V Enfermedades neuromusculares

LGDM2I

Otras denominaciones: miopatia de cinturas, LGMD (Limb Girdle Muscular Dystrophy) 21.

¢ Cuales son las ultimas novedades sobre la LGMD2I?

En 2002 esta enfermedad, descrita inicialmente en una sola familia, se ha diagnosticado también en otras
17 familias. Actualmente se sabe que el gen asociado, identificado en el cromosoma 19 (19g13.3), codifi-
ca una proteina (FKRP2, fukutin related protein de tipo 2) ya relacionada con una forma autosémica de
distrofia muscular congénita, la distrofia muscular congénita de tipo 1 (CMD1C o distrofia muscular con-
génita de Fukuyama).

. Qué es la LGMD2I?

La LGMD2I es una enfermedad muscular de origen genético. Pertenece al grupo de las distrofias muscu-
lares de cinturas (Limb Girdle Muscular Dystrophy o LGMD) (ver: Distrofias musculares de cinturas) y se
transmite de modo autosdémico recesivo. Esta enfermedad se describié inicialmente en una familia tuneci-
na en la que existian relaciones de consanguinidad. En 2002 ha sido descrita en otras 17 familias.

¢ Como se manifiesta?

La LGMD2I es una enfermedad de expresion variable, tanto respecto a la edad de inicio como a sus sig-
nos clinicos. Al igual que las restantes distrofias de cinturas se manifiesta por la debilidad de los muscu-
los de las cinturas escapular y pelviana.

¢ Coémo se realiza el diagnostico?

Conocer el modo de transmisién es un elemento esencial del diagndstico.

El diagndstico clinico se basa en la localizacion del déficit muscular, su progresion y el estudio del modo
de transmision genética. Este diagndstico clinico debe complementarse con pruebas (analisis de sangre,
escaner o IRM muscular, electromiograma, biopsia muscular) destinadas a precisar la afectacion de los
musculos y su topografia. El analisis de sangre permite medir la concentracion en sangre de algunas enzi-
mas musculares como la CPK.

La extraccion de algunas células musculares (biopsia muscular) pone de manifiesto una disminucion
secundaria mas indicativa de dos proteinas reducidas: el a-distroglicano y la laminina alfa 2.

El estudio molecular del gen FKRP2 permite confirmar con seguridad el diagnéstico.

¢, Como evoluciona?

La LGMD2I, cuya expresion es variable, presenta también una evolucion variable. En la mayor parte de
los casos la enfermedad progresa lentamente, sin ninguna incidencia sobre la esperanza de vida. Existen,
sin embargo, casos mas graves con miocardiopatia que presentan una evolucion comparable a la de la
distrofia muscular de Duchenne.
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¢ Qué se puede hacer?

Se recomienda un control anual para realizar una valoraciéon muscular, ortopédica, cardiaca y respiratoria.

El tratamiento ortopédico (fisioterapia y aparatos) debe ser precoz, permanente e individualizado. Permite
que la evolucion de la enfermedad sea mas lenta al mantener, en especial, la flexibilidad de las articula-
ciones (la pérdida de fuerza muscular puede causar deformaciones articulares).

Las ayudas técnicas también pueden compensar la pérdida de algunas capacidades motoras. La silla de
ruedas permite recuperar la autonomia de desplazamiento. La afectacion cardiaca exige una vigilancia
precoz y permanente.

¢ Cual es su causa y cual es el estado actual de la investigacion?

La causa de la LGMD2I| es una anomalia localizada en el cromosoma 19 (19913.3) en el gen que codifi-
ca la FKRP2 (fukutine related proteine), que es la proteina asociada a la distrofia muscular congénita de
tipo 1 (CMD1C o distrofia muscular congénita de Fukuyama). No se conoce bien la funcion de la FKRP,
pero podria tratarse de una glucosiltransferasa importante para la maduracion de una proteina esencial,
el o-distroglicano.
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