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Resumen

Descripcion del caso: No RAMSs. Retraso del crecimiento, hipoacusia neurosensorial bilateral, presincopes
vasovagales. Paciente de 25 afios refiere en los dos Ultimos dias no entender lo que se le dice, con cambio de
fonemas al hablar. La madre refiere alteraciones del lenguaje y aislamiento social. Hace un mes episodio de
pérdida de tono muscular de miembros inferiores con caida, sin pérdida de consciencia, temblor
generalizado, sin cortejo vegetativo, palidez, convulsiones ni relgjacion esfinterianay recuperacion en unos
minutos sin secuelas motoras ni sensitivas. En los 15 dias anteriores tuvo un episodio de vomitos, sin diarrea
ni fiebre. Lafamilia estd muy nerviosay angustiada.

Exploracion y pruebas complementarias: COC, con trastorno parala comunicacién. Sin déficit motor ni
visual aparente. Pruebas complementarias: Se toman constantes con tension arterial, glucemia, saturacion de
oxigeno y electrocardiograma normal. Serealiza TAC craneal con calcificaciones de ganglios basalesy
region dorsal de ambos tadlamos. Analitica: hemograma, bioguimicay coagulacion normal. Se cursaingreso
en neurologia donde se realiza puncién lumbar normal, electroencefal ograma con sobrecarga leve lenta
difusa de predominio en regiones fronto-temporal es de ambos hemisferios. Durante ingreso sufre episodio de
crisis tonico-clénica e inician tratamiento con levetiracetam. Se amplia estudio sospechando alteracion
mitocondrial con espectroscopia por Resonancia Magnética que destaca un pico de lactato en ganglios
basales; Biopsia muscular con fibrastipo “ragged red”.

Orientacion diagnoéstica: Trastorno neurodegenerativo progresivo, MELAS.
Diagnastico diferencial: Ictus isquémico de otras causas vs MELAS.

Comentario final: Laenfermedad de MELAS afecta a 16,3 personas de cada 100.000. Laimportancia del
caso radica en la buena atencién primaria tanto en orientacion del caso como la necesidad de apoyo y
compafiaalafamiliadado laincertidumbre en relacion al prondstico incierto de este tipo de enfermedades,
lafalta de financiacién, desarrollo de tratamientos, la soledad y falta de apoyo de pacientesy familias. Es
nuestro papel realizar un abordaje integral e integrador de |os aspectos biol6gicos y psicosociaes. Basados en
una buena comunicacion y relacion médico-paciente/familia.
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