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Introduccion

El sindrome de Kearns-Sayre (SKS) es una mitocondriopatia ca-
racterizada por disfunciones multiorganicas que clasicamente
se desarrolla antes de los veinte anos de edad. Esta rara enfer-
medad fue descrita en 1958 por Thomas P. Kearns y George P.
Sayre de un caso que presentaba la triada clinica de oftalmo-
plejia externa, retinopatia pigmentaria y bloqueos de la conduc-
cién cardiaca; siendo esta Ultima alteracion la que determina el
prondstico.

Descripcion del caso

Nina de 12 ahos que consulta para revision audiométrica
porque parece que no oye bien, parece que es mas acentuada
por OD desde que ha tenido una otitis externa. Hace 2 anos se
realizé una audiometria que fue normal, no antecedentes de
sorderas familiares. La exploracion de timpanos es normal y
en la audiometria presenta una hipoacusia sensorial bilateral
de 30 db de media, con caida acentuada en frecuencias
agudas en ambos oidos de 85 db.

Estd en estudio por neurologia, porque fue diagnosticada
2 anos antes por sindrome mitocondrial (Kearns-Sayre),
que comenzo con ptosis palpebral y ataxia. No alteraciones
visuales.

La RMN craneal: se visualiza hiperintensidad de senal T2
y FLAIR, a nivel de la sustancia blanca subcortical de la
convexidad cerebral, en el surco precentral y postcentral.
Este area es hipointensa en T1, restringe en difusién. A
nivel de la protuberancia por delante del acueducto y del
cuarto ventriculo, existe un area bilateral de restriccion a la
difusién, hiperintensa en T2 y FLAIR, hipointensa enT1; en la
proximidad de este area afectada, estan los nucleos del IV y
del lll y los coliculos inferiores, Estas lesiones son bilaterales
y simétricas; actualmente no se acompanan de atrofia visible.
Estos hallazgos son compatibles con el sindrome de Kearns-
Sayre (encefalopatia mitocondrial).

El estudio genético de Kearns-Sayre en sangre periférica FIGURA 1y 2.
fue negativo, pero en la biopsia muscular fue con resultado

positivo de Kearns-Sayre: se ha identificado una delecion

unica en homoplasmia de 7kb. Estas deleciones uUnicas del

DNAmt son caracteristicas del Kearns-Sayre.
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Discusion

También conocido como enfermedad oculocraneosomatica-
neuromuscular con fibras rojas rasgadas, es una enfermedad
genética rara producida por una mutacion de ADN
mitocondrial que resulta en una delecion de longitud variable.
La méas comun, presente en aproximadamente un tercio
de los afectados por SKS, conlleva la eliminacion de 4.678
nucleotidos, correspondientes a 12 genes mitocondriales
que codifican para proteinas de la cadena de transporte de
electrones. La pérdida de estos genes produce un déficit de
produccion de energia celular, ya que afecta gravemente
a la fosforilacion oxidativa, ademas de a la produccién de
proteinas mitocondriales.

Adiferencia de la mayoria de las enfermedades mitocondriales
no se hereda por via materna (las mitocondrias que tienen su
propio ADN, se supone que fue una simbiosis de bacterias
que se introdujeron en células con nucleo, en el principio
de la evolucidn y se trasmiten solo en los 6vulos), sino que
sucede por una mutacion al azar, en un punto del desarrollo
embrionario, por lo tanto coexisten mitocondrias con
ADN normal. Esto hace que la expresion de la enfermedad
pueda diferir entre individuos, ya que la distribucion de
ADN mitocondrial mutado en cada célula, tejido y drgano
determinard los efectos fenotipicos de la enfermedad vy
sera dependiente del momento del desarrollo en el que la
mutacién aparezca.

Las caracteristicas del SKS aparecen normalmente antes de
los 20 anos pero puede ser despertada en cualquier etapa de
vida. Las personas con SKS tienen una oftalmoplejia externa
progresiva, con debilidad o paralisis de los musculos oculares
que disminuye los movimientos del ojo causando ptosis
palpebral (caida del parpado superior). Los individuos afectados
poseen también una retinitis pigmentaria, que resulta de la
degeneracion del tejido fotosensitivo de la retina, dandole un
aspecto manchado.

Ademas, las personas con SKS presentara al menos uno de
los siguientes sintomas: defectos en la conduccion cardiaca
(anomalias de las senales eléctricas que controlan el latido del
corazon), ataxia con problemas de coordinacion que provocan
inestabilidad al caminar y altos niveles de proteinas en el liquido
cefalorraquideo mayor a 100 mg/dl.
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