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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas, factores prondsticos e historia natural de pacientes adultos
con déficit de timidina quinasa 2 mitocondrial (TK?2).

Material y métodos: Estudio observacional descriptivo de las caracteristicas basales de una serie de 17
pacientes adultos con déficit de TK2 (edad media deinicio, 32 afios), y estudio longitudinal prospectivo de 6
de ellos (media de duracion del seguimiento 26,5 meses). La blusqueda de factores prondsticos se ha realizado
analizando la correlacion entre distintos parametros y la gravedad de la enfermedad, medida como edad de
inicio de ventilacion no invasiva (VNI). Los datos longitudinal es se han analizado mediante model os de
regresion lineal mixta para conocer la evolucion de la enfermedad sin tratamiento.

Resultados: El 82% de |os pacientes desarrollan insuficiencia respiratoria cronica, requiriendo VNI (14/17),
mientras mantienen la marcha autonoma (12/14, 86%). El estudio prospectivo de 6 pacientes muestra un
decremento anual de un 8,2% en la capacidad vital forzada (FV C), sin reduccion asociada de su capacidad
motora en el mismo periodo, medido por BMWT y NSAA. Lagravedad de la enfermedad se correlaciona con
los niveles de creatinina a diagnéstico (r = 0,80, p = 0,0009), con laedad de inicio de laenfermedad (r =
0,71, p =0,0042) y con los niveles de deplecién de ADNmt (r = 0,79, p = 0,0188).

Conclusion: Esta poblacion de adultos con déficit de TK2 muestra un empeoramiento rapidamente
progresivo de lafuncion respiratoria, de formaindependiente al deterioro motor. Tanto los niveles de
creatininaa diagnéstico como los niveles de deplecion de ADNmt y laedad deinicio de laenfermedad
pueden servir como factores prondsticos.
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