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ORIGINAL

CHARACTERIZATION OF THE NEUROPATHY IN MITOCHONDRIAL DISORDERS

Summary. Introduction. The existence of neuropathy has been described in mitochondrial disorders such as MELAS, MERRF,
Leigh’s syndrome, the Kearns-Saye syndrome, myoneurogastro-intestinal encephalopathy and progressive external ophthal-
moplegia and constitutes a basic component of the NARP (neuropathy, ataxia and retinosis pigmentosa). However, the general
prevalence of the neuropathy and its characteristics within the mitochondrial encephalopathies is not well understood. Objec-
tives. To characterize the neuropathy and try to establish a genotype-phenotype correlation. Patients and methods. Within study
guidelines, we made a retrospective study of 27 patients, diagnosed as having mitochondrial disease, who had had neurophys-
iological studies (EMG-ENG). In those in whom neuropathy had been found we analysed the clinical, neurophysiological and
genetic characteristics. Results. Neuropathy was present in 37% of the patients who had an average age of 13 years, ranging
from 1 to 25 years. Syndromic diagnoses were: 7 encephalomyopathies, one MELAS, one MERRFand one NARP. Four of the
patients were classified genetically. In all but two of the patients the neuropathy was asymptomatic. The biochemical alterations
seen were: deficit of Complex 1 in 3 patients, of complex III in 3 patients, of complex IV in 2 and of pyruvate dehydrogenase in
one patient. The type of neuropathy found was varied, with predominance of axonal-type motor neuropathy but no correlation
with either biochemical defects or genetic diagnosis. Conclusions. Neuropathy is a common finding in mitochondrial disorders
and probably is under-diagnosed. The axonal form predominates. We have not been able to establish correlations between
phenotypes and genotypes. [REV NEUROL 2000; 30: 1117-21] [http://www.revneurol.com/3012/i121117.pdf]
Key words. Axonal neuropathy. Mitochondrial encephalopathy. Mitochondrial encephalomyopathy. Mitochondrial myopathy.
Neuropathy. Sensomotor neuropathy.

58 pacientes con AGT. Pacientes y métodos. Las variables recogidas
se compararán con las registradas en dos grupos control: uno com-
puesto por individuos sanos y otro por pacientes con ataque isqué-
mico transitorio (AIT). Resultados. La edad media de los pacientes
con AGT fue de 66,01 años. Entre los factores de riesgo vascular
destacan la hipertensión arterial (58,62%), dislipemia (15,51%) y
migraña (8,62%). En tres pacientes el electroencefalograma mos-
traba débil interferencia frontotemporal bilateral. Se practicó una
tomografía computarizada cerebral a todos los pacientes que en 23
casos fue patológica, siendo el hallazgo más frecuente el multinfarto
lacunar. En relación con los pacientes con AIT, éstos son mayores
(66,01 frente a 72,94), fuman más (1,72% frente a 12,06%) y es más
frecuente el ictus previo (8,62 frente a 31,03%). En los pacientes con
AGT destaca el antecedente migrañoso (8,62 frente a 1,72%). No
encontramos diferencias en lo referente a dislipemia, fibrilación
auricular, hipertensión arterial o cardiopatía isquémica. Sin embar-
go, la prevalencia de factores de riesgo vascular fue significativa-
mente más alta en los pacientes con AGT respecto a los controles
sanos. Conclusión. Sugerimos que la etiopatogenia de la AGT pro-
bablemente sea un fenómeno isquémico transitorio desencadenado
o no tras una crisis migrañosa. [REV NEUROL 2000; 30: 1113-7]
[http://www.revneurol.com/3012/i121113.pdf]
Palabras clave. Amnesia global transitoria. Etiopatogenia. Migraña.
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INTRODUCCIÓN

Una característica común de las enfermedades mitocondriales
es la heterogeneidad clínica y afectación multisistémica en rela-
ción con la alteración del ADN nuclear o mitocondrial (ADNmt)
y la diferente expresión del ADNmt mutado en los distintos

tejidos. La especial predilección por el sistema nervioso, el
músculo esquelético y cardíaco se atribuye a que éstos son teji-
dos estables compuestos por células postmitóticas diferenciadas
que no realizan un turnover fisiológico y dependen de la energía
proporcionada por las mitocondrias [1].

entes com AGT. Doentes e métodos. As variáveis recolhidas são com-
paráveis com as registadas em dois grupos de controlo: um composto
por indivíduos saudáveis e outro por doentes com acidente isquémico
transitório (AIT). Resultados. A idade média dos doentes com AGT foi
de 66,01 anos. Entre os factores de risco vascular destacam-se a hiper-
tensão arterial (58,2%), a dislipidemia (15,51%) e a hemicrania (8,62%).
Em três doentes o EEG apresentava fraca interferência frontotemporal
bilateral. Efectuou-se uma TC crânio-encefálica a todos os doentes, esta
apresentou alterações em 23 casos, sendo o achado mais frequente o
multinfarto lacunar. Em relação aos doentes com AIT, verificou-se que
são em maior número (66,01% versus 72,94%), fumam mais (1,72%
versus 12,06%) e é mais frequente o ictus prévio (8,62% versus 31,03%).
Nos doentes com AGT destaca-se o antecedente da hemicrania (8,62%
versus 1,72%). Não encontrámos diferenças no que diz respeito à dis-
lipidemia, fibrilhação auricular, hipertensão arterial ou cardiopatia
isquémica. Contudo, a prevalência de factores de risco vascular foi
significativamente mais alta nos doentes com AGT em relação aos con-
trolos saudáveis. Conclusão. Concluímos que a etiopatogénese da AGT
seja, provavelmente, um fenómeno isquémico transitório desencadeado
ou não, subsequentemente a uma crise de hemicrania. [REV NEUROL
2000; 30: 1113-7] [http://www.revneurol.com/3012/i121113.pdf]
Palavras chave. Amnésia global transitória. Etiopatogénese. Hemi-
crania.
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En los últimos años, se han descrito varios cuadros dentro de
este grupo de enfermedades que se han configurado como enti-
dades clínicas bien definidas tales como la encefalomiopatía
mitocondrial, acidosis láctica y episodios similares a infartos
(MELAS, del inglés Mitochondrial Encephaloyopathy with
Lactic Acidosis and Stroke­like episodes), la epilepsia miocló-
nica con fibras rojas desestructuradas (MERRF, del inglés Myo-
clonus Epilepsy with Ragged­Red Fibres), el síndrome de Leigh,
la oftalmoplejía externa progresiva crónica (CPEO, del inglés
Chronic Progressive External Ophthalmoplegia), el síndrome
de Kearns-Sayre y la neuropatía con ataxia y retinitis pigmenta-
ria (NARP, del inglés Neuropathy, Ataxia and Retinitis Pigmen-
tosa), entre otras [2,3]. Asimismo, se ha observado que puede
producirse la afectación de muchos más órganos de los que ha-
bitualmente se expresan clínicamente y entre ellos se encuentra
el sistema nervioso periférico.

Desde que fue descrita por primera vez en 1968 por Drach-
man [4] y durante el decenio de los 80, se consideraba que la
afectación del sistema nervioso periférico era una manifestación
infrecuente en las citopatías mitocondriales [2]. Así, se descri-
bieron varios casos de pacientes con MERRF y neuropatía asin-
tomática o bien con pérdida moderada de la sensibilidad propio-
ceptiva. En estos pacientes se objetivaba un leve descenso de las
velocidades de conducción y/o se describían hallazgos neuróge-
nos en el electromiograma (EMG) [5­8]. También se describie-
ron casos de neuropatía asociada a MELAS [9,10] y a los síndro-
mes de Kearns­Sayre [5,11­14] y Leigh [15]. En esta época,
Yiannikas et al [5] realizan un estudio para determinar la presen-
cia de neuropatía en una serie de 20 pacientes afectados de en-
fermedad mitocondrial y la detectan hasta en un 50% de los
mismos. Desde principios de 1990, algunos autores comienzan
a indicar que la neuropatía no es un hallazgo esporádico, sino
que puede aparecer con frecuencia en algunas entidades tales
como el síndrome de Kearns­Sayre, MERRF, MELAS y en otras
miopatías mitocondriales [16].

El mecanismo de afectación del nervio periférico en las en-
fermedades mitocondriales todavía no está aclarado. Algunos
autores habían descrito la existencia de mitocondrias agranda-
das con inclusiones paracristalinas en biopsias de nervio [5,17],
que posteriormente fueron observadas por Schroeder et al [18]
en otras neuropatías no relacionadas con enfermedades mito-
condriales, y evidenciaron como rasgo más característico de
estas últimas la presencia de mitocondrias de mayor tamaño con
distorsión de las crestas. También se observó en ese estudio un

aumento en el número de mitocondrias en células musculares
lisas de arteriolas epineurales y del endotelio capilar; asimismo,
en un estudio posterior [19] se confirmó un incremento signifi-
cativamente estadístico en el número de mitocondrias en capila-
res de nervio sural de pacientes con enfermedad mitocondrial.
Se han descrito algunos casos en los que se ha asociado la pre-
sencia de una mutación en el ADNmt en nervio con la existencia
de neuropatía [20­22], aunque otros autores no han podido pro-
bar esta asociación [23,24]. Estos hallazgos hacen suponer que
la mutación del ADNmt a nivel del nervio periférico puede tener
un papel importante en la patogénesis de la polineuropatía aña-
diéndose a la disfunción mitocondrial un posible mecanismo
vascular.

En la tabla I se muestran las enfermedades mitocondriales en
las que hasta la actualidad se ha descrito la presencia de neuro-
patía [5­18,20,25­41]. Recientemente, se ha referido la asocia-
ción de neuropatía autonómica con enfermedad mitocondrial
[32], y existe un caso publicado de neuropatía hereditaria sensi-
tivomotora en un paciente con LHON, aunque podría tratarse
únicamente de una asociación causal [18]. En cualquier caso,
son escasos los trabajos que definen las características habitua-
les de la neuropatía, así como su incidencia en las citopatías
mitocondriales [5,11,15,18,20]. El objetivo de nuestro estudio
es caracterizar la neuropatía, establecer el grado de incidencia y
las diversas correlaciones en un grupo heterogéneo de enferme-
dades mitocondriales.

PACIENTES Y MÉTODOS

Realizamos una valoración retrospectiva dentro de un protocolo de estu-
dio de enfermedades mitocondriales en el que se efectuaba a todos los
pacientes un estudio analítico, bioquímico, genético, renal, oftalmológi-
co, cardíaco y neurofisiológico (estudio de velocidades de conducción y
EMG). Los estudios neurográficos se realizaron en todos los enfermos
mediante las técnicas estándar [42,43]. En todos los casos se exploraron
los nervios peroneos y surales; en caso de estar afectados, se incluía la
exploración del nervio mediano y/o cubital en su vertiente sensitiva y
motora. Los estudios electromiográficos con electrodo de aguja se prac-
ticaron igualmente en todos los pacientes con independencia de la nor-
malidad previa del estudio neurográfico. Se exploraron como mínimo
dos músculos distales (tibial anterior y pedio). Se excluyeron otras cau-

Tabla I. Enfermedades mitocondriales con neuropatía asociada.

Diagnóstico Presencia de neuropatía

Encefalomiopatía mitocondrial, acidosis láctica +/­
y episodios similares a infartos (MELAS)

Epilepsia mioclónica +/­
con fibras rojas desestructuradas (MERRF)

Oftalmoplejía externa progresiva crónica (CPEO) +/­

Neuropatía con ataxia y retinitis pigmentaria (NARP) +

Síndrome de Leigh +/­

Enfermedad mioneurogastrointestinal +/­
y encefalopatía (MNGIE)

+: constante; +/-: no constante

Figura. Diagnóstico sindrómico de las enfermedades mitocondriales.
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sas de neuropatía periférica tales como neuropatía hereditaria sensitivo-
motora, síndrome de Guillain­Barré, alcoholismo, diabetes y deficien-
cias nutricionales.

Analizamos y catalogamos aquellos pacientes en los que encontramos
neuropatía en relación con los patrones neurofisiológicos obtenidos y clá-
sicamente aceptados, y evaluamos en ellos sus características clínicas,
bioquímicas y genéticas.

RESULTADOS

En total se estudiaron 27 pacientes con diagnóstico de enfermedad mito-
condrial, 13 varones y 14 mujeres, con una edad media de 12 años y un
intervalo de entre 1­25 años. La distribución sindrómica de los mismos se
muestra en la figura.

Del total de pacientes evaluados encontramos alteraciones neurofisio-
lógicas en 12 casos; en dos de ellos (un paciente con síndrome de
Kearns­Sayre y otro con síndrome de MELAS), los hallazgos electromio-
gráficos eran de características miógenas.

La neuropatía se evidenció en 10 pacientes (37%), seis mujeres y
cuatro varones, con una edad media de 13 años e intervalo entre 1­25 años.
La distribución sindrómica de los mismos fue la siguiente: siete pacientes
presentaban encefalomiopatía, un paciente padecía síndrome de MELAS,
mientras que de los dos restantes, uno correspondía a síndrome de MERRF
y el otro sufría NARP (Figura).

La neuropatía fue totalmente asintomática en todos los pacientes ex-
cepto en dos, por lo que el diagnóstico de neuropatía se realizó al prac-
ticar los estudios electromiográficos y neurográficos dentro del protoco-
lo de estudio. De los dos enfermos sintomáticos, uno de ellos debutó ya
en el primer año de su vida con retraso mental, alteraciones en la marcha
y episodios de acidosis láctica. A la edad de 3 años apareció un pie cavo
y la neuropatía detectada fue motora y de carácter axonal; la alteración
bioquímica fue un déficit del complejo III. El otro caso presentó un
cuadro distónico grave, aumento de las cifras de ácido láctico, con estu-
dio genético negativo para el síndrome de Leigh. En la biopsia muscular
se observaron depósitos subsarcolémicos de material oxidativo y un déficit
del complejo I en los estudios bioquímicos. A la edad de 18 meses este

Tabla II. Relación de datos clínicos, bioquímicos, neurofisiológicos y genéticos.

Paciente Sexo Edad Diagnóstico Genética Bioquímica EMG/ENGsindrómico (músculo)

1 V 1 † Encefalopatía 10134 del Def. complejo III Sensitivo axonal
(47%)

2 M 17 Encefalopatía (–) Def. complejo I Sensitivo axonal

3 M 21 Encefalopatía (–) Def. complejo III Sensitivomotor axonal

4 M 14 Encefalopatía (–) Def. complejo IV Sensitivomotor
desmielinización axonal
secundaria

5 M 18 Encefalopatía (–) Def. complejo III Motor axonal

6 V 22 Encefalopatía (–) Def. complejo IV Motor desmielinizante

7 M 16 Encefalopatía 113 mut. Def. PDH (E3) Motor axonal
exón 4

8 V 16 † MELAS 3243 mut. Def. complejo I Motor axonal

9 V 7 † MERRF­like (–) Def. complejo I Motor desmielinizante
axonal secundaria

10 V 12 NARP T­G 8993 mut. Def. complejo V Sensitivomotor axonal

11 M 7 NARP T­G 8993 mut. Normal Sin neuropatía

12 M 10 NARP T­G 8993 mut. Normal Sin neuropatía

†: fallecido; M: mujer, V: varón; Def.: déficit; (–): no se encuentra mutación; mut.: mutación; PDH: piruvato
deshidrogenasa.

paciente presentó ataxia y la neuropatía obser-
vada era exclusivamente sensitiva.

De los restantes pacientes, dos presentaron
formas motoras axonales, que correspondían a
déficit de piruvato deshidrogenasa (PDH) y a dé-
ficit del complejo I, respectivamente. Otros dos
enfermos presentaron formas también motoras
pero de carácter desmielinizante, uno de ellos
con déficit del complejo IV y el otro con déficit
de complejo I.

Los dos casos restantes con déficit de comple-
jo III y IV presentaron neuropatías mixtas (sen-
sitivomotoras), pero de carácter axonal uno y des-
mielinizante el otro.

En el momento de la exploración, sólo uno de
los pacientes sindrómica y genéticamente cata-
logados como NARP presentó neuropatía en la
exploración electromiográfica.

En seis enfermos no se encontraron alteracio-
nes en el ADNmt. En el paciente con MELAS se
halló la mutación 3243. Se objetivaron dos mu-
taciones más: la 10.134 en un porcentaje del 47%
en sangre periférica en un paciente con encefalo-
patía, y la mutación 113 (E3) en un caso con
déficit de PDH. En todos los pacientes afectados
de síndrome NARP se identificó la mutación
T­G 8993 (Tabla II).

Los hallazgos bioquímicos quedan expues-
tos también en la tabla II. Destacamos la nega-
tividad de alteración bioquímica en dos pacien-
tes catalogados clínica y genéticamente como
NARP.

DISCUSIÓN

Los resultados obtenidos en nuestra serie apoyan los hallazgos
comunicados por otros autores acerca de que la neuropatía es
una afectación frecuente en las enfermedades mitocondriales;
en nuestra serie se presentó en un 37%. Las series publicadas
previamente establecían una prevalencia variable entre un 20 y
un 50% [5,38,44]. Esta variabilidad podría en parte atribuirse a
diferencias muestrales con relación a los fenotipos selecciona-
dos. La serie en la que se encontró mayor prevalencia correspon-
día a una muestra homogénea de pacientes afectados específica-
mente de miopatía mitocondrial [5]. Nuestra serie, al igual que
la de otros autores [38,44], presentaba una espectro sindrómico
más heterogéneo e incluía también encefalomiopatías. En cual-
quier caso, debemos destacar que la presentación fue asintomá-
tica en la mayoría de nuestros pacientes (80%) y que la explora-
ción clínica no mostró signos sugestivos de afectación del sistema
nervioso periférico excepto en dos de ellos (pies cavos y ataxia,
respectivamente). En otras series publicadas se ha objetivado un
mayor porcentaje de afectación clínica que varía entre un 25%
[5] y más de un 80% en la serie de Chu et al [20], en la cual se
encontraron signos de debilidad muscular distal en 6 de 7 pa-
cientes. El elevado porcentaje de enfermos asintomáticos en
nuestra serie podría atribuirse al hecho de ser una serie de pa-
cientes pediátricos y a la existencia de un mayor porcentaje de
cuadros clínicos con encefalomiopatía, retardo mental y signos
de afectación asociada del sistema nervioso central, tales como
espasticidad y exaltación de reflejos osteotendinosos, que difi-
cultaban enormemente la exploración y pudieron enmascarar
signos latentes de afectación periférica. Así pues, nuestros datos
hacen suponer que la neuropatía clínica podría estar infradiag-
nosticada en este grupo de enfermedades y puede pasar desaper-
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cibida dentro del contexto general de la enfermedad, a no ser que
se realicen estudios neurofisiológicos protocolizados en todo
paciente con sospecha de enfermedad mitocondrial.

En nuestra serie, al igual que en otras publicadas previamen-
te [16,20,38,44], la neuropatía de tipo axonal fue la más frecuen-
te (70%), predominaron las formas motoras (50% motoras pu-
ras, 30% sensitivomotoras y 20% sensitivas puras) y se halló una
mayor gravedad en las formas sensitivas. Si bien la neuropatía
axonal puede ser detectada con la exploración neurográfica va-
lorando la caída de los potenciales evocados, en desnervaciones
crónicas y discretas, la pérdida axonal puede no traducirse por
una caída del potencial. En estos casos, la presencia de signos de
desnervación objetivados con la exploración electromiográfica
de detección confirmará la pérdida axonal. La práctica del estu-
dio electromiográfico de detección sería, pues, mandatorio para
detectar signos mínimos de neuropatía axonal.

De los tres pacientes con NARP confirmados genéticamen-
te, únicamente uno de ellos presentaba en el momento del estu-
dio neuropatía sensitivomotora axonal. Los otros dos casos son
dos hermanas de 7 y 10 años, cuyas exploraciones electromio-
gráficas actuales no evidencian signos de neuropatía; probable-
mente, la neuropatía se manifieste en el curso evolutivo de la
enfermedad. En estas dos pacientes, el estudio bioquímico de la
cadena respiratoria en músculo no objetivó ninguna alteración
del complejo V, probablemente debido a que no pudo ser reali-
zada la determinación en tejido fresco, pues para ello se reque-
rían unas condiciones óptimas de la muestra; en cualquier caso,

el diagnóstico viene reafirmado por el hallazgo de la mutación
específica.

Aunque el reducido tamaño de nuestra muestra no permite
establecer correlaciones con significación estadística, no hemos
encontrado ninguna relación entre el tipo de neuropatía, el de-
fecto bioquímico y la alteración genética; hasta el momento, no
se ha establecido en ninguna de las series publicadas, pues pro-
bablemente se requieran muestras más largas y homogéneas para
poder establecer correlaciones genotipo-fenotipo.

En conclusión, los datos obtenidos confirman el hecho de
que la neuropatía periférica es una afectación frecuente y
posiblemente infradiagnosticada dentro de las enfermedades mi-
tocondriales, ya que su presentación puede ser subclínica o bien
quedar enmascarada dentro del contexto de la enfermedad. El
tipo de neuropatía más frecuente es la axonal y existe una gran
variabilidad en el tipo y grado de afectación no relacionada en
un principio con parámetros bioquímicos o genéticos. Estos datos
sugieren que sería necesario incluir la práctica de un estudio
electromiográfico completo en el protocolo de estudio de todo
paciente con enfermedad mitocondrial independientemente de
la presencia o no de signos clínicos de neuropatía, ya que su
confirmación constituirá un valioso dato a favor de un proceso
con afectación multisistémica. No cabe duda que se requieren
estudios con series más amplias de pacientes con estudios pato-
lógicos, bioquímicos y genéticos para establecer la patogenia
exacta de la neuropatía dentro de la complejidad de las enferme-
dades mitocondriales.
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CARACTERIZACIÓN DE LA NEUROPATÍA
EN LAS ENFERMEDADES MITOCONDRIALES

Resumen. Introducción. La existencia de neuropatía en las enfer-
medades mitocondriales ha sido descrita en distintos síndromes
tales como el MELAS, el MERRF, el síndrome de Leigh, el síndro-
me de Kearns­Sayre, la encefalopatía mioneurogastrointestinal y
la oftalmoplejía externa progresiva, siendo un componente funda-
mental del NARP (neuropatía, ataxia y retinitis pigmentaria). Sin
embargo, la prevalencia general de la neuropatía y sus caracterís-
ticas dentro de las encefalopatías mitocondriales no es bien cono-
cida. Objetivos. Caracterizar la neuropatía e intentar establecer
una correlación genotipo­fenotipo. Pacientes y métodos. Se estu-
diaron retrospectivamente, dentro de un protocolo de estudio, 27
pacientes con diagnóstico de enfermedad mitocondrial a quienes
se realizó estudios neurofisiológicos (EMG­ENG). En aquellos en
los que se encontró neuropatía se analizaron las características
clínicas, neurofisiológicas y genéticas. Resultados. Presentaron
neuropatía un 37% de los pacientes, con una edad media de 13
años e intervalo entre 1 y 25 años. El diagnóstico sindrómico fue
de siete encefalomiopatías, un MELAS, un MERRF y un NARP.
Cuatro de los pacientes fueron catalogados genéticamente. En todos
los pacientes excepto en dos la neuropatía fue asintomática. Las
alteraciones bioquímicas observadas fueron: déficit del complejo
I en tres pacientes, del complejo III en tres pacientes, déficit del
complejo IV en dos y déficit de la piruvato deshidrogenasa en un
paciente. El tipo de neuropatía encontrado fue diverso con predo-
minio de la neuropatía motora de carácter axonal y sin encontrar
correlaciones con el defecto bioquímico o diagnóstico genético.
Conclusiones. La neuropatía es un hallazgo frecuente en las enfer-
medades mitocondriales y probablemente está infradiagnosticada.
La forma axonal es la predominante. No hemos podido establecer
correlaciones entre fenotipo y genotipo. [REV NEUROL 2000; 30:
1117-21] [http://www.revneurol.com/3012/i121117.pdf]
Palabras clave. Encefalomiopatía mitocondrial. Encefalopatía mi-
tocondrial. Miopatía mitocondrial. Neuropatía. Neuropatía axo-
nal. Neuropatía sensitivomotora.

CARACTERIZAÇÃO DA NEUROPATIA
NAS DOENÇAS MITOCONDRIAIS

Resumo. Introdução. A existência de neuropatia nas doenças mi-
tocondriais tem sido descrita em síndromas distintas, tais como o
MELAS, o MERFF, a síndroma de Leigh, a síndroma de Kearns-
Sayre, a encefalopatia mioneurogastrintestinal (EMNGI) e a oftal-
moplegia externa progressiva, sendo um componente fundamental
da NARP (neuropatia, ataxia e retinite pigmentada). Contudo, a
prevalência geral da neuropatia e as suas características nas en-
cefalopatias mitocondriais não está esclarecida. Objectivos.
Caracterizar a neuropatia e tentar estabelecer uma correlação
genotipo/fenotipo. Doentes e métodos. Foram estudados retros-
pectivamente, dentro de um protocolo de estudo, 27 doentes com
diagnóstico de doença mitocondrial, nos quais se realizaram exa-
mes neurofisiológicos (EMG-ENG). Naqueles em que se encontrou
neuropatia, analisaram-se as características clínicas, neurofisio-
lógicas e genéticas. Resultados. 37% dos doentes, com uma idade
média de 13 anos e com intervalo entre 1 e 25 anos, apresentaram
neuropatia. O diagnóstico sindromático foi de 7 encefalomiopati-
as, um MELAS, um MERRF e um NARP. Quatro dos doentes
foram catalogados geneticamente. Em todos os doentes, excepto
em dois, a neuropatia foi assintomática. As alterações bioquími-
cas observadas foram: défice do complexo I em 3 doentes, do
complexo III em 3 doentes, défice do complexo IV em 2 doentes e
défice do piruvato desidrogenase em um doente. O tipo de neuro-
patia encontrado foi variada, com predomínio da neuropatia
motora de carácter axonal, sem correlação com a alteração bi-
oquímica ou diagnóstico genético. Conclusões. A neuropatia é
um achado frequente nas doenças mitocondriais e provavelmente
está subdiagnosticada. A forma axonal é a predominante. Não nos
foi possível estabelecer uma correlação entre fenotipo e genotipo.
[REV NEUROL 2000; 30: 1117-21] [http://www.revneurol.com/
3012/i121117.pdf]
Palavras chave. Encefalomiopatia mitocondrial. Encefalopatia mi-
tocondrial. Miopatia mitocondrial. Neuropatia. Neuropatia axo-
nal. Neuropatia sensitivomotora.
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