V Enfermedades neuromusculares

Actualizacién: abril de 2002, junio de 2001

DISTROFIA MUSCULAR OCULOFARINGEA

Otras denominaciones: OPDM, DMOP.

¢Cuales son las ultimas novedades sobre la distrofia muscular oculofaringea?

Algunos trabajos recientes (marzo de 2002) de inmunohistoquimica (PCR, reaccion en cadena de la poli-
merasa) han logrado poner de manifiesto una mutacion del gen que codifica la PAPB2 (proteina ubicada
en el interior de los nucleos celulares) en la distrofia muscular oculofaringea. La mutacion asociada no es
so6lo una repeticion del triplete GCG (pequefio fragmento de ADN). Se trata de una insercién o una dupli-
cacion de otro triplete (GCA) en la forma GCG(3)GCA y GCG(2)GCA(3).

¢ Qué es la distrofia muscular oculofaringea?
La distrofia muscular oculofaringea (DMOP) es una enfermedad de los musculos, descrita en 1915 en
enfermos canadienses de origen francés.

La causa de la DMOP es una anomalia genética localizada en el cromosoma 14. Se transmite de modo
autosémico dominante. Una persona afectada tiene una probabilidad del 50% de transmitir la enfermedad
a cada uno de sus hijos.

Esta enfermedad es poco frecuente en Francia, mientras que en Quebec (Canada) se trata de la distrofia
muscular mas frecuente (un individuo de cada 1.000 es portador de esta mutacion).

¢, Como se manifiesta?
La distrofia muscular oculofaringea se manifiesta por una pérdida progresiva de la fuerza de los musculos
de los ojos (6culo) y de la garganta (faringea).

Los primeros signos son la caida de los parpados (ptosis) y las dificultades para tragar. Estos problemas
de deglucién (disfagia) pueden ocasionar falsas vias, es decir, que la saliva, las bebidas o los alimentos
pasen a las vias respiratorias.

¢, Cémo evoluciona?

La evolucion de la distrofia muscular oculofaringea es lenta.

Los musculos de los miembros se ven afectados en mayor o menor medida. La marcha y algunos movi-
mientos de los brazos pueden hacerse dificiles.

Los trastornos de la deglucion pueden ocasionar complicaciones respiratorias graves (infecciones, etc.) y
dificultar, cada vez mas, la alimentacién (adelgazamiento, desnutricion, etc). El prondstico depende de la
gravedad de estas complicaciones.

¢, Como se realiza el diagnéstico?
La extraccion de algunas células musculares (biopsia muscular) permite observar con el microscopio elec-
tronico los filamentos caracteristicos en el interior de los nucleos de las fibras musculares.

Sdélo la presencia de estos filamentos y/o el estudio de la mutacién genética asociada (en el ADN de los
glébulos blancos obtenidos a partir de una muestra de sangre) permiten confirmar el diagnéstico de dis-
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trofia muscular oculofaringea.

¢, Qué se puede hacer?

Unas gafas provistas de un dispositivo mecanico (gafas antiptosis) permiten elevar los parpados caidos.
También puede aconsejarse una intervencién quirdrgica (cirugia antiptosis).

Para limitar las falsas vias es necesario prestar especial atencién a lo que se come. La textura del puré
es menos peligrosa que la de las patatas fritas. Para permitir la alimentacion, en los casos de problemas
de deglucion mas graves, también puede ser aconsejable la rehabilitacion, la cirugia (miotomia cricofa-
ringea) o las sondas. En casos muy poco frecuentes puede ser necesaria una ayuda para el desplaza-
miento.

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

La distrofia muscular oculofaringea se debe a una anomalia genética conocida desde 1998, localizada en
el cromosoma 14. Un pequeno fragmento del ADN (un triplete GCG) se repite de 8 a 13 veces (en lugar
de 6) en el interior del gen que codifica la PAPB2, proteina que se situa en el interior de los nucleos celu-
lares.

Recientemente se ha identificado otra mutacion: la insercién y repeticion simultanea de los tripletes CGC
y GCA.

© ASEM www.asem-esp.org Derechos de traduccion cedidos por la AFM.
Coordinacion: ASEM Galicia.
Traduccién: Elena Sanchez Trigo (Universidade de Vigo) (2003).
Revision médica: Dra. Carmen Navarro (Hospital do Meixoeiro - Vigo).



