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MUTACION DE LA LAMINA A/C.
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Objetivo: Presentar la correlacion clinicopatolégica y genética en una paciente con
Distrofia Muscular de Emery-Dreifuss.

Material y métodos. Nifia de 5 afos de padres no consanguineos, con retardo en la
adquisicion de pautas motoras, operada alos 4 afios de pie varo. Presenta facie hipomimica,
debilidad marcada de musculos del cuello, debilidad e hipotrofia proximal en miembros
superiores, y distal en los inferiores, con hiporreflexiay pie cavo, lordosis lumbar. CPK X
8. EMG: patrén miopético. Ecocardiograma y funcién ventricular normal. Biopsia
muscular distréfica  (componente inflamatorio). A los 9 afios progresd con severas
contracturas en codos, rodillas y masculos cervicaes con caida hacia atrés de la cabeza y
pérdida de deambulacion independiente. A los 10 afios evaluada conjuntamente con
cardiologia, presentd episodios paroxisticos vinculables a fibrilacion auricular 'y
diagnostico de taquicardia auricular. Se envia estudio de DNA (AFM, Paris) para lamina
A/C. A los 12 afos, present6 escoliosis que requirié cirugia, realizando biopsia muscular
paravertebral positiva para emerina. La evaluacion cardiol gica posterior evidencié ademéas
extrasistoles ventriculares.

Resultados: La sospecha clinica y la biopsia distréfica sin deficit proteicos por
inmunohistoquimica orientaron a la busqueda de mutaciones en el gen de lalaminaA/C. La
mutacion hallada fue Asn39Ser en e exdn 1 del gen LMNA.

Conclusion: La EDMD se caracteriza por retracciones progresivas en codos, aquiles y
mulsculos cervicales posteriores, debilidad muscular progresiva, cardiomiopatia y/o
ateracion de la conduccion cardiaca, con biopsia distrofica. La sospecha diagnostica
precoz es esencia para guiar los estudios y tratamientos adecuados que impidan la muerte
Subita asociada con esta patol ogia.
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