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Resumen

Objetivos: La encefalomiopatia mitocondrial asociada a acidosis lacticay episodios stroke-like o MELAS es
un sindrome infrecuente que generalmente debuta en lainfancia o juventud, siendo inhabitual su diagnostico
por encimade los 40 afios. Ademés de sus manifestaciones clinicas cardinales, puede presentar también
hipoacusia, diabetes, cardiopatiay migrafia, entre otros.

Material y métodos: Varén de 62 afios con antecedentes de miocardiopatia hipertréfica, hipoacusia
neurosensorial y discapacidad intelectual. Ingresa por episodio autolimitado de inicio stbito consistente en
afasiay desorientacion, interpretado inicialmente como AlIT. Durante el ingreso, €l paciente presenta
episodios recurrentes de desconexion del medio de segundos de duracion, seguidas de afasia e intensa
agitacion psicomotriz. Se realizan video-EEG, telemetriay puncion lumbar normales. En el andlisis de sangre
destaca CK de 473 u/l y acido léctico 2,7 mmol/l. SerealizaRM cerebral que muestra hiperintensidad de la
region corticosubcortical del 16bulo temporal izquierdo, acompafiada de una marcada restriccion de la
difusion con disminucion de los valores de ADC, sin una clara distribucion vascular.

Resultados: Ante marcadores clinicosy radiol gicos sugestivos de enfermedad mitocondrial, se solicita
estudio genético de ADN mitocondria en el que se detecta la variante patogénica m.A3243G en €l gen
tRNALeu del ADN mitocondrial (nivel de heteroplasmiadel 31%). Se realiza biopsia gue muestra aisladas
fibras rojo-rasgadas.

Conclusion: Presentamos un caso confirmado de MELASS con diagndstico atipicamente tardio, los
antecedentes personales, la clinica atipica para enfermedad cerebrovascular, |os marcadores deimagen y €l
estudio genético pueden ser la clave parallegar ala sospecha diagndstica.
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