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HISTORIA CLINICA

Paciente masculino, de 4 afos.
Consulta a la guardia por presentar
cuadro de hipotonia muscular
seguida de un episodio
convulsivo, retroversion de la mirada
y acrocianosis con recuperacion
parcial.

Al examen fisico se lo encuentra
hiporreactivo  con  respiraciones
irrequlares. Repite nuevo cuadro
convulsivo de 1 minuto de duracion
con incontinencia de esfinteres.

Antecedentes personales: internacion
previa de hace 6 meses por cuadro
convulsivo sin diagnostico.

Se decide su internacion para
diagnostico y tratamiento.

Se solicita RMI de cerebro con
cte EV y protocolo para epilepsia.
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IMAGENOLOGICOS

* RMI de cerebro donde se observa
intensidad de la sefal a nivel cortical,
en secuencias T2 y FLAIR en topografia
parietal derecho y occipital inferior
izquierdo, las cuales presentan
restriccion al libre pasaje de las
moléculas de agua en secuencias de
disfusion y caida de sefal en ADC.



DISCUSION

El sindrome de MELAS (mitocondrial
encephalomyopathy  with lactic
acidosis and stroke like events), esta
asociado a mutaciones en genes del
ADN nuclear o mitocondrial. Es uno
de los sindromes mitocondriales
multisistéemicos que se asocia a
accidentes cerebrovasculares antes
de los 40 anos.

Se caracteriza por presentar crisis
epilépticas focales o generalizadas,
acidos lactica y fibras rojo rasgadas
en la biopsia muscular.



DISCUSION

Los criterios clinicos incluyen siempre
los episodios que simulan ictus y que
no se corresponden con territorios
vasculares, con predileccion por el
area occipital y que ocasionan déficits
visuales, aunque tambien pueden
aparecer trastornos motores,
sensitivos y del lenguaje. El curso
progresivo de los episodios stroke-
like determina multiinfartos
cerebrales que llevan al deterioro
cognitivo. También podemos
encontrar. debilidad muscular, crisis
epiléepticas, demencia, vomitos
episodicos, acidosis lactica, historia
familiar positiva, fibras rojo rasgadas,

degeneracion espongiforme,
calcificacion de los ganglios basales,
estatura corta, hipoacusia

neurosensorial de origen coclear y
cefalea hemicraneal.




DISCUSION

Para el diagndstico, es necesario un
alto indice de sospecha clinica. En
cualquier adulto joven que presenta
ictus isquémico recurrentes en
localizacion posterior, de etiologia
desconocida, sin correspondencia
con  territorios  vasculares, es
necesario descartar la existencia de
una patologia mitocondrial.




CONCLUSION

Las enfermedades mitocondriales
presentan halllazgos positivos en los
estudios de imagenes. Dichos
hallazgos son especificos y muestran
calcificaciones de los ganglios basales
e infartos que no respetan los
terriotrios vasculares. Consideramos
que para arribar a un diagnostico de
certeza, se tiene que abarcar el
sindrome desde un enfoque
multidisciplinario (clinica, bioquimica,
neurorradiologia y genética) siendo
las imagenes una herramienta
primordial para ello.
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