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Resumen: La traduccion en el ambito de las enfermedades poco frecuentes requiere la correcta utili-
zacion de terminologia especializada. La existencia de pocos recursos terminoldgicos a disposicion
del traductor en este &mbito dificulta su labor. En este trabajo, realizamos un estudio de la terminolo-
gia especializada que se utiliza en el articulo cientifico de revision, en el &mbito de un tipo de enfer-
medades poco frecuentes que son las enfermedades neuromusculares, mediante el analisis termino-
I6gico de los titulos y resimenes de un corpus de textos originalmente escritos en inglés y en espafiol.
Contribuimos asi a la definicion de la terminologia desde una perspectiva contrastiva. Por altimo,

presentamos un glosario de términos espafiol-inglés e inglés-espariol.

Palabras clave: traduccion médica; terminologia; enfermedad rara; enfermedad poco frecuente; en-

fermedad neuromuscular; glosario terminoldgico bilingie.

Abstract: Translation in the field of rare diseases requires a precise use of specialized terminology.
There are few terminological resources for the traslator in this field, what makes difficult his work.
In this paper, we present a study about specialized terminology used in scientific review papers in the
field of a kind of rare diseases: the neuromuscular diseases. We make a terminological analysis of
titles and abstracts using a bilingual comparable text corpus in English and Spanish. So, we contribute
to define terminology from a contrastive view. Finally, we present a Spanish-English and English-

Spanish terminological glossary.

Key words: terminology; medical translation; rare disease; neuromuscular disease; bilingual termi-

nological glossary.
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1) DEFINICION Y JUSTIFICACION DEL OBJETO DE ESTUDIO

En el proceso de traduccion de cualquier género textual dentro del &mbito médico-sanitario,
las enfermedades raras —también denominadas enfermedades poco frecuentes —, constituyen todo un
reto para el traductor quien, en numerosas ocasiones, ve incrementada la dificultad de la traduccion
debido a la escasa literatura y recursos existentes, en comparacion con otras enfermedades mas

comunes.

1.1 Las enfermedades raras

En Orphanet, que es un portal de referencia sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos, encontramos los siguientes datos de interés. Segun la Unidn Europea, se consideran
enfermedades raras aquellas que afectan a menos de cinco casos por cada 10.000 habitantes y que
conllevan peligro de muerte o de invalidez cronica. Se estima que en Espafia hay mas de 3.000.000
personas que sufren una enfermedad rara, lo que conlleva graves problemas en el diagnostico y en la
atencion médico-sanitaria. Por otro lado, segun la Organizacion Mundial de la Salud, existen cerca
de 7.000 enfermedades raras que afectan al 7% de la poblacion mundial. La mayoria de las

enfermedades poco frecuentes son graves y, en su mayoria, cronicas y progresivas.

Segin FEDER, una de las principales consecuencias negativas del padecimiento de una
enfermedad rara es que el promedio de tiempo que transcurre entre la aparicion de los primeros
sintomas hasta la consecucion del diagnostico ronda los 5 afios. Ademas, en uno de cada cinco casos
tienen que transcurrir al menos 10 afios para lograr el diagnostico adecuado. El retraso diagndstico
también conlleva otras consecuencias, entre las que se encuentran no recibir ningin apoyo ni

tratamiento, recibir un tratamiento inadecuado y, por supuesto, el agravamiento de la enfermedad.

En cuanto a la causa de las enfermedades raras, su origen puede ser genético, infeccioso,
autoinmune o desconocido. A continuacién, vamos a ver algunos ejemplos de enfermedades raras

agrupadas por su causa, contenidos en la guia “Enfermedades raras: un enfoque practico” (2004).

Cabe destacar que casi todas las enfermedades de origen genético son enfermedades raras. Entre
ellas, se encuentran: el insomnio familiar fatal, enfermedad hereditaria que pertenece al grupo de las
encefalopatias espongiformes transmisibles y que se caracteriza por producir una degeneracion del

sistema nervioso con alteracion severa del ritmo circadiano, ataxia progresiva y trastornos vegetativos
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(hipertermia y sudoracion) y endocrinoldgicos, que produce un insomnio intratable que provoca la
muerte; la neurofibromatosis tipo I, que es una enfermedad multisistémica progresiva que afecta
principalmente al sistema nervioso y a la piel y se caracteriza por el desarrollo de tumores en la vaina
de mielina de los nervios; o la alcaptonuria, enfermedad caracterizada por una triada tipica que
consiste en excrecion de grandes cantidades de orina de color oscuro, ocronosis y artrosis
degenerativa de las grandes articulaciones y que es la primera enfermedad en la historia atribuida a

un defecto hereditario autosémico recesivo.

Como ejemplo de enfermedades raras de origen infeccioso, estan: la bartonellosis o enfermedad
de Carridn, que es una enfermedad caracterizada por anemia, fiebre anormalmente alta y erupciones
cronicas de la piel que se pueden acompafar de dolor, y que es una enfermedad endémica de
Sudamérica, ya que solo existe en areas de Per(, Ecuador (Loja) y Colombia (Narifio), aunque
también se han descrito casos en Tailandia y Sudan; el botulismo, enfermedad causada por la bacteria
Clostridium Botulinum, cuya toxina es capaz de paralizar los musculos y ser potencialmente mortal;
0 la brucelosis, que es una zoonosis, es decir, una enfermedad infecciosa que padecen los animales y
se transmite a las personas debido a contactos profesionales con animales infectados o por la ingestion
de leche o derivados Yy tejidos infectados, siendo Espafia el pais europeo con mayor endemia de

brucelosis humana y animal.

Entre las enfermedades raras de origen autoinmune, estan: la anemia hemolitica adquirida
autoinmune o anemia hemolitica por auto-anticuerpos caracterizada por hemolisis prematura, que
cursa con anemia, fatiga e ictericia; el sindrome de anticuerpos antifosfolipidos, caracterizado por
trombosis arterial o venosa, trombocitopenia, abortos recurrentes en mujeres y presencia de los
Ilamados anticuerpos antifosfolipidos; o el sindrome de Felty, que es una enfermedad sistémica,
autoinmune rara, definida por artritis reumatoide, esplenomegalia y neutropenia, que aparece con

mayor frecuencia en mujeres de edad media.

Entre las enfermedades raras de origen desconocido, se encuentran: el sindrome de Job,
enfermedad incluida en el grupo de las inmunodeficiencias primarias y caracterizada clinicamente
por abscesos, neumonia con neumatocele y niveles muy elevados de inmunoglobulina E; la
enfermedad de Behget, que es una enfermedad multisistémica inflamatoria cronica, caracterizada por
uveitis, Ulceras bucales y de los 6rganos genitales recurrentes y artritis, que es endémica en paises del
Mediterraneo y Japén; o la leucemia de células pilosas, enfermedad hematoldgica que consiste en una
neoplasia de los linfocitos B, caracterizada por la presencia en sangre y médula 6sea de células

malignas tipicas, llamadas células pilosas.



En Espafia, el Centro de Investigacion Biomédica en Red para Enfermedades Raras
(CIBERER), se ha creado para servir de referencia, coordinar y potenciar la investigacion sobre las
enfermedades raras. CIBERER esta integrado dentro del consorcio publico de investigacion CIBER,
creado por iniciativa del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), para impulsar la investigacion de
excelencia en Biomedicina y Ciencias de la Salud desde el Sistema Nacional de Salud y el Sistema
de Ciencia y Tecnologia. CIBERER esta formado por 62 grupos de investigacion ligados a 29
instituciones en consorcio. Estos grupos de investigacion pertenecen a siete programas de
investigacion denominados:

- Medicina genética

- Medicina metabdlica hereditaria

- Medicina mitocondrial

- Medicina pediatrica y del desarrollo
- Patologia neurosensorial

- Medicina endocrina

- Cancer hereditario y sindromes relacionados.

1.1.a) Terminologia: ;enfermedad rara o enfermedad poco frecuente?

En primer lugar, vamos a profundizar en los términos con los que nos referimos a las
enfermedades raras. Segun el Diccionario de Términos Médicos de la Real Academia Nacional de

Medicina (2012) en version digital, una enfermedad rara se define como:

enfermedad rara [ingl. rare disease]

1 Enfermedad de muy baja prevalencia, con frecuencia grave y de origen
heredodegenerativo.

SIN.: enfermedad infrecuente, enfermedad minoritaria, enfermedad poco comun,
enfermedad poco frecuente.

OBS.: Puede suscitar rechazo por considerarse confuso en esparfiol; se presta facilmente
a interpretacion peyorativa por confusion entre raro con el sentido de infrecuente” (inglés
rare) y raro con el sentido de extrafio (inglés strange, odd, funny). || La Union Europea
considera una enfermedad como enfermedad rara cuando se dan menos de cinco casos
por cada 10 000 habitantes.

A partir de esta definicion del término enfermedad rara, se pretende esclarecer si este término
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es correcto. Al realizar la consulta en el Diccionario de la Real Academia Espafiola, en la definicion

de raro observamos que se trata de un adjetivo polisémico, con seis acepciones:

raro, ra
Del lat. rarus.

1. adj. Que se comporta de un modo inhabitual.

2. adj. Extraordinario, poco comun o frecuente.

3. adj. Escaso en su clase o especie.

4. adj. Insigne, sobresaliente o excelente en su linea.

5. adj. Extravagante de genio o de comportamiento y propenso a singularizarse.

6. adj. Dicho principalmente de un gas enrarecido: Que tiene poca densidad y

consistencia.

La primera, «que se comporta de un modo inhabitual» no tiene nada que ver con la frecuencia
de casos en que se produce el sustantivo al que califica dicho adjetivo. Sin embargo, la segunda define
raro como «extraordinario, poco comun o frecuente». Por lo tanto, el uso del término enfermedad
rara a los efectos en que nos referimos en este trabajo, resultaria ser correcto. Ahora la cuestion es

establecer si se trata del término mas adecuado.

El término enfermedad rara se utiliza muy frecuentemente por su similitud con rare disease,
su equivalente en inglés. Sin embargo, es preferible utilizar alguna de las alternativas que lo describen
con mas precision en espafiol como, por ejemplo, enfermedad poco frecuente, enfermedad infrecuente
o enfermedad minoritaria. De esta forma, se evita la connotacion peyorativa que tiene el sentido de

extrafio.

Ademas, el autor del Diccionario de Dudas Inglés-Espafiol de Medicina, Fernando Navarro,

advierte sobre el uso del adjetivo raro en el mismo sentido:

En inglés distinguen claramente entre rare (raro, en el sentido de infrecuente) y strange
(raro, en el sentido de extrafio). Los redactores y traductores cientificos deben estar

atentos al riesgo de ambigiiedad que entrafia raro en espafiol.

No obstante, la denominacién de enfermedad rara esta tan arraigada en espafiol, que podemos
encontrar numerosos ejemplos en fuentes importantes de informacion. Por un lado, la entidad de

referencia mas relevante en Espafia en enfermedades poco frecuentes CIBERER (Centro de
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Investigacion Biomédica en Red para Enfermedades Raras) lleva en su propio nombre la
denominacién de rara. El portal Orphanet se refiere a este tipo de enfermedades de la misma manera.
Orphanet es un portal de referencia sobre las enfermedades raras y los medicamentos huérfanos, cuyo
objetivo es contribuir a la mejora del diagnostico, cuidado y tratamiento de los pacientes con
enfermedades raras. Estad formado por un consorcio de unos 40 paises, en el que cada uno aporta un
equipo de trabajo que recopila informacién sobre consultas especializadas, laboratorios médicos,
investigaciones en curso y asociaciones de pacientes, y que es responsable de las traducciones. Por
altimo, la entidad de utilidad publica creada para agrupar a familias con enfermedades poco
frecuentes en Espafia recoge esta denominacion incluso en su propio nombre: Federacion Espafiola
de Enfermedades Raras (FEDER).

No obstante, a pesar de lo anterior, creemos que es preferible optar por la denominacién de

enfermedades poco frecuentes porque resulta mas clara y carece de connotaciones negativas.

1.2 Las enfermedades neuromusculares

Segun la Guia de las enfermedades neuromusculares. Informacion y apoyo a las familias
(2008), las enfermedades neuromusculares son un grupo de enfermedades clasificadas como poco
frecuentes, de carécter neuroldgico, naturaleza progresiva, normalmente hereditarias y cuya principal
caracteristica es la debilidad muscular. El inicio de los sintomas puede suceder en cualquier etapa de
la vida: en el nacimiento, en la nifiez, en la adolescencia o en la edad adulta. Todas ellas tienen en
comun que causan una gran discapacidad y pérdida de la autonomia personal. En la actualidad, no se

dispone de tratamiento efectivo ni curacion.
En esta guia, se definen las enfermedades neuromusculares de la siguiente manera:
Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un conjunto de mas de 150
enfermedades neuroldgicas hereditarias o adquiridas que afectan a la musculatura y al
sistema nervioso, pudiendo estar afectados el musculo, la unién neuromuscular, el

nervio periférico o la motoneurona espinal.

En el Diccionario de Términos Médicos de la Real Academia Nacional de Medicina (2012),

encontramos la siguiente entrada para el término neuromuscular:

neuromuscular [ingl. neuromuscular]



1 adj. Del nervio y del musculo, o relacionado con ambos.
2 adj. De la inervacion motora de los musculos esqueléticos o relacionado con ella.
SIN.: mioneural, neuromotor.

OBS.: La preferencia por neuromuscular o neuromotor depende del contexto.

Segun la misma fuente, la variedad, por tanto, es muy grande y cada una de las enfermedades
neuromusculares por separado es una entidad bien diferenciada de las demas, con causas y
consecuencias diferentes que afectan a un nimero de pacientes tan pequefio, que son clasificadas
como enfermedades poco frecuentes. Sin embargo, se calcula que en cifras globales hay més de

50.000 personas afectadas por una enfermedad neuromuscular solo en Espafia.

La enfermedad puede ser heredada por lo que, en muchos casos, hay varios afectados en la
misma familia. En otras ocasiones, la enfermedad es el resultado de una mutacion genética
espontanea, una respuesta inmune anormal o una causa desconocida. Todas las enfermedades
neuromusculares tienen en comun una sintomatologia clinica bastante homogeénea, caracterizada por
la pérdida progresiva de fuerza muscular y la degeneracion del conjunto de los musculos y de los
nervios que los controlan. La debilidad resultante puede causar calambres, rigidez, deformidades de
las articulaciones, dolores cronicos, asi como contracciones de las articulaciones. Las dificultades
funcionales pueden afectar a la motricidad, la autonomia, la funcion respiratoria, la funcion cardiaca

e incluso la nutricién en diferentes grados, segun la enfermedad.

La Guia de las enfermedades neuromusculares. Informacién y apoyo a las familias (2008)
clasifica los principales tipos de enfermedades neuromusculares. En rasgos generales, se pueden

agrupar de la siguiente manera:

1) Las distrofias musculares, que afectan principalmente al masculo estriado. Se pueden
dividir a su vez en:

a. Distrofinopatias (distrofia muscular de Duchenne o la distrofia muscular de
Becker).

b. Distrofias musculares congénitas (distrofia muscular de Fukuyama o la distrofia
muscular por déeficit de merosina).

c. Distrofia muscular de Emery-Dreifuss.

d. Distrofias musculares de cinturas (LGMD), que son un grupo muy heterogéneo
con modo de herencia autosomico dominante (LGMD1) o recesivo (LGMD?2).

e. Distrofia muscular facioescapulohumeral.



f. Distrofia muscular oculofaringea.
g. Sarcoglicanopatias.
2) Las miopatias distales, entre las que se encuentran las formas clinicas de tipo Markesbery-
Griggs, tipo Miyoshi o tipo Nonaka.
3) Las glucogenosis musculares, como la enferrmedad de McArdle y la enfermedad de
Pompe.
4) Enfermedades de la unién neuromuscular, que se dividen a su vez en:
a. Miastenia gravis.
b. Sindrome de de Eaton-Lambert.
c. Sindromes miasténicos congénitos.
5) Amiotrofias espinales, caracterizadas por la pérdida o degeneracién de las neuronas del
asta anterior de la médula espinal y pueden ser de tipo I, Ib, 11 o 11I.

6) Neuropatias hereditarias sensitivo-motoras (enfermedades de Charcot-Marie-Tooth).

1.3 La terminologia en la traduccion en el &mbito de las enfermedades poco frecuentes

La terminologia es uno de los pilares fundamentales de la traduccidn, mas aun cuando se trata
de traduccion de textos altamente especializados como son los articulos de investigacion, en general,
y del tipo de revision, en particular. Por otro lado, el caracter minoritario de las enfermedades raras
implica que esta especializacidén adquiera un mayor grado de dificultad, puesto que se trata de un
pequefio ambito dentro de la Medicina, caracterizado por el desconocimiento general sobre estas
enfermedades incluso entre el personal médico y sanitario. Por ello, la terminologia en el &mbito de
las enfermedades poco frecuentes estd poco difundida, lo que se traduce en una falta de recursos

terminologicos adecuados y suficientes para el traductor.

En cuanto a la terminologia en la comunicacion especializada —como es la del articulo de

revision —, Cabré Castellvi (2000) senala:

La comunicacion especializada se caracteriza basicamente por la especificidad del tema
y de su perspectiva cognitiva y esta especificidad tematica se refleja en la terminologia
que contiene. EIl conocimiento especializado de los textos se condensa especialmente en
las unidades terminoldgicas. La densidad cognitiva de los textos especializados esta en
relacién directamente proporcional con la cantidad de terminologia que contienen y el

grado de compresion estructural y textual de esta terminologia.
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Como indica la autora, la especificidad del tema en los textos especializados se refleja en la
terminologia. En el &mbito de las enfermedades raras, esta especificidad se acentlia aun mas, puesto
que se trata de terminologia poco difundida. Esta es la razon por la que hemos basado el presente
estudio en la terminologia, puesto que el conocimiento especializado se concentra de manera singular

en las unidades terminolodgicas.

Se hace asi todavia mas patente la necesidad del recurso de la terminologia como recurso de

traduccion al que se refiere Cabré Castellvi (2000):

Por lo tanto, la calidad de una traduccidén especializada requiere como recurso habitual
el uso de terminologia (y no de parafrasis), adecuada al nivel de especializacion del texto
(por lo tanto, mas o menos especializada segun los casos) y real (es decir, que

corresponda a los usos efectivos que hacen de ella los especialistas).

En este trabajo, pretendemos hacer una pequefia contribucion a este recurso fundamental para
los traductores que es la terminologia, mediante una descripcion interlingiistica de la terminologia
especializada en el género del articulo de revisién de enfermedades neuromusculares y mediante la

elaboracion de un pequefio glosario.
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2) ESTADO DE LA CUESTION SOBRE EL OBJETO DE ESTUDIO ELEGIDO

Hasta ahora se ha realizado poca investigacion de tipo traductoldgico en textos que tratan
sobre enfermedades poco frecuentes. La investigacién es alin mas escasa si nos centramos en el

subconjunto de las de enfermedades neuromusculares.

2.1 Investigacion en traductologia de enfermedades poco frecuentes

Para la basqueda de trabajos de investigacion en traductologia de enfermedades poco
frecuentes, se ha examinado la revista Panace@, se ha utilizado el buscador de bibliografia de
interpretacion y traduccién de la Universidad de Alicante (BITRA) y se han realizado busquedas en
la herramienta Google Scholar. Los trabajos de caracter traductolégico encontrados han sido
elaborados a partir de la perspectiva interliglistica del francés y el espafiol, asi como del inglés y el
espafol. Entre ellos, se encuentran tres estudios que abordan los textos especializados en el ambito

de las enfermedades raras.

El primero es el de Varela Vila y colaboradores (2010), que elaboran un vocabulario bilingte
con mas de 300 conceptos relativos a las denominaciones que reciben el grupo de enfermedades raras
incluidas entre los errores innatos del metabolismo, a partir de la explotacion del corpus EMCOR. Es
elogiable que las autoras traten de dar respuesta a la peticion por parte de los afectados de una mayor
atencion a un conjunto de enfermedades poco frecuentes, como son los errores innatos del
metabolismo. De hecho, parece que lo consiguen a través de la elaboracion de un vocabulario francés-

espariol bastante completo.

Otro de los trabajos hallados en el marco traductologico de las enfermedades raras en espafiol
y francés es el trabajo de Marta Rodriguez (2016), que aborda el estudio de las metéforas en el
lenguaje médico dentro del &mbito de las enfermedades raras en general. Entre sus conclusiones
destaca, por un lado, el hecho de que se emplean numerosas analogias metaféricas para explicar
conceptos de biomedicina y, por otro, que se han encontrado metaforas idénticas en espafiol y en

francés, lo que lleva a suponer que estos términos metaféricos son calcos unos de otros.

El tercer trabajo al que nos referimos, el de Postigo Pinazo y Lavado Puyol (2015), trata los

aspectos terminoldgicos en la traduccidn e interpretacion de textos o discursos dentro del &mbito de
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la enfermedad de Crohn como enfermedad poco frecuente. En concreto, las autoras abordan el analisis
del informe clinico y la creacion de un glosario terminolégico bilingie en la enfermedad de Crohn.
El tipo de documento escogido nos parece bastante interesante porque forma parte de la historia
clinica del paciente, lo que hace que sea un reflejo de la préactica de la Medicina en el dia a dia. Por
otro lado, el glosario que se obtiene parece de bastante utilidad para los traductores, dado que facilita
la comprension de la terminologia especifica de esta enfermedad y posibilita la busqueda

bidireccional de los términos en inglés y en espafiol.

2.1 Investigacion en traductologia de enfermedades neuromusculares

Dentro del ambito concreto de las enfermedades neuromusculares, hemos encontrado dos
trabajos que estudian la terminologia especializada que se utiliza en este tipo de patologias, a partir

de los cuales se realiza un vocabulario o glosario.

El primero de ellos es de Varela Vila y colaboradores (2012) quienes elaboran un vocabulario
inglés-espafiol de productos de apoyo para la terapia ocupacional de pacientes con enfermedades
neuromusculares. Dicho vocabulario constituye una primera aproximacion bilingie a la terminologia
relativa a los productos de apoyo en terapia ocupacional, con el objetivo de ofrecer una vision general
como recurso de apoyo a traductores, revisores y redactores en el referido ambito. El trabajo consigue
dar respuesta a la tarea pendiente que alun existe en muchas disciplinas, consistente en revisar y
agrupar la terminologia, en este caso concreto, dentro del area de la terapia ocupacional en las

enfermedades neuromusculares.

El segundo trabajo es un glosario terminolégico bilingle espafiol- francés elaborado por Vila
Barbosa y Sanchez Trigo (2013) en el &mbito de las enfermedades neuromusculares pediatricas. Este
glosario incluye términos en espafiol, definiciones, variantes y equivalentes en francés. Ademas, han
elaborado un indice de términos francés-espafiol para facilitar la consulta en ambas lenguas. Este
trabajo consigue elaborar un glosario bidireccional bastante completo en el ambito pediatrico

definido, pero deberia completarse con el resto de enfermedades neuromusculares del adulto.
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3) OBJETIVO DE LA INVESTIGACION Y RELEVANCIA PARA LA TRADUCCION

3.1 Consideraciones iniciales

En la realizacion de este pequefio trabajo de investigacion, ha resultado de gran ayuda la
lectura previa de los libros The Craft of Research (2003) y Research Methodologies in Translation
Studies (2014).

El primero de ellos ha sido de especial utilidad en una doble vertiente. Por un lado, en la
adquisicion de las primeras nociones sobre la metodologia de la investigacion en general. Por otro
lado, ha sido muy util para identificar las preguntas que queremos responder y que mas tarde se han
convertido en los objetivos de la investigacion presentados en este trabajo. Estas preguntas son:
¢Como se podria mejorar el proceso de traduccion en el ambito médico-sanitario cuando se abordan
enfermedades poco frecuentes? Dentro de este ambito, ¢qué ocurre si se trata de las enfermedades
neuromusculares? ¢Qué similitudes y diferencias entre espafiol e inglés encontramos en el género
articulo cientifico de revision en enfermedades neuromusculares? ;Podemos obtener un glosario
bilingle de términos especializados en enfermedades neuromusculares a partir del analisis

terminologico de un corpus de textos comparable?

El segundo libro, centrado en la investigacion en el ambito de la traduccion, ha sido de especial
utilidad en el analisis del corpus, pero especialmente en la construccion de un corpus adecuado, asi

como en la justificacién posterior de las decisiones tomadas para la recopilacidn del corpus de textos.

El género textual escogido para desarrollar este trabajo ha sido el articulo cientifico de
revision. Hemos considerado interesante esta eleccion porque la finalidad del articulo de revision,
que es resumir el estado actual de la investigacion sobre una parcela determinada del conocimiento
cientifico, resulta doblemente interesante en el area temaética de un grupo de enfermedades poco
frecuentes. Los autores de este tipo de articulos deben elaborar una revision bibliografica exhaustiva
para después sintetizar, evaluar o analizar los trabajos realizados y establecer un estado actual de la
cuestion. Los articulos cientificos de revision sobre enfermedades neuromusculares realizan una
funcién fundamental debido a la escasa investigacion cientifica que se realiza en torno a ellas, de lo
que surge una especial necesidad de recopilar el estado actual de la investigacion sobre uno o varios

aspectos de estas enfermedades.
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3.2 Definicién del objetivo y relevancia

El objetivo de este trabajo es llevar a cabo una descripcion terminolégica del género articulo
cientifico de revision en el ambito de un tipo de enfermedades poco frecuentes —las enfermedades
neuromusculares—, mediante el analisis terminologico de los titulos y resimenes de un corpus de

textos originalmente escritos en inglés y en espafiol.

Nuestra descripcion se realiza desde un enfoque interlinglistico con el objeto de ayudar al
traductor en la toma de decisiones acerca de la terminologia sobre enfermedades neuromusculares,
en el marco del género textual de los articulos cientificos de revision. Todo traductor debe ser capaz
de reproducir un texto originalmente escrito en la lengua objeto, de forma que dicha reproduccién
parezca un texto que se escribio directamente en la lengua meta. Para ello, es fundamental un uso

perfectamente adecuado de la terminologia especializada.

El corpus bilinglie estd compuesto por textos comparables, es decir, textos de tipologia y
tamafio comparable, escritos originalmente en cada lengua, —como se detalla més adelante en el
apartado de metodologia—. Los resultados tendran asi una doble utilidad, ya que se podran aplicar

tanto a la traduccion de lengua espafiola a lengua inglesa, como a la inversa.

En concreto, los resultados de este trabajo contemplaran los siguientes aspectos acerca de las
unidades terminoldgicas especificas del &mbito definido mas arriba:

- frecuencia de uso de los términos

- sinonimia

- uso de abreviaturas

- densidad terminoldgica de los textos

- glosario bilingle de las unidades terminol6gicas encontradas.

Con frecuencia de uso de las unidades terminoldgicas nos referimos al nimero de veces que
aparece cada una de las unidades terminologicas en el conjunto de los textos del corpus. Sin embargo,
la densidad terminoldgica de los textos hace referencia a la relacion entre el nimero de palabras que
conforman las unidades terminoldgicas especializadas encontradas en los textos del corpus y el
nimero total de palabras de estos textos. La densidad terminoldgica estard representada por un
porcentaje y podra calcularse para cada texto en particular o para un conjunto de textos, por ejemplo,

los que estan escritos en inglés o los que estan escritos en espariol.
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4) METODOLOGIA

4.1 Metodologia de recopilacion del corpus

El primer paso para realizar nuestro analisis contrastivo espafiol-inglés del titulo y del resumen
del articulo cientifico de revisién sobre enfermedades neuromusculares, ha sido seleccionar un

corpus.

El corpus estd compuesto por 20 textos originales, es decir, no traducidos, compuesto por 10
textos en espafiol y 10 en inglés. Los temas de los articulos cientificos para cada lengua se han
escogido con un patron de paralelismo, seleccionando igual nimero de documentos en inglés y en
espafiol que traten temas similares. Este paralelismo en la tematica permite incrementar la

homogeneizacién de la muestra. Por ello, para cada lengua, hemos seleccionado:

- seis documentos cuya temética abarque las enfermedades neuromusculares en su conjunto.
- un documento sobre un grupo especifico de enfermedades neuromusculares: las distrofias
musculares de cinturas.

- tres documentos que versen sobre una enfermedad neuromuscular concreta.

En este dltimo apartado, no hemos considerado necesario que las enfermedades
neuromusculares concretas de estos documentos del corpus tengan que ser las mismas en ambas
lenguas. En primer lugar, pensamos que la enfermedad en si no va a afectar al estudio terminolégico
que se va a realizar, que es un analisis sobre la frecuencia de uso de los términos especializados, la
sinonimia entre ellos, el uso de abreviaturas de los términos encontrados y la densidad terminolégica
de los textos. Esto se debe a que todas las enfermedades tratadas comparten las caracteristicas de ser
poco frecuentes y pertenecer al grupo de las enfermedades neuromusculares, por lo que creemos que
los resultados que se van a obtener serdn similares. En segundo lugar, si las enfermedades
neuromusculares tratadas en estos tres textos son diferentes, vamos a obtener un glosario de términos

mas amplio.

a) Recopilacion de textos para el corpus en inglés

La recopilacion de articulos de revision para el corpus en inglés, se ha realizado utilizando

dos vias:
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- Através de PubMed, motor de busqueda de la base de datos de citaciones y resumenes de
articulos de investigacion biomédica MEDLINE, puesto a disposicién al publico por la
Biblioteca Nacional de Medicina de Estados Unidos.

- De formadirecta en la revista Neuromuscular Disorders, que es la revista cientifica oficial
de la asociacion internacional World Muscle Society, cuyo factor de impacto anual en
2015 es de 3,107 (segun Incites Journal Citation Reports), siendo el de los Gltimos cinco

afios de 3,132 segun la misma fuente.

El factor de impacto es un indicador bibliométrico que indica la calidad de una revista
cientifica y que determina, de forma directa o indirecta, aspectos tan importantes como la
asignacién de fondos para investigacion cientifica o la promocion del personal docente e

investigador.

En ambos casos, la busqueda se ha realizado sobre el titulo o el resumen de los articulos
de revision, publicados en los Gltimos cuatro afios, esto es, de 2014 a 2017, con preferencia

por los articulos de publicacion mas reciente. Se ha utilizado la formula siguiente:

(neuromuscular AND disease) OR (neuromuscular AND disorder) OR (muscular AND

dystrophy)

Esto nos ha permitido obtener articulos de revision que contienen los siguientes
términos en el articulo o en el resumen: neuromuscular disease, neuromuscular disorder o

muscular dystrophy.

. . . JCR JCR5 NUmero de
Revista Pais de origen 2015 afios SJR articulos
Neuromuscular Estados Unidos | 3,107 | 3,132 | 1,447 4
Disorders
Human Molecular | poino Unido 5985 | 6353 | 4,288 1
Genetics
Neurotherapeutics Estados Unidos 4,676 5,615 2,366 1
Clinical Genetics Dinamarca 3,892 3,572 1,630 1
Expert Opinionon | cooios Unidos | 3,438 | 3,083 | 1,171 1
Biological Therapy
BMC Neurology Reino Unido 1,961 2,418 1,070 1

17



. . . JCR JCR5 Numero de
Revista Pais de origen 2015 afios SJR articulos
Neurologic Clinics Estados Unidos 1,973 1,595 0,626 1

Tabla 1: Revistas del corpus en inglés

En la tabla que precede, podemos observar el nombre de la revista cientifica, el nimero
de articulos obtenidos para el corpus en cada revista, el pais de origen de la publicacion y el
factor de impacto de la misma, segun dos clasificaciones de indices de impacto importantes,
como son el JCR (indicador de calidad Journal Citation Reports) y el SIR (SCImago Journal
& Country Rank). Como vemos, todas las revistas seleccionadas estan incluidas en la
prestigiosa base de datos Journal Citation Reports y sus factores de impacto de los ultimos

cinco afos estan todos en un rango entre 6,353 y 1,595.

b) Recopilacidn de textos para el corpus en espafiol

En el proceso de recopilacion de articulos en espafiol para el corpus, la busqueda se ha
realizado mediante la herramienta Google Scholar. En el caso de los articulos en espafiol, no
existe una revista de referencia sobre enfermedades neuromusculares como en inglés y, por

otro lado, a través de la base de datos PubMed solo se pueden obtener resimenes en inglés.

En Google Scholar hemos buscado articulos de revision que contuvieran las siguientes
palabras clave: neuromuscular, enfermedades neuromusculares y distrofia muscular. La

férmula de basqueda seria la siguiente:

(neuromuscular) OR (enfermedades AND neuromusculares) OR (distrofia AND muscular)

Los resultados se acotaron para que solo mostrara resultados en espafiol. El intervalo
temporal de publicacion de articulos fue, inicialmente, de los ultimos cuatro afios, es decir,
desde 2017 a 2014. Sin embargo, debido a la falta de resultados suficientes que pudieran
conformar el corpus segun los criterios que hemos determinado en la compilacion del corpus,
fuimos ampliando el rango temporal de publicacién hacia atras hasta que alcanzamos los diez

textos que requeriamos. Esto nos llevo hasta el afio 2010.

En el corpus hemos querido incluir en el corpus revistas espafiolas, asi como de otros
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paises cuya lengua oficial es el espafol, para que el corpus de textos en el que basamos esta
investigacion no esté limitado geogréaficamente a un pais y a dos revistas, lo cual favorece el
enriquecimiento de la investigacion. De esta forma, los textos del corpus en espafiol tienen
diferentes procedencias geograficas, igual que ocurre con los textos del corpus en inglés. Asi,

tenemos revistas espafiolas, argentinas, mejicanas y chilenas.

. . . JCR JCR5 Numero de
Revista Pais de origen 2015 afios SJR articulos
Neurologia Espafia 1,790 | 1,314 0,385 2
Neurologia Argentina | Argentina - - 0,122 2
Revista de Neurologia | Espaia 0,684 | 0,724 0,244 1
Rehabilitacion Espafa - - 0,126 1
Mgd!cma Interna de México i i 0,106 1
Meéxico
Revista Chilena de Chile i i 0,101 1
Radiologia
Electrofisiologia y Argentina i i i 1
Arritmias
Revista de
Especialidades México - - - 1
Médico-Quirurgicas

Tabla 2: Revistas del corpus en espafiol

Es necesario indicar que la recopilacion de textos adecuados en espafiol ha resultado
mas dificil que la recopilacion de textos en inglés. En nuestra opinidn, esto se debe
fundamentalmente a que en la investigacion cientifica la lengua predominante y universal es
el inglés, de forma que la publicacion de resimenes en inglés esta tan extendida que podemos
encontrar un porcentaje mucho mayor de articulos escritos en esta lengua frente a los que

encontramos en espaiol.

Si tenemos en cuenta que, ademas de lo referido en el parrafo anterior, la investigacion
en cualquier enfermedad poco frecuente es, por ende, muy poco frecuente, la dificultad para

encontrar este tipo de articulos de revisidn se incrementa notablemente.

Asi, podemos afirmar que solo dos de las revistas en espafiol de las que se han extraido

documentos para el corpus estan incluidas en la base de datos del JCR (indicador de calidad Journal
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Citation Reports), que son Neurologia y Revista de Neurologia. Seis estan incluidas en la base de
datos del SJR (SCImago Journal & Country Rank). Finalmente, hay dos revistas que no presentan
ninguno de ellos. Sin embargo, a cada una de ellas las avala un dato. La revista Electrofisiologia y
Arritmias es la publicacion de la Sociedad Argentina de Eletrofisiologia Cardiaca y la Revista de
Especialidades Médico Quirdrgicas es una publicacion del Instituto de Seguridad y Servicios

Sociales de los Trabajadores del Estado de México.

4.2 Descripcion del corpus de textos

El corpus de textos originales en cada lengua y comparables entre ambas, esta compuesto por
los titulos y los resimenes de 20 articulos de investigacion, cuya temética es la revision de diferentes

aspectos de las enfermedades neuromusculares.

Con objeto de distinguir cada texto del corpus, hemos utilizado el siguiente sistema para su
identificacion: los textos en inglés se denominan desde EN-1 a EN-10 y los textos en espafiol se
identifican mediante los nombres ES-1 a ES-10. Los cinco primeros en cada lengua (EN-1a EN-5y
ES-1 a ES-5) abordan diferentes aspectos de las enfermedades neuromusculares en general. La
temética comun a los textos EN-6 y ES-6 es el subconjunto de enfermedades neuromusculares en el
que se enmarcan las llamadas distrofias musculares de cinturas. Los textos denominados EN-7 y ES-
7 tienen en comun la revision de la epidemiologia de las enfermedades neuromusculares en
determinadas areas geogréficas, que son los Paises Bajos y México, respectivamente. Finalmente, los
ultimos tres textos en cada lengua tratan el ambito temético de una enfermedad neuromuscular en
particular. En concreto, los textos del corpus en inglés EN-8, EN-9 y EN-10 tratan sobre la distrofia
muscular de Duchenne (EN-8), la atrofia muscular espinal (EN-9) y la esclerosis lateral amiotréfica
(EN-10). En espafiol, el texto denominado ES-8 aborda la enfermedad de Charcot Marie Tooth, el
documento ES-9 trata sobre la miositis por cuerpos de inclusion y, por ultimo, la temética del texto
ES-10 es la distrofia miotonica de Steinert.

TEXTOS DEL CORPUS EN INGLES:
EN-1

Progress and prospects of gene therapy clinical trials for the muscular dystrophies
N.E. Bengtsson, J.T. Seto, J.K. Hall, J.S. Chamberlain, J.L. Odom

Human Molecular Genetics

Hum. Mol. Genet. 2016; 25 (R1); R9-R17

https://doi.org/10.1093/hmg/ddv420
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https://doi.org/10.1093/hmg/ddv420

http://hmg.oxfordjournals.org/content/25/R1/R9.short

EN-2

Prenatal diagnosis of congenital myopathies and muscular dystrophies

Massalska D., Zimowski J.G., Bijok J., Kucinska-Chahwan A., Lusakowska A., Jakiel G.,
Roszkowski T.

Clinical Genetics

Clin Genet. 2016; 90(3):199-210.

doi: 10.1111/cge.12801

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27197572

EN-3

The epidemiology of neuromuscular imaging diseases
Bhatt, J.M.

Neurologic Clinics

Neurol Clin. 2016; 34(4); 999-1021

doi: 10.1016/j.ncl.2016.06.017
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27720006

EN-4

New developments in exon skipping and splice modulation therapies for neuromuscular diseases
A.-Touznik, J. JA Lee, T. Yokota

Expert Opinion on Biological Therapy

Expert Opin Biol Ther. 2014; 14(6); 809-819

http://dx.doi.org/10.1517/14712598.2014.896335

EN-5

Electrical Impedance Myography and Its Applications in Neuromuscular Disorders
Neurotherapeutics 2017;14(1):107-118

doi: 10.1007/s13311-016-0491-x
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27812921

EN-6
Where do we stand in trial readiness for autosomal recessive limb girdle muscular dystrophies?
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http://hmg.oxfordjournals.org/content/25/R1/R9.short
http://dx.doi.org/10.1517/14712598.2014.896335

V. Straub, M. Bertoli
Neuromuscular Disorders 2016; 26; 111-125
http://dx.doi.org/10.1016/j.nmd.2015.11.012

EN-7

The epidemiology of neuromuscular disorders: Age at onset and gender in the Netherlands
J.C. Deenen, P.A. van Doorn, C.G. Faber, A.J. vand er Kooi, J.B. Kuks, N. C. Notermans, L.H.
Visser, C.G. Horlings, J.J. Verschuuren, A.L. Verbeek, B.G. van Engelen

Neuromuscular Disorders 2016; 26; 447-452

http://dx.doi.org/10.1016/j.nmd.2016.04.11

EN-8

Pharmacological therapy for the prevention and management of cardiomyopathy in Duchenne
muscular dystrophy: A systematic review

B. El-Aloul, L. Altamirano-Diaz, E. Zapata-Aldana, R. Rodrigues, M.S. Malvankar-Mehta, C-T.
Nguyen, C. Campbell

Neuromuscular disorders 2017; 27(1); 4-14
http://www.nmd-journal.com/article/S0960-8966(16)30811-2/abstract

EN-9

Commonality amid diversity: Multi-study proteomic identification of conserved disease
mechanisms in spinal muscular atrophy

H.R. Fuller, T.H. Gillingwater, T.M. Wishart

Neuromuscular Disorders 2016; 26; 560-569
http://www.nmd-journal.com/article/S0960-8966%2816%2930005-0/pdf
http://dx.doi.org/10.1016/j.nmd.2016.06.004

EN-10

The value of magnetic resonance imaging as a biomarker for amyotrophic lateral sclerosis: a
systematic review.

G. Grolez, C. Moreau, V. Danel-Brunaud, C. Delmaire, R. Lopes, P.F. Pradat, M.M. El Mendili, L.
Defebvre, D. Devos

BMC Neurology

BMC Neurol 2016; 16(1);155

http://dx.doi.org/10.1186/s12883-016-0672-6
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http://dx.doi.org/10.1016/j.nmd.2015.11.012
http://www.nmd-journal.com/article/S0960-8966(16)30811-2/abstract
http://www.nmd-journal.com/article/S0960-8966%2816%2930005-0/pdf

TEXTOS DEL CORPUS EN ESPANOL:

ES-1

Informe de la Fundacion del Cerebro sobre el impacto social de la esclerosis lateral amiotrofica y
las enfermedades neuromusculares

A.-Camacho, J. Esteban y C. Paradas

Neurologia (2015)

http://dx.doi.org/10.1016/j.nrl.2015.02.003

ES-2

Aspectos basicos de la evaluacion de la funcion pulmonar en el paciente con enfermedades
neuromusculares

I.D. Cruz-Aldeu, B.O Bafios-Mejia y J.E. Ovando-Fonseca

Rehabilitacion

http://dx.doi.org/10.1016/j.rh.2013.02.006

Rehabilitacion (Madrid) 2013; 47(2); 113-119

ES-3

Biopsia muscular en miopatias congénitas y distrofias musculares
A .Lia-Taratuto

Neurologia Argentina

doi: 10.1016/S1853-0028(10)70074-4

Neurol Arg 2010; 2(4); 250-264

ES-4

Cardiopatias y arritmias en patologias neuromusculares hereditarias. Un desafio diagndstico para el
cardiélogo

V. Pujol-Lereis y M.A. Kauffman

Electrofisiologia y Arritmias

Rev Electro y Arritmias 2010; 2; 55-62
http://www.electrofisiologia.org.ar/joomla/revista/vol3num2/REA6-kauffman.pdf

ES-5
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Utilidad de la resonancia magnética en el diagnostico de las enfermedades musculares hereditarias
J. Diaz, L. Suazo, C. Castiglioni y J. Bevilacqua

Revista Chilena de Radiologia

Rev. Chil. Radiol. vol.21 no.4 Santiago 2015
http://dx.doi.org/10.4067/S0717-93082015000400005

ES-6

Distrofias musculares de cinturas autosomicas recesivas

M.E. Hernandez-Caballero, A. Miranda-Duarte, R.E. Escobar-Cedillo y H. Villegas-Castrejon
Neurologia

Rev Neurol 2010; 51(8): 489-96

https://www.researchgate.net/profile/Elena_Hernandez-

Caballero/publication/47350455 Autosomal_recessive_limb-
girdle_muscular_dystrophy/links/00463530e7f1b514c2000000.pdf

ES-7

Distrofias musculares en México: un enfoque clinico, bioquimico y

molecular

R.M Coral-Véazquez, L.B. Lépez-Hernéndez, L.A. Ruano-Calderon, B. Gémez Diaz, F. Fernandez-
Valverde y E. Bahena-Martinez

Revista de Especialidades Médico-Quirurgicas 2010;15(3):152-160
http://www.medigraphic.com/pdfs/quirurgicas/rmg-2010/rmql103i.pdf

ES-8

Guia diagnostica en el paciente con enfermedad de Charcot-Marie-Tooth

J. Berciano, T. Sevilla, C. Casasnovas, R. Sivera, J. Infante, C. Ramon, A.L. Pelayo-Negro e I. llla
Neurologia 2012;27(3):169—178

http://dx.doi.org/10.1016/j.nlr.2011.04.015
http://0-www.sciencedirect.com.medina.uco.es/science/article/pii/S0213485311002271

ES-9

Miositis por cuerpos de inclusion: ¢una enfermedad subdiagnosticada?
M. Rugiero y M. Bettini

Neurologia Argentina 2011

Neurol Arg 2011; 3(2); 100-105
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http://0-www.sciencedirect.com.medina.uco.es/science/article/pii/S0213485311002271

http://dx.doi.org/10.1016/S1853-0028(11)70022-2

ES-10

Distrofia miotonica de Steinert: caso clinico de una familia y revision de la bibliografia

Medicina Interna de México

Med Int Méx, 2014;30:195-20

E.N. Flores-Lopez, C.K. Tovilla-Ruiz, E. Garcia-Padilla, R.B. Sandoval-Gutiérrez y L.C. Alvarez-
Torrecilla

http://www.medigraphic.com/pdfs/medintmex/mim-2014/mim2142j.pdf
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4.3 Metodologia del andlisis terminologico

El estudio de los aspectos terminologicos se realizard en dos etapas. En primer lugar, se
analizaran por separado los textos del corpus en inglés y los textos del corpus en espafiol para, a
continuacion, realizar el analisis terminoldgico contrastivo. Para finalizar, se facilitard un pequefio
glosario bilinglie comentado que incluird los términos mas relevantes encontrados en inglés y en

espafol dentro del género de articulos de revision dedicados a las enfermedades neuromusculares.

Para desarrollar una adecuada descripcion terminologica de los titulos y resimenes de
articulos cientificos de revision dedicados al &mbito de las enfermedades neuromusculares, se ha
realizado un analisis sobre la terminologia del lenguaje de especialidad médico-sanitario encontrada

en los documentos del corpus compilado.

El primer paso ha sido la extraccion de la terminologia médica especializada de los titulos y
resuimenes de cada texto de forma manual, a través de la lectura cuidadosa de estas dos partes del
articulo. Durante esta fase, se ha consultado con cierta asiduidad tanto el Diccionario de Términos
Médicos de la Real Academia Nacional de Medicina, como el Diccionario critico de dudas inglés-

espafol de Medicina de Fernando Navarro.

Una vez determinadas las unidades terminoldgicas de interés para este trabajo, se ha realizado
una clasificacion del léxico obtenido por texto y campo semantico, de acuerdo con los siguientes

apartados:

- Referencia a las enfermedades (nombres, causas, etc.)
- Anatomia y fisiologia del cuerpo humano

- Historia clinica y sintomatologia

- Diagnéstico y tratamiento

- Genetica

- Estudios y ensayos clinicos

- Otros: referencias a personas y otros términos de interés.

A partir de esta informacion, se han elaborado unas tablas iniciales con la informacion extraida
y clasificada por cada texto, que ha servido de base para la investigacion realizada. Las tablas se

identifican mediante la nomenclatura propuesta para los textos del corpus, es decir, EN-1 a EN-10
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para los documentos en inglés, y ES-1 a ES-10, para los documentos en espafiol. Las tablas contienen
cada unidad terminoldgica de interés encontrada en el texto y el nimero de repeticiones que aparecen
en dicho texto. Estas tablas pueden consultarse en el anexo I “Tablas de terminologia especializada

del corpus en inglés” y en el anexo II “Tablas de terminologia especializada del corpus en espafol”.

a) Andlisis de la frecuencia de uso de las unidades terminoldgicas referidas a las

enfermedades neuromusculares

El proceso ha consistido en la unificacion en una Unica tabla de las unidades
terminoldgicas especializadas exclusivamente en enfermedades neuromusculares y el numero
total de repeticiones en todos los textos del corpus en cada lengua. A raiz de esta tabla, se

presentan y analizan los resultados en los apartados correspondientes.

b) Estudio de la sinonimia

De forma manual, se elabora una nueva tabla de las unidades terminolégicas encontradas,
en la que se establecen las relaciones sinonimicas en cada una de las lenguas analizadas, para
su posterior analisis contrastivo. De nuevo, se consultan los diccionarios antes mencionados,

cuando es necesario.

c) Uso de abreviaturas

A partir de la tabla elaborada en el apartado a), obtenemos una tabla del subconjunto de
las abreviaturas y el numero de repeticiones para cada una de ellas en inglés y en espariol por

separado, para posteriormente analizar los resultados.

d) Densidad terminoldgica

Para el estudio de la densidad terminoldgica, se ha considerado necesario incluir todas las
unidades terminoldgicas médicas especializadas encontradas en los textos, tanto las que hacen
referencia a las enfermedades neuromusculares como las que no, pero que también
contribuyen a aumentar la densidad terminolégica del texto. Se han elaborado unas tablas en
una hoja de célculo que incluyen el nimero total de palabras de cada texto, el nimero de
palabras que conforman la terminologia especializada y una columna que calcula la densidad

mediante la aplicacion de formulas de porcentaje.
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Dado que este trabajo pretende servir de ayuda al traductor, el analisis que se realiza sobre las
tablas elaboradas en cada apartado se hara desde el punto de vista de la traduccion, directa e inversa.
Por una parte, la traduccion de esparfiol a inglés se lleva a cabo en practicamente la totalidad de los
trabajos publicados originalmente en espafiol, puesto que en casi todas las publicaciones obligan a la
presentacion del resumen del articulo cientifico también en inglés. Por otra parte, la traduccion de
resimenes de inglés a espafiol resulta fundamental para el conocimiento de la investigacion que se
lleva a cabo en otras zonas geograficas por parte de las personas interesadas en ella cuya lengua sea
el espafiol y dado que la mayoria de los articulos cientificos disponen de un resumen en inglés. Esto
significa que se prestard especial interés a las similitudes y diferencias encontradas en cada punto, de
forma que puedan servir como recurso a los futuros traductores de articulos cientificos de revision

sobre enfermedades neuromusculares.

4.4 Elaboracién de un glosario espafiol-inglés e inglés-espafiol

Por ltimo, se va a elaborar un glosario bilinglie comentado espafiol-inglés y otro inglés-
espafiol, en los que se incluiran todas las unidades terminoldgicas especializadas en enfermedades

neuromusculares que hemos encontrado en los textos.

El primer glosario contendrd, para cada entrada, la definicion del término en espafiol, la
definicion con comentarios que puedan servir de ayuda en el proceso de traduccion, los sinbnimos si

los hubiera y el equivalente mas cercano en inglés.
El segundo glosario tendra las entradas ordenadas en inglés junto a su correspondiente

traduccion. Con esta informacion, el traductor podra hacer uso de la informacién que contiene el

primer glosario en cuanto a definicion de la terminologia y sinonimia.
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5) RESULTADOS

5.1-Presentacion de resultados

a) Frecuencia de uso de las unidades terminoldgicas especializadas

En este apartado, se muestran los resultados obtenidos en cuanto a de la frecuencia de uso, en
inglés y en espafiol, de las unidades terminoldgicas de alta especializacion referidas al ambito de las
enfermedades neuromusculares. En el estudio de la frecuencia no se ha tenido en cuenta la
terminologia comdn a otras patologias como, por ejemplo, la referida al campo de la Genética, que
es muy abundante en los textos del corpus analizado ya que estd intimamente conectada con las
enfermedades neuromusculares. En consecuencia, hemos considerado méas adecuado centrar nuestra
descripcion terminoldgica justamente en aquellos términos que no aparecen en textos de otro &mbito

médico-sanitario.

La frecuencia de uso de unidades terminoldgicas consiste en realizar un recuento de aquellas
que conforman la terminologia especializada estrictamente centrada en enfermedades
neuromusculares. El recuento se realizara en el titulo, en el resumen o en ambos, para los textos del
corpus en cada lengua. Este recuento tiene dos funciones: la primera es obtener un listado de términos
y frecuencia en cada lengua y la segunda, contrastar los listados obtenidos para obtener conclusiones
que sirvan de ayuda al traductor.

A continuacién, se presentan dos tablas con las unidades terminoldgicas especializadas sobre
enfermedades neuromusculares encontradas en el corpus de textos compuesto por el titulo y el
resumen de articulos cientificos de tipo revision. Las unidades terminoldgicas estan ordenadas de
mayor a menor frecuencia de aparicion y, en caso de igual frecuencia, por orden alfabético. Para que
la informacion que nos interesa extraer sea mas completa, se han incluido también las siglas y los

acronimos.

La primera de ellas corresponde a los textos en inglés:

Unidad terminoldgica Frecuencia

neuromuscular 16
dystrophy 16
muscular dystrophy 15
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Unidad terminoldgica Frecuencia
DMD 10
SMA 10
myopathy

neuromuscular disease

neuromuscular disorder

ALS

SMN

congenital

Duchenne muscular dystrophy

MD’s

progressive

amyotrophic lateral sclerosis

congenital myopathy

dystrophin

gene therapy

LGMD?2

rare

spinal muscular atrophy

weakness

autosomal recessive limb girdle muscular dystrophy

degenerative

distal myopathy

LGMD

LGMD2D

limb-girdle muscular dystrophy

muscle weakness

acquired muscular disease

atrophy

DGC

distal myopathy with anterior tibial onset

dystrophin-glycoprotein complex

Emery-Dreifuss muscular dystrophy

Fukuyama congenital muscular dystrophy

inclusion body myositis

limb-girdle muscular dystrophy type 2B

Miyoshi myopathy

motor delay

myofibrillar myopathy

myogenic disorders

neurodegenerative disease

neuromuscular condition

RiRrRrRrRPR(RP(RPRIP|IRP|IPIRPIRPIRPIRPIRPIMDINNINININVIVIVWWWwwwv|wlw|dDDDOo|N|N|0|©

neuroprotective and neurorestorative disease-modifying

drug
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30



Unidad terminoldgica Frecuencia
polyneuropathy

rare disease

rare inherited disease
survival motor neuron
a-sarcoglycan

e N = =N SN

Tabla 3: Frecuencia uso UTE inglés

La segunda tabla indica la frecuencia de uso de las unidades terminoldgicas especializadas

en enfermedades neuromusculares halladas en los textos en espafiol:

Unidad terminoldgica Frecuencia
distrofia 25
distrofia muscular 16
miopatia 13

-
w

neuromuscular

enfermedad neuromuscular
CMT

debilidad

patologia neuromuscular
distrofia muscular de cinturas
esclerosis lateral amiotrofica
miopatia congénita

progresiva

AR-CMT2

CMT1

CMT2

CMT4

debilidad muscular

DI-CMT

distrofia miotonica de Steinert
distrofinopatia

enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
enfermedad de Steinert
enfermedad muscular hereditaria
lamina

miopatia inflamatoria

miositis por cuerpos de inclusion
rara

atrofia

baja frecuencia

calpaina

PRI INDNDINDIPNDINDININDIMNDIMNDIMNDINDINDINDINDNINIWWWW |||~ |




Unidad terminoldgica

Frecuencia

caveolinopatia

CMH

complejo mayor de histocompatibilidad

compromiso muscular

cronica

debilitante

dematomiositis

desgaste muscular

disferlina

disferlinopatia

distrofia de cintura

distrofia de Emery-Dreifuss

distrofia facioescapulohumeral

distrofia miotonica tipo |

distrofia muscular de Duchenne

distrofia por déficit de calpaina

distrofia por déficit de disferlina

distrofia por déficit de lamina

distrofia por déficit de merosina

distrofina

DM

enfermedad de CMT

enfermedad de Duchenne

enfermedad neuromuscular hereditaria

FKRP

gen DPKM

merosina

miopatia centronuclear

miopatia hereditaria

miopatia necrotizante

miopatia nemalitica

miositis por cuerpos de inclusion esporadica

MCle

neuropatia

patologia neuromuscular hereditaria

pérdida muscular

PM

polimiositis

sarcoglucanopatia
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Tabla 4: Frecuencia uso UTE espafiol
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En el recuento total de unidades terminoldgicas especializadas en el campo de las enfermeda-
des neuromusculares, es decir, teniendo en cuenta cada unidad terminoldgica y sus repeticiones, se

han obtenido un total de 178 unidades terminolégicas en inglés y 171 en espafiol.

Como ya se ha mencionado, una de las funciones del analisis de la frecuencia de uso de los
términos es contrastar dicha frecuencia en el uso de términos equivalentes en las dos lenguas para
intentar extraer conclusiones que sean de utilidad a la traduccion. Se ha elaborado una tabla con cuatro
columnas: la primera y la segunda contienen el término y el nimero de repeticiones encontrado en
los textos del corpus en inglés; y las columnas tercera y cuarta contienen el termino equivalente al de
la primera columna en espafiol junto al nimero de apariciones de este en el corpus en espafiol respec-
tivamente. Con esta tabla obtenemos una vision general comparativa de las unidades terminolégicas

mas empleadas en el corpus.

Unidad terminolégica (inglés) Frec. | Unidad terminoldgica (espafiol) Frec.
dystrophy 16 [distrofia 25
muscular dystrophy 15 [distrofia muscular 16
MD’s 4 |DM 1
neuromuscular 16 [neuromuscular 13
neuromuscular disease 8 |enfermedad neuromuscular 8
neuromuscular disorder 7 | patologia neuromuscular 4
neuromuscular condition 1 |enfermedad muscular hereditaria 2
myopathy 9 |miopatia 13
congenital myopathy 3 | miopatia congénita 3
rare 3 rara 2
baja frecuencia 1
progressive 4 | progresiva 3
weakness 3 | debilidad 4
muscle weakness 2 | desgaste muscular 1
limb-girdle muscular dystrophy 2 |distrofia muscular de cinturas 3
LGMD 2 |distrofia de cintura 1

Tabla 5: Frecuencia comparada inglés-espafiol de UT mas usadas

En las dos tablas siguientes, se presentan los resultados encontrados respecto a la sinonimia
de unidades terminologicas especializadas en enfermedades neuromusculares, en inglés y en espafiol.
A pesar de que el siguiente apartado trata sobre las abreviaturas, hemos considerado que
indudablemente existe una relacion de sinonimia entre las unidades terminoldgicas desarrolladas y
las abreviadas, lo que hace necesaria su inclusion en las tablas para el estudio de la sinonimia del

corpus de textos.
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Unidad terminoldgica Sinénimos

neuromuscular disease neuromuscular disorder
neuromuscular condition

muscular dystrophies MD’s

limb girdle muscular dystrophy LGMD

autosomal recessive limb girdle muscular dystrophy | LGMD2

limb-girdle muscular dystrophy type 2B Miyoshi myopathy

Duchenne muscular dystrophy DMD

spinal muscular atrophy SMA

survival motor neuron SMN

alphasarcoglycanopathy LGMD2D

dystrophin-glycoprotein complex DGC

amyotrophic lateral sclerosis ALS

survival motor neuron SMN

Tabla 6: Sinonimia de textos en inglés

Unidad terminoldgica

Sinénimos

enfermedad neuromuscular

enfermedad muscular hereditaria

patologia neuromuscular

distrofia muscular

DM

miopatia

enfermedad muscular

enfermedad rara

enfermedad de baja frecuencia

enfermedad de Charcot-Marie-Tooth

CMT

disferlinopatia

distrofia muscular por déficit de disferlina

enfermedad de Duchenne

distrofia muscular de Duchenne

DMD

enfermedad de Steinert

distrofia mioténica de Steinert

distrofia miotonica tipo |

miositis por cuerpos de inclusion esporadica | MCle
distrofia facioescapulohumeral FSH
polimiositis PM

debilidad muscular

pérdida muscular

compromiso muscular

desgaste muscular

velocidad de conduccién motora

VCM

complejo mayor de histocompatibilidad

CMH

Tabla 7: Sinonimia de textos en espafiol
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c¢) Uso de abreviaturas

A continuacion, se muestran los resultados obtenidos en cuanto al uso de abreviaturas en cada
una de las lenguas del corpus en diferentes tablas. Estas tablas muestran la siguiente informacion en
tres columnas: la abreviatura utilizada; la unidad terminoldgica desarrollada a la que se refiere, es
decir, su significado; y el nimero de repeticiones en los textos del corpus. Por ultimo, para cada

lengua se muestra el conteo total de abreviaturas encontradas en el corpus.

La funcion principal del estudio del uso de abreviaturas es analizar si su uso esta mas

extendido en una u otra lengua.

Abreviatura | Significado Frec.
DMD Duchenne muscular dystrophy 10
SMA spinal muscular atrophy 10
SMN survival motor neuron 5
LGMD2D alphasarcoglycanopathy 2
MD’s muscular dystrophies 4
LGMD?2 autosomal recessive limb girdle muscular dystrophy 3
LGMD limb girdle muscular dystrophy 2
DGC dystrophin-glycoprotein complex 1
ALS amyotrophic lateral sclerosis 7

Total 44

Tabla 8: Uso de abreviaturas en inglés

Abreviatura | Significado Frec.
CMT enfermedad de Charcot-Marie-Tooth 4
AR-CMT2 | enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2 autosémica recesiva 2
CMT1 enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo | 2
CMT2 enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2 2
CMT4 enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4 2
DI-CMT enfermedad de Charcot-Marie-Tooth intermedia entre tipo 1 y 11 2
CMH complejo mayor de histocompatibilidad 1
DM distrofia muscular 1
FKRP proteina asociada a distrofia muscular congénita 1
FSH distrofia facioescapulohumeral 1
gen DPKM | proteina quinasa de la distrofia mioténica 1
MCle miositis por cuerpos de inclusion esporadica 1
PM polimiositis 1
VCM velocidad de conduccion motora 1

Total 22
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Tabla 9: Uso de abreviaturas en espafiol

d) Densidad terminoldgica

La densidad terminoldgica de un texto indica el grado de especializacién del mismo. La
medida de esta caracteristia en el corpus se ha realizado mediante el calculo del porcentaje de palabras
que conforman las unidades terminoldgicas especializadas de los textos del corpus, sobre el nimero

total de palabras de estos textos.

Con objeto de observar y comparar este aspecto en cada una de las lenguas del corpus
analizado, no solo se han tenido en cuenta las unidades terminologicas especializadas en
enfermedades neuromusculares, sino también aquellas unidades terminoldgicas especializadas
pertenecientes a otros ambitos porque consideramos que indudablemente contribuyen a incrementar
el nivel la especializacion del texto y por ello es necesario tenerlos en cuenta para determinar de forma
correcta la densidad terminologica del mismo. Por ejemplo, se han contabilizado términos
pertenecientes a la Genética, como: patron de herencia, herencia autosémica recesiva, codificar,
genotipo, mutation, antisense oligonucleotide o phenotypically; a la Anatomia y Fisiologia, como
musculo esquelético, anterior, distal, limb, pelvic, tissue o systolic; referentes al diagndstico y
tratamiento, como electromiografia, Western blot, biopsia muscular, fisioterapia respiratoria,
biomarker, electrical impedance myography o gene therapy; a la Epidemiologia, como incidencia,
baja prevalencia o epidemiologic; o a la investigacion clinica, como ensayo clinico, clinical trial,
phase Il o test safety. La relacion completa de estos términos se puede observar en los anexos | y |1,
donde se detallan todas las unidades terminoldgicas especializadas para cada texto, organizadas por
los siguientes campos Iéxicos:

- Referencia a enfermedades

- Anatomia y fisiologia

- Historia clinica y sintomatologia

- Diagnéstico y tratamiento

- Genética

- Epidemiologia y estudios.

Nos parece interesante analizar por separado la densidad terminoldgica de los titulos y de

resumenes, para después determinar y estudiar la densidad terminoldgica de ambos.
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A continuacion, se presentan los resultados extraidos en cada uno de los textos del corpus para
el titulo. De izquierda a derecha, en la primera columna se hace referencia a cada texto; en la segunda
columna, se muestra el namero total de palabras del titulo; en la tercera, las unidades terminolégicas
especializadas contenidas en el titulo; y en la cuarta columna, la densidad terminoldgica del titulo en
porcentaje. La Gltima fila muestra el resultado total de los titulos de los diez textos del corpus en cada

lengua. La primera tabla contiene los datos de los textos en inglés y la segunda, los datos de los textos

en espafol:
N° palabr. TE .

Texto d(flatﬁgl(a)ls TL:tqu DT Titulo
EN-1 12 6 50,00%
EN-2 8 4 50,00%
EN-3 5 3 60,00%
EN-4 12 7 58,33%
EN-5 9 5 55,56%
EN-6 14 7 50,00%
EN-7 13 3 23,08%
EN-8 16 4 25,00%
EN-9 14 5 35,71%
EN-10 16 7 43,75%
TOTAL 119 51| 42,86%

Tabla 10: Densidad terminolégica titulo corpus en inglés

Texto N(: palabras | |\ ve 16010 | DT Titulo
el titulo

ES-1 19 5] 26,32%
ES-2 15 4| 26,67%
ES-3 8 6| 75,00%
ES-4 13 5] 38,46%
ES-5 13 5] 38,46%
ES-6 6 6| 100,00%
ES-7 10 4| 40,00%
ES-8 9 3] 33,33%
ES-9 8 5| 62,50%
ES-10 14 4| 2857%
TOTAL 115 47| 40.87%

Tabla 11: Densidad terminoldgica titulo corpus en espafiol

Las siguientes tablas muestran la densidad terminoldgica del resumen de los articulos de
revision seleccionados para el corpus. De izquierda a derecha, en la primera columna se hace
referencia a cada texto; en la segunda columna, se muestra el nimero total de palabras del resumen;

en la tercera, las unidades terminoldgicas especializadas contenidas en el resumen; y en la cuarta
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columna, el porcentaje de densidad terminoldgica para cada resumen. En la ultima fila se muestra el
resultado total de los resimenes de los diez textos del corpus en cada lengua. En la primera tabla se
pueden observar los datos de los textos en inglés y en la segunda, los datos de los textos en espafiol:

N° palabras UTE DT
U del resumen | Resumen | Resumen
EN-1 210 75 35,71%
EN-2 66 19 28,79%
EN-3 94 22 23,40%
EN-4 197 56 28,43%
EN-5 152 20 13,16%
EN-6 245 65 26,53%
EN-7 145 29 20,00%
EN-8 196 36 18,37%
EN-9 179 44 24,58%
EN-10 232 57 24,57%
TOTAL 1716 423 24,65%
Tabla 12: Densidad terminol6gica resumen corpus en inglés
N° palabras UTE DT
U del resumen | Resumen | Resumen
ES-1 213 44 20,66%
ES-2 147 55 37,41%
ES-3 442 111 25,11%
ES-4 141 51 36,17%
ES-5 147 33 22,45%
ES-6 161 41 25,47%
ES-7 101 24 23,76%
ES-8 254 74 29,13%
ES-9 242 62 25,62%
ES-10 112 44 39,29%
TOTAL 1960 539 27,50%

Tabla 13: Densidad terminoldgica resumen corpus en espafiol

Por altimo, se presentan los resultados conjuntos del titulo y el resumen por texto para cada
lengua. De nuevo, de izquierda a derecha, la primera columna hace referencia a cada texto; la segunda
columna muestra el nimero total de palabras del texto; la tercera, las unidades terminologicas espe-
cializadas contenidas en el texto; y en la cuarta columna, el porcentaje de densidad terminologica
total del texto. En la ultima fila se muestra el sumatorio de palabras y de las unidades terminologicas

especializadas de los diez textos del corpus en inglés o espafiol, asi como la media del porcentaje que
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expresa la densidad terminologica. En la primera tabla se muestran los datos del corpus en inglés y

en la segunda, los datos del corpus en espariol:

Texto | N0 \oyTE | DT Total
palabras
EN-1 222 81|  36,49%
EN-2 74 23| 31,08%
EN-3 99 25| 2525%
EN-4 200 63|  30,14%
EN-5 161 25|  1553%
EN-6 259 72| 27,80%
EN-7 158 32| 20,25%
EN-8 212 40|  1887%
EN-9 193 49| 2539%
EN-10 248 64|  2581%
TOTAL 1835 474]  2583%

Tabla 14: Densidad terminoldgica total corpus en inglés

Texto |V oRIPa | woyTE | DT Total
labras
ES-1 232 29| 21,10%
ES2 162 59| 36,42%
ES3 450 17| 26,00%
ES-4 154 56| 36,36%
ES5 160 38| 23,75%
ES6 167 47| 28,14%
ES-7 111 28] 25,23%
ES8 263 770 29,28%
ES9 250 67| 26,80%
ES-10 126 48] 38,10%
TOTAL 2075 585|  28,24%

Tabla 15: Densidad terminoldgica total corpus en espafiol

39



5.2 Analisis de los resultados

a) Frecuencia de uso de los términos

En el recuento general de unidades terminoldgicas especificas del &mbito de las enfermedades
neuromusculares, en el que se ha tenido en cuenta solo la terminologia relacionada directamente con
este tipo de enfermedades, el resultado de la suma de las repeticiones de las unidades terminologicas
es similar en ambas lenguas, ya que hemos obtenido 178 unidades en inglés y 171 unidades en espa-

~

fol.

El término que mas se repite en los textos en espafiol es “distrofia”, que aparece 25 veces
mientras que su equivalente en inglés “dystrophy” se repite 16 veces. Sin embargo, si nos fijamos en
la abreviatura MDs (muscular dystrophy) alcanza la cifra de cuatro repeticiones frente a una unica
aparicion de la equivalente en espafiol DM (distrofia muscular). Esto Gltimo concuerda con los resul-

tados comparativos que veremos en el apartado sobre el uso de las abreviaturas.

En cuanto a los términos para referirse a las enfermedades neuromusculares, los resultados
son parecidos en las dos lenguas. En inglés, “neuromuscular disease” se repite ocho veces, “neuro-
muscular disorder” lo hace siete veces por lo que parecen términos intercambiables e igualmente
utilidados; finalmente, “neuromuscular condition” solo aparece una vez. En total son 16 referencias
a las enfermedades neuromusculares en su conjunto. En espafiol, hemos encontrado los términos “en-
fermedades neuromusculares”, “patologia neuromuscular” y “enfermedad muscular hereditaria”, con

un claro predominio de la primera unidad terminoldgica con ocho repeticiones, frente a cuatro y dos

de las siguientes, respectivamente.

Veamos, por ultimo, la frecuencia de los términos “myopathy” (9 veces) y “congenital myo-
pathy” (3 veces) y sus equivalentes en espafiol “miopatia” (13 repeticiones) y “miopatia congénita”
(3 veces). En este caso se observa que el término miopatia en de uso bastante frecuente en nuestro

corpus, con una ligera superioridad de uso en el caso de los textos en espafiol.

b) Sinonimia

En cuanto a los sindnimos encontrados en el corpus en la terminologia especializada en en-

fermedades neuromusculares presentados en los resultados, se observa que hay un mayor numero de
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unidades terminoldgicas en sinonimia en los textos escritos en espafiol si los comparamos con los

textos en inglés, si bien es poca la diferencia.

Por otro lado, entre los sindbnimos que hemos detectado en los textos en inglés, la mayoria de

las veces uno de los términos era una abreviatura, algo que no ocurre en espafiol.

¢) Uso de abreviaturas

El analisis de la utilizacion de abreviaturas en los titulos y resimenes de los articulos

cientificos de revision que tratan las enfermedades neuromusculares, arroja dos claros resultados.
El primer resultado es muy interesante y consiste en la observacion de que las abreviaturas en
este tipo de textos se utilizan con el doble de frecuencia en inglés que en espafiol. Se han encontrado

44 unidades terminoldgicas abreviadas en inglés, frente a 22 en espafiol.

El segundo resultado observado es que las abreviaturas se utilizan con asiduidad en los

resumenes, pero nunca en los titulos.

d) Densidad terminoldgica

En cuanto a la densidad terminoldgica, los resultados obtenidos son los siguientes:

Los titulos de los articulos cientificos de revisién presentan una densidad terminoldgica
similar en ambas lenguas, con una diferencia de aproximadamente un 2% que es mayor en el caso del
corpus en inglés (42,86 % en inglés y 40,87 % en espafiol). Por el contrario, en los resimenes de los
articulos cientificos de revision en espafiol, la densidad terminoldgica es ligeramente superior a la de
sus equivalentes en inglés, esto es, cerca de un 3% superior (24,65 % en inglés y 27,50 % en espafiol).
Es notable la diferencia en la densidad terminoldgica de los titulos y los resimenes, bastante superior

en el caso de los primeros, y esto se produce en las dos lenguas.

Si nos detenemos en la densidad terminologica global de los articulos cientificos de revision
en el contexto de las enfermedades neuromusculares que hemos analizado, se observa que es algo
superior en el caso del corpus en espafiol: se obtiene el 25,83 % en los textos en inglés, frente al
28,24 % en los textos en espafiol, es decir, una diferencia del 2,41 %. También hemos observado en

el anélisis de este corpus que el nUmero de palabras en espafiol (2.085) es mayor que en inglés (1.835),
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lo cual no es extrafio ya que no se sale de con la norma habitual de que en espafiol los textos son
generalmente mas amplios que en inglés. Si unimos los datos obtenidos de cantidad de palabras con
los de densidad terminoldgica, esto implica que un mayor nimero de palabras y una mayor densidad
terminologica en espafiol da lugar a una diferencia superior ciertamente considerable de las unidades
terminologicas altamente especializadas en los titulos y resumenes de articulos cientificos de revision
en el &mbito de las enfermedades neuromusculares del corpus espafiol frente al corpus de textos en

inglés.

42



5.3 Glosarios

Glosario espafol-inglés

zada por su herencia autosdmica recesiva y ve-
locidad de conduccion motora superior a 38
m/s.

TERMINO EN DEFINICION SINONIMOS | TERMINO EN
ESPANOL INGLES
AR-CMT?2 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth caracteri- AR-CMT2

atrofia muscular

Disminucion del volumen del tejido muscular
estriado, como consecuencia de lesiones congé-
nitas o inflamatorias de la fibra muscular, de los
nervios periféricos o de los centros nerviosos
centrales, o también por fendmenos reflejos,
caquexia o inmovilizacion prolongada. Ne debe
confundirse con distrofia muscular.

muscular atrophy

calpaina

Proteasa con un papel metabolico muy activo,
que necesita el calcio para su activacion. Su al-
teracion esta ligada a la distrofia muscular de
cinturas por déficit de calpaina.

calpain

caveolinopatia

Grupo de enfermedades de herencia autoso-
mica dominante, ocasionadas por mutaciones
en el gen CAV3. Se manifiestan con diferentes
fenotipos, como distrofia de cinturas 1C, hiper-
ckaemia asintomatica o miopatia distal.

caveolinopathy

CMH

Abreviatura de complejo mayor de histocompa-
tibilidad.

CMT

Abreviatura de enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth.

CMT1

Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo I, ca-
racterizada por su herencia autosomica domi-
nante o ligada al sexo y velocidad de conduc-
cién motora superior a 38 m/s.

CMT2

Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo I,
caracterizada por su herencia autosomica domi-
nante o ligada al sexo y velocidad de conduc-
cién motora inferior a 38 m/s.
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CMT4 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4,

caracterizada por su herencia autosémica rece-
siva y velocidad de conduccién motora muy
lenta.

complejo mayor de
histocompatibili-
dad

Conjunto de genes localizados en el brazo corto
del cromosoma 6, que poseen informacion
acerca de ciertas glicoproteinas de la membrana
plasmatica implicadas en los mecanismos de
presentacion y procesamiento de antigenos a
los linfocitos T, asi como citocinas y proteinas
del sistema de complemento importantes en la
respuesta inmunitaria. Estan incluidos en tres
grupos (I, 11'y 1) que codifican varias protei-
nas. Estos genes presentan un elevado polimor-
fismo y tienen multiples funciones bioldgicas.

complejo prin-
cipal de histo-
compatibili-
dad, CMH

major histocompa-
tibility complex

compromiso mus-
cular

Afectacion muscular. Produccion de un dafo
funcional en el misculo como consecuencia de
una enfermedad.

debilidad mus-
cular, desgaste
muscular

muscle weakness,
lack of strength

crénica

Aplicada a una enfermedad: que se prolonga
durante mucho tiempo. En el caso de las enfer-
medades neuromusculares, la edad de inicio
puede variar pero la enfermedad suele perma-
necer toda la vida de la persona que la padece.

chronic

debilidad muscular

Reduccion de la fuerza en uno o méas musculos.

desgaste mus-

muscle weakness,

cular, compro- | lack of strength
miso  muscu-
lar,  pérdida
muscular
debilitante En el &mbito de las enfermedades neuromuscu- debilitating
lares, que produce debilidad muscular.
dermatomiositis Enfermedad caracterizada por la asociacion de | DM dermatomyositis
una miositis simétrica y progresiva de la mus-
culatura proximal de las extremidades con un
cuadro cutaneo muy abigarrado. Hay formas in-
fantiles y del adulto, y de evolucion aguda o
cronica.
desgaste muscular | Peérdida de fuerza muscular. debilidad mus- | muscle weakness,
cular lack of strength

44




TERMINO EN DEFINICION SINONIMOS | TERMINO EN
ESPANOL INGLES
DI-CMT Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth de tipo DI-CMT
intermedio, caracterizada por su herencia au-
tosébmica dominante y velocidad de conduccion
motora entre 30 y 40 m/s.
disferlina Proteina cuya funcion tiene que ver con la re- dysferlin

paracion de la membrana del musculo esquele-
tico.

disferlinopatia

Grupo de distrofias musculares de herencia au-
tosomal recesiva, causadas por la falta de la
proteina disferlina funcional por mutaciones en
el gen disferlina. Las disferlinopatias se carac-
terizan por debilidad muscular progresiva. Se
dividen clinicamente en cuatro categorias prin-
cipales: distrofia muscular de cinturas por défi-
cit de disferlina, miopatia de Miyoshi, miopatia
distal con inicio tibial anterior y debilidad pré-
ximo-distal.

dysferlinopathy

distrofia

En el marco de las enfermedades neuromuscu-
lares, se utiliza habitualmente en lugar de "dis-
trofia muscular”, por lo que es frecuente encon-
trar el término "distrofia de Duchenne™ o "dis-
trofia de cinturas™ en lugar de "distrofia muscu-
lar de Duchenne" o "distrofia muscular de cin-
turas", respectivamente.

Ver la entrada
"distrofia mus-
cular"

dystrophy

distrofia muscular

Término que abarca un numeroso y heterogeé-
neo grupo de enfermedades musculares dege-
nerativas de origen genético, con herencia va-
riable: autosdmica dominante, autosomica re-
cesiva, ligada al cromosoma X o mitocondrial.
En todas ellas, las fibras musculares degeneran
y son reemplazadas por tejido graso y fibroso,
por lo que se produce una atrofia muscular con
debilidad progresiva. La variabilidad fenotipica
es muy grande.

muscular dys-
trophy
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distrofia muscular | Distrofia muscular ligada al cromosoma X, de- | Distrofia mus- | Becker muscular
de Becker bida a mutaciones en el gen de la distrofina. Los | cular seudohi- | dystropy, Benign

sintomas son muy parecidos a los de la distrofia
muscular de Duchenne, aunque la progresion es

pertréfica be-
nigna, distrofia

pseudohypertrop-
hic muscular dys-

mas lenta, su aparicion es mas tardia y la espe- | de Becker trophy, Becker
ranza de vida, mas prolongada. dystrophy
distrofia muscular |Grupo de enfermedades degenerativas del |distrofia  de | limb-glrdle mus-
de cinturas musculo esquelético, que afectan preferente- | cinturas, cular dystrophy,
mente a las cinturas escapular y pélvica. Se | LGMD LGMD

trata de un grupo muy heterogéneo desde el
punto de vista clinico como molecular. Inicial-
mente se agruparon bajo este nombre aquellas
distrofias musculares con debilidad fundamen-
tal de la cintura pelviana o escapular que no co-
rrespondian al fenotipo Duchenne o facioesca-
pulohumeral. Se dividen en dos grandes gru-
pos, segun su modo de herencia autosémico do-
minante (LGMD1) o recesivo (LGMD?2).Las
formas mas graves suelen corresponder al
grupo de las recesivas, como las debidas al dé-
ficit de sarcoglicanos, calpaina o disferlina. En
el grupo de las dominantes existen formas mas
leves, incluyendo hiperCKemia asintomatica
(como sucede en algunas formas por déficit de
caveolina-3).
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distrofia muscular
de Duchenne

Distrofia muscular muy grave debida a muta-
ciones en el gen que codifica la distrofina en el
cromosoma X. La ausencia de distrofina deter-
mina la degeneracion de la fibra muscular por
la entrada de calcio y la activacion de proteasas.
Las mujeres pueden ser portadoras asintomati-
cas o sufrir sintomas menores, mientras que los
hombres padecen la enfermedad. Comienza en
la infancia y la debilidad muscular es progre-
siva, de predominio en las cinturas, afecta a las
cuatro extremidades, con seudohipertrofia, in-
suficiencia ventilatoria, cardiomiopatia y re-
traso mental. En la adolescencia, los pacientes
necesitan silla de ruedas y fallecen precoz-
mente por las complicaciones cardiopulmona-
res.

enfermedad de
Duchenne,
DMD

Distrofia muscular
de Emery-Dreifuss

Distrofia muscular de progresion lenta, con de-
bilidad muscular en hombros y brazos. Su pa-
tron de herencia es autosomico dominante. Se
manifiestta entre la 1° y 2° década de la vida y
se caracteriza por retracciones del biceps, del
tendon de Aquiles y de los musculos cervicales
posteriores. Cursa con debilidad muscular hu-
mero-peroneal y afectacion cardiaca: arritmias,
problemas de conduccidn o insuficiencia de la
funcion ventricular.

Sindrome de
Emery-Drei-

fuss

Emery-Dreifuss
muscular dys-
trophy

distrofia muscular
de Fukuyama

Distrofia muscular congénita que cursa con hi-
potonia, debilidad de los musculos de los
miembros y del tronco, asi como con retraso
mental asociado. Su evolucion es, a menudo,
letal durante la infancia.

Fukuyama conge-
nital muscular dys-
trophy
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distrofia muscular
facioescapulohu-
meral

Es una de las distrofias musculares hereditarias
mas frecuentes, que se transmite por herencia
autosémica dominante. Los sintomas comien-
zan entre los 10 y los 20 afios con debilidad fa-
cial. Tiene un curso descendente lento hasta la
musculatura escapulohumeral y afectacion pre-
coz del tibial anterior que se extiende despues a
otros masculos de las piernas. Es frecuente que
la atrofia de un mismo grupo muscular sea muy
asimeétrica.

facioscapulohume-
ral muscular dys-
trophy

distrofia muscular
miotonica

Enfermedad multisistémica con dos variantes:
el tipo 1 o enfermedad de Steinert, con formas
muy graves y precoces 0 congenitas, y el tipo 2
0 miopatia miotonica proximal. En las dos for-
mas se produce distrofia muscular con miotonia
que, en el tipo 1, afecta inicialmente a los
musculos distales de las extremidades y la cara
y a los oculomotores, mientras que en el tipo 2,
afecta mas a los masculos proximales. Los pa-
cientes también presentan alopecia frontal, ca-
taratas, diabetes, hipogammaglobulinemia, hi-
pogonadismo, hipoventilacion, hipersomnia,
trastornos neuropsicolégicos y otras muchas
manifestaciones clinicas.

distrofia
miotonica

myotonic dys-
trophy

distrofia muscular
por déficit de dis-
ferlina

Es una de las cuatro formas de disferlinopatia.

LGMD2B

limb-girdle mus-
cular dystrophy
type 2B,
LGMD2B

distrofina

Proteina de gran masa molecular, codificada
por el mayor gen conocido que esta localizado
en el brazo corto del cromosoma X. Esta pre-
sente en el cerebro y en las fibras musculares
esqueléticas, lisas y miocardicas, y se cree que
es necesaria para la estabilidad mecanica de las
celulas musculares. Las anomalias de esta pro-
teina estan asociadas principalmente con dos
distrofias musculares: la de Duchenne y la de
Becker.

dystrophin
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distrofinopatia

Este nombre agrupa un tipo de distrofias mus-
culares progresivas, caracterizadas por anoma-
lias moleculares de la distrofina, una de las
principales proteinas cuya funcion es mantener
la estructura de la fibra muscular. Su herencia
esta ligada al cromosoma X, por lo que la tras-
miten las mujeres y la manifiestan clinicamente
los hombres. Entre sus formas clinicas estan la
distrofia muscular de Duchenne y la distrofia
muscular de Becker.

dystrophinopathy

DM

(1) Abreviatura de distrofia muscular. (2) Abre-
viatura de dermatomiositis.

(1) Distrofia
muscular. (2)
Dermatomio-
sitis

(1) Muscular dys-
trophy, MD. (2)
Dermatomyositis.

enfermedad de
Charcot-Marie-
Tooth

Polineuropatia sensitivomotora que se trans-
mite por herencia variable, autosémica domi-
nante, recesiva o ligada al cromosoma X. Se co-
nocen muchos locus y genes causantes de esta
enfermedad, lo que da lugar a una gran hetero-
geneidad clinica y genética. Tiene periodos de
progresion lenta y otros de estacionamiento. A
lo largo de los afios se observa debilidad y atro-
fia de los masculos distales de las extremida-
des, con trastorno de la marcha, arreflexia y de-
formidades de los pies. Hay variedades muy
graves, de comienzo infantil, que conducen
pronto a la invalidez, y otras benignas, compa-
tibles con una vida normal hasta edades avan-
zadas.

enfermedad de
CMT

Charcot-Marie-
Tooth disease

enfermedad de Du-

chenne

Distrofia muscular de Duchenne (ver entrada)

distrofia mus-
cular de Du-
chenne, DMD

Duchenne muscu-
lar dystrophy,
DMD
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enfermedad de Es la distrofia muscular mas frecuente. Su he- | distrofia myotonic dys-
Steinert rencia es autosomica dominante. Los sintomas | miotonica tipo | trophy type 1,
suelen aparecer de forma mas precoz y ser mas | |, distrofia | Steinert disease
graves en generaciones sucesivas. Existen for- | miotonica de
mas congénitas, muy graves Y letales, y formas | Steinert

de inicio mas tardio. Se produce una debilidad
progresiva de los musculos faciales, elevadores
de parpados, bulbares y distales de extremida-
des rigidez miotdnica. El sintoma mas caracte-
ristico de esta enfermedad es la dificultad para
relajar los musculos después de una contrac-
cion mantenida, lo que se denomina “fenomeno
miotonico”.

enfermedad mus-
cular hereditaria

Miopatia hereditaria (ver entrada)

miopatia here-
ditaria

inherited myo-
pathy, inherited
muscular disease

enfermedad neuro-
muscular

Las enfermedades neuromusculares son un
conjunto de mas de 150 enfermedades neurolo-
gicas, de naturaleza progresiva, en su mayoria
de origen genético, cuya principal caracteristica
es la pérdida de fuerza muscular. Son enferme-
dades cronicas que producen discapacidad, pér-
dida de la autonomia personal y cargas psico-
sociales, para las que aun no se dispone de tra-
tamiento efectivo ni curaciéon. Su aparicion
puede producirse en cualquier etapa de la vida.

patologia neu-
romuscular

neuromuscular di-
sease, neuromus-
cular disorder,
neuromuscular
condition

enfermedad neuro-
muscular heredita-

Enfermedad neuromuscular que se transmite
genéticamente desde los progenitores a su des-

patologia neu-
romuscular he-

inherited neuro-
muscular disease

ria cendencia. reditaria
enfermedad poco |Enfermedad de muy baja prevalencia, con fre- | enfermedad rare disease
frecuente cuencia grave y de origen heredodegenerativo. | infrecuente,

En Europa, se considera que una enfermedad es
poco frecuente cuando hay menos de 5 casos
por cada 10 000 habitantes.

enfermedad de
baja frecuen-
cia, enferme-
dad minorita-
ria, enferme-
dad rara
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enfermedad rara

Enfermedad poco frecuente. Aunque este tér-
mino esta muy extendido por su similitud con
su equivalente en inglés, se aconseja el uso de
cualquiera de los términos alternativos para re-
ferirse a estas enfermedades, debido al doble
sentido que puede tener el adjetivo raras, que
puede resultar peyorativo.

enfermedad
poco fre-
cuente, enfer-
medad de baja
frecuencia, en-
fermedad in-
frecuente.

rare disease

esclerosis lateral
amiotrofica

Enfermedad neuromuscular que cursa con una
degeneracion selectiva de las motoneuronas,
las encargadas de innervar los musculos impli-
cados en el movimiento voluntario. El término
“esclerosis lateral” hace referencia a la afecta-
cion de las fibras nerviosas de la parte lateral de
la médula espinal y el término “amiotrofica”, a
la atrofia muscular. Produce debilidad muscu-
lar progresiva y afectacion de la capacidad de
hablar, masticar, tragar y respirar.

ELA

amyotrophic late-
ral sclerosis, ALS

lamina

Proteina que interacciona con ciertas proteinas
de membrana para formar la ldmina nuclear, en
la cara interior de la envoltura nuclear. La
forma menos comun de la distrofia muscular de
Emery-Dreifuss esta relacionada con esta pro-
teina.

proteina lami-
nar

MCle

Miositis por cuerpos de inclusion esporadica
(ver entrada)

miositis  por
cuerpos de in-
clusion  espo-
radica

sporadic inclusion-
body myositis,
sIBM

merosina

Proteina que se denomina también laminina
alfa 2, presente en las células musculares y en
el sistema nervioso central, que esta ligada con
la distrofia muscular congénita por déficit de
merosina.

merosin

miopatia

Cualquier enfermedad del tejido muscular.
Atendiendo a su origen u otras caracteristicas,
suelen clasificarse en miopatias degenerativas,
miopatias toxicas, miopatias metabolicas, mio-
patias inflamatorias, miopatias lipidicas, mio-
patias congénitas, miopatias distales, miopatias
con anomalias ultraestructurales, etc.

enfermedad
muscular

myopathy, muscu-
lar disease
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miopatia centronu- | Miopatia congénita caracterizada por debilidad | miopatia con- | centronuclear
clear muscular en piernas y cara, asi como por retraso | génita centro- | myopathy

en el comienzo de la marcha. La evolucion es | nuclear

variable y produce distintos grados de invali-

des.
miopatia congénita | Enfermedad del tejido muscular presente desde | enfermedad congenital myo-

el momento del nacimiento. No debe confun-
dirse con miopatia hereditaria.

muscular con-
génita

pathy, congenital
muscular disease

miopatia de Mi-
yoshi

Es uno de los cuatro tipos de disferlinopatia.

Miyoshi myopathy

miopatia distal

Grupo de enfermedades con patron de herencia
autosoémico recesivo o dominante. La afecta-
cion es predominantemente en la musculatura
distal de miembros inferiores, y segun el tipo
serg afectara fundamentalmente al comparti-
mento anterior o posterior de las piernas. Algu-
nas de ellas se caracterizan por presenta vacuo-
las ribeteadas en la biopsia muscular. Entre
ellas estan las siguientes: miopatia distal de tipo
Welander, miopatia distal de tipo Markesbery-
Griggs, miopatia distal de tipo Miyoshi y mio-
patia distal de tipo Nonaka.

distal myopathy

miopatia distal con
inicio tibial ante-
rior

Es uno de los cuatro tipos de disferlinopatia.

distal myopathy
with anterior tibial
onset

miopatia heredita-
ria

Enfermedad del tejido muscular que se trans-
mite genéticamente desde los progenitores a su
descendencia. No debe confundirse con miopa-
tia congénita.

enfermedad
muscular here-
ditaria

inherited myo-
pathy, inherited
muscular disease

miopatia inflama-
toria

Enfermedad del tejido muscular adquirida (no
hereditaria) de causa inmunolégica.

miositis

myositis
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miopatia miofibri-
lar

Las miopatias miofibrilares (MFM) forman un
grupo de trastornos neuromusculares, heterogé-
neo desde el punto de vista clinico y genético,
aunque con un fenotipo morfolégico comun.
Las MFM se caracterizan por cambios estruc-
turales miofibrilares que consisten en acumula-
ciones intracelulares andmalas de filamentos
intermedios de desmina y de otras proteinas.
Las manifestaciones clinicas son variables y la
manifestacion clinica dominante es la debilidad
muscular de progresion lenta. En algunos pa-
cientes también puede presentarse cardiopatia y
neuropatia periférica.

myofibrillar myo-
pathy

miopatia nemali-
tica

Miopatia congénita que se caracteriza por la
aparicion de hipotonia generalizada y difusa,
con afectacion de manos, pies, tronco y cara.
Existen variantes en las que los masculos respi-
ratorios de los lactantes se ven afectados. El dé-
ficit no es evolutivo y suele causar invalidez
moderada.

miopatia con-
génita nemali-
tica

nemaline myopat-
hies

miositis

Inflamacion del tejido muscular estriado.

miopatia infla-
matoria

myositis

miositis por cuer-
pos de inclusion

Es una enfermedad inflamatoria del musculo
con un comienzo insidioso en la edad adulta. Se
caracteriza por debilidad muscular y amiotrofia
proximal de los miembros inferiores, de la mus-
culatura flexora de la mano y de musculos bul-
bares. Con frecuencia, cursa con disfagia. Aun-
que se trata de una enfermedad de supuesta
etiologia inmune, no responde bien a ninguno
de los tratamientos ensayados.

MCI

inclusion-body
myositis, IBM
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miositis por cuer- | Miopatia lentamente progresiva que afecta a la| MCle sporadic inclusion-
pos de inclusion es- | musculatura proximal y distal con rasgos histo- body myositis,
porédica patologicos distintivos, como hallazgos infla- sIBM

matorios autoinmunes y degenerativos, presen-
cia de vacuolas, inclusiones filamentosas y acu-
mulaciones de proteinas con contenido ami-
loide. Produce debilidad y atrofia de los muscu-
los proximales y distales, afectando especial-
mente los cuadriceps y los flexores profundos
de los dedos de la mano.

neuromuscular

Relacionado bien con el nervio y el muasculo o
bien con la inervacién motora de los musculos
esqueléticos.

neuromuscular

neuropatia

Enfermedad del tejido nervioso. Se utiliza fre-
cuentemente en sentido restringido para refe-
rirse solo a las neuropatias periféricas.

neuropathy

patologia neuro-
muscular

Enfermedad neuromuscular. EI término patolo-
gia se utiliza incorrectamente para designar una
enfermedad, por lo que no es aconsejable su
uso.

patologia neuro-
muscular heredita-

Enfermedad neuromuscular hereditaria (ver en-
trada)

patologia neu-
romuscular he-

inherited neuro-
muscular disease

ria reditaria
pérdida muscular | Se utiliza para referirse a la debilidad muscular. | debilidad mus- | muscle weakness,
cular, compro- | lack of strength
miso  muscu-
lar, desgaste
muscular
PM Abreviatura de polimiositis. polimiositis polymyositis
polimiositis Enfermedad inflamatoria de la musculatura es- | PM polymyositis

quelética, perteneciente al grupo de las miopa-
tias inflamatorias idiopéticas, caracterizadas
por una inflamacion no supurativa del masculo,
que se asocia a una necrosis de las células mus-
culares. La enfermedad es de causa no bien co-
nocida, aunque su origen ha sido atribuido a
agentes infecciosos, a agentes toxicos o a far-
macos, siendo lo méas probable que se produzca
por un proceso autoinmunoldgico desencade-
nado por factores ambientales en sujetos gene-
ticamente predispuestos.
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des neuromusculares que significa que evolu-
ciona hacia un estado de mayor desarrollo o de
mayor gravedad.

TERM~INO EN DEFINICION SINONIMOS |TERMINO EN
ESPANOL INGLES
progresiva Caracteristica de la mayoria de las enfermeda- progressive

sarcoglucanopatia

Grupo de enfermedades debidas a un defecto en | sarcoglicano-
el grupo sarcoglicano que da lugar, entre otras, | patia

a un tipo de distrofia muscular de cinturas de
herencia autosomica recesiva.

sarcoglycanopathy

Glosario inglés-espafiol

TERMINO EN INGLES TERMINO EN ESPANOL
ALS esclerosis lateral amiotrofica
amyotrophic lateral sclerosis esclerosis lateral amiotrofica
AR-CMT2 AR-CMT2

Becker muscular dystropy distrofia muscular de Becker
calpain calpaina

caveolinopathy caveolinopatia
centronuclear myopathy miopatia centronuclear
Charcot-Marie-Tooth disease enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
chronic cronica

congenital myopathy, congenital miopatia congenita
muscular disease

debilitating debilitante

dermatomyositis dermatomiositis
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TERMINO EN INGLES

TERMINO EN ESPANOL

DI-CMT

DI-CMT

distal myopathy

miopatia distal

distal myopathy with anterior tibial
onset

miopatia distal con inicio tibial anterior

DMD

enfermedad de Duchenne, DMD

Duchenne muscular dystrophy

enfermedad de Duchenne, DMD

dysferlin

disferlina

dysferlinopathy

disferlinopatia

dystrophin

distrofina

dystrophinopathy

distrofinopatia

dystrophy

distrofia

Emery-Dreifuss muscular dys-
trophy

Distrofia muscular de Emery-Dreifuss

facioscapulohumeral muscular dys-
trophy

distrofia muscular facioescapulohume-
ral

Fukuyama congenital muscular dys-
trophy

distrofia muscular de Fukuyama

IBM

miositis por cuerpos de inclusion

inclusion-body myositis

miositis por cuerpos de inclusion

inherited muscular disease

enfermedad muscular hereditaria

inherited myopathy

enfermedad muscular hereditaria

inherited myopathy, inherited mus-
cular disease

miopatia hereditaria

inherited neuromuscular disease

enfermedad neuromuscular hereditaria
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TERMINO EN INGLES

TERMINO EN ESPANOL

inherited neuromuscular disease

enfermedad neuromuscular hereditaria

lack of strength debilidad muscular, desgaste muscular,
compromiso muscular
LGMD distrofia muscular de cinturas

limb-girdle muscular dystrophy
type 2B (LGMD2B)

distrofia muscular por déficit de disfer-
lina, LGMD2B

limb-glrdle muscular dystrophy

distrofia muscular de cinturas

major histocompatibility complex

complejo mayor de histocompatibilidad

MD

muscular dystrophy

merosin

merosina

Miyoshi myopathy

miopatia de Miyoshi

muscle weakness

debilidad muscular, desgaste muscular,
compromiso muscular

muscular atrophy

atrofia muscular

myofibrillar myopathy

miopatia miofibrilar

myopathy, muscular disease

miopatia

myositis

miopatia inflamatoria

myositis

miositis

myotonic dystrophy

distrofia muscular miotdnica

myotonic dystrophy type 1

enfermedad de Steinert, distrofia mioto6-
nica tipo |

nemaline myopathies

miopatia nemalitica

neuromuscular

neuromuscular
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TERMINO EN INGLES

TERMINO EN ESPANOL

neuromuscular condition

enfermedad neuromuscular

neuromuscular disease

enfermedad neuromuscular

neuromuscular disorder

enfermedad neuromuscular

neuropathy neuropatia
polymyositis PM
polymyositis polimiositis
progressive progresiva

rare disease

enfermedad poco frecuente, enfermedad
minoritaria, enfermedad rara

sarcoglycanopathy

sarcoglucanopatia

sIBM

miositis por cuerpos de inclusion espo-
radica

sporadic inclusion-body myositis

miositis por cuerpos de inclusion espo-
radica

Steinert disease

enfermedad de Steinert, distrofia mioto6-
nica tipo |
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6) DISCUSION Y CONCLUSIONES

6.1 Discusion

Recordamos que el objetivo de este trabajo era realizar una descripcion terminologica del
género articulo cientifico de revision en el &mbito de las enfermedades neuromusculares, que sirviera
de ayuda al traductor, mediante el analisis terminologico de los titulos y resimenes de un corpus de

textos originalmente escritos en inglés y en espariol.

A través de un detallado andlisis terminolégico de un pequefio corpus bilinglie de textos
comparables, hemos podido obtener unos resultados que nos dirigen a las conclusiones que se detallan
en el apartado 6.3, que creemos que pueden ser de bastante utilidad para el traductor de este tipo de
documentos. Por tanto, hemos contribuido, si bien en pequefia medida, a la mejora de los recursos

previamente existentes para el traductor.

Entre estos recursos, se encuentra el glosario de términos en espafiol-inglés y en inglés-
esparfiol, que realiza una doble funcion. Por una parte, sirve de ayuda en la comprension de los textos
cientificos que versan sobre enfermedades neuromusculares en inglés y en espafiol, mediante las
definiciones que contiene. Por otra parte, es de utilidad para el traductor entre inglés y espafiol, en

cualquiera de las dos direcciones.

6.2 Limitaciones del estudio

Ciertamente, los resultados y conclusiones obtenidos en el presente estudio pretenden ser tan
solo una aproximacion, dado que han sido extraidos de una muestra pequefia de textos. Un analisis
realizado sobre una muestra mucho mayor permitird obtener unos resultados muchos mas
extrapolables y aplicables a la traduccion de articulos cientificos de revision en el contexto de las
enfermedades neuromusculares entre la lengua espariol y la lengua inglesa, en ambas direcciones. Del
mismo modo, podremos obtener un glosario de términos mucho mayor al analizar una muestra de

textos mayor.

Otra de las limitaciones que hemos encontrado en este trabajo ha sido que la produccion de
articulos cientificos de revision en espafiol es mucho menor que en inglés. Este hecho ha tenido dos

consecuencias que limitan el estudio: la primera, que el corpus de textos en espariol se ha tenido que
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recopilar de revistas de menor relevancia cientifica que en el caso de los textos en inglés; y la segunda,
que el rango de fechas de las publicaciones haya tenido que ampliarse en el caso de los textos en

espariol para conseguir el mismo numero de textos.

6.3 Conclusiones

Las conclusiones que podemos obtener, todas ellas referidas a los titulos y resuimenes de los

articulos cientificos de revision en el &ambito de las enfermedades neuromusculares, son las siguientes:

1%) En cuanto a la recopilacién del corpus, como hemos advertido anteriormente, podemos
concluir que la mayor dificultad para encontrar textos en espafiol parece ser debida a que, en la
investigacion cientifica, predomina la lengua inglesa que, a su vez, es la lengua universal de la ciencia
en la actualidad. Asi, la publicacidn de resimenes en inglés de articulos cientificos de revision esta

tan extendida que podemos hallar muchos mas textos en dicha lengua que en espafiol.

2%) La frecuencia de uso de las unidades terminologicas especializadas, entre las que se
incluyen abreviaturas, que estan referidas exclusivamente a las enfermedades neuromusculares es

similar en ambas lenguas.

3% En lo referente a la sinonimia, podemos concluir que existe una similitud y una diferencia
entre ambas lenguas. La similitud consiste en que la utilizacidon de sindnimos se utiliza con parecida
habitualidad, si bien en espafiol es ligeramente superior. La diferencia estd marcada por el tipo de
sindnimo, ya que en inglés suelen utilizarse las abreviaturas como sinébnimos de otros términos, mien-

tras que en espafol coexisten diversidad de términos sindbnimos no abreviados en los textos.

4%) En cuanto a las abreviaturas de unidades terminoldgicas especializadas, podemos obtener
dos conclusiones: que se utilizan aproximadamente el doble de veces en inglés que en espafiol y que,
en ambos casos, se utilizan con asiduidad en los resimenes, pero nunca en los titulos. Esto ultimo
parece tener bastante sentido, dado que el titulo es una presentacion breve de lo que va a leer o no el
receptor del articulo de investigacion y debe contar con la suficiente condensacion de la idea mas
importante, pero también requiere claridad. Esta claridad no seria posible si se utilizaran abreviaturas

en el titulo.

5% Mediante el analisis de la densidad terminologica, podemos concluir que los resimenes

presentan una densidad terminoldgica muy alta en las dos lenguas, ya que se trata de textos altamente
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especializados. Sin embargo, la densidad terminologica de los titulos es mucho mayor. Esto es debido
a que el titulo es la presentacién inicial de cualquier articulo cientifico y debe contener, de forma muy

condensada, la mayor informacion relevante y esta incluye la terminologia mas especializada.

6%) Al haber un mayor numero de palabras en los textos en espariol frente al inglés, unida a
una densidad terminoldgica global ligeramente superior también en espafiol, se obtiene la conclusion
de que hay una diferencia superior considerable de las unidades terminoldgicas altamente

especializadas en los titulos y resumenes del corpus espafiol frente al corpus de textos en inglés.

6.4 Propuesta para futura investigacion

La primera propuesta que légicamente surge de este trabajo parece ser la de ampliar el estudio
a una muestra mucho mayor, de forma que nos permita validar o no los resultados obtenidos. Un
corpus textual mayor, sin duda arrojara datos mas fiables que se podran aplicar con mayor seguridad
en la traduccion. Esto permitird tener una descripcion terminologica mas fiel a la realidad y que

servira de gran ayuda a los traductores.

Dado que la muestra de textos se ha realizado sobre articulos cientificos de revision, de los
que hemos extraido el titulo y el resumen, en un futuro trabajo podriamos centrar nuestro estudio en
los articulos originales de investigacion. Sin duda, en este caso encontrariamos una mayor
disponibilidad de textos para recopilar el corpus, tanto en inglés como en espafiol, que nos permitiria
ratificar o no los resultados obtenidos en el presente trabajo.

Por otra parte, dada la dificultad con que nos hemos encontrado para buscar los textos del
corpus en espafiol, la muestra se podria ampliar bien recopilando mas articulos cientificos de revision
de enfermedades neuromusculares concretas o bien articulos originales, como se ha dicho en el
parrafo anterior. Se podria agrupar cada enfermedad neuromuscular por tipologia, segin la
clasificacion actual y hacer un analisis terminolégico basado en corpus de textos por tipologias de
enfermedades, lo cual también facilitaria la labor del traductor al tener descripciones terminologicas

bien clasificadas por tipo de enfermedad y mas detalladas.

Otra opcion de mejora de este trabajo consiste en realizar la investigacion sobre articulos
cientificos completos, en vez de estar acotados al titulo y al resumen. De esta manera, se obtendria

un nimero mucho mayor de unidades terminoldgicas y el estudio de la frecuencia, la sinonimia, las
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abreviaturas y la densidad terminoldgica arrojaria resultados interesantes para corroborar o no los

resultados aqui obtenidos.

En los dos casos anteriores, también se incrementaria el tamafio del glosario de términos

especializados inglés-espafiol y espariol-inglés sobre enfermedades neuromusculares.
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ANEXO I: Tablas de terminologia especializada del corpus en inglés

EN-1: PROGRESS AND PROSPECTS OF GENE THERAPY CLINICAL TRIALS FOR THE

MUSCULAR DYSTROPHIES

Campo Iéxico

Unidad terminologica

Numero de
repeticiones

REFERENCIAA
ENFERMEDADES

muscular dystrophy
- MD’s
myogenic disorders
heterogeneous group of degenerative
disorders
Duchenne muscular dystrophy
limb-girdle muscular dystrophy
- LGMD
- LGMD2D
disorder

2

NFRPRPNR R RO

ANATOMIAY
FISIOLOGIA

muscular

muscle

limb

girdle

protein

dystrophin

dystrophin-glycoprotein complex
- DGC

a-sarcoglycan

HISTORIA CLINICA
Y
SINTOMATOLOGIA

progressive muscle weakness
fragility

PR RPORRRERNDNRE O

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

gene therapy
via recombinant adeno-associated viral
vectors

= W

GENETICA

gene
mutation

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

trial

clinical trial
preclinical trial
phase

test safety
effectiveness

PR RPRRPRJOOMN

EN-2: PRENATAL DIAGNOSIS OF CONGENITAL MYOPATHIES AND MUSCULAR

DYSTROPHIES

Campo léxico

Unidad terminolégica

Numero de
repeticiones

REFERENCIAA
ENFERMEDADES

disease
- rare inherited disease

2
1
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myopathy 2
muscular dystrophy 2
congenital 1
ANATOMIAY muscular 2
FISIOLOGIA muscle 1
respiratory 1
HISTORIA CLINICA | muscle weakness 1
Y atrophy 1
SINTOMATOLOGIA | motor delay 1
respiratory insufficiency 1
DIAGNOSTICO Y prenatal diagnosis 2
TRATAMIENTO
GENETICA genetic counseling 1
inherited 1
genetically 1
phenotypically 1
EPIDEMIOLOGIAY -
ESTUDIOS
EN-3: EPIDEMIOLOGY OF NEUROMUSCULAR DISEASES
Campo léxico Unidad terminoldgica Numero de
repeticiones
REFERENCIA A disease 8
ENFERMEDADES - neuromuscular disease 4
disorder 1
- neuromuscular disorder 1
uncommon 1
communicable 1
noncommunicable 1
pathogenetic 1
ANATOMIAY neuromuscular 5
FISIOLOGIA anatomy 1
HISTORIA CLINICA -
Y
SINTOMATOLOGIA
DIAGNOSTICO Y -
TRATAMIENTO
GENETICA -
EPIDEMIOLOGIAY | epidemiology 1
ESTUDIOS epidemiologic 2

EN-4: NEW DEVELOPMENT IN EXON SKIPPING AND SPLICE MODULATION THERAPIES

FOR NEUROMUSCULAR DISEASES

Campo léxico

Unidad terminolégica

Numero de
repeticiones

REFERENCIAA
ENFERMEDADES

neuromuscular disease
muscular dystrophies

limb-girdle muscular dystrophy type 2B

2
3
1
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Fukuyama congenital muscular dystrophy
Duchenne muscular dystrophy
- DMD
spinal muscular atrophy
- SMA
dysferlinopathy
myopathy
- Miyoshi myopathy
- distal myopathy with anterior tibial
onset
disease
- infectious (disease)

PNNRPNRPWR P

ANATOMIAY
FISIOLOGIA

muscular
neuromuscular
spinal

tibial

motor neuron
protein
dystrophin
limb

girdle
anterior
distal

HISTORIA CLINICA
Y
SINTOMATOLOGIA

PR RPRRPRPRPRPRPREPNNRPWRE

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

GENETICA

genetic
DNA
sequence
exon
- exon-skipping
- exon inclusion
splice modulation
antisense
- antisense oligonucleotide
- AON

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

clinical trial
Phase Il

P NOFRPNWEFERMMNOFRPEFEPW

EN-5: ELECTRICAL IMPEDANCE MYOGRAPHY AND ITS APPLICATION IN

NEUROMUSCULAR DISORDERS

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIAA
ENFERMEDADES

disorder

- neuromuscular disorder
condition

- neuromuscular condition

3

2
1
1
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ANATOMIAY muscle 3
FISIOLOGIA neuromuscular 3
HISTORIA CLINICA -
Y
SINTOMATOLOGIA
DIAGNOSTICO Y diagnostic tool 1
TRATAMIENTO biomarker 1
electrical impedance myography 3
- EIM 3
GENETICA -
EPIDEMIOLOGIAY | study 1
ESTUDIOS clinical trial 1

EN-6: WHERE DO WE STAND IN TRIAL READINESS FOR AUTOSOMAL RECESSIVE LIMB

GIRDLE MUSCULAR DYSTROPHIES?

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIAA
ENFERMEDADES

disease
- neuromuscular disease
- acquired muscular disease
- genetically heterogeneus disease
- rare disease
condition
autosomal recessive limb girdle muscular
dystrophy
- LGMD2
muscular dystrophy
myopathies
- congenital
- myofibrillar
- distal
rare
progressive
wasting
severity

6

PR RPNRRPRPRPRPNWORRRRERE

ANATOMIAY
FISIOLOGIA

muscle
muscular
neuromuscular
limb

girdle
shoulder
pelvic

distal

cell

HISTORIA CLINICA
Y
SINTOMATOLOGIA

clinical features
weakness

P RRPRPRPRPONREON

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

biomarker

[EEN
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translational research
natural hystory

GENETICA genetically 1
autosomal recessive 2

phenotype 1

EPIDEMIOLOGIAY | life expectancy 1
ESTUDIOS trial 2
- clinical trial 1

assay 1

1

1

EN-7: THE EPIDEMIOLOGY OF NEUROMUSCULAR DISORDERS: AGE AT ONSET AND
GENDER IN THE NETHERLANDS

Campo léxico Unidad terminoldgica Numero de
repeticiones
REFERENCIAA disorder 5
ENFERMEDADES - neuromuscular disorder 4
syndrome 1
- post-polio syndrome 1
myopathy 1
polyneuropathy 1
Emery-Dreifuss muscular dystrophy 1
amyotrophic lateral sclerosis 1
progressive spinal muscular atrophy 1
inclusion body myositis 1
progressive 1
ANATOMIAY muscular 2
FISIOLOGIA neuromuscular 5
spinal 1
lateral 1
HISTORIA CLINICA -
Y
SINTOMATOLOGIA
DIAGNOSTICO Y -
TRATAMIENTO
GENETICA phenotype 1
X-chromosome 1
EPIDEMIOLOGIAY | trial 1
ESTUDIOS epidemiology 1
epidemiologic 1
data collection 1

EN-8: PHARMACOLOGICAL THERAPY FOR THE PREVENTION AND MANAGEMENT OF
CARDIOMYOPATHY IN DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY: A SYSTEMATIC REVIEW

Campo léxico Unidad terminoldgica Numero de
repeticiones

REFERENCIA A Duchenne muscular dystrophy 2

ENFERMEDADES - DMD 7




cardiomyopathy 3
- CM 5
onset 1
ANATOMIAY muscular 2
FISIOLOGIA respiratory 1
heart 1
ventricular 1
systolic 1
enzime 1
angiotensin 1
aldosterone 1
function 1
HISTORIA CLINICA heart failure 1
Y
SINTOMATOLOGIA
DIAGNOSTICO Y pharmacological therapy 1
TRATAMIENTO pharmacotherapy 1
antagonist 2
beta-blocker 1
receptor blocker 1
GENETICA -
EPIDEMIOLOGIAY -
ESTUDIOS

EN-9: COMMONALITY AMID DIVERSITY: MULTI-STUDY PROTEOMIC IDENTIFICATION OF

CONSERVED DISEASE MECHANISMS IN SPINAL MUSCULAR ATROPHY

Campo léxico Unidad terminolégica NuUmero de
repeticiones
REFERENCIAA spinal muscular atrophy 2
ENFERMEDADES - SMA 3
neuromuscular disease 1
disease 5
pathogenesis 2
ANATOMIAY spinal 2
FISIOLOGIA muscular 2
tissue 2
cell 1
protein 1
survival motor neuron 1
- SMN 4
HISTORIA CLINICA -
Y
SINTOMATOLOGIA
DIAGNOSTICO Y therapeutic target 1
TRATAMIENTO proteomic identification 1
proteomic screening technologies 1
proteomic datasets 1
proteomic studies 1
molecular pathways 2
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molecular mechanims 1
molecular perturbations 1
GENETICA genetic (adj) 1
genetics (n) 1
EPIDEMIOLOGIAY multi-study 1
ESTUDIOS mortality 1

EN-10: THE VALUE OF MAGNETIC RESONANCE IMAGING AS A BIOMARKER FOR

AMYOTROPHIC LATERAL SCLEROSIS: A SYSTEMATIC REVIEW

Campo léxico Unidad terminoldgica NuUmero de
repeticiones
REFERENCIAA amyotrophic lateral sclerosis 2
ENFERMEDADES - ALS 7
disease 4
- neurodegenerative disease 1
ANATOMIAY brain 2
FISIOLOGIA spinal cord 1
motor 2
- motor system 1
- motor regions 1
lateral 2
HISTORIA CLINICA -
Y
SINTOMATOLOGIA
DIAGNOSTICO Y meassure 1
TRATAMIENTO motor test 1
magnetic resonance imaging 2
- MRI 9
biomarker 5
- radiological biomarker 1
neuroprotective and neurorestorative 1
disease-modifying drugs 1
GENETICA -
EPIDEMIOLOGIAY cohort 2
ESTUDIOS group 3
- control group 2
clinical trial 1
study 2
- longitudinal study 1
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ANEXO II: Tablas de terminologia especializada del corpus en espafiol

ES 1: INFORME DE LA FUNDACION DEL CEREBRO SOBRE EL IMPACTO SOCIAL DE LA

ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICAY LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Campo léxico Unidad terminolégica NuUmero de
repeticiones
REFERENCIAAEN- | enfermedad 7
FERMEDADES - enfermedades neuromusculares 4
patologia 3
- patologia neuromuscular 2
esclerosis lateral amiotréfica 3
enfermedad de Duchenne 1
rara 1
baja frecuencia 1
cronica 1
progresiva 1
debilitante 1
ANATOMIAY FISIO- | neuromuscular 6
LOGIA lateral 1
HISTORIA CLINICA | etiologica 1
Y SINTOMATOLO-
GIA
DIAGNOSTICO Y manejo multidisciplinar 1
TRATAMIENTO unidades especializadas 1
GENETICA -
EPIDEMIOLOGIAY epidemiologia 1
ESTUDIOS prevalencia 1
incidencia 1
frecuencia 1

ES 2: ASPECTOS BASICOS DE LA EVALUACION DE LA FUNCION PULMONAR EN EL PA-

CIENTE CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIA A EN-
FERMEDADES

enfermedad
- enfermedades neuromusculares
- enfermedades respiratorias
distrofia muscular
insuficiencia respiratoria crénica
(diurna y/o nocturna)
neumonia
padecimiento

PN B~ Oo

ANATOMIAY FISIO-
LOGIA

muscular

- funcién pulmonar
musculos

respiratorio

WN DO -
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pulmonar

HISTORIA CLINICA
Y SINTOMATOLO-
GIA

debilidad muscular

trastorno del suefio

alteracion

- alteraciones en musculos respirato-
ros

- alteraciones en la parrilla costal

- alteraciones en la deglucion
complicacion

P RPRPRPRWOWRRW

DIAGNOSTICO Y fisioterapia respiratoria 1
TRATAMIENTO rehabilitacion pulmonar 1
GENETICA -
EPIDEMIOLOGIAY -
ESTUDIOS

ES 3: BIOPSIA MUSCULAR EN MIOPATIAS CONGENITAS Y DISTROFIAS MUSCULARES

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIA A EN-
FERMEDADES

distrofia

- distrofia muscular

- distrofia muscular de cinturas

- distrofia congénita

- distrofia de cinturas

- distrofia facioescapulohumeral
- FSH
(distrofia por) déficit de calpaina
(distrofia por) déficit de merosina
(distrofia por) déficit de disferlina
(distrofia por) déficit de lamina
distrofinopatia
sarcoglucanopatia
FKRP*
miopatia

- miopatia congénita

- miopatia centronuclear

- miopatia nemalimica
patologia
entidad morfoldgica

10

SN

ANATOMIAY FISIO-
LOGIA

muscular

musculo

sistema nervioso central
neuronal

sustancia blanca

lamina

calpaina

merosina

disferlina

HISTORIA CLINICA

afectacion
alteracion

NRRPRPRRPNRPRRPRPRRPOPRPNRPRPWORRPREPNRPRRPREPRRERRERPR
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Y SINTOMATOLO-
GIA

trastorno

presentacion clinica
infiltrado inflamatorio
migracion neuronal

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

diagnostico clinico diferencial
algoritmo diagndstico
biopsia muscular
biopsiar
rebiopsiar
resonancia magnéetica
inmunohistoquimica
Western Blot
- WB

GENETICA

gen
geneético

- heterogenidad genética
mutacion

PR WNRPNRRPWOIORRRRRRE

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

* FKRP: proteina asociada a una distrofia muscular congénita por la que, en este texto, se hace referencia a la enferme-

dad, no a la proteina.

ES 4: CARDIOPATIAS Y ARRITMIAS EN PATOLOGIAS NEUROMUSCULARES HEREDITA-

RIAS. UN DESAFIO DIAGNOSTICO PARA EL CARDIOLOGO

Campo léxico

Unidad terminolégica

Numero de
repeticiones

REFERENCIA A EN- | patologia 3
FERMEDADES - patologias neuromusculares heredita- | 1
rias 1
- patologia cardiovascular 1

enfermedad
- enfermedades neuromusculares here- | 1
ditarias 3
distrofia 1
- distrofias musculares 1
- distrofia de Emery-Dreifuss 1
- distrofia miotdnica de Steinert 1
distrofinopatias 1
caveolinopatias 1
miopatias mitocondriales 2
miocardiopatia 1
- miocardiopatia dilatada 1
- miocardiopatia hipertréfica 1

idiopatica

ANATOMIAY FI- muscular 2
SIOLOGIA neuromuscular 2
corazon 1
cardiovascular 1
mitocondrial 1
HISTORIA CLINICA | historial personal y familiar 1
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Y SINTOMATOLO- relevancia clinica 1
GIA sospecha clinica 1
arritmias 2
trastornos de la conduccion 1
DIAGNOSTICO Y estudio
TRATAMIENTO - estudio sistematico 1
- estudios genéticos moleculares 1
- estudios neurofisiologicos 1
biopsia muscular 1
GENETICA genético 1
EPIDEMIOLOGIAY | morbimortalidad 1
ESTUDIOS

ES 5: UTILIDAD DE LA RESONANCIA MAGNETICAEN EL DIAGNOSTICO DE LAS EN-

FERMEDADES MUSCULARES HEREDITARIAS

Campo léxico

Unidad terminoldgica

NuUmero de
repeticiones

REFERENCIA A EN- enfermedad 3
FERMEDADES - enfermedades musculares heredita- | 2
rias 1
patologia 3
miopatia 1
- miopatia hereditaria 1

rara
ANATOMIAY FISIO- | muscular 5
LOGIA fibra (muscular) 1
HISTORIA CLINICA | presentacion clinica 1
Y SINTOMATOLO- compromiso muscular 1

GIA

DIAGNOSTICO Y resonancia magnética 2
TRATAMIENTO - RM 2
biopsia muscular 1
estudio inmunohistoquimico 1
GENETICA hereditaria 3
genético 1
- defecto genético 1

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

ES 6: DISTROFIAS MUSCULARES DE CINTURAS AUTOSOMICAS RECESIVAS

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIA A EN-
FERMEDADES

enfermedad
distrofia muscular
- distrofias musculares de cinturas
- distrofias musculares de cinturas
autosdmicas recesivas

1
6
1

1
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distrofia muscular de Duchenne 1
ANATOMIAY FISIO- | musculo 2
LOGIA muscular 7
fibra (muscular) 1
proteina 2
distrofina 1
células madre 1
molecular 1
funcion 1
HISTORIA CLINICA | origen no neurogénico 1
Y SINTOMATOLO- descripcion clinica 1
GIA caracteristicas clinicas 1
debilidad muscular 1
pérdida muscular 1
DIAGNOSTICO Y -
TRATAMIENTO
GENETICA gen 1
mutacion 1
hereditaria 1

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

ES 7: DISTROFIAS MUSCULARES EN MEXICO: UN ENFOQUE CLINICO, BIOQUIMICO Y

MOLECULAR

Campo Iéxico

Unidad terminoldgica

NuUmero de
repeticiones

REFERENCIA A EN- enfermedad 2

FERMEDADES distrofia muscular 3

ANATOMIAY FISIO- | muscular 5

LOGIA proteina 3
célula 1
celular 1
matriz extracelular 1
membrana 1
citoesqueleto 1
molecular 2
funcional 1

HISTORIA CLINICA | debilidad progresiva 1

Y SINTOMATOLO- desgaste muscular 1

GIA

DIAGNOSTICO Y

TRATAMIENTO

GENETICA gen 1
codificar 1

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

ES 8: GUIA DIAGNOSTICAEN EL PACIENTE CON ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-
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TOOTH

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIA A EN-
FERMEDADES

enfermedad
- enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth
- enfermedad de CMT
CMT
CMT1
CMT2
CMT4
AR-CMT2
DI-CMT
neuropatia

P NNNDNDNNPAEAENOO

ANA]'OMTAY FISIO-
LOGIA

nervio mediano

[EEN

HISTORIA CLINICA
Y SINTOMATOLO-
GIA

alteracion
velocidad de conduccién motora
- VCM

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

diagnostico molecular
paneles de multiples genes

GENETICA

genes
- genes patogénicos clonados
genetica
genéticamente
mutacion
herencia
- patron de herencia
herencia autosémica dominante
herencia autosdmica recesiva
herencia AD
herencia ligada al sexo
forma recesiva

genotipo
EPIDEMIOLOGIAY | epidemiologia
ESTUDIOS frecuente

baja prevalencia

P RPRRPRPRPNRPRPRPONREPENRNRRCRR

ES 9: MIOSITIS POR CUERPOS DE INCLUSION: ;UNA ENFERMEDAD SUBDIAGNOSTI-

CADA?

Campo léxico

Unidad terminoldgica

NuUmero de
repeticiones

REFERENCIA A EN-
FERMEDADES

enfermedad
miopatia

- miopatia inflamatoria

- miopatia necrotizante
miositis por cuerpos de inclusion

3

N L Y
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miositis por cuerpos de inclusion espora-
dica

- MCle
dematomiositis

- DM
polimiositis

- PM
mecanismo fisiopatoldgico
inmunomediato
inmune

- noinmune

PRRPRRPEPRREPW®W

ANA]'OMTAY FISIO-
LOGIA

musculatura
musculo
cuadriceps
flexor profundo
mano

dedo
proximal
distal

fibra
histoldgico
célula
proteina
linfocito
linfocitico
amiloide
amiloideo

HISTORIA CLINICA
Y SINTOMATOLO-
GIA

debilidad
atrofia

P RRPRPRPRPRPRPRPEPNNRPRRRERPR

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

biopsia
electromiografia
- EMG
dosaje de CPK
inmunoterapia

GENETICA

complejo mayor de histocompatibilidad
- CMH

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

ensayo

RRPrRRPRRPRRPRREPRE

ES 10: DISTROFIA MIOTONICA DE STEINERT: CASO CLINICO DE UNA FAMILIAY REVI-

SION BIBLIOGRAFICA

Campo léxico

Unidad terminoldgica

Numero de
repeticiones

REFERENCIA A EN-
FERMEDADES

enfermedad

- enfermedad de Steinert
distrofia miotonica de Steinert
distrofia miotonica tipo |
multisistémica

2

L Sl
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ANATOMIA'Y FISIO-

musculo esquelético

Y SINTOMATOLO-
GIA

1

LOGIA cardiaca 1
ocular 1

endocrina 1

neuroldgica 1

HISTORIA CLINICA | forma clinica 1
1

1

manifestacion clinica
alteraciones (cardiacas / oculares / endocri-
nas / neuroldgicas)

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO

estudio (genético)
eletromiografia

e

GENETICA

gen
- gen DPKM (myotonic dystrophy
protein kinase)
genético
- origen genético
- traslocacion genética
- estudio genético
autosémica dominante
trinucleotido CTG
cromosoma 19qg13.3

[EEN

EPIDEMIOLOGIAY
ESTUDIOS

estudio

RRPRRPRRPRRPRRRPWPR
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ANEXO Il1: Corpus de textos en inglés
Progress and prospects of gene therapy clinical trials for the muscul... https://academic.oup.com/hmg/article-lookup/doi/10.1093/hmg/ddv420

, EN1
OXFQ&R Q 6 =

HUMAN MOLECULAR GENETICS

Progress and prospects of gene therapy clinical trials for the
muscular dystrophies
Niclas E. Bengtsson; Jane T. Seto; John K. Hall; Jeffrey S. Chamberlain; Guy L. Odom =

Hum Mol Genet (2016) 25 (R1): R9-R17. DOI: https://doi.org/10.1093/hmg/ddv420
Published: 08 October2015  Article history v

Abstract

Clinical trials represent a critical avenue for new treatment development, where early phases (I, I/II) are
designed to test safety and effectiveness of new therapeutics or diagnostic indicators. A number of
recent advances have spurred renewed optimism toward initiating clinical trials and developing refined
therapies for the muscular dystrophies (MD's) and other myogenic disorders. MD's encompass a
heterogeneous group of degenerative disorders often characterized by progressive muscle weakness and
fragility. Many of these diseases result from mutations in genes encoding proteins of the dystrophin—
glycoprotein complex (DGC). The most common and severe form among children is Duchenne muscular
dystrophy, caused by mutations in the dystrophin gene, with an average life expectancy around 25 years
of age. Another group of MD's referred to as the limb-girdle muscular dystrophies (LGMDs) can affect
boys or girls, with different types caused by mutations in different genes. Mutation of the o-sarcoglycan
gene, also a DGC component, causes LGMD2D and represents the most common form of LGMD. Early
preclinical and clinical trial findings support the feasibility of gené therapy via recombinant adeno-
associated viral vectors as a viable treatment approach for many MDs. In this mini-review, we present
an overview of recent progress in clinical gene therapy trials of the MD's and touch upon promising
preclinical advances.

Topic: muscular dystrophies , gene therapy , mutation , duchenne's muscular dystrophy , muscular dystrophy, limb
girdle, heterogeneity, child , genes, life expectancy , muscle weakness , safety , therapeutic touch, diagnosis , de-
pendoviral vector , touch sensation , positive attitude , dystrophin gene , degenerative disorder , dystrophin-associ-
ated glycoprotein complex

Issue Section: Invited Reviews

Introduction

There are ~7000 rare inherited diseases, examples of which include Duchenne muscular dystrophy (DMD),
cystic fibrosis, the mucopolysaccharidoses and rare cancers. These disorders present a significant burden on
the healthcare system where global impact at birth reaches approximately 1 per 1000 cases. Developing
treatments for rare disorders is a challenge despite recent legislation aimed at providing regulatory and
financial incentives to stimulate development of drugs for ‘orphan diseases’. As a measurement of the success
of orphan drug products within the USA, a survey of compounds advancing from clinical development to
approval from 2006 to 2010 revealed that 28% of all new drug applications fell into the rare disease category,
and approval rates for rare versus common disorders have been similar (1). With the initiation of the Human
Genome Project nearly 25 years ago, and recent advances in diagnostic sequencing technology (2), it was
hoped that the genetic information attained would markedly change the way we understand and treat human
disease.

1de'17 27/02/2017 12:06
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Prenatal diagnosis of congenital myopathies and muscular dystrophie...

ldel

PubMed

Format: Abstract

Full text links

Clin Genet. 2016 Sep;90(3):199-210. doi: 10.1111/cge.12801. Epub 2016 Jun 2.

Prenatal diagnosis of congenital myopathies and muscular dystrophies.

Massalska D', Zimowski JG?, Bijok J, Kuciriska-Chahwan A", tusakowska A, Jakiel G, Roszkowski T'.
Author information

Abstract

Congenital myopathies and muscular dystrophies constitute a genetically and phenotypically heterogeneous group of rare

inherited diseases characterized by muscle weakness and atrophy, motor delay and respiratory insufficiency. To date, curative

care is not available for these diseases, which may severely affect both life-span and quality of life. We discuss prenatal
diagnosis and genetic counseling for families at risk, as well as diagnostic possibilities in sporadic cases.

© 2016 John Wiley & Sons A/S. Published by John Wiley & Sons Ltd.

KEYWORDS: Duchenne and Becker muscular dystrophy; Emery-Dreifuss muscular dystrophy; facioscapulohumeral muscular dystrophy;
limb-girdle muscular dystrophy; myotonic dystrophy; myotubular myopathy; nemaline myopathy

PMID: 27197572 DOI: 10.1111/cge.12801
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The Epidemiology of Neuromuscular Diseases. - PubMed - NCBI

ldel

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27720006

EN3

PubMed

Format: Abstract

Neurol Clin. 2016 Nov;34(4):999-1021. doi: 10.1016/j:ncl.2016.06.017.

“The Epidemiology of Neuromuscular Diseases.

Bhatt JM™.

Author information

Abstract

Full text links

Neuromuscular disorders as a group are linked by anatomy with significant differences in pathogenetic mechanisms, clinical

expression, and time course of disease. Each neuromuscular disease is relatively uncommon, yet

causes a significant burden

of disease socioeconomically. Epidemiologic studies in different global regions have demonstrated certain neuromuscular
diseases have increased incidence and prevalence rates over time. Understanding differences in global epidemiologic trends
will aid clinical research and policies focused on prevention of disease. There is a critical need to understand the global impact
of neuromuscular diseases using metrics currently established for communicable and noncommunicable diseases.

Copyright © 2016 Elsevier Inc. All rights reserved.

KEYWORDS: Burden of disease; Epidemiology; Global health; Neuromuscular disease; Public health

PMID: 27720006 DOI: 10.1016/}.ncl.2016.06.017
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New developments in exon skipping and splice modulation therapie... http://www.tandfonline.com/doi/full/10.1517/14712598.2014.896335
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Journal ‘
Expert Opinion on Biological Therapy >

Volume 14, 2014 - Issue 6

7892 3
Views CrossRef citations Altmetric
Reviews

New developments in exon skipping and splice
modulation therapies for neuromuscular diseases

Aleksander Touznik, Joshua JA Lee & Toshifumi Yokota, PhD
Pages 809-819 | Published online: 12 Mar 2014

66 Download citation http://dx.doi.org/10.1517/14712598.2014.896335 0 Cockerupcatss

Abstract

Introduction: Antisense oligonucleotide (AON) therapy is a form of treatment for genetic or infectious diseases
using small, synthetic DNA-like molecules called AONs. Recent advances in the development of AONs that show
improved stability and increased sequence specificity have led to clinical trials for several neuromuscular
diseases. Impressive preclinical and clinical data are published regarding the usage of AONs in exon-skipping
and splice modulation strategies to increase dystrophin production in Duchenne muscular dystrophy (DMD)
and survival of motor neuron (SMN) production in spinal muscular atrophy (SMA). ‘

Areas covered: In this review, we focus on the current progress and challenges of exon-skipping and splice
modulation therapies. In addition, we discuss the recent failure of the Phase Ill clinical trials of exon 51
skipping (drisapersen) for DMD.

Expert opinion: The main approach of AON therapy in DMD and SMA is to rescue (‘knock up’ or increase) target
proteins through exon skipping or exon inclusion; conversely, most conventional antisense drugs are designed
to knock down (inhibit) the target. Encouraging preclinical data using this ‘knock up’ approach are also reported
to rescue dysferlinopathies, including limb-girdle muscular dystrophy type 2B, Miyoshi myopathy, distal
myopathy with anterior tibial onset and Fukuyama congenital muscular dystrophy.

Keywords:: antisense therapy, Duchenne muscular dystrophy, dysferlinopathy, exon skipping, Fukuyama congenital muscular
dystrophy, limb-girdle muscular dystrophy 2B, Miyoshi myopathy, spinal muscular atrophy, splice modulation

1. Introduction
Antisense oligonucleotides (AONs) are synthetic.single-stranded DNA-like molecules of variable length

(between 15 and 35 nucleobases) that are useful in modulating gene expression & [1]. AON-based therapy is a

form of treatment for genetic disorders or infections that utilizes these short synthetic DNA-like molecules
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Electrical Impedance Myography and Its Applications in Neuromus... https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27812921

EN5

PubMed

Format: Abstract Full fext links

£) Sprin erLink
Neurotherapeutics. 2017 Jan;14(1):107-118. doi: 10.1007/s13311-016-0491-x. = el

Electrical Impedance Myography and Its Applications in Neuromuscular Disorders.
Sanchez B', Rutkove SB2.

Author information

Abstract

Electrical impedance myography (EIM) refers to the specific application of electrical bioimpedance techniques for the
assessment of neuromuscular disorders. In EIM, a weak, high-frequency electrical current is applied to a muscle or muscle
group of interest and the resulting voltages measured. Among its advantages, the technique can be used noninvasively across
a variety of disorders and requires limited subject cooperation and evaluator training to obtain accurate and repeatable data.
Studies in both animals and human subjects support its potential utility as a primary diagnostic tool, as well as a biomarker for
clinical trial or individual patient use. This review begins by providing an overview of the current state and technological
advances in electrical impedance myography and its specific application to the study of muscle. We then provide a summary of
the clinical and preclinical applications of EIM for neuromuscular conditions, and conclude with an evaluation of ongoing
research efforts and future developments.

KEYWORDS: Electrical impedance; disuse; injury; muscle; myopathy; neurogenic disease

PMID: 27812921 PMCID: PMC5233633 [Available on 2018-01-01] DOI: 10.1007/s13311-016-0491-x
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Review

Where do we stand in trial readiness for autosomal recessive limb girdle
muscular dystrophies?
Volker Straub *, Marta Bertoli

The John Walton Muscular Dystrophy Re: It Centre. Institute of Genetic Medicine, Newcastle University, Newcastle upon Tyne, UK

Received 23 September 2015; received in revised form 27 November 2015; accepted 29 November 2015

Abstract

Autosomal recessive limb girdle muscular dystrophies (LGMD2) are a group of genetically heterogeneous diseases that are typically
characterised by progressive weakness and wasting of the shoulder and pelvic girdle muscles. Many of the more than 20 different conditions show
overlapping clinical features with other forms of muscular dystrophy. congenital, myofibrillar or even distal myopathies and also ‘with acquired
muscle diseases. Although individually extremely rare, all types of LGMD2 together form an important differential diagnostic group among
neuromuscular diseases. Despite improved diagnostics and pathomechanistic insight, a curative therapy is currently lacking for any of these
diseases. Medical care consists of the symptomatic treatment of complications, aiming to improve life expectancy and quality of life. Besides well
characterised pre-clinical tools like animal models and cell culture assays. the determinants of successful drug development programmes for rare
diseases include a good understanding of the phenotype and natural history of the disease, the existence of clinically relevant outcome measures,
guidance on care standards, up to date patient registries, and, ideally, biomarkers that can help assess disease severity or drug response. Strong
patient organisations driving research and successful partnerships between academia, advocacy, industry and regulatory authorities can also help
accelerate the elaboration of clinical trials. All these determinants constitute aspects of translational research efforts and influence patient access
to therapies. Here we review the current status of determinants of successful drug development programmes for LGMD2. and the challenges of’
translating promising therapeutic strategies into effective and accessible treatments for patients.
© 2015 Published by Elsevier B.V.

Keywords: LGMD2: Translational research; Qutcome measures; Clinical trials; Patient registries

1. Introduction The overall frequency of LGMD, autosomal dominant and

. . . autosomal recessive, has been shown to vary within different
The term limb girdle muscular dystrophy (LGMD) includes populations and has been estimated to be around 20-40/

heterogencous group of genetic disorders characterised by 1.000.000 [18]
progressive muscle weakness and wasting involving mainly the s ;
pelvic, shoulder girdle and proximal limb muscles. LGMDs
were first described as a distinct nosological entity in 1954 by
John Walton and Frederick Nattrass [1]. The first responsible
genc was identified in 1994 in the laboratory of Kevin Campbell
[2]. Since then, at least 8 different forms of autosomal dominant
LGMD (LGMD1) and more than 20 distinct forms of autosomal
recessive LGMD (LGMD?2) (Table 1) have been characterised
that also encompass other allelic disorders.

The most frequent presentation is proximal weakness with
onset in the second decade of life. However, a broadening
phenotypic spectrum highlights the importance of considering
LGMD2 as a differential diagnosis in almost any patient
presenting with primary muscle weakness. A precise genetic
diagnosis is critical, as it allows more accurate follow-up, the
prevention of known possible complications, and appropriate
genetic counselling for family members. Although new therapeutic
concepts are rapidly developing, there is currently no licenced
treatment for any form of LGMD, except for LGMD2V, which is
generally referred to as Pompe disease. It is therefore important to
review the translational research pathway for LGMD2 in order
to identify bottlenecks that may currently be hindering the
Centre, MRC Centre for Neuromuscular Diseases at Newcastle, Institute of developmcnt Sf diomisiie .treatfnenfs' The: ey Sti.]ges af
Geneti;: Medicine, Newcastle University. Central Parkway, Newcastle upon tran.slanqnal research are Ctuﬂmed n Fig, 15 dem.OI‘.lstramIg how
Tyne NE1 3BZ, UK. Tel.: +44 (0)1912418762/8655: fax: +44 (0)1912418770.  basic science research, clinical research and clinical care are

E-mail address: volker.straub@ncl.ac.uk (V. Straub), distinct but interdependent stages of translational research. The
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Abstract

Based on approximately eight years of data collection with the nationwide Computer Registry of All Myopathies and Polyneuropathies
(CRAMP) in the Netherlands, recent epidemiologic information for thirty neuromuscular disorders is presented. This overview includes age and
gender data for a number of neuromuscular disorders that are either relatively frequently seen in the neuromuscular clinic, or have a particular
phenotype. Since 2004, over 20,000 individuals with a neuromuscular disorder were registered in CRAMP: 56% men and 44% women. The
number per diagnosis varied from nine persons with Emery--Dreifuss muscular dystrophy to 2057 persons with amyotrophic lateral sclerosis.
Proportions of men ranged from 38% with post-polio syndrome to 68% with progressive spinal muscular atrophy, excluding X-chromosome linked

disorders. Inclusion body myositis showed the highest median age at diagnosis of 70 years. These data may be helptul in the diagnostic process

in clinical practice and trial readiness.
© 2016 Elsevier B.V. All rights reserved.

Keywords: Neuromuscular disorders; Neuromuscular diseases; Epidemiology; Age; Gender

1. Introduction

Since the early nineties, consensus on the diagnostic criteria
of a number of neuromuscular disorders was reached and
published previously [1]. In addition, genetic diagnosis has
become available for several inherited neuromuscular disorders
[2,3]. Clinical practice benefits from up-to-date information on
age and gender distribution regarding neuromuscular disorders,
as this information forms the basis for the diagnostic process in
every-day clinical practice.

* Corresponding author. Department of Neurology, Radboud University
Medical Center, PO Box 9101, 6500 HB Nijmegen, The Netherlands. Tel. +00
31 24 36 14308; fax: +00 31 24 3541122,

E-mail address: bazicl vanengelen@radboudume.nl (B.G.M. van Engelen).

! These authors contributed equally. '
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0960-8966/C 2016 Elsevier BV, All rights reserved.

In 2004, the Dutch nationwide database CRAMP (Computer
Registry of All Myopathies and Polyneuropathies) for newly
diagnosed individuals with a neuromuscular disorder was initiated
[4]. CRAMP was the first nationwide registry that did not
focus on a specific (group of) disorder(s) in contrast to various
registries across the world. It allows registration of a vast
number of neuromuscular disorders, including certain
neuromuscular features (such as myalgia, cramps, dys- or atrophy
of the muscle) in case a classified neuromuscular diagnosis is
lacking [5]. One of the incentives was to gather up-to-date
nationwide epidemiological data regarding neuromuscular
disorders. It was implemented in seven university medical centres
with specific knowledge on neuromuscular disorders and one
large regional medical centre.

Based on the nationwide CRAMP registry. clinical
epidemiologic information is presented regarding the age and
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Abstract

Cardiomyopathy is a major source of morbidity and mortality in Duchenne muscular dystrophy (DMD) patients now that respiratory care has -

improved. There is currently no definitive evidence guiding the management of DMD-associated cardiomyopathy (DMD-CM). The objective of
this systematic review was to evaluate the effectiveness of pharmacotherapies for the prevention and/or management of DMD-CM and to
determine the optimal timing to commence these interventions. A systematic search was conducted in January 2016 using MEDLINE, EMBASE
and CINAHL databases and grey literature sources for studies evaluating the use of angiotensin-converting enzyme (ACE) inhibitors, angiotensin
receptor blockers. beta-blockers or aldosterone antagonists. Study quality assessment was conducted using the Downs and Black quality
assessment checklist. PRISMA reporting guidelines were used. Ofthe 15 studies included in this review, most were of low methodological quality.
Meta-analysis was not possible due to. heterogencity of studies. ACE inhibitors, angiotensin receptor blockers, beta-blockers and/or aldosterone
antagonists tended to improve or preserve left ventricular systolic function and delay the progression of DMD-CM. While there is evidence
supporting the use of heart failure medication in patients with DMD, data regarding these interventions for delaying the onset of DMD-CM and
when to initiate therapy are lacking. PROSPERO registration: CRD42015029555.

© 2016 Elsevier B.V. All rights reserved.

Keywords: Duchenne muscular dystrophy; Cardiomyopathy; Heart failure

1. Introduction therapy and non-invasive ventilation has prolonged survival,
with patients now having a possible life expectancy into their
fourth decade [1,8]. Improved respiratory care has unmasked
cardiomyopathy as a major source of morbidity and mortality
[9]. In the dystrophin-deficient myocardium, fibrosis caused by
the degeneration of cardiomyocytes proceeds to dilated
cardiomyopathy and is further complicated by heart failure and
arrhythmia [10,11]. Onset of DMD-associated cardiomyopathy
(DMD-CM) occurs at a mean age of 14—15 years and is a
universal consequence by adulthood [12.13].

There is currently no consensus regarding the appropriate
pharmacological management of DMD-CM and the optimal
time to initiate pharmacotherapy [1.14]. In 2010, the DMD
Care Considerations Group published consensus-based
recommendations for DMD patients, which advised the use of
angiotensin-converting enzyme (ACE) inhibitors as first-line
therapy for DMD-CM [1.15]. The use of ACE inhibitors has

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is the most common
and severe form of childhood muscular dystrophies, affecting 1
in 3600-6000 live male births [1]. DMD is an X-linked
recessive disease characterized by the absence of or defect in
the sarcolemmal protein dystrophin. The lack of dystrophin
ultimately results in progressive muscle degeneration [2,3].
Patients are typically diagnosed between the ages of 3 and 7
years, when their physical ability diverges noticeably from their
peers. Loss of independent ambulation occurs by 13 years of
age [4-6]. Without intervention, premature death associated
with respiratory or cardiac failure occurred in the late teens [7].
Improved medical management with long-term glucocorticoid

* Corresponding author. B1-177, Children’s Hospital. London Health
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Abstract

The neuromuscular disease spinal muscular atrophy (SMA) is a leading genetic cause of infant mortality, resulting from low levels of full-length
survival motor neuron (SMN) protein. Despite having a good understanding of the underlying genetics of SMA, the molecular pathways
downstream of SMN that regulate disease pathogenesis remain unclear. The identification of molecular perturbations downstream of SMN is
required in order to fully understand the fundamental biological role(s) for SMN in cells and tissues of the body, as well as to develop a range of
therapeutic targets for developing novel treatments for SMA. Recent developments in proteomic sereening technologies have facilitated proteome-
wide investigations of a range of SMA models and tissues, generating novel insights into disease mechanisms by highlighting conserved changes
in a range of molecular pathways. Comparative analysis of distinct proteomic datasets reveals conserved changes in pathways converging on
GAP43, GAPDH, NCAM, UBA1, LMNA, ANXA2 and COL6A3. Proteomic studies therefore represent a leading tool with which to dissect the
molecular mechanisms of disease pathogenesis in SMA, serving to identify potentially attractive targets for the development of novel therapies.
© 2016 The Authors. Published by Elsevier B.V. This is an open access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.otg/
licenses/by-nc-nd/4.0/).

Keywords: Spinal muscular atrophy; SMA: SMN; UBAI: Proteomics

1. Introduction genetic cause of infantile death in the western world and infants
typically die before the age of two due to respiratory failure [2,3].
The cause of SMA for the majority (>95%) of patients is a
loss-of-function defect in the SMNI gene, resulting in reduced
levels of the ubiquitously-expressed survival of motor neuron
(SMN) protein [4]. Although most humans possess at least one
copy of an additional — and almost identical — SMN2 gene,
protein translated from SMN2 is much less stable and unable to
fully compensate for loss of SMNI [4-6]. The severity of the
disease is largely dependent upon the number of SMN2 copies
.that are present. Thus, patients with the most severe phenotypes
tend to have a lower copy number of SMN2 [7].

Spinal muscular atrophy (SMA) is an autosomal recessive
disease, primarily characterised by loss of motor neurons
from the anterior horn of spinal cord and atrophy of
skeletal musculature. The disease is considered to represent a
“continuum of clinical severity” [1]. but is broadly subdivided
into four sub-types. depending on the developmental milestones
that are reached: type 1 (severe), type 2 (intermediate), type 3
(mild) and type 4 (adult-onset) [1]. Type 1 SMA is the leading

* Corresponding author. Wolfson Centre for Inherited Neuromuscular At present, there are nol disease @Odifying treatments
Disease, RJAH Orthopaedic Hospital, Oswestry SY10 7AG, UK. Fax: available for SMA, and palliative support is the best that can be
+44(0)1691 404065. . offered to patients. However, significant progress has been
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Royal (Dick) School of Veterinary Studies, University of Edinburgh, EH25 and pre'Cth_al_ development: leadmg to the 1de“.t1ﬁcan?r! of
9RG. UK. Fax: +44 (0)131 651 9105. several promising therapeutic approaches entering clinical
E-mail address: T.M. Wishart@Roslin.ed.ac.uk (T.M. Wishart). trials. Almost all of this therapeutic work has focused
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Abstract Go to:

Background

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is a fatal, rapidly progressive neurodegenerative disease that mainly affects the
motor system. A number of potentially neuroprotective and neurorestorative disease-modifying drugs are currently
in clinical development. At present, the evaluation of a drug’s clinical efficacy in ALS is based on the ALS
Functional Rating Scale Revised, motor tests and survival. However, these endpoints are general, variable and
late-stage measures of the ALS disease process and thus require the long-term assessment of large cohorts. Hence,
there is a need for more sensitive radiological biomarkers. Various sequences for magnetic resonance imaging (MRI)
of the brain and spinal cord have may have value as surrogate biomarkers for use in future clinical trials. Here, we
review the MRI findings in ALS, their clinical correlations, and their limitations and potential role‘ as biomarkers.

Methods

The PubMed database was screened to identify studies using MRI in ALS. We included general MRI studies with a
control group and an ALS group and longitudinal studies even if a control group was lacking.

Results

A total of 116 studies were analysed with MRI data and clinical correlations. The most disease-sensitive MRI
patterns are in motor regions but the brain is more broadly affected.

Conclusion

Despite the existing MRI biomarkers, there is a need for large cohorts with long term MRI and clinical follow-up.
MRI assessment could be improved by standardized MRI protocols with multicentre studies.

Keywords: Amyotrophic lateral sclerosis, Magnetic resonance imaging, Morphometry, Diffusion tensor imaging,
Magnetic resonance spectroscopy, Spinal cord, Biomarkers
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Recibido el 7 de enero de 2015; aceptado el 7 de febrero de 2015

PALABRAS CLAVE Resumen

Dependencia; Introduccién: El conocimiento del alcance socioeconémico de la patologia neuromuscular es
Epidemiologia; esencial para la planificacién de recursos y la concienciacién social.

Enfermedades Desarrollo: Se ha realizado una revisién de los datos publicados hasta el momento sobre epide-
neuromusculares; miologia, mortalidad, dependencia e impacto sociosanitario de la esclerosis lateral amiotréfica
Esclerosis lateral y las enfermedades neuromusculares en Espafia. Ademas, se ha recogido cémo esta organizada
amiotrofica; la atencion neurolégica en estos pacientes.

Espana; Conclusiones: La patologia neuromuscular constituye un grupo muy heterogéneo de enferme-
Impacto econémico dades, algunas de las cuales se consideran raras por su baja frecuencia. Esta patologia supone

entre el 2,8 y el 18% de los motivos de consulta en un Servicio de Neurologia. En Espafa, las
cifras de prevalencia e incidencia de esclerosis lateral amiotréfica son similares a otros paises;
sin embargo, se desconoce el nimero de pacientes con otras enfermedades neuromuscula-
res. Son enfermedades crénicas, progresivas y debilitantes, lo que condiciona una importante
discapacidad y dependencia. Esto repercute directamente en los costes sanitarios y sociales
asociados a la enfermedad. Se ha calculado que el coste de un paciente con esclerosis late-
ral amiotréfica o enfermedad de Duchenne se acerca a los 50.000 euros anuales. La patologia
neuromuscular tiene una gran complejidad etiolégica, diagndstica-y pronéstica, y requiere un
manejo multidisciplinar. Las Unidades especializadas deben ser las encargadas del seguimiento
de estos pacientes.

© 2015 Sociedad Espafiola de Neurologia. Publicado por Elsevier Espafa, S.L.U. Todos los
derechos reservados.
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Resumen

Introduccién: Las enfermedades neuromusculares son un conjunto de padecimientos, cuya
debilidad muscular provocara alteraciones en los musculos respiratorios, condicionéndolos
a presentar enfermedades respiratorias recurrentes como la insuficiencia respiratoria crénica
(diurna y/o nocturna), los trastornos del suefio, neumonias, y algunas alteraciones en la parrilla
costal y en la deglucion.

Objetivo: Describir las pruebas bésicas para realizar una adecuada valoracién pulmonar en el
paciente con enfermedad neuromuscular.

Métodos: La blsqueda bibliografica se realizé en las bases de datos Medline (Pubmed) y Scielo,
y revistas cientificas de diversas regiones. Las palabras clave utilizadas fueron: distrofia muscu-
lar, fisioterapia respiratoria, pruebas de funcion pulmonar, misculos respiratorios y ventilacién
mecénica no invasiva.

Conclusiones: Una adecuada evaluacion de la funcién pulmonar en el paciente con enfermeda-
des neuromusculares ayudara a diagnosticar oportunamente las complicaciones respiratorias,
iniciar la rehabilitacién pulmonar temprana, y a mejorar la calidad de vida en los enfermos que
padecen algin tipo de distrofia muscular.

© 2012 Elsevier Espafia, S.L. y SERMEF. Todos los derechos reservados.

Basic aspects of the evaluation of pulmonary function in patients with neuromuscular
diseases

Abstract

Introduction: Neuromuscular diseases are a set of conditions. Their muscle weakness may cause
alterations of the respiratory muscles. This may condition the presentation of recurrent respira-
tory diseases such as chronic respiratory insufficiency (daytime or nighttime), sleep disorders,
pneumonias, and some alterations in the rib cage and for swallowing.

* Autor para correspondencia.
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Biopsia muscular en miopatias congénitas y distrofias musculares
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Garrahan. Buenos Aires. Argentina.

INFORMACION DEL ART{CULO RESUMEN

Historia del articulo: Introduccién. Se efectia una revisién de los aspectos fundamentales clinicos y de biopsia

Recibido el 12 de octubre de 2010 muscular de las miopatias congénitas, distrofias congénitas y distrofia muscular de cintura.

Aceptado el 19 de noviembre de " Objetivo. El objetivo no es una mera descripcién de clinica y patologias bien establecidas y

2010 conocidas o bien accesibles en la bibliografia, sino recalcar el abordaje diagnéstico median-
te la biopsia muscular con el objetivo de orientar la investigacién genética.

Palabras clave: Desarrollo. Dentro de las miopatias congénitas se plantea la adecuada caracterizacién de

cada entidad mediante el estudio morfolégico, histoquimico y ultraestructural. Existe mar-

Miopatias congénitas X o § ocee .
P g cada heterogeneidad genética dentro de cada entidad morfolégica y las mutaciones de un

Distrofia muscular : i 5 i 7 R .

S 5 mismo gen pueden causar diferentes patologias. En la miopatia nemalinica existen nume-
10ps¥a mus.cu al: X rosos genes involucrados, lo que hace mas compleja la investigacién genética. En etapas

Algontmt.) dmgnosjnco precoces el diagnéstico por biopsia puede no ser concluyente y ser necesario rebiopsiar

Inmunohistoquimica

debido a la progresién de las alteraciones morfoldgicas. La heterogeneidad clinica y mor-
folégica aun en el seno de la misma familia, como en el Central Core, asi como la existen-
cia de casos en el adulto que plantean diagnéstico clinico diferencial con distrofias de
cintura, representan dificultades diagnésticas adicionales. Se sefiala el importante aporte
de algunas observaciones morfolégicas, histoquimicas y ultraestructurales en miopatia
centronuclear en el sentido de facilitar una orientacién genética.
En las distrofias musculares se destaca la importancia de la eleccién del musculo a biop-
siar, que debe ser indicado por el neurdlogo, en algunas circunstancias basado en las ob-
servaciones de la resonancia magnética. Se sugiere la actualizacién permanente consul-
tando la tabla de genes y se sefiala el algoritmo diagndstico con técnicas de inmunohisto-
quimica y Western Blot (WB). Se intenta simplificar la clasificacién de distrofia muscular
congénita segin presenten o no afectacién del sistema nervioso central (alteracién de la
sustancia blanca o trastornos de migracién neurcnal).
En algunas distrofias, tales como el Emery-Dreifuss por déficit de lamina, la forma FHL1 y
la distrofia facioescapulohumeral, es fundamental el rol del neurdloge, dado que no se
puede arribar a un diagndstico siguiendo el algoritmo inmunohistoquimico y de WB. Se
sefialan las distrofias que pueden tener una presentacién clinica tipo metabdlica como
distrofinopatias, sarcoglucanopatias, FKRP y déficit de calpaina y las que presentan infil-
trado inflamatorio en la biopsia muscular, tales como déficit de merosina, déficit de disfer-
lina, déficit de lamina A/C y FSH. Por 1ltimo, se plantea la utilidad de la identificacién por
microscopia electrénica de entidades que deberian ser enviadas a biopsiar con diagnéstico
presuntivo basado en el interrogatorio clinico exhaustivo.
Conclusiones. Si bien el patdlogo es el que efectiia el abordaje diagndstico de las blopsm
muscular, el neurélogo tiene un rol esencial en orientar este estudio, discutir el caso con el
patélogo e indicar el estudio genético.

© 2010 Sociedad Neuroldgica Argentina. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.
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Cardiopatias y arritmias en patologias neuromusculares
hereditarias. Un desafio diagnéstico para el cardiélogo

Virginia A. Pujol Lereis, Marcelo A. Kauffman

Consultorio de Neurogenética, Servicio de Neurologia, Hospital JM Ramos Mejia. Centro Universitario de Neurologfa, Facultad de Medicina, Uni-
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Resumen. Muchas de las enfermedades neuromusculares hereditarias afectan al corazén, cuyo compromiso puede adquirir gran
relevancia clinica, ya que es el responsable de una proporcién no desestimable de la morbimortalidad en estas patologias. Las dis-
trofias musculares (distrofinopatias, distrofia de Emery-Dreifuss o distrofia mioténica de Steinert), las miopatias mitocondriales,
las caveolinopatias y las disferlinopatias pueden acompasiarse con miocardiopatias dilatadas o hipertréficas, arritmias y trastornos
de la conduccién. Estamos ingresando en una nueva época de la medicina moderna, en la cual la categorizacién de una patologia
cardiovascular como idiopética exige una valoracién previa muy exhaustiva. Para su correcto diagnéstico y el tratamiento consi-
guiente es fundamental un alto grado de sospecha clinica del cardislogo y la realizacion, en colaboracién con el neurélogo, de un
estudio sistemético que incluya un examen clinico completo, un historial personal y familiar, estudios neurofisiolégicos, biopsia
muscular y estudios genéticos moleculares.

Summary. Many of the hereditary neuromuscular diseases also involve the heart, sometimes with significant clinical repercussion,
which is the cause of significant morbidity and mortality. Muscular dystrophies (dystrophynopathies, Emery-Dreifuss dystrophy
or Steinert’s myotonic dystrophy), mitochondrial myopathies, disferlinopathies and caveolinopathies can cause dilated or hyper-
trophic myocardiopathy and various rhythm disturbances. We are facing a new era of modern medicine, in which the idiopathic
nature of any disease cardiovascular should be settled through extensive previous study. For proper diagnosis and subsequent
treatment of heart diseases bound to neuromuscular disorders, a high degree of clinical suspicion and a systematic study by the
cardiologists in collaboration with the neurologists, including a complete clinical examination, a personal and family history,
neurophysiological studies, muscle biopsy and molecular genetic studies are indispensable.

Las patologias neuromusculares hereditarias abarcan un  La DM1 es la miopatia hereditaria mas frecuente del adul-
espectro amplio de desérdenes que comparten la afectacién  to. Su prevalencia es de 2-14:100.000, con una incidencia
muscular progresiva como consecuencia de distintas altera-  de 1:3000 nacidos vivos. Se caracteriza por una herencia
ciones en genes codificantes de proteinas de la membrana  utosémica dominante, provocada por la expansién de un
celular, el citoesquclct9 y el nicleo de los. miocitos. Enlos 151 uclestido citosina-timina-guanina (CTG) en el gen que
tltimos afios se produjeron avances muy importantes en el provee el cédigo para la miosina fosfoquinasa (DMPK).

nocimiento molecular de estos trastornos, asi como en " % 5 sy
o iy : p 2 % 5 La DMPK es una enzima importante en la interaccién
el reconocimiento de las diversas manifestaciones clinicas T ; 2 o
miosina-actina necesaria para la contraccién muscular.

que caracterizan a estas enfermedades. Dentro de ellas, el D ) e 4 sl
compromiso cardiaco ocupa un lugar destacado. En con- urante ‘4 gamc.togen?s%s PUccen .agregarse tepeticiones
secuencia, tanto el neurlogo como el cardiélogo deben adlcmnalc_:s_dcl'tflnucleotxdo CTG: que causan el fenéme-
familiarizarse con estas enfermedades, a las que muchas 10 de anticipacién, por el cual el hijo de un adulto afectado
veces deben abordar de manera compartida. El neurélo- 2 menudo inicia su enfermedad a edad mds temprana que
go suele ser el encargado del diagnéstico y de la primera  su progenitor'.

asistencia de estos enfermos, que luego son derivados para
la consulta cardiolégica; no obstante, no es menor la im-
portancia que adquiere la sospecha diagndstica por parte
del cardiélogo para poder brindar una atencién oportuna
e integral al enfermo cuando la manifestacién primaria de
su patologia atafie al compromiso cardiaco y la sintomato-
logia neuromuscular es minima o incipiente. Por lo tanto,
el objetivo de esta revision es presentar de manera conjunta
las caracteristicas salientes de estas patologias tanto en su
esfera neuromuscular como en la cardiolégica con el fin de
actualizar el conocimiento de ambos especialistas.

La distrofia miotonica tipo 1(DM1) o enfermedad de
Steinert

Correspondencia: Consultorio de Neurogenética.
Divisién Neurologia. Hospital JM Ramos Mejia.
Urquiza 609 (C1221ADC), Ciudad Auténoma de Buenos Aires. Ar-

gentina. Figura 1. Paciente con miopatia de Steinert. A: alopecia frontal, pto-
Email: marcelokauffman@marcelokauffman.info sis bilateral y atrofia de musculos temporales, faciales y esternoclei-
domastoideo. B: atrofia de mdsculos distales de las extremidades
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Abstract: Hereditary muscular diseases are rare disorders, due to a genetic defect that causes an alteration in
the structure or function of the muscle fibers. They may present at any stage of life and their definitive diagnosis
usually requires muscle biopsy. While the most frequent hereditary myopathies have a relatively characteristic
clinical presentation, there is a substantial part thereof in which the symptoms are non-specific and the definitive
diagnosis may take a long time. Magnetic Resonance Imaging (MRI) has earned a place in the diagnostic process
of this last group of myopathies, confirming the presence of muscle involvement and raising diagnostic
approaches based on its distribution, information that guides the immunohistochemical and/or genetic study
necessary for the definitive diagnosis. In this article we review the basic study protocols with MRI of the
myopathies and their interpretation, also showing some cases of these diseases.

Keywords: Hereditary, MRI, Myopathies.

Resumen: Las enfermedades musculares hereditarias son patologias raras, debidas a un defecto genético que
causa una alteracion en la estructura o funcionamiento de las fibras musculares. Pueden debutar en cualquier
etapa de la vida y su diagndstico definitivo suele requerir de biopsia muscular. Si bien las miopatias hereditarias
mdés frecuentes tienen una presentacién clinica relativamente caracteristica, existe una parte importante de ellas
en que los sintomas son poco especificos y su diagnéstico definitivo puede tomar largo tiempo. La Resonancia
Magnética (RM) ha ganado un espacio en el proceso diagnéstico de este Ultimo grupo de miopatias, confirmando
la presencia del compromiso muscular y planteando aproximaciones diagndsticas en base a su distribucion,
informacién que acota el estudio inmunohistoquimico y/o genético necesario para el diagndstico definitivo.En el
presente articulo revisaremos los protocolos de estudio bdsico con RM de las miopatias y su interpretacion,
mostrando también algunos casos de estas enfermedades.

Palabras clave: Hereditario, Miopatias, MRL

Introduccion

El misculo estriado puede verse afectado por patologias de diverso origen. Lo més frecuente es que se produzca
un compromiso de caracter "adquirido”, entre los que encontramos el trauma, las infecciones, afecciones por
farmacos y procesos autoinmunes(l),

Sin embargo, también existen las enfermedades musculares hereditarias, que son enfermedades primarias del
musculo, debidas a un defecto genético que provoca una alteraciéon en la estructura o funcionamiento de las

http://www.scielo.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0717-930...
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Distrofias musculares de cinturas autosémicas recesivas

Marta E. Hernandez-Caballero, Antonio Miranda-Duarte, Rosa E. Escobar-Cedillo, Hilda Villegas-Castrejon

Resumen. Las distrofias musculares son un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias, caracterizadas por debilidad
y pérdida muscular de origen no neurogénico. Son causadas por mutaciones de uno o més genes involucrados en la forma-
cién de las células musculares. El descubrimiento de las diversas proteinas presentes en el misculo comenzd con el descu-
brimiento de la distrofina, 130 afios después de la descripcién clinica de la distrofia muscular. Actualmente, debido al mejor
conocimiento de la biologia del mdsculo normal y del enfermo, se ha logrado realizar una clasificacién molecular de los di-
ferentes tipos de distrofias musculares, de acuerdo con la proteina que se encuentre afectada. Esto ha sido particularmente
importante para las distrofias musculares de cinturas, las cuales presentan caracteristicas clinicas que pueden llevar a con-
fundirlas con la distrofia muscular de Duchenne. Por otro lado, en afios recientes se ha favorecido el desarrollo de terapias
que en un futuro cercano podrian dar una solucién para la restauracién de la funcién de la fibra muscular.

Palabras clave. Diagnéstico. Distrofias. Genética. Proteinas musculares. Sarcolema, Terapia.’

Introduccién

Las distrofias musculares se presentan en cualquier
edad, y generalmente no afectan al sistema nervio-
so central ni a los nervios periféricos, a pesar de su
estrecha relacién anatémica [1,2]. Clinicamente, se
manifiestan con debilidad muscular y, frecuente-
mente, con altos niveles de creatincinasa (CK). Pa-
tolégicamente, las biopsias de las distrofias muscu-
lares se caracterizan por una gran variabilidad en el
tamaiio de las fibras, asi como divisién de éstas, nii-
cleos centrales y presencia de fibras en degenera-
cién-regeneracién, que eventualmente resultan en
necrosis y reemplazo del musculo por grasa y tejido
fibroso [3,4]. En los dltimos afios se han realizado
avances importantes en el conocimiento genético y
en estrategias terapéuticas para estas patologias.
Después del descubrimiento del gen de la distrofi-
na, han existido descubrimientos importantes so-
bre las proteinas relacionadas con la distrofina y
cuyas alteraciones producen diferentes formas de
distrofias musculares.

El grupo de enfermedades designadas como dis-
trofias musculares de cinturas —limb girdle muscular
dystrophy (LGMD)- incluye un grupo heterogéneo
de distrofias que afectan principalmente a la cintura
pélvica y escapular. Pueden considerarse como una
serie de patologias que van desde las distrofias y

miopatfas musculares congénitas graves de inicio

neonatal hasta enfermedades relativamente benig-
nas de inicio tardio con morbilidad y discapacidad
variables, lo que dificulta su diferenciacién [5,6].

www.neurologia.com Rev Neurol 2010; 51 (8): 489-496

Existen formas autosémicas dominantes y auto-
sémicas recesivas, y estas ultimas son las mds fre-
cuentes y de las cuales se han descrito actualmente
14 tipos (Tabla). La frecuencia precisa de las formas
recesivas contintia en investigacion, ya que alrede-
dor del 30% de los pacientes no tiene un diagndsti-
co concluyente y su frecuencia varia entre diferen-
tes grupos étnicos [7].

Su clasificacién genética permite la posibilidad
de un diagnéstico molecular preciso, la identifica-
cién de las proteinas involucradas y las mutaciones
causantes de la enfermedad. Por otra parte, permite
dar un consejo genético adecuado y ofrecer un me-
jor manejo de las posibles complicaciones. Por lo
tanto, el diagnéstico actualmente recae en una com-
binacién de andlisis inmunohistoquimicos y de in-
munoblot, ademds de la secuenciacién del ADN
para identificar la mutacién primaria [8].

El objetivo de esta revisién es déscribir breve-
mente las proteinas relacionadas con las formas re-
cesivas de las LGMD.

Proteinas sarcoméricas

La membrana de la fibra muscular, el sarcolema, estd
cubierta en su cara citopldsmica por la proteina dis-
trofina, que ancla el sarcolema al citoesqueleto de
actina y se asocia a un conjunto de proteinas llama-
do complejo de glucoproteinas asociadas a distrofi-
na —dystrophin-associated protein complex (DGC)—.
Se sugiere que este gran complejo de proteinas pro-
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Distrofias musculares en México: un enfoque clinico, bioquimico y
molecular

Ramon Mauricio Coral Vazquez,*** Luz Berenice Lopez Hernandez,****** Luis Angel Ruano
Calderon,™** Benjamin Gémez Diaz," Francisca Fernandez Valverde,? Eliganty Bahena Martinez***

RESUMEN

Las distrofias musculares son un conjunto de enfermedades que se distinguen por debilidad progresiva y desgaste muscular que
generalmente provocan discapacidad. En conjunto, se originan por defectos en genes que codifican para proteinas sumamente
importantes para el funcionamiento de las células musculares, las cuales se pueden dividir en proteinas de matriz extracelular, de
membrana y de citoesqueleto. El estudio de caracterizacién molecular y funcional de estas proteinas ha inducido multiples avances
en el diagndstico y tratamiento de las distrofias musculares; de igual manera, ha contribuido al conocimiento de los mecanismos
celulares y moleculares que intervienen en el origen de estas enfermedades.

Palabras clave: distrofia muscular, genes, mecanismos moleculares y celulares, diagndstico.

ABSTRACT

Muscular dystrophies are a group of diseases characterized by progressive weakness and muscle waste that in most cases induce
disability in patients. Muscular dystrophies considered as a group, are caused by defects in genes that encode critical proteins for muscle
cells, which can be divided in extracellular matrix, membrane and cytoskeleton proteins. Molecular and functional characterization of
these proteins has led to the advent of several advances in muscular dystrophy diagnosis and treatment. Besides, it has contributed

to a better understanding of cellular and molecular mechanisms involved in the development of these diseases.
Key words: muscular dystrophy, genes, molecular and cellular mechanisms, diagnosis.
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as distrofias musculares son un grupo di-

verso de enfermedades de origen genético.

Habitualmente la clasificacién de estas

enfermedades se ha realizado tomando en
cuenta las caracteristicas genéticas, los musculos afec-
tados, la gravedad y la distrofia muscular; sin embargo,
con el uso de nuevas estrategias biologicas, genéticas y
bioquimicas se han identificado varios genes y proteinas
que estdn implicados en el origen de distintos tipos de
distrofia muscular. Las nuevas clasificaciones toman en
cuenta la proteina causante de la enfermedad (Cuadro
1), lo que ha sido un detonante para ampliar el conoci-
miento sobre sus aspectos moleculares. En la actualidad
se han identificado més de 40 genes cuyas mutaciones
causan distrofia muscular (Cuadro 1); esto ha propiciado
la realizacién de estudios encaminados a entender la
funcién de dichas proteinas en un musculo esquelético
normal y su relacién en una condicién patolégica. Asi
mismo, se han desarrollado métodos de diagnéstico
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Resumen
Introduccion: La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) es la neuropatia hereditaria mas
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frecuente. Clasicamente dividida segln su patrén de herencia y de alteracién de la velocidad
de conduccién motora (VCM) del nervio mediano, CMT incluye cinco grandes categorias: CMT1
(herencia autosdémica dominante [AD] o ligada al sexo, y VCM < 38 m/s); CMT2 (herencia AD o
ligada al sexo y VCM > 38 m/s); CMT4 (herencia autosémica recesiva [AR] y VCM muy lentifi-
cada); AR-CMT2 (forma recesiva con VCM > 38 m/s), y DI-CMT (forma intermedia con herencia
AD y VCM entre 30 y 40 m/s). Pese a su estereotipado cuadro clinico (basicamente, semiolo-
gia polineuropatica sensitivo-motora y pie cavo), CMT ha resultado ser uno de los sindromes
neurodegenerativos genéticamente mas complejos, con 31 genes patogénicos clonados.

Desarrollo: El objetivo de esta guia es efectuar una revisién nosoldgica de la enfermedad
de CMT, con énfasis en las directrices para llevar a cabo el diagnéstico molecular. A tal fin,
revisamos los estudios de epidemiologia y genética, y los genotipos descritos en Espaiia.

Conclusiones: En la inmensa mayoria de los pacientes con CMT, las mutaciones recaen en un
reducido nimero de genes: para CMT1, PMP22, GJB1 y MPZ; para CMT2, MFN2 y GJB1; para
CMT4, GDAP1, y NDRG1, HK1 y SH3TC2 (sujetos de etnia gitana); para AR-CMT2, GDAP1, y
para DI-CMT, GJB1y MPZ. Por su baja prevalencia, las mutaciones en otros genes sélo deberian

* Autor para correspondencia.
Correo electrénico: jaberciano@humv.es (J. Berciano).
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investigarse cuando las anteriores han sido descartadas. Se desaconseja el uso indiscriminado
de paneles de multiples genes para el diagnéstico molecular de la enfermedad.

© 2011 Sociedad Espanola de Neurologia. Publicado por Elsevier Espafa, S.L. Todos los derechos
reservados.

Guidelines for molecular diagnosis of Charcot-Marie-Tooth disease

Abstract

Introduction: Charcot-Marie-Tooth disease (CMT) is the most frequent form of inherited neu-
ropathy. In accordance with the inheritance pattern and degree of slowing of motor conduction
velocity (MCV) of the median nerve, CMT encompasses five main forms: CMT1 (autosomnal domi-
nant [AD] or X-linked transmission and MCV < 38 m/s); CMT2 (AD or X-linked transmission and
MCV > 38 m/s); CMT4 (autosomal recessive [AR] and severe slowing of MCV); AR-CMT2 (AR
transmission and MCV > 38 m/s); and DI-CMT (intermediate form with AD transmission and MCV
between 30 and 40 m/s). In spite of its stereotyped semiological repertoire (basically, symptoms
and signs of sensory-motor polyneuropathy and pes cavus), CMT seems to be one of the most
complex hereditary neurodegenerative syndromes, 31 causative genes having been cloned.
Development: This paper is aimed at performing a nosological review of the disease, empha-
sising the guidelines for its molecular diagnosis. Genetic epidemiological studies and genotypes
reported in Spanish patients are revised.

Conclusions: In the great majority of CMT cases, mutations involve a reduced number of genes,
namely: for CMT1, PMP22, GJB1 and MPZ; for CMT2, MFN2 and GJBT; for CMT4, GDAP1, and
NDRG1, HK1 and SH3TC2 (gypsies); for AR-CMT2, GDAPT; and for DI-CMT, GJBT and MPZ. Given
their low prevalence, mutations in other pathogenic genes should be investigated after discar-
ding the previous ones. There is no place for the indiscriminate use of diagnostic CMT genetic
panels.

© 2011 Sociedad Espafiola de Neurologia. Published by Elsevier Espafa, S.L. All rights reserved.

Introduccién

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) es la neuropa-
tia hereditaria mas frecuente con una prevalencia en Espafia
de 28,2 casos por 100.000 habitantes'. En lo esencial, se
trata de un sindrome de inicio infantil o juvenil con semio-
logia polineuropética motora y sensitiva, y pie cavo?™. La
CMT puede transmitirse con herencia autosdmica dominante
(AD), autosomica recesiva (AR) o ligada al cromosoma X. De
acuerdo con los valores de conduccién nerviosa hay formas
desmielinizantes (velocidad de conduccion motora [VCM] de
nervio mediano < 38 m/s), axonales (VCM > 38 m/s) e inter-
medias (VCM 30-40 m/s)>4. En buena correlacién con las
descripciones neurofisiolégicas, estudios histoldgicos del sis-
tema nervioso periférico (SNP) han demostrado un patrén
dual, ya desmielinizante o axonal. Partiendo de estos datos
clinicos, neurofisioldgicos y patoldgicos, en la década de los
setenta Dyck propuso una sencilla clasificacién, unanime-
mente aceptada, que incluye los siguientes tipos: a) tipo |
(CMT1, hipertréfico o desmielinizante) con herencia AD 0 AR;
b) tipo Il (CMT2, neuronal o axonal) con herencia AD 0 AR; ¢)
tipo Il (CMT3, usualmente con herencia AR) reservado para
la enfermedad de Dejerine-Sottas o pacientes con formas
graves de CMT hipomielinizante; d) formas ligadas al cro-
mosoma X, e) formas complejas (p. €j., con atrofia optica,
sordera o degeneracion pigmentaria de la retina)’. Aunque
en la literatura la enfermedad ha sido también designada
como neuropatia motora y sensitiva hereditaria (HMSN, en
la abreviatura anglosajona que usaremos aqui por ser la que
figura en OMIM y PubMed), en la actualidad se prefiere usar

el acronimo CMT. Merece la pena resefiar que el Unico signo
clinico diferencial entre CMT1 y CMT2 es la presencia de
engrosamiento, visible o palpable, de troncos nerviosos en
CMT1.

Con los portentosos avances de la genética molecular en
las dos Ultimas décadas, la nosologia de la CMT ha estado
en permanente cambio, al extremo de que la enferme-
dad incluye una treintena de genes patogénicos clonados
(véase mas adelante). Esta guia surge como una iniciativa del
Programa 3 (Enfermedades Neuromusculares) de CIBERNED,
siendo su objetivo hacer una breve revision nosoldgica de la
enfermedad y un analisis del diagndstico de la enfermedad
con énfasis en la seleccién de las pruebas moleculares.

Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth en la era
molecular

Antes de empezar este apartado, conviene recordar que la
CMT tiene una relacion nosologica muy estrecha con otras
dos formas de neuropatia hereditaria: neuronopatia motora
hereditaria distal (dHMN) y neuropatia sensitiva y autoné-
mica hereditaria (HSAN). Entre estos tres sindromes hay no
solo solapamiento fenotipico, sino que se da el fendmeno
de heterogeneidad alélica (idéntico fenotipo originado por
diferentes mutaciones en el mismo gen y locus cromoso-
mico) y de heterogeneidad de locus (mutaciones producidas
en genes que se encuentran en diferentes loci cromosomi-
cos dando lugar al mismo fenotipo). En aras de brevedad,
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Revision
Miositis por cuerpos de inclusion:
suna enfermedad subdiagnosticada?

Marcelo Rugiero® y Mariela Bettini

Seccién de Enfermedades Neuromusculares, Servicio de Neurologia, Hospital Italiano, Buenos Aires, Argentina

INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN
Historia del articulo: La miositis por cuerpos de inclusién esporadica (MCle) es una de las cuatro miopatias in-
Recibido el 29 de abril de 2010 flamatorias mayores junto con la dematomiositis (DM), la polimiositis (PM) y la miopatia
Aceptado el 17 de enero de 2011 necrotizante.

Es una miopatia lentamente progresiva que afecta a la musculatura proximal y distal y
Palabras clave: presenta rasgos histopatolégicos distintivos, como hallazgos inflamatorios autoinmunes
Miositis por cuerpos de inclusién junto con degenerativos, como la presencia de vacuolas, inclusiones filamentosas y acu-
Autoinmune mulaciones de proteinas con contenido amiloide.
Degeneracién Representa al 30% de las miopatias inflamatorias, y afecta principalmente a mayores de 50
Miopatias inflamatorias afios. :
Mayores de 50 afios Produce debilidad y atrofia de los misculos proximales y distales, comprometiendo casi

selectivamente los cuddriceps y los flexores profundos de los dedos de la mano.
El diagnéstico clinico de la MCle se confirma por biopsia muscular y es ayudado por la
electromiografia (EMG) y el dosaje de CPK.
Los hallazgos histolégicos “mayores” son: infiltrado linfocitico multifocal que invade fibras
no necréticas, vacuolas en células no invadidas por linfocitos y depédsito deé amiloide
Congo-rojo positivo.
La MCle es una enfermedad compleja cuyos mecanismos fisiopatoldgicos atin no se cono-
cen con claridad; uno es inmunomediado, por citotoxicidad mediada por linfocitos T, y el
otro es un proceso no inmune, caracterizado por vacuolizacién y acumulacién intracelular
de contenido amiloideo probablemente secundario a stress relacionado con el complejo
mayor de histocompatibilidad (CMH).
Mas alld del componente inmune involucrado, esta enfermedad es resistente a las inmu-
noterapias, se han realizado ensayos con distintos farmacos, pero la efectividad de estas
terapias y sus efectos adversos requieren posterior evaluacién.

© 2010 Sociedad Neuroldgica Argentina. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.

Todos los derechos reservados.
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Caso crinico
Med Int Méx 2014;30:195-203.

Distrofia miotonica de Steinert:
caso clinico de una familia y
revision de la bibliografia

RESUMEN

La distrofia mioténica tipo | o enfermedad de Steinert es una enfermedad
multisistémica de origen genético autosémica dominante, generada
por la alteracién de la expansién del trinucletétido CTG, ubicado en
el 3’ extremo del gen DPKM (myotonic dystrophy protein kinase) en el
cromosoma 19¢13.3 con alteraciones en el misculo esquelético, car-

diacas, oculares, endocrinas y principalmente neuroldgicas. Tiene cuatro .

formas clinicas, el diagndstico se establece con estudios genéticos, datos
clinicos y electromiograffa. Hasta ahora el tratamiento es Gnicamente
sintomdtico y existen mltiples estudios en proceso de traslocaciones
genéticas. Comunicamos el caso de una familia con enfermedad de
Steinert en la que seis integrantes murieron a consecuencia de las
manifestaciones clinicas de la enfermedad.

Palabras clave: enfermedad de Steinert, distrofia mioténica, enfermedad
multiorgénica genética.

Steinert Myotonic Dystrophy: A Family
Case Report and Literature Review

ABSTRACT

Myotonic dystrophy type | or Steinert’s disease is a multisystemic
disease of autosomal dominant genetic origin, generated by an altera-
tion at trinucletotide CTG expansion located in the 3’ end of the gene
DPKM (myotonic dystrophy protein kinase) on chromosome 19q13.3
with alterations in skeletal muscle, heart, eye, endocrine and, mainly,
neurological. It has four clinical forms; its diagnosis is based on genetic
studies, clinical data and electromyography. So far the treatment is just
symptomatic and there are many ongoing studies of genetic transloca-
tions. This paper reports the case of a family with the Steinert’s disease
where six members were deceased secondary to the clinical manifesta-
tions of this disease.

Key words: Steinert's disease, myotonic dystrophy, genetic multisystem
disease.
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