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Resumen

Objetivos: Las enfermedades mitocondriales son un grupo amplio y heterogéneo de patologias con
afectacion sistémica y especialmente en el sistema nervioso central y periférico. Entre las que
cursan con encefalopatia destacan la enfermedad de Leigh y el MELAS (mitochondrial
encephalomyopathy, lactic acidosis and stroke-like episodes). Presentamos los hallazgos
neuropatoldgicos de la autopsia de un paciente de 49 anos con una encefalopatia mitocondrial por
una nueva mutacién en ATP8 (m8424T>C) descrita en su familia.

Material y métodos: Varon de 49 afios que fallece por un estatus epiléptico precedido de
hemianopsia izquierda de inicio brusco. Previamente el paciente presenté crisis epilépticas desde los
42 anos y retinitis pigmentosa, observandose en la resonancia magneética lesiones isquémicas
compatibles con enfermedad mitocondrial. Se realiz6 estudio genético que detectd una nueva
mutacion en el gen ATP8. Su madre fallecid a los 69 afios por estatus epiléptico describiéndose en la
autopsia atrofia cerebelosa y alteraciones estructurales compatibles con enfermedad mitocondrial.

Resultados: Se observaron multiples focos de necrosis laminar cortical mas frecuentes en los
l6bulos parietal y occipital sin presentar la distribucion de los territorios vasculares. Existian
lesiones cronicas con importante gliosis y otras subagudas con predominio de macréfagos,
restringidos a la corteza y los ganglios basales. No se identificaron alteraciones en la sustancia
blanca. Ambos hipocampos y amigdalas presentaron importante atrofia y gliosis. En el cerebelo se
observd una grave atrofia cortical. La biopsia del musculo cuadriceps mostraba signos de
denervacion sin fibras COX negativas.

Conclusion: Presentamos los hallazgos clinicos e histopatoldgicos de esta nueva mutacién en ATP8
que amplia su espectro fenotipico.
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