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Resumen

Objetivos: El objetivo del presente estudio es la caracterizacion histoldgica de una cohorte de
pacientes adultos con enfermedad mitocondrial primaria (EMP) molecularmente confirmada y el
estudio de posibles asociaciones genotipo-histotipo.

Material y métodos: Estudio unicéntrico retrospectivo analitico. Se incluyeron aquellos adultos con
diagndstico genético confirmado de EMP y al menos una biopsia muscular realizada. Se compararon
los pacientes segun la presencia de afectacion clinica muscular, genotipo subyacente y hallazgos
histologicos.

Resultados: Se identificaron 110 pacientes con EMP, de los cuales 34 (30,9%) tenian biopsia
muscular. La edad media de los pacientes al realizarse la biopsia fue de 50,4 anos (DE: 15,7). Un
total de 29 (85,3%) pacientes presentaron afectacidn clinica muscular. Se encontraron hallazgos
histologicos sugestivos de alteracion mitocondrial (fibras rojas rasgadas o fibras COX negativas en
27 (82%) pacientes). En aquellos pacientes con afectacion clinica muscular se objetivé con mayor
frecuencia la presencia de estas alteraciones (24/29, 82,8 vs. 3/5, 60%). La prevalencia de
alteraciones mitocondriales histoldgicas en pacientes con mutaciones en el ADN mitocondrial
(ADNmt) fue mayor que en pacientes con mutaciones en el ADN nuclear (12/12, 100% vs. 15/22,
68,2%). En cuanto al tipo de alteracion histoldgica, los pacientes con mutaciones en el ADNmt
presentaron con mayor frecuencia fibras rojas rasgadas respecto a los pacientes con mutaciones en
el ADN nuclear (7/12, 58,3% vs. 4/15, 26,7%).

Conclusion: La realizacion de una biopsia muscular en pacientes con EMP presenta una elevada
sensibilidad para su diagndstico. El estudio histoldgico en pacientes con EMP podria tener mayor
rentabilidad en aquellos pacientes con variantes en el ADNmt.

2667-0496 / © 2023, Elsevier Espana S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos los
derechos reservados.



