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Resumen

Objetivos: Tradicionalmente se ha considerado útil el estudio de la actividad de los complejos de la
cadena respiratoria (CR) en el screening de enfermedad mitocondrial (EM), especialmente en niños,
donde la biopsia muscular puede ser anodina. Analizamos su rendimiento diagnóstico en 69 casos
con sospecha clínica de EM.

Material y métodos: Estudio de la biopsia muscular, actividad de la CR y análisis molecular de 69
casos remitidos a nuestro centro por sospecha clínica de EM.

Resultados: En 34 (49%) el inicio fue infantil, siendo los síntomas más frecuentemente observados
alteraciones cognitivas (53%), encefalopatía (44%), crisis (38%), espasticidad (26%) y debilidad
(21%). En 5 pacientes (15%) se estableció el diagnóstico genético de EM; en ellos la biopsia resultó
alterada en dos y la CR en uno. La biopsia mostró una sensibilidad (S) = 40% y una especificidad
(E) = 100%, mientras que la CR mostró S = 20% y E = 100%. Entre los 35 casos de inicio adulto
(media: 43 años) los síntomas/signos más frecuentes fueron ptosis (37%), mialgias (11%), fatiga
crónica (29%), polineuropatía (26%), miopatía (20%) y migraña (20%). En 6 (17%) se confirmó
genéticamente una EM, estando la biopsia alterada en 5 (83%) y la CR en ninguno. Para el
diagnóstico de EM en este grupo, la biopsia tuvo S = 83% y E = 90%, y la CR S = 0% y E = 83%.

Conclusión: La especificidad de la CR para el diagnóstico de EM es alta independientemente de la
edad de inicio, pero su sensibilidad es muy baja, especialmente en adultos, por lo que su utilidad
como método de screening es reducida.


