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OBJETIVOS

CONCLUSIONES

La miopatia de Bethlem (MB) es un trastorno genético infrecuente, con herencia
variable, causado por mutaciones en los genes que codifican el colageno VI
(COL6A1, COL6A2 y COL6A3). Es la forma mas leve de las miopatias asociadas
al colageno VI (M- COL). Clinicamente cursa con hipotonia, hiperlaxitud articular,
debilidad progresiva, contracturas articulares, alteraciones cutaneas vy
respiratorias. Los sintomas se inician en la infancia o adolescencia, aunque hay
casos tardios. Presentamos dos casos, ejemplos del amplio espectro clinico de la
enfermedad.

Los casos descritos resaltan la variabilidad clinica de la MB, subrayando la necesidad de un
diagnéstico temprano para un tratamiento multidisciplinario adecuado. Asimismo, es importante tener
en cuenta que puede manifestarse en la edad adulta, por lo que debe considerarse en el diagndstico
diferencial.

Como dato adicional, la paciente 2 presentd un bloqueo AV que precisé la implantacién de
marcapasos. Aunque las alteraciones cardiacas no son tipicas (es controvertido), si lo son en otras
miopatias genéticas
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Caso 1 (1): Varon de 31 anos con desarrollo normal hasta los 2 anos. Inicia
dificultad para la deambulacion y debilidad. Progres6 a tetraparesia con
restriccion para la extensiéon de brazos, amiotrofia de miembros inferiores, reflejos
abolidos y sensibilidad conservada.

Caso 2 (2): Mujer de 60 afios que inicia debilidad proximal de MMII progresiva
precisando apoyo para caminar. Reflejos abolidos. Ingreso reciente en
cardiologia. Madre con debilidad de etiologia indeterminada iniciada a los 7 afios.
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RESULTADOS

Analitica: Normal (2) y elevacién de creatina quinasa (1); RM cerebral: Normal (1)
y (2); Electromiograma: hallazgos seudomiopaticos y signos denervacion
neurégena cronica (1) e inespecifico (2); Biopsia muscular: alteraciones
distréficas (1), pendiente (2); RM muscular no realizada (1) y atrofia muscular con
predominio gliteo y compartimentos postero-lateral del muslo (2); Estudio
genético: Heterocigosis COL6A1 (1) y homocigosis en COL6A2 (2).

Fig 1. CoronalT1, atrofia e infiltracion grasa a Fig 2. Axial T2, atrofia e infiltracién grasa a
nivel de musculatura proximal de MMII nivel de musculatura glitea.
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