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Presentacién

Recientemente se describié una nueva miopatia congénita megaconial secundaria a mutaciones en el gen parala colina-cinasa beta (CHKB).

Caso Clinico

Varén de 11 meses, Unico hijo de un matrimonio joven noconsanguineo, con hipotoniay debilidad muscular desde los 4 meses. En la
exploracion se observo hipotonia generalizada, més intensa en extremidades inferiores, reflejos osteotendinosos deprimidos, sin fasciculaciones
linguales. Presentaba discreto aumento de la CK, transaminasas y lactato sérico. En la electromiografia (EMG) se observaron potenciales
neurogénicos, con electroneurografia normal. El gen SMN1 fue normal. En la biopsia muscular se observa, en la microscopia éptica un patron
de atrofia neurogénica asociado a alteraciones compatibles con trastorno mitocondrial, y la presencia de megamitocondrias al examen
ultraestructural. Se observo deficiencia del complejo | de la cadena respiratoria mitocondrial. Se excluyeron deleciones del ADN mitocondrial
(ADNmt), deplecién y las 20 mutaciones puntual es més frecuentes del ADNmt. El estudio genético confirmd la presencia en homocigosis de la
mutacin patogenética nonsense c.810T>A, p.Tyr270X en el gen parala CHKB. Actualmente con 4.5 afios presenta microsomiay microcefalia,

ausencia de lenguaje y marcada hipotonia generalizada, hiporreflexia miotética, ausencia de deambulacion, y cociente de desarrollo de 30%.

Conclusiones
Constituye la segunda observacion Espafiola, ambas de nuestro grupo, con mutaciones en €l gen parala CHKB. A pesar de tener ambos las
mismas mutaciones, este paciente presenta aspectos clinicos atipicos, no descritos en los 21 casos conocidos, consistentes en la presencia de

atrofia muscular neurogénica en lugar de patrén de distrofia muscular congénita.



