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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 36 afios. Acude por ptosis palpebral bilateral de afios de evolucion.
Antecedentes: no aergias. Colon irritable. No antecedentes familiares. Presenta parpados caidos objetivados
en fotos desde adolescencia. A los 16 afios se realizd cirugia correctiva, sin mejoria. Desde hace 4 afios
presenta progresion de la ptosis. Refiere poca fuerza en las manos, desde siempre. No debilidad, no clinica
bulbar, no disfagia. Dada la sintomatol ogia se deriva a Neurologia.

Exploracion y pruebas complementarias. Ptosis palpebral bilateral no fatigable, peor en ojo derecho. Paresia
de ambos rectos internos de predominio izquierdo (no diplopia, aungue nota que no ve bien con miradas
laterales) Limitacion ala supraversion bilateral. Leve disfonia aunque es su voz habitual. Resto sin
alteraciones. Resonancia magnética cerebral con disminucién de calibre de muscul atura extrinseca ocular.
Electromiograma: potenciales de unidad motora en musculo tibial anterior derecho de pequefio tamafio
compatible con miopatia. Biopsia muscular: Se identifican fibras rojas rotas con acimul os de basofilos
subsarcolemales y fibras necréticas con miofagocitosis.

Juicio clinico: Miopatia mitocondrial.

Diagnostico diferencial: Oftalmoplejia de graves, distrofia muscular, miastenia gravis, sindrome de Kearns-
Sayre, ofatolmoplgjia cronica progresiva externa.

Comentario final: Las enfermedades mitocondriales son enfermedades raras, pero no infrecuentes en atencion
primaria. Su diagnéstico es comple o, ya que pueden presentarse a cualquier edad, con cualquier sintomay
afectar a cuaquier érgano. L os principales sintomas son debilidad muscular e intoleranciaa gjercicio. Son
enfermedades progresivas y multisistémicas. El 20% de ellas se detectan en edad adulta, donde tienen un
curso masinsidioso y progresion lenta. Para el diagnéstico es principal la historia clinica pero eslabiopsia
muscular el arma definitiva para el diagnéstico de estos trastornos, la presencia de fibras rojo rotas en
microscopio 6ptico es sugerente de trastorno de la membrana mitocondrial interna. El diagnéstico facilita el
consejo genético por la posibilidad de familiares afectados.
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