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INTRODUCCION

Las enfermedades mitocondriales constituyen un grupo heterogeneo de trastornos que tienen como
defecto comun el déficit de produccion de energia. Los principales organos afectados suelen ser el
cerebro, musculo y miocardio. Es importante establecer un diagndstico de sospecha ante datos como
regresion del neurodesarrollo o hallazgos neurologicos de presentacion aguda/subaguda asociados a
otros sintomas sistémicos.

Suelen tener un curso cronico progresivo con exacerbaciones ante situaciones de mayor demanda
energeética tales como infecciones o procesos intercurrentes.

En cuanto al manejo terapeutico no se dispone de tratamiento curativo, si bien existen farmacos que
mejoran la funcidn de la cadena respiratoria y la mitocondria (aportes vitaminicos, carnitina, L-Arginina,

coenzima Q10). CASO CLI,NICO

Paciente de 2 anos procedente de Marruecos que consulta en urgencias por cuadro de encefalopatia
epiléptica espastico-distonica, retraso psicomotor severo y desnutricion secundaria. Los padres refieren
legada reciente a Espana. Se decide ingreso en hospital de referencia para estudio por parte de
Neuropediatria, realizando EEG (signos de irritacion cerebral), estudio metabolico (normal) y RMN
(hiperintensidad bilateral en ganglios de la base potenciadas en T2).

Ante sospecha de enfermedad mitocondrial y primer estudio genético dirigido sin encontrar hallazgos de
Interés se realiza secuenciacion exdmica, objetivando variante homocigota probablemente patogénica

en el gen NDUFC2. : | |
Ante Tuadro de encefalopatia progresiva precisa de

seguimiento  multidisciplinar  por  Neuropediatria
(epilepsia, espasticidad de dificil control), Neumologia
(infecciones respiratorias de repeticion, soporte
respiratorio nocturno con ventilacibn no Invasiva),
Rehabilitacion, Traumatologia (luxacion de caderas) y
Gastroenterologia (disfagia, nutricidn enteral por sonda
de gastrostomia).

Dado el avance progresivo del cuadro y la existencia de
NUMEerosos INgresos por  procesos respiratorios o
descompensacion de su patologia de base se decide
iIngreso en Cuidados Paliativos Pediatricos, intentando
optimizar la atencion en domicilio y priorizando la
calidad de vida del paciente junto con la de su familia.
El seguimiento estrecho y |la coordinacion
multidisciplinar ha permitido un mejor control de la
sintomatologia, mejorando la calidad de vida del

o DISCUSION

En el manejo del paciente cronico complejo es vital el enfoque paliativo, intentando mejorar cada uno de
los sintomas detectados, sin olvidar el apoyo familiar y escolar. Dada la complejidad de estas patologias
y la variabilidad en su curso evolutivo, resulta dificil establecer con las familias un limite en la toma de las
decisiones terapeuticas. Por ello, la adecuacidon del esfuerzo terapéeutico dependera de la evolucion de |a
enfermedad, su impacto en la calidad de vida y las opiniones de los cuidadores y el equipo médico que
valore de forma regular al paciente.



