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Resumen

Objetivos: Describir casuisticay caracteristicas clinicas de pacientes con ataxia cerebel osa por patologia
mitocondrial (ACM).

Material y métodos. Estudio descriptivo, retrospectivo, unicéntrico de pacientes eval uados en consulta de
ataxias de un hospital terciario durante los tltimos 5 afios con diagnostico de ACM. Se evaluaron datos
demograficos, clinicosy de neuroimagen.

Resultados: Seidentificaron 6 pacientes con ACM de un total de 221 (prevalencia 2,7%). Edad debut 48,3
anos, 3 varones. Tiempo medio desde e primer sintoma neurol dgico hasta el diagnéstico = 21,1 afios.
Ningun paciente tenia antecedentes familiares diagnosticados de patologia mitocondrial. Dos pacientes
antecedentes familiares de sorderay diabetes. Todos |os pacientes presentaban ataxia (1 cerebelosa pura, 5
mixta), disartriay alteracién en la oculomotricidad: oftalmoparesia (casos 1, 2, 3, 5), gazed-evoked
nystagmus (4). Ademés, tres presentaron disminucion de AV por atrofia optica (4, 5, 6), cinco PNP sensitivo-
motora axona (2, 3, 4, 5, 6), tresmiopatia (1, 2, 3) y uno espasticidad (4). Otros sintomas neurol 6gicos.
episodios stroke-like (1), epilepsia generalizada (1, 3, 5), corea (3), pies cavos (5, 6). Entre los sintomas
sistémicos destacan diabetes e hipoacusia precoz (1, 2), miocardiopatia dilatada (5, 6). Casos 1, 2: RNM
atrofia cerebelosa grave. Mutacién gen MT-TL 1 compatible con MELAS. Caso 3: RNM atrofialeve
vermiana. Mutacion gen POLG en heterocigosis compuesta. Caso 4: RNM atrofialeve vermiana. Mutacion
gen OPA1 en heterocigosis compuesta. Casos 5, 6 (hermanos): RNM atrofia cerebel osa. Mutacion gen TSFM
en heterocigosis compuesta.

Conclusion: Debemos plantearnos la etiol ogia mitocondrial en el diagndstico diferencial de las ataxias
cerebelosas de inicio tardio, incluso en pacientes sin antecedentes familiares. La presencia otros sintomas
“tipicos’ pueden ayudar a reconocimiento, €l cual tiene implicaciones pronosticas, terapéuticas y de consgjo
genético.
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