mialgias y fatigabilidad y otro marcha en punta de pies. Los 3
presentaron debilidad e hipotrofia de cinturas, hipertrofiagemelar y uno hipotrofiadel tren
posterior.Uno de los hermanos tuvo un comienzo mas tardio aungue un curso mas
severo.CPK elevadas. EMG miopatico. Biopsias musculares con patrén
miopético/distréfico con distrofina, merosina, sarcoglicanos, afadystroglicany disferlina
preservadas. El Western Blot evidenci6 deficit de calpaina. El estudio molecular confirmé
las mutaciones en el gen CAPN3: exones 1y 22 en los hermanosy exones 1y 2 en €l tercer
caso, todos heterocigotas compuestos.

Conclusiones. 1) El déficit de calpaina debe ser considerado en todo nifio con distrofia
muscular de cinturas. 2) Lahipotrofia del tren posterior junto a hipertrofia gemelar es
orientador de esta deficiencia. 3) Existe variabilidad de expresion intrafamiliar.
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