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Epilepsia mioclonica con fibras rojas rasgadas
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INTRODUCCION

Las enformedades mitocondriales son un grupo
hotorogeénoo ca altaraciones, remuitaco de s falla de
las mitocondrias por mutaciones en of ADN
mitocondrial (ADN-mt).' Las mitocondrias son
organcios especializadas Que ostan prosontes on cada
colula col organismo, con excopcidn ¢a 103 globulos
rojos sanguineos: las mitocondrias @stan oncargadas
do procucir enorgla en forma ce ATP, madiante Ia
fosforiibeion oxidativa, on su mambrana Intorna, son-
do los principales genaradores doe espocios reactivas
de oxigeno on i cdiula, pudiendco Bagar 3 provocar a
muorte celular por NECTosts on conaiciones de ostras
oxidativo. SI este proceso se ropite an todo ol orga-
nismo, ios sistomas compiotos comianzan a failar y la
vida do & porsona que o =ufra, osta on grave riesgo.
Las enformedcaces mitocondriales afectan principal-
mante a 103 NINDS, PAro Cada voz 0 obsArva con mas
frocuencia en aduitos. Las enfermedcades da las
mitocondrias parocen ocasionar of mayor cano a las
coiulas col cercdbro y musculo esqualdticas, aunque
tambian s puaden afoctar corazon, higado, rinon,
as! como los sistomas endocring y respiratorio. De-
pondiondo ¢o QU colulas rosuiton afoctadas, o3 sin.
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tomas puaden InCiulr pérdida de control motor, do-
Dilicad muscular y dolor; trastornos gastrointestinalos
y cificuitades para ceglutir; crecimionto deficiente,
onformodadas cardiacas, hopaticas, diabatos, com-
plicaciones respiratorias, convulsiones, problomas
visuales y auditivos, acidosis lactica, retraso on ol
casarrolio y mayor suscoptibiidad a comtraar infoc.
clones.

La epliepsia miocionica con Nbras rojas rasgadas
(MERRF, por sus siglas on Inglés) @5 un trastorno do
moitiples sistomas que comprende miocionias, opl-
lopsia, encefsiomiopatia y fibvas rojas rasgacas. EI
INCIo wuaimente @ manificsta on la nincz, daspuds
e un desarrolio tomprano normal. El dlagnostico ci.
nico de MERRF osta basado on los sigulente cuatro
rasgos tipicos: miocionias, oplicpsia gonoralizada,
ataxia y prasoncia oo Nbras rojas-rasgadas on la blopsia
muscular. El estudio gendtico molecular para las
mutaciones con o ADN.mt asociadas con MERRF os-
tan clinicamente disponibles.” La mutacion mas co-
mon, presente en mas de 80% de los pacientes con
manifestaciones tipicas, @s una transicion de U-a-G
en ol nuciootico-8344 on of gon tARNLys ce ADN.me
Laz mutaciones estan usuaimente presentaes on to-
cos los topdos.

Myocionic oplicpsy with ragged md Sbers
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