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Resumen

Objetivos: Las enfermedades mitocondriales son trastornos multisistémicos que afectan a varios
sistemas del organismo (musculo, ojo, oido, corazdn, cerebro, riidén, pancreas) y, por lo tanto,
presentan una amplia heterogeneidad clinica. El objetivo de nuestro estudio fue determinar la
prevalencia y las caracteristicas clinicas de los pacientes diagnosticados de miopatia mitocondrial
(MM) en nuestra area de salud.

Material y métodos: Se realizo un estudio retrospectivo identificando a los pacientes que tenian un
diagndstico de MM y que disponian de una biopsia muscular compatible (proliferacion mitocondrial
y/o presencia de fibras ragged-red). A todos los pacientes se les analizé la actividad de la cadena
respiratoria en la muestra de biopsia y se realiz6 el analisis genético del ADN mitocondrial. La fecha
de prevalencia fue 30 de junio de 2022.

Resultados: Se identificaron dieciocho pacientes con MM. La prevalencia cruda en la poblacion fue
de 5,89 casos/100.000 habitantes (IC95%: 3,17-8,62). Los sintomas musculares incluyeron: ptosis
palpebral, oftalmoplejia, debilidad proximal, fatiga, intolerancia al ejercicio y calambres. La
presentacion clinica correspondié mayoritariamente a una miopatia proximal o a una oftalmoplejia
externa cronica progresiva. Siete pacientes (38,8%) tuvieron migrana y dos casos (11,1%)
miocardiopatia. En 13/18 casos (72,2%) se detect6 una alteracion bioquimica en la actividad del
complejo cadena respiratoria y/o se identificaron mutaciones en el ADN mitocondrial en el musculo.
Doce de 18 pacientes (66,7%) estaban siendo tratados con coenzima-Q10.

Conclusion: Las miopatias mitocondriales tienen una baja prevalencia y muestran una amplia
heterogeneidad clinica. La migrafa es el sintoma neuroldgico acompafante mas frecuente. El
tratamiento mas utilizado en las enfermedades mitocondriales fue la coenzima-Q10.
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