
Caso práctico 1 

Se presenta en la consulta una joven de 17 años derivada por Neurología con una sospecha 

de distrofia de cinturas. La paciente viene acompañada de su madre. La anamnesis 

realizada indica que la paciente tiene un hermano de 7 años y que ni el hermano ni los 

padres refieren problemas musculares de ningún tipo. Tampoco ninguno de los cuatro 

abuelos presentaba problemas musculares. 

La pareja no refiere consanguinidad. 

La evaluación clínica del neurólogo indica una debilidad pélvico femoral que sugiere una 

distrofia muscular de cinturas de 13 años de evolución y progresión rápida en músculos 

proximales y distales de las piernas y más lenta en los músculos proximales de los brazos. 

La joven tiene dificultad para levantarse de la silla que le conduce a un considerable grado 

de discapacidad.  

El estudio bioquímico indica un nivel de CK en sangre de 4.200 U/L. En el 

electromiograma se observa actividad espontánea con potenciales motores polifásicos de 

corta duración y baja amplitud.  

La biopsia muscular reveló características distróficas sin vacuolas con un infiltrado 

endomisial de mononucleares alrededor de las fibras necróticas en fagocitosis. La 

inmunohistoquímica se realizó usando anticuerpos monoclonales frente a distrofina, 

disferlina y α, β, γ y δ-sarcoglicanos y reveló únicamente ausencia de disferlina en el 

sarcolema. 

Ante este resultado se decide realizar el estudio genético. 

1. ¿Cómo procederías a realizar el estudio genético? 

El resultado del estudio genético es que la joven presenta la mutación c.6086C>T que da 

lugar a un codón de parada p.Arg1905* en el gen DYSF en homocigosis. 

2. ¿Cuál sería el siguiente paso? 

3. ¿Cómo realizarías el asesoramiento genético en la familia? 

 


