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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 57 afios sin antecedentes relevantes. Presenta mialgias inespecificas de afios
de evolucion, que inicia con sensacion de acorchamiento, espasmos muscul ares dolorosos en extremidades
inferioresy episodios de astenia. El cuadro se exacerbatras esfuerzos fisicos refiriendo dolor intenso a nivel
proximal de extremidades que limitan su actividad durante dias, con disnea moderada, inestabilidad, dolor
torécico atipico, cefaleas y algias en otras regiones musculares. Refiriendo inicialmente mejoria con
tratamientos sintométicos, paraluego ser estos inefectivos.

Exploracion y pruebas complementarias. Exploracion neurologicainicial: normal. Térax y abdomen: normal.
Extremidades: pérdida de fuerza proximal a predominio de miembrosinferiores|11/V. exacerbado tras el
esfuerzo fisico con prueba de écido |actico normal. Hemograma, bioquimica, proteinograma, ck, iones,
gasometria, orina, vitaminas, hormonas, serologias, LCR normal. RNM: Repetidas en varias ocasiones con

hi persefial es en parietal es derechas inespecificas, ¢enfermedad desmielinizante? EMG: miopatia difusa.
Varias biopsias musculares con hallazgos en contra de miopatia y/o inespecificos. Una biopsia en 2006
compatible con miopatia mitocondrial.

Juicio clinico: Miopatia mitocondrial. Insuficiencia respiratoria secundaria requiriendo BIPAP.
Miocardiopatia hipertréfica no obstructiva. Vértigos crénicos. Cefaleatensional cronica.

Diagnostico diferencial: Fibromiagia. Sindrome de fatiga crénica. Esclerosis multiple. Otras miopatias
hereditarias.

Comentario final: El dolor es una experiencia subjetiva, que con frecuencia se convierte en un verdadero reto
parael profesional, pues en ocasiones es € sintoma fundamental de una patologia, pero en otras es un mero
acompafiante dentro del complejo sintomético de un abanico de opciones. El caso presentado describe como
un sintoma tan inespecifico més alla de generar sufrimiento y limitar la calidad de vida del paciente, llegaa
necesitar numerosas pruebas (incluso muchas de ellas contradiciéndose) y valoracion de diferentes
especialistas para poder identificar su causa. La miopatia mitocondrial forma parte de unalista de
enfermedades raras cuya prevalencial/incidencia estimada es muy bagja. No obstante y como hemos visto, hay
gue pensar en esta posibilidad diagndstica, ante una mala evolucion del dolor con sintomas que se solapan
entre si, destacando el compromiso muscular.
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