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INTRODUCCION

 Los canales ionicos son estructuras proteicas que atraviesan la membrana plasmatica permitiendo el paso de iones a través de un
poro a favor de gradiente electroquimico y que estan formados por regiones hidrofobicas e hidrofilicas de una sola proteina o por el
ensamblaje de varias subunidades polipeptidicas. Estos canales actuan como compuertas que se abren o cierran segun diferentes
estimulos.
Las alteraciones en su expresion dan lugar a canalopatias que son causa de enfermedad.

OBJETIVOS

Estudio y revision de articulos para la obtencién de una vision global de |la enfermedad miotdnica congénita, causada por una
canalopatia del canal de ClI- CIC-1, en sus dos variantes, su patogenia, clinica, diagnostico y tratamiento.

RESULTADOS

 Las canalopatias son enfermedades que se desarrollan por defectos en los canales ionicos
causados por factores genéticos o adquiridos
Los canales de Cl- son importantes para el control de la excitabilidad de la membrana, el |
transporte transepitelial, regulacion del volumen celular, secrecion de fluidos de las glandulas ] \J
secretoras y el pH intracelular. e
Estan subdivididos en tres grandes familias: los receptores de GABAA y glicina, los canales
reguladores de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR) y los canales de >
Cl- activados por voltaje.
Existen diferentes tipos de canales de ClI- voltaje dependientes: CIC-1 - CIC-7, CIC-Ka, y CIC-Kb
Es un homodimero, voltaje dependiente y el predominante en el musculo esquelético y cada
monomero presenta un poro, que puede abrirse o cerrarse de manera individual
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Enfermedades miotdnicas:

 Las miotonias son afecciones que se caracterizan por presentar una relajacion muscular retardada después de una contraccion
voluntaria o de una estimulacion mecanica con el martillo percutor (Figura 1).

* La miotonia congénita se produce porque hay una pérdida de la funcion del gen CLCN1, que es el que codifica el canal de CI- (CIC-1)
del musculo esquelético, que es un canal regulado por voltaje.

Mutaciones en el gen CLCN1:
Se han descrito mas de 200 mutaciones en el gen CLCN1: missense, nonsense,

pequenas delecciones, inserciones e indels, y las mutaciones de splicing Herencia Dominante Recesiva

Diagnéstico: Edad. de Nacimiento Primeros anos

* Clinico: Rigidez muscular aparicion
(fendmeno warm-up; contraccidn Gravedad Levea Moderada a grave
miotonica tras la percusion moderada
muscular) Musculos  Grupos Aparicién gradual
Antecedentes familiares afectados individuales de que se generaliza a
Patron electromiografico musculos todos los musculos
Diagnostico molecular: MLPA
DIEEIESED SRRl Hipertrofia Ausenciaa Leve a evidente

| t-tsss=a. | Figural muy leve

Tratamiento: Género Similar en hombres y mujeres

La mayoria no requiere tratamiento farmacologico
Quinina y quinidina

Procaina, tocainida, mexiletina, carbamacepina y fenitoina
Otros: acetazolamida, dehidroepiandrosterona

Factores que pueden afectar: embarazo, estrés, alcohol,
farmacos (simvastatina, pravastatina, propofol, gabapentina),
Sexo

CONCLUSIONES

Las mutaciones en el gen CLCN-1 pueden dar lugar a alteraciones en el canal de cloro CIC-1, produciéndose manifestaciones clinicas
como en la miotonia congénita, con una herencia tanto dominante (Enfermedad de Thomsen) como recesiva (Enfermedad de Becker),
sin afectar gravemente a su calidad de vida.
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Udruga myotonia congenita (Myotonia congenita Asociation): http://www.myotonia.com.hr/en/
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