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Resumen

Objetivos: Las enfermedades mitocondrialesy lamiastenia gravis (MG) son enfermedades raras con
diferentes mecanismos fisiopatol 6gi cos que pueden coexistir en el mismo paciente. Se han descrito
anticuerpos contra el receptor de acetilcolina (anticuerpos anti-ACh) en pacientes con otras miopatias
hereditarias. Cada vez hay mas evidencia de que la degeneracion de las fibras musculares provoca respuestas
inmunitarias gue pueden causar laruptura de latoleranciainmunitariay la generacién de autoanticuerpos
contralas proteinas del musculo. Presentamos € caso de un paciente con diagnostico de MG y enfermedad
mitocondrial.

Material y métodos. Varén de 84 afios con cuadro progresivo de ptosis, debilidad de cinturasy cuello de
inicio alos 60 afios. En el dltimo afio presenta progresion de los sintomas previos, asociando diplopia,
oftalmoparesiay disfagia con maniobras de fatigabilidad positivas. Se realizd analisis completo incluyendo
anticuerpos anti-Ach, estudio neurofisiol dgico, biopsia muscular y genética.

Resultados: El electromiograma de fibra aislada objetivo alteracion de la unién neuromuscular. La analitica
sanguinea mostro creatininquinasa normal y anticuerpos anti-ACh positivos. La biopsia muscular evidencio
fibras rojo-rasgadas compatibles con miopatia mitocondrial. Un estudio genético mostré una mutacion en el
gen TWNK (¢.1070G>C,p.Arg357Pro) en heterocigosis. En base alos resultados obtenidos el paciente fue
diagnosticado de miopatia mitocondrial por mutacion en el gen TWNK asociadaa MG.

Conclusion: Nuestro caso ilustra que los pacientes con miopatias hereditarias pueden desarrollar MG
mediada por anticuerpos anti-ACh y que se debe considerar |a coexistencia de otros trastornos cuando las
caracteristicas atipicas surjan en cualquier etapa de una enfermedad muscular primaria.
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