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Resumen

Objetivos: Las enfermedades mitocondriales son un grupo heterogéneo de enfermedades genéticamente
determinadas, producidas por mutaciones en genes que regulan el correcto funcionamiento de las
mitocondrias. Como grupo, seles considera el error hereditario del metabolismo mas coman. Las
enfermedades mitocondrial es se presentan con una gran variabilidad clinica, suponiendo a veces verdaderos
retos diagnosticos. El diagndstico genético supone también un desafio, dada la naturaleza dual del genoma
gue regulala mitocondria (nuclear y mitocondrial) y la posible afectacion relativamente selectiva de algunos
tgjidos. Frecuentemente se requieren multiples pruebas complementarias para guiar el diagnéstico. El
diagndstico definitivo se basa en encontrar |a alteracion genética que explicala enfermedad. En los Ultimos
anos se ha descrito la potencial utilidad de determinar en sangre el valor de GDF15 (growth and
differentiation factor 15) en el diagndstico y monitorizacién de respuesta a tratamiento en algunos tipos de
enfermedad mitocondrial. GDF15 es una“metabocina’ que se induce en € musculo esquelético y se pude
detectar en sangre, en respuesta a disfuncion mitocondrial.

Material y métodos. Revision retrospectiva de |as caracteristicas histopatol 6gicas de biopsias muscul ares de
pacientes con diagnostico de enfermedad mitocondrial y determinacion de GDF15 sérico en €l Hospital 12 de
Octubre de Madrid.

Resultados: Describimos |os principal es hallazgos histol 6gicos, correl acionandol os con los niveles séricos de
GDF15Yy correlacion clinica.

Conclusion: Presentamos la serie de casos del Hospital 12 de Octubre.
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