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HISTORIA CLINICA

FILIACION
Mujer, 73 aios
Antecedentes:
HTA
Dislipemia
Cardiopatia Isquémica (201 3)
Hipertiroidismo

Enfermedad de Parkinson idiopdtica en fase avanzada portadora de PEG por disfagia
progresiva. (2011)
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HISTORIA CLINICA 1

————+—+

16 Enero 2018

Portadora de sonda
nasogastrica.

Acude por disfagia severa y
afagia.

Presentaba ptosis, se solicitd
EMG para descatar distrofia
oculofaringea

23 Enero 2018

EMG: leves signos miopdticos
a nivel proximal de MMSS, de
cardcter inespecifico y sin
signos de destruccion
muscular aguda.

RMN corporal

24 Enero 2018

RMN corporal
Sin alteraciones relevantes

Se coloco PEG sin incidencias

2 febrero 2018

Genética: distrofia oculofaringea negativa
Biopsia de misculo deltoides derecho

alta




-H&E
-Tricrémico de Gomori

-PAS

-Qil-Red

-ATP-asas

-NADH, SDH, COX-SDH




Cambios miopadticos leves, con presencia de fibras
rojo-rasgadas (6), y una Unica vacuola ribeteada.




HISTORIA CLINICA 2
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18/12/2018 24/12/2018 14/01/2019 27/01/2019

Inicia con fiebre e inestabilidad

Mala respuesta clinica, persiste .
hemodindmica

Acudié HVH por disnea, secreciones  Durante el ingreso la .
abundantes secreciones.

respiratorias purulentas de una condensacion y secreciones

semana de evolucion. respiratorios aumentan a L 29/01: Limitacion de esfuerzos
., . - 24/01: Saturacion disminuida con .

Rx: Leve condensacion derecha pesar del tratamiento recibido. terapéuticos

presencia de gripe A + se inicia
oseltamivir y continua con
tratamiento antibidtico

Dx: Neumonia broncoaspirativa
Tratamiento antibiético




PULMONES

PULMON

IZQUIERDO
(517 9)

PULMON

DERECHO
(566 g)
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 NEUMONIA AGUDA NECROTIZANTE BILATERAL CON SIGN
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-PRESENCIA DE ESTRUCTURAS MICOTICAS MORFOLOGICAMENTE SUGESTIVAS DE CANDIDA. %‘ B, M
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- CORONARIAS

cambios de aterosclerosis,
con obstruccién hasta del

40-50%

2 Vall
*€%" d’Hebron




Peso: 1329grs

10 2 Vall
*€%" d’Hebron




2 Vall
*€%" d’Hebron




e d*Hebron

2 Vall

12



"

>
-
B

La )

Enfermedad por cuerpos de
Lewy, estadio 5 de Braak,
limbico de McKeith
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Alfa-sinucleina
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Cingulo Insula Frontal - Temporal
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DISFAGIA DISCORDANTE

—

Se tomaron muestras de
v" Constrictor faringeo
v' Tirohioideo

v’ Cricoaritenoideo

v' Psoas
v" Adductor
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MS TIROHIOIDEO FIBRAS ROJO-RASGADAS (RRF) FIBRAS COX NEGATIVAS




MS CRICOARITENOIDEO MS CONSTRICTOR FARINGEO POSTERIOR
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En resumen:

- Ms cricoaritenoideo: 50 RRF, 25 COX negativo
- Ms constrictor faringeo: 50 RRF, 25 COX negativo
- Ms tirohioideo: 50 RRF, 100 COX negativo

- Psoas: 25 RRF, 30 COX negativo
- Adductor: 0 RRF, 9 COX negativo

muUsculos paralaringeos

Miopatia con cambios mitocondriales, afectando predominantemente a
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4ESTE HALLAZGO ES REALMENTE PATOLOGICO?

3Es asociado a la edad?

2Podria estar asociado al Parkinson?

2 Vall
d’Hebron



2Podria estar asociado al Parkinson?¢

Parkinsonism and Related Disorders 15 (2009) 633-639

Contents lists available at ScienceDirect

e

s

R
“ﬁ&\”“@x !
)

:

% Parkinsonism and Related Disorders 1 9 pacien’res con EP:

«Miopatia con cambios mitocondriales (9)

ELSEVIER journal homepage: www.elsevier.com/locate/parkreldis

-Miopatia necrotizante (7)
Histopathological analysis of skeletal muscle in patients with Parkinson's . .. .
disease and ‘dropped head'/'bent spine’ syndrome 'MIOpCﬂ'ICI inflamatoria (3)

Hans-Jiirgen Gdynia?, Anne-Dorte Sperfeld ***, Alexander Unrath?, Albert C. Ludolph?,
Michael Sabolek®, Alexander Storch®, Jan Kassubelk®*

Acta Neuropathol (2012) 123:419-432
DOI 10.1007/s00401-011-0927-7

ORIGINAL PAPER 14 pacientes con EP:
- Hipertrofia fibras tipo |
Myofibrillar disorganization characterizes myopathy . Pérdida fibras Il

of camptocormia in Parkinson’s disease . . L
- Pérdida actividad oxidativa
Arne Wrede - Nils G. Margraf - Hans H. Goebel -

Giinther Deuschl - Walter J. Schulz-Schaeffer * Pél’didd fOSfCITCISCI éICidCI
- ME: desorganizacién miofibrilar
« No miositis
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2Podria estar asociado al Parkinson?¢

2Causa genética comin? 3Mutaciones de POLG? BM) Meira B, et al. BMJ Case Rep 2019;12:228482. oi:10.1136/ba-2018-228482
Rare disease
CASE REPORT

Late-onset presentation of POLG1-associated mitochondrial disease

Bruna Meiral, Rafael RoqueZ, Miguel Pinto" and André Caetano’

Author affiliations +

Abstract

Mutations in the nuclear POLG1 gene compromise the integrity of mitochondrial DNA and show great allelic and clinical
heterogeneity. Among adult POLG1-associated mitochondrial disease, the main clinical feature is chronic progressive external
ophthalmoplegia. Other related clinical manifestations are sensory or cerebellar ataxia, peripheral neuropathy, myopathy or
extrapyramidal symptoms. We report the case of a 72-year-old man who presented with a late onset sensory neuronopathy,
chronic progressive external ophthalmoplegia, gait ataxia andm_ Genetic studies showed a compound heterozygosity
of known pathogenic mutations in the POLG1 gene (variant T2521/P587 L in cis configuration in allele 1 and variant RBO7C in allele

2). Late life presentation highlights that mitochondrial disorders should be considered regardless of age of onset of symptoms.

ESTUDIO GENETICO
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ESTUDIO GENETICO

- NO MUTACIONES EN POLG.
- PRESENCIA DE UNA DELECION SIMPLE DEL DNA MITOCONDRIAL (aprox. 5Kb)-PATOGENA.

ENFERMEDAD MITOCONDRIAL CON AFECTACION PREDOMINANTE DE MUSCULATURA PARALARINGEA

+ ENFERMEDAD DE PARKINSON
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- Es importante adaptar la toma de muestras a la orientacién clinica (fuera de protocolo).

-El disponer de material congelado hace posibles estudios genéticos prospectivos de calidad (frente a la
parafina).

- La enfermedad mitocondrial puede tener una presentacién tardia y afectaciones atipicas.
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