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Resumen

Introduccién y objetivos. Las enfermedades mitocondriales son defectos congénitos del metabolismo que
afectan ala cadena respiratoria con manifestaciones sistémicas y una prevalencia de 1:5.000-10.000 nacidos
vivos. Una de las mas frecuentes esta asociada a la variante genética m.3243A>G del gen MTTL1 del ADN
mitocondrial, aunque se dispone de escasa informacion de su implicacién cardiol 6gica.

M étodos. Estudio transversal retrospectivo en un centro de referencia que incluy6 a todos los pacientes
portadores de la variante genética m.3243A>G en tejido muscular, sangre o células del sedimento urinario.
Se describe e fenotipo cardiol 6gico: anamnesis, exploracion, el ectrocardiograma (ECG) y ecocardiograma
(ETT) sisteméticos.

Resultados: Seidentificaron 92 pacientes, de los que el 86% eran mayores de 18 afiosy constituyeron la
cohorte de estudio. La edad mediafue 46 + 13,66 afios, siendo el 50% muijeres. En € 98% se analiz €l
porcentaje de heteroplasmia en orina, con una mediana de 71%. Respecto ala anamnesis cardioldgica
dirigida, un 14% presentaba dolor toracico, 29% disneay 24% pal pitaciones, siendo 11 pacientes eran
hipertensos. Se realiz6 ecocardiograma en un 97% de |os pacientes. El 38% no tenian cardiopatia estructural.
Del resto, se detectd disfuncion diastolicaen el 34%, hipertrofia ventricular en el 27%, disfuncion sistélicaen
el 10% y dilatacion ventricular en el 5%. El 52% presentan un ECG anémalo, con solo 2 casos de
preexcitacion ventricular, 2 blogueos de ramay 1 blogqueo auriculoventricular de primer grado. En el resto,
como hallazgo mas frecuente, se describian alteraciones inespecificas de la repolarizacion. Se realizaron otras
pruebas guiadas por los hallazgos: Holter a 26,5% (sin hallazgos relevantes afiadidos a lo diagnosticado con
el ECG basal) y cardiorresonanciaa 13% que confirmd los hallazgos del ETT.

Conclusiones: Los adultos portadores de m.3243A>G muestran afectacion cardiol gica en mas de la mitad
de los casos, siendo importante el conocimiento del fenotipo esperado para una atencion mas individualizada
de los pacientes.



