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Resumen

Objetivos: Describir el caso de un varén de 60 afos con dos episodios de rabdomiolisis en contexto
de ejercicio fisico moderado, como presentacion inicial de una miopatia mitocondrial secundaria a
una variante previamente no descrita en POLG.

Material y métodos: Paciente sin antecedentes relevantes que presenta dos episodios de
rabdomiolisis tras actividad fisica no excesiva. Ante la recurrencia del cuadro y la atipicidad del
desencadenante, se inicio estudio etioldgico incluyendo analitica general, perfil autoinmune,
despistaje de metabolopatias y, de forma prioritaria, un estudio genético mediante panel de
rabdomiolisis. El andlisis identifico una variante de significado incierto en el gen POLG [c.1735C>T;
p.(Arg579Trp)]. Para valorar su posible patogenicidad, se completé el estudio con biopsia muscular y
analisis mediante Southern blot.

Resultados: La biopsia muscular mostro alteraciones compatibles con miopatia mitocondrial. El
Southern blot reveld la presencia de multiples deleciones del ADN mitocondrial, hallazgo que, en
conjunto con la clinica, confirmd la patogenicidad de la variante hallada en POLG.

Conclusion: POLG codifica una subunidad del ADN polimerasa gamma, esencial para la replicaciéon
y reparacion del ADN mitocondrial. Las mutaciones en este gen pueden provocar sindromes
mitocondriales con manifestaciones muy variables. Aunque la rabdomiolisis es una forma de
presentacion poco comun, debe considerarse en pacientes con episodios recurrentes sin
desencadenantes claros. Este caso amplia el espectro fenotipico y genotipico de las miopatias
mitocondriales asociadas a POLG.
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