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Hemos leido con interés el articulo de Erdocia-
Godi et al [1] sobre un varén de 57 afios con
miopatia mitocondrial debido a la variante
m.8344A>G en el gen tRNAYs. El paciente pre-
sentaba una debilidad de cinturas aislada, sin
afectacion de otros 6rganos [1]. Su hermana de
59 afios mostraba un fenotipo similar. Al res-
pecto, debemos realizar diversos comentarios y
reflexiones.

La afectacion aislada del musculo esqueléti-
co en portadores de la mutacién m.8344A>G
no es rara. En una paciente de 42 afios de baja
estatura e historia familiar positiva de enferme-
dad mitocondrial, |a variante m.8344A>G en el
gen tRNAYs se manifestd con ptosis, debilidad
facial, de los musculos respiratorios y de los
musculos distales de las extremidades, y tam-
bién sin afectacién de otros 6rganos [2]. En un
estudio de 15 pacientes portadores de la varian-
te m.8344A>G, la caracteristica fenotipica mas
frecuente fue la afectaciéon musculoesquelética
[3]. Laintolerancia al ejercicio, la debilidad mus-
cular y la afectacién de la musculatura respira-

324

toria o la acidosis lactica estaban presentes en
dos tercios de esos casos [3].

Las enfermedades mitocondriales son gene-
ralmente trastornos multisistémicos, bien des-
de el inicio de la clinica, bien porque durante el
curso de la enfermedad se convierten en un sin-
drome de trastorno mitocondrial multiorgani-
co. Dependiendo del estadio de la enfermedad,
algunos érganos pueden estar sélo afectados
de forma subclinica o leve. En este estadio, se
deberia iniciar la investigacién prospectiva de
drganos que pudieran estar potencialmente afec-
tados. Ademas de los musculos esqueléticos, los
6rganos potencialmente afectados pueden ser
el cerebro (epilepsia miocldnica, ataxia, migra-
fia, deterioro cognitivo, trastornos psiquidtricos,
episodios stroke-like), el sistema nervioso peri-
férico (polineuropatia), los ojos (retinopatia), los
oidos (hipoacusia neurosensorial), el corazdn
(miocardiopatia, arritmias, defectos de conduc-
cion), el tracto gastrointestinal (vémitos, alte-
raciones de la motilidad, disfagia), rganos en-
docrinos (diabetes, hipotiroidismo, corta esta-
tura) o el tejido graso (lipomatosis) [4]. Por eso,
resulta esencial que a los portadores de la va-
riante m.8344A>G se les realice de forma pros-
pectiva estudios de resonancia magnética ce-
rebral, electroencefalograma, oftalmoldgicos y
otoldgicos, ecocardiograma, registros ecocar-
diograficos de larga duracién, estudios de con-
duccién nerviosa, protocolo de estudio gastro-
intestinal y determinacién de lactato sérico. ¢Se
llevaron a cabo estas investigaciones en el pa-
ciente del caso clinico o en su hermana? De ser
asi, ése detectd alguna anormalidad?

En algunos pacientes, el sindrome de tras-
torno mitocondrial multiorgdnico sélo se hace
aparente tras meses o afios de seguimiento. Por
eso es obligado el sequimiento de estos pacien-
tes de por vida, a cortos intervalos. ¢Se le realizd
al paciente un sequimiento regular? De ser asi,

¢durante cuanto tiempo se le siguié?, ¢llegd a de-
sarrollar un sindrome de trastorno mitocondrial
multiorganico durante el curso de la enfermedad?

Aungue el sindrome MERRF se debe a la va-
riante m.8344A>G en el 80% de los casos, no
ocurre lo mismo a la inversa [5]. La variante
m.8344A>G se manifiesta con una amplia he-
terogeneidad fenotipica que va desde el porta-
dor asintomatico de la mutacién a fenotipos
como el sindrome MERRF, el sindrome de Leigh,
la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth o la de-
generacion espinocerebelosa [5]. ¢Fueron es-
tudiados los padres del caso clinico en busca de
la mutacién? ¢La hermana portaba la misma
heteroplasmia que el caso clinico?

En resumen, este interesante caso clinico po-
dria haber sido mas elocuente con investigacio-
nes prospectivas en busca de enfermedad mul-
tiorganica, realizando un seguimiento a largo
plazo del paciente y de sus familiares en primer
grado, y realizando estudios genéticos y clinicos
a sus padres y hermana.
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