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Enfermedades mltocondnales

problemas en la planta de produccion de energia

Gail Reiner, DNP, MS, MA, FNP-c, y Jan Panyard-Davis, RN

MARIA C. Y SU HERMANA GEMELA nacieron mediante cesarea a las 37 semanas
de gestacion. Dado que solamente tuvieron que pasar unos pocos dias en la unidad
neonatal, nadie habria supuesto en aquel momento las dificultades a las que se
tendria que enfrentar mas adelante Maria C.

Nuestra actividad asistencial tiene lugar en el Mitochondrial and Metabolic
Disease Center, en la University of California-San Diego (UCSD). Un pediatra
remitié a Maria C., entonces con 3,5 anos de edad, a nuestro centro después de
reconocer los multiples signos y sintomas que acompanaban al cuadro clinico de
autismo que presentaba Maria C, entre ellos los siguientes: hipotonia muscular,
fatiga, intolerancia al ejercicio, defectos visuales y auditivos, enfermedad celiaca y
convulsiones. En nuestro centro, un médico especializado en metabolismo realizo
una biopsia muscular en la que se demostré la deficiencia del complejo I, una de
las enfermedades mitocondriales mas frecuentes. La mayor parte de los especialistas
estan familiarizados con los trastornos del espectro del autismo, pero son pocos los
que saben que al menos el 8% de estos pacientes padece también una enfermedad
mitocondrial'.
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Los pacientes con enfermedades
mitocondriales pueden manifestar una
amplia gama de signos y sintomas que se
deben con mayor frecuencia a problemas
en la cadena respiratoria mitocondrial
que participa en el procesamiento de
los nutrientes para generar energia que
pueda ser utilizada por las células. Este
grupo de enfermedades relacionadas
con la fosforilacion oxidativa incluye
trastornos multisistémicos con
combinaciones variables de alteraciones
en el musculo esquelético, en el sistema
nervioso central o en ambos. Muchos
de estos pacientes presentan cuadros de
discapacidad grave®.

Son muy pocos los médicos que estan
familiarizados con las enfermedades
mitocondriales, aunque hay cada vez
mas pruebas que demuestran que dichas
enfermedades estan entre los trastornos
metabdlicos genéticos mas frecuentes?.
Es dificil la estimacion de la incidencia
de las enfermedades mitocondriales
debido a que su diagnostico se realiza
a menudo de manera retardada, pero
se ha considerado que la incidencia
de las enfermedades mitocondriales
genéticas es de un caso por cada 2.000
personas®. En un estudio reciente
efectuado sobre la sangre del cordon
umbilical de 3.148 recién nacidos vivos
se observo la presencia de una de las 10
mutaciones mas frecuentes en el acido
desoxirribonucleico (ADN) mitocondrial

(ADNmit) en uno de cada 200 pacientes®.

En este articulo se presenta una
panoramica general de las enfermedades
mitocondriales, de las pruebas necesarias
para establecer el diagnostico y del
tratamiento de estos trastornos.

Fisiopatologia de las
enfermedades mitocondriales
Una pequena cantidad del ADN
localizado en el interior de la
mitocondria, el ADNmit, actiia en
concierto con la abundante cantidad de
ADN que se localiza en los cromosomas
del nucleo’. Las enfermedades
mitocondriales pueden ser debidas

a alteraciones en el ADNmit, que se
hereda a partir de la madre. Entre

estas alteraciones del ADNmit estan las
mutaciones puntuales, las deleciones,
las duplicaciones, los reordenamientos
y el agotamiento del ADNmit. Las
mutaciones en el ADN nuclear (ADNn)
mendeliano, que aparecen a menudo de
manera espontanea o que son heredadas
a partir de la madre o del padre, también
pueden dar lugar a enfermedades
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Los genes no siempre se
expresan

Es interesante el hecho de que una
alteracion en el ADNmit no implica
necesariamente que la enfermedad
vaya a dar lugar a la aparicion de
signos y sintomas clinicos. Cuando un
familiar se somete a una evaluacion
genética, es posible identificar otros
familiares asintomaticos que presentan
anomalias genéticas. Cuando la
enfermedad no se manifiesta
clinicamente, ello se explica a menudo
por el fenémeno de heteroplasmia,

es decir, por la existencia de un
porcentaje bajo de ADN mutante
combinado con ADN normal (el
denominado tipo natural). Los
porcentajes elevados de ADN mutante
se correlacionan con la aparicion de
manifestaciones clinicas y también con
la gravedad de la enfermedad.

mitocondriales®. (Véase el cuadro anexo
Los genes no siempre se expresan.)

Las mitocondrias estan controladas por
el ADNn y por el ADNmit. Durante la
nifiez, la mayor parte de las enfermedades
mitocondriales se deben a mutaciones en
el ADNn. En la edad adulta, la mayoria
de los trastornos mitocondriales estan
relacionados con mutaciones en el
ADNmit’.

La gravedad de las manifestaciones
clinicas varfa en funcion del porcentaje
de mitocondrias alteradas y del sistema
o los sistemas corporales afectados®.

De hecho, dos hermanos con el mismo
defecto mitocondrial pueden presentar
signos y sintomas muy distintos. Algunas
enfermedades mitocondriales no causan
signos o sintomas importantes hasta el
segundo o el tercer decenios de la vida,

o incluso hasta épocas posteriores. Sin
embargo, muchas de estas enfermedades
causan signos y sintomas en el momento
del nacimiento, con fallecimiento del
lactante durante el primer afo de vida.
Generalmente, cuanto més tempranas son
las manifestaciones clinicas, mas grave es
la enfermedad®.

Los pacientes con afectacion
multisistémica, que es el aspecto clave de
las enfermedades mitocondriales, pueden
presentar cualquier combinacion de los
problemas siguientes:

® Trastornos del sistema nervioso central,
el sistema nervioso periférico o ambos.

® Hipotonia.

® Problemas oftalmologicos.

® Sordera neurosensitiva.

® Signos y sintomas gastrointestinales.
® Trastornos cardiacos, renales,
endocrinos o hepaticos.

® Estatura baja’.

Las mejor conocidas son las
enfermedades mitocondriales debidas a
la deficiencia de alguno de los complejos
que actuan como cinco estaciones en una
factoria de produccion de energia.

® Encefalopatia mitocondrial con
acidosis ldctica y episodios de tipo
accidente cerebrovascular (MELAS,
mitochondrial encephalopathy

with lactic acidosis and stroke-

like episodes). Los pacientes con
MELAS sufren episodios similares a
accidentes cerebrovasculares que les
causan hemiparesia, hemianopsia y
ceguera cortical. También presentan
habitualmente convulsiones (focales o
generalizadas), cefaleas con caracteristicas
de migrana, vomitos, estatura baja,
sordera y debilidad muscular. Este
diagnostico se asocia a la deficiencia del
complejo I2.

® Neuropatia optica hereditaria de
Leber (LHON, Leber hereditary optic
neuropathy). Este trastorno, que se
hereda a partir de la madre, suele dar
lugar a una pérdida subita, intensa

y permanente de la vision central en
hombres jévenes, primero en uno de
los dos ojos y después —al cabo de
varias semanas— también en el otro. Esta
mutacion es transmitida a menudo por
mujeres que presentaron ceguera en los
ultimos anos de la adolescencia o en

los primeros afos de su tercer decenio
de vida pero que no sabian que eran
portadoras de este rasgo genético. En
Estados Unidos hay aproximadamente
4.000 personas afectadas por LHON??.
® Sindrome de Leigh (encefalomielopatia
necrosante subaguda). Esta enfermedad
mitocondrial pediatrica de caracter
devastador, que es uno de los trastornos
mitocondriales pediatricos mas
frecuentes, se inicia generalmente entre
los 3 meses y los 2 afos de edad. Son
caracteristicas de este sindrome las
siguientes: retraso del desarrollo, ataxia,
oftalmoplejia externa, convulsiones,
acidosis lactica, vomitos, distonia,
debilidad y regresion psicomotora. A
pesar de que se considera generalmente
que el pronostico de los pacientes

con este trastorno neurometabélico



progresivo es malo, en nuestro grupo
hemos atendido a pacientes en los
ultimos anos de su adolescencia o los
primeros arios de su tercer decenio de la
vida que han tenido una calidad de vida
relativamente buena con una funcion
intelectual normal®.

® La enfermedad de Alpers es otro
trastorno neuroevolutivo progresivo que
se debe al agotamiento del ADNmit. Se
caracteriza por tres signos y sintomas
clinicos coexistentes: regresion
psicomotora (demencia), convulsiones y
hepatopatia. Los nifos afectados heredan
el gen mutado (POLG) a partir de ambos
progenitores, que caracteristicamente son
portadores clinicamente asintomaticos
que desconocen el riesgo al que se
enfrentan sus hijos'*'%.

Establecimiento del diagnéstico
Los pacientes pueden presentar varios
signos y sintomas aparentemente no
relacionados entre si y que pueden ser
desestimados inicialmente y considerados
como problemas en relacion con la edad
de los pacientes o bien como diagnésticos
primarios. Entre ellos, los siguientes:
torpeza motora, migrana, convulsiones,
accidente cerebrovascular y diabetes.

La disfuncion de tres o mas 6rganos o
sistemas sin que exista un diagnostico
unificador obliga a descartar siempre una
enfermedad mitocondrial.

El médico que nos remiti¢ a Maria
C. estaba especialmente preocupado
por la posibilidad de que presentara
una enfermedad mitocondrial cuando
detecto la presencia de incrementos
de la alanina y la glicina en los
aminoacidos plasmaticos. Los problemas
multisistémicos de Maria C. hicieron
que fuera candidata para el diagnostico
de alguna enfermedad mitocondrial
que, en ultima instancia, explicara
sus convulsiones, la hipotonia y otras
manifestaciones clinicas; finalmente, se
estableci6 un diagnostico de deficiencia
de un complejo de la cadena de
transporte electronico.

Los padres son generalmente los
primeros que se dan cuenta del retraso
del desarrollo de su hijo o de que los
hitos del desarrollo que habia alcanzado
previamente desaparecen tras cualquier
enfermedad infantil banal. Muchos
padres mantienen diarios detallados del
crecimiento y desarrollo de sus hijos
y de las enfermedades que presentan,

y esta informacion puede ser de gran
utilidad para establecer el diagnostico y
planificar el tratamiento del nifio. Se debe

La disfuncion de tres o mas
organos o sistemas sin que se
haya establecido un diagnéstico
unificador obliga a descartar la
posibilidad de que el paciente
padezca una enfermedad
mitocondrial.

considerar que un nifio muestra un riesgo
elevado de padecer una enfermedad
mitocondrial cuando presenta cualquiera
de los problemas siguientes:

® Convulsiones antes de los 2 afios de
edad.

® Retraso grave del desarrollo de causa
desconocida.

® Facilidad para la fatiga o intolerancia al
ejercicio.

® Signos o sintomas metabolicos como
hipoglucemia o falta de medro.

® Antecedentes familiares de enfermedad
mitocondrial®.

® Debilidad central y periférica
combinada.

® Miocardiopatia de causa desconocida'*.
® Hallazgos poco habituales en

la resonancia magnética (RM), tal

como lesiones de tipo accidente
cerebrovascular, con independencia de
las areas vasculares afectadas; retraso de
la mielinizacion, o alteraciones en las
estructuras grises profundas®.

® Episodios recurrentes o ciclicos de
vomitos'®.

® Problemas con la alimentacion,

tal como disminucion del apetito o
dificultades digestivas.

® Intolerancia al ayuno; el ayuno puede

desencadenar vomitos, fatiga o cefalea, asi
como accidente cerebrovascular o muerte
subita.

® Hepatopatia o nefropatia.

® Estatura baja'’.

Necesidad de evaluar

los complejos

No existen biomarcadores respecto a la
enfermedad mitocondrial. En cuanto a
su diagnostico, tienen una importancia
enorme la historia clinica detallada del
paciente, sus antecedentes familiares y el
examen fisico, en combinacion con los
parametros objetivos. El diagnostico de
enfermedad mitocondrial se establece en
ocasiones con el transcurso del tiempo.
Es posible consultar a un especialista

en enfermedades metabolicas para que
ofrezca una guia bésica y limite el numero
de procedimientos de caracter invasivo

a realizar. Son necesarias la conciliacion
medicamentosa y la consideracion de
todos los medicamentos que pueda

estar tomando el paciente (incluyendo
los productos que no requieren receta

y los suplementos nutricionales y de
herbolario), asi como de la dieta, a la
hora de revisar los resultados obtenidos
en las distintas pruebas. El sitio web
Biochemical Genetics (http://www.
biochemgen.ucsd.edu) de la UCSD
contiene enlaces a los laboratorios de
todo el mundo en los que se llevan a cabo
las pruebas especializadas necesarias para
establecer el diagnostico de enfermedad
mitocondrial. Un laboratorio de
investigacion puede efectuar algunos de
estos analisis sin coste economico para el
paciente.

El estudio inicial de las enfermedades
mitocondriales incluye la determinacion
de los aminoacidos plasmaticos (para
descartar la elevacion de la alanina), el
analisis de la acil carnitina plasmatica
(para descartar las concentraciones
bajas de carnitina libre y el incremento
del cociente acil carnitina/carnitina
libre, sugestivo de una elevacion de
los acidos grasos desestructurados),
la determinacion de la concentracion
plasmatica de lactato y de piruvato sin
uso de un torniquete, y la determinacion
de los acidos organicos en la orina®. Otras
pruebas analiticas que se llevan a cabo
generalmente en el estudio inicial son
el hemograma completo y la formula
diferencial; el perfil bioquimico; la
concentracion plasmatica de amonfaco
(debido a que las mitocondrias estan
implicadas en los procesos hepaticos de
desintoxicacion); las concentraciones
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de creatincinasa, elevadas a menudo en
las situaciones de lesion muscular, y los
anticuerpos antinucleares que permiten
detectar los procesos autoinmunitarios®.
Uno de los signos de la disfuncion de
las mitocondrias puede ser el incremento
de las concentraciones sanguineas de
lactato o, de manera mas significativa,
el aumento del lactato en el liquido
cefalorraquideo (LCR)*®. Muchos
pacientes con defectos mitocondriales
muestran alteraciones en la funcion de
la cadena de transporte electrénico que
interfieren con la oxidacion del piruvato
y que dan lugar a un incremento de
las concentraciones de piruvato y de
lactato'. La prueba se debe repetir
en los casos de elevacion falsa de la
concentracion plasmatica de lactato a
consecuencia de un método inadecuado
de obtencion o manejo de la muestra.
Algunos pacientes con enfermedad
mitocondrial presentan concentraciones
plasmaticas normales de lactato.

Pruebas diagnésticas adicionales
® La prueba de esfuerzo incluye la
valoracion de la resistencia fisica y del
consumo de oxigeno mientras el paciente
camina o monta en bicicleta, y permite
obtener una grafica metabdlica en la

que quedan reflejadas diversas variables
especificas. También incluye la prueba de
ejercicio con el antebrazo para evaluar las
glucogenosis®.

® Las biopsias de la piel, a partir de

las cuales se obtienen fibroblastos para
cultivo y para la evaluacion bioquimica
de algunas enfermedades como la
MELAS, se pueden realizar con anestesia
local. Son bastante bien toleradas por la
mayor parte de los nifios y los adultos, y
se pueden efectuar en la consulta.

® La puncion lumbar es util para

el diagnéstico de enfermedades
mitocondriales especificas en pacientes
con signos y sintomas neurologicos.

Se analiza el LCR respecto a las
concentraciones de lactato, piruvato,

Visualizacion de las fibras rojas y rasgadas

Las enfermedades mitocondriales se caracterizan por la acumulacién de
mitocondrias, que se pueden visualizar mediante la tincion tricrémica convencional;
la acumulacién de mitocondrias se debe a una proliferacion compensadora de
mitocondrias tanto normales como alteradas. Dado que las mitocondrias aparecen
como éreas rojas brillantes, en contraste con el color azul de las fibras musculares,
las fibras musculares que poseen acumulaciones de mitocondrias se denominan
fibras rojas y rasgadas. La biopsia del musculo esquelético que aparece en la
imagen muestras fibras musculares rojas y rasgadas mezcladas con fibras musculares
relativamente normales (con la tincion del tricromico de Gomori). Estas fibras rojas y
rasgadas presentan acumulaciones de mitocondrias bajo la membrana sarcoplasmica

y entre las miofibrillas?.

Reproducido con permiso de: Gold DH, Weingeist TA. Color Atlas of the Eye in Systemic Disease. Baltimore, MD:
Lippincott Williams & Wilkins; 2001. Copyright © 2001 Lippincott Williams & Wilkins.
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proteinas y aminoacidos, y también
respecto a la presencia de células
y de neurotransmisores como
5-metiltetrahidrofolato y neopterina'>®.
® [ a biopsia muscular tiene una
utilidad enorme debido a que el
musculo esquelético presenta gran
cantidad de mitocondrias; esta biopsia
se lleva a cabo mediante aguja o a cielo
abierto. Las pruebas que se realizan
con mayor frecuencia sobre el tejido
muscular son el estudio histologico
convencional, la microscopia electronica,
la inmunohistoquimica y el analisis de
la cadena de transporte electronico. La
histologia con aplicacion de diversas
tinciones permite evaluar las fibras
musculares y valorar la posible presencia
de alteraciones en las mitocondrias del
musculo, tal como la presencia de fibras
rojas y rasgadas. (Véase el cuadro anexo
Visualizacion de las fibras rojas y rasgadas.)
También es posible utilizar el tejido
muscular para estudiar las mutaciones
puntuales mitocondriales e incluso
es posible la secuenciacion del ADN,
pero siempre hay que tener en cuenta
el coste economico de estos estudios;
algunas pruebas deben ser aprobadas
previamente por la compariia de seguro
sanitario o bien es necesaria previamente
la conformidad de pago por parte del
paciente. La biopsia muscular es a
menudo una prueba que esta fuertemente
indicada debido no solamente a que el
musculo esquelético contiene grandes
cantidades de mitocondrias sino a
que en ocasiones este tipo de biopsia
permite el descubrimiento de alguna otra
enfermedad. Por otra parte, las biopsias
musculares son en ocasiones normales
en los pacientes con enfermedades
mitocondriales, lo que significa que se
precisan pruebas adicionales.
® La evaluacion genética de la
sangre o la saliva puede ser especifica
cuando el paciente tiene antecedentes
familiares conocidos de enfermedades
como la MELAS. Cuando no se detecta
facilmente una mutacion puntual pero
hay una sospecha clinica elevada y los
tratamientos dependen del diagnostico, se
precisan pruebas mas detalladas, como la
secuenciacion del genoma mitocondrial,
con objeto de confirmar la presencia de
una enfermedad mitocondrial®.
® [ os estudios de imagen, como la
tomografia computarizada (TC) o la
RM cerebrales, pueden tener utilidad
en algunos pacientes. Por ejemplo, la
TC o la RM pueden revelar alteraciones
en los pacientes con signos y sintomas



de episodios de tipo accidente
cerebrovascular. En los pacientes con
enfermedades mitocondriales son
frecuentes las alteraciones globales e
inespecificas, o los cambios estructurales
en el encéfalo, tales como la atrofia

y las alteraciones o el retraso de la
mielinizacion®.

® La espectroscopia con resonancia
magnética permite evaluar de forma no
invasiva el lactato y otros metabolitos.
El lactato cerebral puede estar elevado
incluso en situaciones en las que no lo
esta el plasmatico. En la mayor parte de
los centros de imagen es posible realizar
la espectroscopia, que se lleva a cabo

al mismo tiempo que otros estudios de
imagen y que afiade muy poco tiempo a
dichos estudios.

® Se pueden efectuar otros

estudios diagnosticos siempre que
estén indicados. Por ejemplo, la
electroencefalografia, las respuestas
evocadas auditivas de tronco encefalico y
las respuestas visuales evocadas.

Consideraciones relativas

a la anestesia

Hay muchos procedimientos diagnosticos
que requieren sedacion. En el caso de

los nifios es mejor la participacion de

un anestesista pediatrico que tenga
experiencia en estos fragiles pacientes.
Los pacientes con enfermedades
mitocondriales muestran un aumento

en el riesgo de complicaciones por la
anestesia general, especialmente con

los anestésicos inhalados, incluyendo la
hipoxemia?. El periodo de sedacion debe
ser lo mas breve posible y la anestesia
tiene que tener también la menor
profundidad posible.

Algunos pacientes deben ser
hospitalizados la noche anterior a la
realizacion de los procedimientos, para
su hidratacion mediante sueroterapia
intravenosa (i.v.) mientras estan en
situacion de no tomar nada por via oral;
la hidratacion con solucién de lactato
sodico compuesta, que puede ser toxica
para las mitocondrias, esta contraindicada
en estos pacientes'®.

Opciones terapéuticas

Aunque las enfermedades mitocondriales
no tienen curacion, las intervenciones
terapéuticas de caracter neuroprotector y
paliativo pueden minimizar los signos y
los sintomas, mejorar la calidad de vida y
prevenir la aparicion de complicaciones
asociadas a la progresion de la
enfermedad. Idealmente, el tratamiento

debe ser guiado por un especialista en
enfermedades metabdlicas que también
controle la respuesta del paciente. La
prevencion de las infecciones mediante
las vacunas y la higiene adecuada tiene
una importancia extrema. También es
importante el control de la vision, la
audicion y el funcionamiento de los
organos vitales como el corazon, el
cerebro y los rifiones. Puede ser necesaria
la participacion de un logopeda, un
terapeuta ocupacional y un fisioterapeuta
con objeto de mantener la capacidad
funcional del paciente en un nivel
optimo.

La eficacia de muchos tratamientos,
tal como el uso de la coenzima Q10
(CoQ10) o de las vitaminas del grupo
B, tiene un respaldo limitado en lo que
se refiere a los estudios de investigacion,
pero hay datos que apoyan el uso de
arginina como medida de proteccion en
los pacientes con MELAS*%.

La financiacion para el estudio de
los tratamientos frente a la enfermedad
mitocondrial es extremadamente
limitada. Dado que las enfermedades
mitocondriales son infrecuentes y de
caracter heterogéneo, los clinicos se
fundamentan en niveles de evidencia
bajos para disefiar sus tratamientos.
Tipicamente, las familias asumen el coste
econémico de estos tratamientos.

Los suplementos prescritos a menudo
son los siguientes:

® CoQ10 (ubiquinol).

® Complejos multivitaminicos.
® Vitamina B «B50».

® Carnitina.

® Arginina (en los pacientes con MELAS).

Algunos especialistas afiaden lo
siguiente, en ocasiones en forma de
tratamiento «circunstancial» (es decir,
un tratamiento que solamente se utiliza
durante una infeccion aguda):

® Vitamina C.

® Cinc picolinato.
® Biotina.

® Acido lipdlico.
® Vitamina E.

Muchos pacientes con enfermedades
mitocondriales presentan reservas
energéticas bajas. En colaboracion con
el fisioterapeuta se puede prescribir la
realizacion de ejercicios para incrementar
la fuerza, el equilibrio, la flexibilidad y el
ajuste cardiorrespiratorio, con el objetivo
de optimizar la capacidad de resistencia

fisica, la fuerza y la flexibilidad del
paciente**.

Hay un medicamento nuevo ain en
fase experimental denominado EPI-
743, una quinona de tercera generacion
que ha dado lugar a resultados
espectacularmente buenos en pacientes
con LHON. En uno de los estudios
realizados al respecto, dos de los cinco
pacientes tratados recuperaron de manera
completa la agudeza visual y otros dos
experimentaron una interrupcion de
la progresion de la enfermedad con
reversion de la pérdida de la vision®.
Utilizado también en pacientes que
presentan enfermedades de la cadena
respiratoria al cabo de 90 dias de
asistencia en la fase terminal, segun el
criterio de los médicos, este medicamento
también ha sido eficaz para modificar
la progresion de la enfermedad en mas
del 90% de la poblacion inicial de
14 pacientes que participaron en un
estudio, en funcion de lo observado en
los estudios de imagen cerebrales, los
indicadores clinicos y los parametros de
la calidad de vida, al tiempo que no se
ha acompanado de ningun tipo de efecto
adverso®®*’.

Los medicamentos como las
estatinas, el valproato y los farmacos
antirretrovirales pueden causar
alteraciones directas en las mitocondrias
y precipitar una miopatia, un cuadro de
mialgias y otros sintomas mitocondriales,
problemas que pueden persistir durante
meses a pesar de la interrupcion del
medicamento?®.

Educacion del paciente

Hay varios factores ambientales que
deben ser controlados en funcion de las
necesidades del paciente que padece una
enfermedad mitocondrial. Por ejemplo,
muchos de estos pacientes presentan
intolerancia al calor, de manera que

en estos casos puede ser de utilidad

el mantenimiento de una temperatura
ambiental fresca.

Dado que las infecciones pueden
tener un caracter devastador para
muchos pacientes con enfermedades
mitocondriales, también es clave la
prevencion de las infecciones. Es
importante revisar la forma en que los
pacientes y sus familiares llevan a cabo la
higiene de las manos.

Muchos de estos pacientes deben
comer y beber cada 2-3 h con objeto de
mantener un consumo calérico adecuado.
En algunos de ellos puede estar indicada
la nutricion enteral o parenteral.
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Medidas de apoyo

Los padres de nifios afectados y

también los pacientes adultos tienen a
menudo muchas preguntas respecto a la
enfermedad mitocondrial y a las pruebas
diagnosticas. Usted, como profesional
de enfermeria, debe estimular a estas
familias a mantener actualizada una lista
de preguntas con objeto de que puedan
formularlas y conseguir las respuestas en
el contexto de las visitas de seguimiento.

Tal como nos recuerdan los padres de
estos ninos especiales, cada dia que pasan
con sus hijos es un auténtico regalo. Es
importante recalcar a los padres de un
nifo en el que se acaba de establecer un
diagnostico de enfermedad mitocondrial
que tienen que disfrutar de su hijo y
cuidarlo. Es importante ayudar a las
familias a que consigan los servicios
necesarios para que el paciente pueda
alcanzar todo su potencial.

No tenemos que olvidar la vigilancia de
la salud mental y fisica de los cuidadores.
Estas enfermedades pueden hacer que
las familias fragiles necesiten también
un apoyo psicologico y social. Usted
debe dirigirlas hacia los recursos locales
y existentes en internet para conseguir
apoyo e informacion adicionales. (Véase
el cuadro anexo Recursos en internet
relativos a la enfermedad mitocondrial.)

Recursos en internet relativos
a la enfermedad mitocondrial

® United Mitochondrial Disease
Foundation (UMDF). http://wwwv.
umdf.org

MitoAction. http://www.mitoaction. org
Mitochondrial Medicine Society;
pueden pertenecer a esta sociedad
los profesionales de enfermeria
interesados en cualquiera de

los aspectos de la medicina
mitocondrial. http://www.mitosoc.org
Revisiones genéticas del National
Institutes of Health, tal como
GeneReviews: MELAS. http://www.
ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1233/
Mitochondrial Disease: A Practical
Approach for Primary Care
Physicians, publicado en 2008 por
la American Academy of Pediatrics;
ofrece una guia practica para la
asistencia primaria de los pacientes
con trastornos mitocondriales'.
http://pediatrics.aappublications.
org/content/120/6/1326 full.pdf-+html

26 Nursing.2012, Volumen 30, Numero 8

En la actualidad se esta desarrollando
un nuevo registro y un nuevo banco de
muestras, el North American Mitochondrial
Disease Consortium (NAMDC), en el
que figuran los pacientes adecuados con
objeto de que puedan donar —mediante
«centros de excelencia» regionales—
muestras de orina, sangre, saliva, piel
y musculo a un banco de muestras
localizado en la Mayo Clinic, a través de
la Rare Diseases Network. De esta forma
se va a poder incrementar el nimero de
muestras disponibles para los estudios
de investigacion, con objeto de conocer
mejor los mecanismos fisiopatologicos
de las enfermedades mitocondriales en la
esperanza de que algtin dia podamos ser
capaces de curarlas.

De vuelta a nuestro paciente
Maria C. sigue creciendo y disfruta
jugando con su hermana, viendo
peliculas, jugando con coches y
asistiendo a sus actividades preescolares.
Presenta autismo y retrasos en diversos
aspectos del desarrollo, y no es facil
controlar sus convulsiones. Sin embargo,
a pesar de estos problemas su familia
esta afrontando y resolviendo cada vez
mejor las dificultades, con optimismo y
coraje. Todos ellos nos siguen ensefiando
muchas cosas en nuestro objetivo de
asistir a Maria C. y a su familia. @
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