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Objetivos y metas del taller

La Distrofia Muscular de Cinturas (LGMD) R3-6 (sarcoglicanopatias) son un grupo de cuatro distrofias
musculares de progresion lenta. Son causadas por un error (una variante) en un gen que normalmente
ayuda a que los musculos crezcan y funcionen. Estas enfermedades provocan debilidad en los
musculos alrededor de la pelvis y los hombros. Generalmente comienzan durante la infancia y
empeoran con el tiempo. Un gran nimero de pacientes pierde la capacidad de caminar antes de los
veinte afios. Sin embargo, algunos pacientes presentan una forma mas leve de la enfermedad, que
empieza mas tarde y progresa de manera mas lenta. Algunos también pueden desarrollar problemas
cardiacos y/o respiratorios.

Existen similitudes y diferencias entre los pacientes segun el gen afectado o la forma en que el gen
estd alterado. Aunque los genes implicados en estas enfermedades se describieron hace treinta afios,



todavia se desconoce mucho sobre cdmo progresa la enfermedad en las diferentes etapas.
Actualmente no existen guias estandarizadas para diagnosticar y realizar un seguimiento clinico de los
pacientes a lo largo del tiempo. Tampoco hay directrices sobre cémo cuidar a estos pacientes.

El objetivo principal de este taller fue desarrollar guias de diagndstico y cuidado adaptadas a las
necesidades de los pacientes con sarcoglicanopatias. Los participantes de esta reunidn revisaron la
literatura existente sobre la progresion, el diagndstico y el manejo de la enfermedad. Posteriormente,
presentaron los hallazgos principales en reuniones virtuales que se llevaron a cabo antes del taller
presencial, con el fin de preparar las discusiones.

Objetivos del taller:
e Desarrollar un algoritmo para el diagndstico de las sarcoglicanopatias dirigido a clinicos,
expertos y no expertos en enfermedades neuromusculares.
e Llegar a un consenso sobre recomendaciones para el seguimiento, cuidado y manejo de la
enfermedad basadas en la literatura publicada y las opiniones de expertos.

Taller y acciones

Participaron 30 personas de 12 paises diferentes, incluyendo 3 representantes de pacientes y 2
defensores de los derechos de los pacientes. Los paises representados fueron Francia, Alemania,
Espafia, Italia, Reino Unido, Estados Unidos, Brasil, Bélgica, Paises Bajos, Eslovenia, Turquia y Tunez
(en representacion del norte de Africa). El taller conté con expertos en los campos de las
enfermedades neuromusculares, cardiologia, manejo respiratorio, fisioterapia y genética.

Se llevaron a cabo tres reuniones virtuales antes del taller presencial. Durante estas reuniones, los
participantes revisaron la literatura actual y elaboraron una lista de aspectos a tratar en el taller.
También desarrollaron un borrador del algoritmo para el diagndstico de las sarcoglicanopatias, que
seria revisado y discutido durante el evento. Los temas de conversacién se centraron en:

e Diagndstico y genética

e Caracteristicas clinicas comunes de las sarcoglicanopatias

e Funcién motora y ejercicio

e Salud cardiaca, respiratoria y dsea

e Estrategias terapéuticas de vanguardia para las sarcoglicanopatias

El taller se realizé del 8 al 10 de noviembre de 2024. Cada participante compartid su experiencia sobre
la enfermedad, ya fuera desde una perspectiva personal, clinica o de investigacion.

Los representantes y defensores de los pacientes expusieron las dificultades personales de vivir con
sarcoglicanopatias o apoyar a quienes las padecen. Los pacientes hicieron presente los largos tiempos
de espera antes de recibir un diagndstico y el desafio que supone para ellos no obtener expectativas
claras sobre su futuro o qué tipo de cuidados personalizados pueden recibir. Expresaron que estas
situaciones pueden tener un impacto significativo en la salud mental de los pacientes y sus familias.
Los representantes de los pacientes destacaron la falta de apoyo psicolégico para las familias. Todos
coincidieron en que, dado que actualmente no existe un tratamiento curativo para la enfermedad, la
participacién de un equipo de especialistas multidisciplinar, incluido un médico neuromuscular, es
clave para una buena gestién de los casos. También subrayaron la necesidad de contar con estandares
internacionales consensuados sobre el diagndstico y cuidado de los pacientes con sarcoglicanopatias.

Los médicos e investigadores discutieron los rasgos y sintomas que experimentan los pacientes y que
ayudan en el diagndstico. Las sarcoglicanopatias son, en general, enfermedades musculares graves
gue comienzan temprano en la vida, durante la infancia, y progresan con el tiempo, lo que lleva a un



empeoramiento de la debilidad muscular. Esto, en Ultima instancia, resulta en que los pacientes van
a necesitar ayudas para caminar o una silla de ruedas a muy tardar para la segunda o tercera década
de su vida. Ademas, los pacientes con la enfermedad también pueden desarrollar tendones rigidos o
tensos (contracturas), curvatura de la columna vertebral (escoliosis) y problemas en los omdplatos.
Los problemas cardiacos y respiratorios son comunes, especialmente cuando los pacientes ya no
pueden caminar por si mismos. El grupo reviso las diferencias existentes segun el pais de origen, tanto
en los sintomas que experimentan los pacientes como en los protocolos de diagndstico utilizados.
Una vez que los médicos discutieron las caracteristicas tipicas de la enfermedad, el grupo llegd a un
consenso sobre la mejor manera de diagnosticar y cuidar a los pacientes con sarcoglicanopatias.
Existen varios métodos que ayudan a los médicos a diagnosticar esta enfermedad, incluyendo la
presentacion clinica tipica, pruebas genéticas, analisis de biopsias musculares mediante pruebas de
anticuerpos (como la inmunohistoquimica) y estudios de imagen muscular (resonancia magnética). El
grupo coincidié en que un diagndstico confirmado solo puede establecerse mediante pruebas
genéticas que identifiquen dos variantes patogénicas en el gen afectado.

De la gestion de la enfermedad se dijo que deberia incluir el seguimiento por un equipo
multidisciplinar especializado de profesionales de la salud, que incluya médicos, fisioterapeutas,
terapeutas ocupacionales y nutricionistas con experiencia en enfermedades neuromusculares. Dado
el alto numero de pacientes que desarrollan complicaciones cardiacas y respiratorias, se recomendé
incluir especialistas en estas funciones en el cuidado de los pacientes lo antes posible.

Actualmente no existen medicamentos que puedan ralentizar el avance de la enfermedad. Por lo
tanto, los expertos recomendaron la fisioterapia, la terapia ocupacional, la orientacidn sobre ejercicio,
el asesoramiento nutricional y el cuidado cardiaco y respiratorio como elementos clave para la gestiéon
de los pacientes.

Los expertos también discutieron recomendaciones sobre el uso de anestesia, las curas de emergencia
y la transicion del cuidado pediatrico al cuidado de adultos. Ademas, se prestd atencién a las iniciativas
terapéuticas para las sarcoglicanopatias. La discusion se centrd en los estudios de terapia génica que
estan ya en ensayos clinicos y los que estan casi iniciando, asi como en la estrategia farmacoldgica
basada en la utilizacion de correctores del regulador de conductancia transmembrana de la fibrosis
quistica (CFTR). El tratamiento intermitente con esteroides a baja dosis fue identificado como un area
gue requiere mas investigacién para comprender su efectividad.



