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INTRODUCCIÓN 

La enfennedades mitocondriales son un grupo de enfennedades que afectan 
principalmente a los tejidos de alta demanda de energía como e l Sistema 
Nervioso Central (SNC), músculo, retina, oídos, hígado y rinón. Se originan por 
alteraciones en los genes que codifican las reacciones metabólicas que tienen 
lugar en la mitocondria. Se presentan clínicamente con un curso progresivo. 
Estas citopatias mitocondriales se han asociado a hipoacusia neuroscnsorial en 
un 42% a 70% de los pacientes con estos transtomos. La hipoacusia 
neuroscnsorial mitocondrial se clasifica en no sindrómica (ocurre en fonna 
aislada, tienden a asociarse con los efectos ototóxicos de los antibióticos del tipo 
de los aminoglucósidos) ó sindrómica (asociada a múltiples alteraciones 
incapacitantes que van desde diabetes hasta episodios similares a infartos). Entre 
estas cnfcnncdadcs también llamadas encefalomiopatías de herencia materna, 
asociadas a sordera, destacan por su prevalencia diferentes síndromes tales 
como: 

• Síndrome de encefalopatía mitocondrial, acidosis láctica y episodios 
similares a infartos (MELAS). 

• Síndrome de Keams-Sayre (KSS) 
• Oftalmopatía crónica progresiva externa (CPEO). 
• Síndrome de epilepsia mioclónica, miopatía mitocondrial y ataxia 

cerebelosa (MERRF). 

La hipoacusia ha sido reconocida como una característica importante en las 
ciropatias mitocondriales y puede ser ocasionalmente el primer síntoma de la 
enfermedad. 

La hipoacusia mitocondrial es progresiva, con severidad variable, puede 
comenzar en la niñez, aunque en muchos individuos si hay afección hasta la 
etapa adulta. 

En los adultos la hipoacusia mitoconclrial es de inicio gradual, inicialmente 
afecta a las frecuencias altas; es predominantemente simétrica y pro&rresiva hasta 
llegar a una hipoacusia profunda bilateral. La hipoacusia resultante sugiere un 
daño de origen coclear y retrococlear. 



ANTECEDENTES 

Las enfermedades mitocondriales representan clínicamente a un grupo 
heterogéneo de enfermedades progresivas. Se caracterizan por anormalidades 
morfológicas, bioquímicas y genéticas de la mitocondria. Las citopatías 
rnitocondrialcs son enfermedades que afectan a múltiples sistemas, 
particularmente los tej idos con alta demanda de energía, tales como el SNC, 
músculo, retina, oído, hígado y riñón. 1

•6 

Las cnfcnnedades mitocondriales se empezaron a descubrir a principios 
de la década de 1960, cuando se observaron acúmulos musculares de 
mitocondrias en pacientes con intolerancia al ejercicio. En la mitocondria se 
encuentra la cadena de transporte electrónico que fonna el sistema de 
fosfori lación oxidativa que es el encargado de conseguir la energía, en fonna de 
A TP. La cadena de transporte electrónico está codificada por dos genomas: e l 
nuclear y el mitocondrial, los cuales tienen características genéticas muy 
diferentes. Los rasgos que diferencian la genética mitocondrial de la nuclear son 
la hctcroplasmia y el efecto umbral, la segregación mitótica y la herencia 
materna. Las enfermedades mitocondriales se originan por las alteraciones en los 
genes que codifican las reacciones metabólicas que tienen lugar en la 
mitocondria. Estos genes pueden codificar ARN de transferencia, proteínas 
estructurales de la cadena de transporte electrónico, o proteínas asociadas con la 
mitocondria (transportadores o proteínas ensambladoras). Los cambios que se 
pueden dar en estos genes pueden ser mutaciones puntuales, deleciones o 
duplicaciones en cuanto al genoma mitocondrial, y alteraciones en la 
señalización genómica entre e l nuclear y el mitocondrial.1

·' ·• 

Las enfcnncdades mitocondriales (también conocidas con el nombre de 
cncefolomiopatias mitocondriales) constituyen un amplio grupo de desórdenes 
clínicos que se identificaron cuando se introdujeron las técnicas morfológicas 
que pen11itieron el estudio ultraestructural e histoquímico del tejido muscular, ya 
que en diversos estudios se observó la proliferación excesiva de mitocondrias de 
aspecto non11al o anonnal en músculos de pacientes con debilidad o intolerancia 
al ejercicio. El conocimiento de este grupo de enfennedadcs aumentó con la 
introducción la tinción de tricromo de Gomori modificada, la cual revela la 
presencia de acumulaciones de mitocondrias subsarcolémicas como gránulos de 
púrpura. Estas "fibras rojo rasgadas", fueron características patogénicas de las 
miopatías humanas mitocondriales. De todas maneras, los clínicos y 
especialmente los neuropediatrus se dieron cuenta que, en muchos de sus 
pacientes la miopatía estaba acompañada por diversos síntomas y señales que 
indicaban una implicación del SNC. Esto hecho dio lugar a la introducción del 
ténnino "encefolopatía mitocondrial". 1

•
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La mitocondria es la fuente principal de energia para los tejidos 
humanos, y contiene muchas vías metabólicas, incluyendo el complejo piruvato 
deshidrogenasa, el ciclo de la camitina, el sistema de la beta-oxidación y el ciclo 
de Krebs. Cualquier defecto de estas vías metabólicas causa una enfennedad 
mitocondrial. 

La cadena de transporte electrónico representa el objetivo final del 
metabolismo oxidativo debido a que es la fuente celular de A TP. La reducción 
de equivalentes producida en el ciclo de Krebs y en la beta-oxidación son 
transferidos a lo largo de una serie de complejos localizados en la membrana 
mitocondrial interna (la cadena de transporte electrónico). Esta cadena consiste 
en 4 complejos enzimáticos multiméricos (1 al IV), más dos pequeños 
transportadoras de oxígeno, la coenzima Q (o ubiquinona) y el citocromo c. La 
energía producida por estas reacciones es usada para bombear protones desde la 
matriz mitocondrial al espacio interrnembranal a través de la membrana 
mitocondrial interna. Este bombeo de protones generd un gradiente 
electroquímico, el cual es utilizado por un último complejo enzimático 
(complejo V o A TP sintetasa) para producir A TP a través de un proceso 
conocido como fosforilación/oxidación acoplada: la cadena de transporte 
electrónico y la fosforilaeíón oxidativa son conjuntamente llamadas "cadena 
respiratoria", o sistema de fosforílación oxidativa. 6 

La característica más destacable del sistema de fosfori lación oxidativa es 
que está controlado por dos genomas distintos, el ADN nuclear (ADNn) y el 
ADN mitocondrial (A DN mt). De las aproximadamente 80 proteínas que fom1an 
la cadena respiratoria, 13 están codificadas por el ADNmt y todas las demás 
están codificadas por el ADNn. Los complejos 1, 111, IV y V contienen algunas 
subunidades codificadas por el ADNmt: siete para el complejo 1, uno para el 
complejo 111 (citocromo b), tres para el complejo IV y dos para el complejo V. 6 

El ADNmt humano es una molécula circular de 16.569 bp, de doble 
cadena que codifica 37 genes: 2 genes ARNr. 22 genes ARNt, y 13 genes 
estructurales que codifican las subunidades de la cadena respiratoria. Los genes 
de ARNt y ARNr son usadas por la maquinaria mitocondrial para sintetizar 
proteínas. En el curso de la evolución, el ADNmt ha perdido muchos de sus 
genes originales. las cuales han migrado hacia el núcleo, así que el sistema es 
sólo semiautónomo y depende fuertemente del genoma nuclear para la 
producción de factores necesarios para la transcripción, la traducción y la 
replicación del ADNmt. 6 

Las características físicas y el patrón de herencia del ADNmt definen 
algunas reglas de la "genética mitocondrial", las cuales son distintas de la 
herencia mendeliana. 

La hctcroplasmia y el efecto umbral 

Cada célula contiene cientos o miles de copias del ADNmt dependiendo 
del tejido o del tipo de célula, su dependencia del metabolismo oxidativo, o su 
estado metabólico. Durante la división celular, las moléculas de ADNmt se 
distribuyen de forma aleatoria entre las nuevas células. En tej idos sanos, todas 
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las copias del ADNmt son idénticas (homoplasmia). Las mutaciones patogénicas 
del ADNmt nonnalmente afectan a alguna pero no a todas las copias del ADNmt 
de una célula, un tejido, un individuo, la cual resulta en una mezcla de genomas 
mitocondriales mutados y no mutados (heteroplasmia), el fenotipo clínico de una 
mutación puntual particular en el ADNmt viene principalmente detennin"ado por 
la proporción relativa de genomas sanos y mutados en los diferentes tejidos. 
Dependiendo de la demanda energética de una célula en particular, el nivel de 
genomas mutados requeridos para producir una expresión fenotípica de la 
mutación varia (efecto umbral). Este umbral es diferente en tejidos distintos, 
pero, cuando el umbral es sobrepasado, la producción de ATP es menor a la 
demanda de energía. 6 

Segregación mitótica 

La división cdular, Ja proporc1on de ADTmt mutante en las nuevas 
células puede variar, y con ello el fenotipo de la misma manera. Este fenómeno 
de segregación mitótica, explica como ciertos pacientes con desórdenes 
relacionados con el ADNmt varían de un fenotipo clínico a otro confonne van 
aumentando de edad. 6 

Herencia materna 

En la fertilización todo el ADNmt proviene del oocito. En consecuencia, 
el patrón de transmisión del ADNmt (y desde luego, de las mutaciones puntuales 
del ADNmt), es radicalmente diferente de la herencia mendeliana. Una madre 
que tiene una mutación puntual en su ADNmt, la transmitirá a todos sus hijos 
(varones y mujeres), pero sólo las hijas la transmitirán a su progenie. Un 
desorden que se manifieste en ambos sexos pero con evidencias de transmisión 
matema, es fuertemente indicativo de una mutación puntual mitocondrial. 

Los clínicos deben ser conscientes de la clasificación genética de las 
enfem1edades mitocondriales, en 2 grandes categorías, las enfennedades debidas 
a alteraciones del ADNmt y enfcm1edades debidas a alteraciones del ADNn. 
Este grupo de síndromes clínicos incluye los reordenamientos simples y 
complejos del ADNmt (dcleciones s imples o duplicaciones) y las mutaciones 
puntuales. ' · 6 Los síndromes neurológicos generados son descritos sobre bases 
de patrones clínicos y de las anonnalidades metabólicas. Estos síndromes 
incluyen: 

Síndrome de Kearns-Sayrc "SKS'' 

Este síndrome tiene las siguientes características clínicas: 

1. Oftalmoplejía externa crónica progresiva 
2. Defectos de la conducción cardiaca 
3. Hipoacusia neurosensorial 
4. Retinitis pigmentosa 
5. Ataxia cerebelosa 
6. Elevación de las proteínas en líquido cefalorraquídeo por arriba de 100 

mg/dl. 
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La edad de aparición es nonnalmente antes de los 20 años de edad de edad. 
La presentación típica consiste en una dificultad del movimiento de los ojos, 
retinopatía pigmentaria, y bloqueo de la conducción cardiaca. A menudo esos 
síntomas clínicos están acompañados por otros como demencia, ataxia y 
disfunción endocrina (diabetes mellitus, hiperparatiroidismo y estatura corta), 
además de hipoacusia neurosensorial que se presenta en un 60% de los casos, 
este síndrome está asociada con una defecto genético que se genera por una 
mutación en la estructura del ADN mitocondrial A3243G. '·~·6·9 

Síndrome de MELAS. 

Comúnmente se presenta en ninos o en adolescentes que han tenido un 
desarrollo previo nonnal. La típica presentación incluye vómitos recurrentes, 
cefalea similar a la migraña y episodios de infartos cerebrales que causan 
ceguera cortical, además de otros síntomas como hipoacusia, demencia, 
oftalmoplejía. Criterios diagnósticos: 

1. Episodios similares a infartos 
2. Encefalopatía (convulsiones, demencia o ambos) 
3. Miopatía mitocondrial (acidosis láctica, fibras musculares rayadas rojas, o 

ambos) 
4. Dos de los tres siguientes: 

• Desarrollo psicomotor temprano nonnal. 
• Cefalea recurrente 
• Vómitos recurrentes 

Estos hallazgos clínicos pueden ser confinnados con una prueba 
molecular genética positiva para mutaciones del ADN mitocondrial. La 
mutación A3243G del ARN mitocondrial, MTILI , se encuentra en el 80% de 
los pacientes con MELAS. Otras mutaciones encontradas son la T3271C y la 
A3252G, responsables del 15% de los casos de MELAS. 

La bipoacusia neuroscnsorial es encontrada al menos en un 50 % de los 
casos de MELAS. 1.

6.s.9 

El síndrome de MERRF se caracteriza por: 

1. Epilepsia mioclónica progresiva 
2. Miopatía mitocondrial 
3. Ataxia cerebelosa. 

Otros síntomas menos comunes incluyen demencia, hipoacusia, neuropatía 
periférica y múltiples lipomas. Este síndrome esta asociado a mutación típica en 
la A8344G del gen ARN t y T8356C. ' ·6•

9 
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El Síndrome de Diabetes y Sordera de Herencia Materna se caracteriza por: 

1. Hipoacusia neurosensorial simétrica, progresiva, bilateral 
2. Diabetes mellitus e hipoacusia neurosensorial, las cuales ocurren en la vida 

adulta. 
3. Rangos severos de diabetes desde tolerancia anonnal a la glucosa a la 

diabetes mellitus tipo 1. 
4. Diabetes mellitus expresada como tipo 1 o tipo 2 
5. Estatura corta 

Se ha identificado como causa de este síndrome la mutación A3243G en el DNA 
mitocondrial hasta en un 60 %; otras mutaciones incluyen la A8296G dentro del 
RNA de transferencia del gen Lys y la mutación T14709 dentro del gen RNA Glu. 
La epidemiología de la mutación A 3243G revela una frecuencia de 16.3/100,000 en 
la población adulta. 9 

La Oftalmoplejía externa progresiva se puede presentar con o sin debilidad de 
la musculatura proximal y es a menudo compatible con una esperanza de vida 
nonnal. Es debida a la presencia de deleciones simples en el ADTmt de músculo. Se 
observa frecuentemente en pacientes de edad avanzada. 

El síndrome de NARP (neuropatía, ataxia, retinitis pigmentosa) y el síndrome 
de LHON (neuropatía óptica hereditaria) no están asociadas a sordera. 1

·
6 

La hipoacusia neuroscnsorial en las cnfcnncdades mitocondriales se presenta 
en un 42 a 70%, puede dar inicio en la infancia y puede ser el primer síntoma de la 
enfcnncdad. En adultos se ha descrito hipoacusia de inicio gradual, que afecta 
inicialmente las frecuencias altas, es bilateral, predominantemente simétrica. y 
progresiva hasta ser profunda. El resultado de la discriminación de la voz es 
variable, los PEA TC y las EOA sugieren una afección coclear y retrococlear 
especialmente en hipoacusia debida a MELAS. El órgano de la audición es un 
blanco para la deleción del DNA mitocondrial lo que implica que la cóclea depende 
de una demanda de energía derivada de la fosforilación oxidativa mitocondrial. '·'" 

En enfermedades mitocondriales con hipoacusia progresiva el implante coclear 
ha resultado exitoso. • 
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

Buscar la relación entre las enfcnncdades mitocondriales e hipoacusia en los 
pacientes que acuden al Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía (fNNN). 

Las citopatías mi tocondriales se caracterizan por anonnalidades morfológicas, 
bioquímicas y genéticas de la mitocondria, que afectan a los tejidos de alta demanda de 
energía, en el oído interno, principalmente a la cóclea. Estas enfennedades llamadas 
encefalomiopatías de herencia materna, se han asociado a hipoacusia neurosensorial 
bilateral, simétrica y progresiva. 

HIPÓTESIS 

Los pacientes con cítopatías mitocondriales como el Síndrome de MELAS, 
Síndrome de Kearns-Sayre, y el Síndrome de MERRF y la oftalmoplcjía progresiva 
externa presentan una hipoacusia de tipo neurosensorial, bilateral, simétrica, que por su 
comportamiento progresivo llega a ser una sordera profunda, que incapacita el entorno 
social de un paciente, y que se presentará entre un 42% a un 70% de los pacientes con 
esta cnfcnnedad. 

OBJETIVOS 

• Detem1inar la frecuencia de la hipoacusia en pacientes con citopatías 
mitocondriales del INNN con estudios audiométricos básicos (Audiometría 
tonal, logoaudiometría, timpanometría y reflejo estapedial) 

• Establecer las características de la sordera en relación a su inicio y evolución. 
• Investigar el grado de hipoacusia existente entre las distintas citopatías 

m itocondriales. 
• Establecer los patrones de lesiones mediante estudios audiológicos de Emisiones 

Otoacústicas y Potenciales Evocados Auditivos del Tallo Cerebral. 
• Observar la sintomatología otológica asociada a la sordera mitocondrial 

7 



JUSTI.FICACIÓN 

Las citopatías mitocondriales representan a un grupo de enfem1edadcs 
progresivas que afectan a múltiples órganos con alta demanda de energía entre ellos el 
oído, generando sordera progresiva, de aquí su expectativa de estudiar este fenómeno y 
su comportamiento en estos pacientes. 

Es importante conocer los patrones de daño auditivo mediante estudios 
audiológicos especializados como emisiones otoacústicas (EOA) y potenciales 
evocados auditivos del tallo cerebral (PEA TC) 

Es necesario que se inicien estrategias de rehabilitación auditiva en fonna 
temprana en los pacientes con deterioro auditivo por enfermedades mitocondriales, con 
la finalidad de mejorar la calidad de vida de estos pacientes. 

8 



METODOLOGÍA 

Diseño 
Este es un estudio observacional, transversal, prolectivo, de tipo descriptivo. 

Grupo de estudio 

Pacientes que tienen el diagnóstico de c itopatía mitocondrial , establecidos por 
historia clínica y biopsia muscular en el servicio de neurología y genética, que son 
tratados en la consulta externa del INNN. 

Tamaño de la muestra 

Son 23 pacientes que asisten a la consulta externa del JNNN con diagnóstico de 
mitocondriopatías, que fueron estudiados en el departamento de neuro-otología en un 
periodo comprendido de marzo a agosto del 2005. 

Criterios de inclusión 

Todos los pacientes que asisten a Ja consulta externa de INNN, que son tratados 
por enfennedad mitocondrial en la consulta externa, clasificados con diagnóstico de 
Síndrome de encefalopatía mitocondrial , acidosis láctica y episodios similares a 
infartos (MELAS), Síndrome de Keams-Sayre (KSS), oftahnopatía crónica progresiva 
externa (CPEO), y síndrome de epilepsia mioclónica, miopatía mitocondrial y ataxia 
cerebelosa.(MERRF) 

Criterios de exclusión 

Pacientes con diagnó~tico de mitocondriopatías clasificados como Síndrome de 
NARP y LHON. 

Variables 

• Edad 
• Sexo 
• Diagnóstico de mitocondriopatía 
• Sordera referida por el paciente 
• Evolución de la sordera 
• Umbral auditivo derecho 
• Umbral auditivo izquierdo 
• Logoaudiometría derecha 
• Logoaudiometria izquierda 
• Reflejo estapedial ipsilateral derecho 
• Reflejo estape<lial contralateral derecho 
• Reflejo estape<lial ipsilateral izquierdo 
• Reflejo estapedial contralateral izquierdo 
• Timpanograma derecho 
• Timpanograma izquierdo 
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• Emisiones otoacústicas derecha 
• Emisiones otoacústicas izquierda 
• Potenciales evocados auditivos del tallo cerebral derecho 
• Potenciales evocados auditivos del tallo cerebral izquierdo 
• Síntomas otológicos acompañantes 
• Estado neurológico 

Consideraciones éticas 

En este estudio se real izaron estudios audiológicos no invasivos, que no 
comprometen la integridad fisica ni mental del paciente. 

Consideraciones financieras 

• Aporte financiero: no se necesita 
• Recursos con los que se cuenta: propios del INNN dentro del departamento de 

neuro-otología como cámara sonoamortiguadora, audiómetro, timpanómetro, 
equipo de emisiones otoacústicas y el de potenciales evocados auditivos del 
tallo cerebral ( PEA TC ). 

• Recursos a solicitar: no se requieren. 
• Análisis del costo a solicitar: no se requiere. 

Análisis estadístico 

Se utilizó el programa de análisis estadístico SPSS. Se aplicó la estadística 
descriptiva para el resumen de la infonnación, con el uso de proporciones, medias, 
medianas y medidas de dispersión. Para la presentación gráfica se construyen diagramas 
de caja con los datos numéricos o de escala. Para los datos categóricos se usaron tablas 
de frecuencia. Las variables numéricas fueron analizadas usando la prueba de Mann­
Whitney para obtener significancia estadística entre los diferentes grupos de diagnó:;tico 
de las cnfcnnedades mi tocondriales, tomando una p <0.05 como estadísticamente 
significativa. 
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RESULTADOS 

Se encontraron 23 pacientes con diagnóstico de mitocondriopatías, se 
excluyeron 9 pacientes, 2 de ellos por muerte y 7 pacientes por imposibilidad para la 
realización de estudios audit ivos. Se incluyeron 14 pacientes, 8 del género mascul ino 
(57.1 %) y 6 del femenino (42.9%). Los diagnósticos clínicos fueron: Síndrome de 
Keams-Sayre en 4 pacientes, síndrome de MELAS en 1 paciente, síndrome de MERRF 
en 1 paciente, Síndrome de oftalmoplejía crónica progresiva externa en 4 pacientes y el 
resto de pacientes no fueron clasificables. (tabla 1) 

En relación a la edad se observó una media de 37.5 años, mínima de 17 años, 
máxima de 69 años, una mediana de 32.5 años. (tabla 2) 

La manifestación de sordera fue referida en 5 (37.5%) de los 14 pacientes, con 
una edad de inicio promedio de 46.6 años, de evolución lentamente progresiva en todos 
los pacientes. Se documentó la sordera mediante audiometría tonal en 6 pacientes en el 
oído derecho, 3 se clasificaron como hipoacusia neurosensorial leve, 2 como hipoacusia 
neurosensorial media, 1 como hipoacusia neurosensorial profunda (tabla 3). Para el oído 
izquierdo se documentó sordera en 5 pacientes, 3 como hipoacusia neurosensorial leve, 1 
como hipoacusia severa, 1 como hipoacusia profunda. (tabla 4) 

En la curva de logoaudiometria derecha se encontró de tipo neurosensorial en 4 
pacientes, 1 paciente con curva logoaudiométrica de tipo neural. (tabla 5). En la curva 
logoaudiométrica izquierda se encontró 3 de tipo ncurosensorial, 1 no discrimina. (tabla 
6). El reflejo cstapedial ipsilateral y contra derecho se encontró ausente en 9 pacientes, 
el reflejo estapedial ipsilateral y contra izquierdo se encontró ausente en 6 pacientes. El 
timpanograma en oído derecho se encontró nomrnl tipo A en 12 pacientes y únicamente 
1 solo paciente con timpanograma tipo B y uno con tipo C, en oído izquierdo se 
encontró nomrnl en 13 pacientes y un paciente con tipo B. 

Las emisiones otoacústicas en oído derecho resultaron ausentes en todas las 
frecuencias en 9 pacientes, ausentes en frecuencias agudas en 4 pacientes y en un 
paciente se encontró nonnal (tabla 7); en el oído izquierdo se encontró: en 6 pacientes 
ausentes en todas las frecuencias, en 7 pacientes ausentes en frecuencias agudas y en un 
paciente se encontró normal (Labia 8). Los potenciales evocados auditivos del tallo 
cerebral se encontraron con hipoacusia severa en 7 pacientes en oído derecho y en 5 
pacientes en oído izquierdo, con hipoacusia periférica en frecuencias agudas se encontró 
en 2 pacientes en oído derecho y 4 en oído izquierdo, con PEA TC nonnales se observó 
en 5 pacientes con el oído derecho y 5 pacientes con e l oído izquierdo. (tablas 9 y 1 O) 

La sintomatología otológica acompañante en estos pacientes fue principalmente 
el acúfeno en 6 pacientes y transtomos del equilibrio en 2 pacientes. (tabla 11). 

En relación a la exploración neurológica de estos pacientes, las funciones 
mentales se encontraron alteradas en 2 pacientes, los nervios craneales afectados en 7 
pacientes, de los cuales los más afectados fueron el llI, IV y el VI. Las funciones 
motoras se observaron alteradas en 5 pacientes; las funciones sensitivas se alteraron en 
3 pacientes; las funciones cerebelosas se alteraron en 4 pacientes. La marcha alterada se 
observó en 5 pacientes; reflejos patológicos en 1 paciente. Los signos meníngeos y 
atávicos estuvieron ausentes en todos los pacientes. La prueba comparativa de Mann­
Whitncy observó p 0.400 (diagrnmru; de caja 1,2,3,4,5,6). 
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TABLAS 

Tabla 1. Clasificación de mitocondriopatías 

DIAGNOSTICO NUMERO DE PACIENTES % 
Síndrome de MELAS 1 7.1 
Síndrome de Keam-Sayre 4 28.6 
Síndrome CPEO 4 28.6 
MERRF 1 7.1 
Otros 4 28.6 
Total 14 100% 

Tabla 2. Edad 

EDAD (años) 
Media 37.5 
Mediana 32.5 
Desviación estándar 15.24 
Rango 52 
Mínimo 17 
Máximo 69 

Tabla 3. Umbral auditivo derecho 

UMBRAL AUDITIVO DERECHO FRECUENCIA % -· ·--·-~·--Nonnalcs 8 57.14 
Hipoacusia neurosensorial leve 3 21.42 
H ipoacusia ncuroscnsorial media 2 14.28 
H ipoacusia ncurosensorial severa o 0.00 

.J.tipoacusia neurosensorial profunda 1 7.14 
Restos auditivos o 0.00 
Total 14 100.00 

Tabla 4. Umbral auditivo izquierdo 

UMBRAL AUDITIVO IZQUIERDO FRECUENCIA % 
Nonnales 8 57.14 
Hipoacusia neurosensorial leve 3 21.42 
Hipoacusía neurosensorial media 2 14.28 
Hipoacusia neurosensorial severa o 0.00 
Hip0acusia neurosensorial profunda 1 7.14 
Restos auditivos o 0.00 
Total 14 100.00 
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Tabla 5. Curva de logoaudiometría derecha 

CURVA DE LOGOAUDIOMETRIA FRECUENCIA % 
Nonnal 9 64.28 

Conductiva o 0.00 
Neurosensorial 4 28.57 
Neural o 0.00 
No discrimina 1 7. 14 
total 14 100.00 

Tabla 6. Curva de logoaudiometria izquierda 

CURVA DE LOGOAUDIOMETRJA FRECUENCIA % 
Normal 9 64.28 

Conductiva o 0.00 
Neurosensorial 4 28.57 
Neural o 0.00 -· No discrimina 1 7.14 
Total 14 100.00 

~ "--·- - - - ---·· 

Tabla 7. Emisiones otoacústicas derechas 

EMISIONES OTOACUSTICAS FRECUENCIA % 
Nonnalcs l 7.14 
Ausent~~ ~~-frecuencia agud;~~ 4 28.57 
Ausentes en todas las frecuencias 9 64.28 
Total 14 100.00 

Tabla 8. Emisiones otoacústicas izquierdas 

EMISIONES OTOACUSTICAS FRECUENCIA % 
Nonnales 1 7.14 
Ausentes en frecuencia agudas 7 50.00 
Ausentes en todas las frecuencias 6 42.85 
Total 14 100.00 
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Tabla 9. Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral (PEA TC) derecho 

-----
PEATC FRECUENCIA % 
Normales 5 35.71 
Hipoacusia periférica en frecuencias agudas 2 14.28 
Hipoacusia periférica severa (PEATC ausentes) 7 50.00 
Hipoacusia neural o 0.00 
Total 14 100.00 

Tabla 1 O. Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral (PEA TC) izquierdo 

PEATC FRECUENCIA % 
Nonnales 5 35.71 
Hipoacusia periférica en frecuencias agudas 4 28.57 
Hipoacusia periférica severa (PEATC ausentes) 5 35.71 
Hipoacusia neural o 0.00 
Total 14 100.00 - --·--.. ··· 

.. _ 
···-· ·-···-

Tabla 11. Síntomas otológicos acompañantes 

SINTOMAS FRECUENCIA % 
Acúfeno 6 42.85 
Vértigo 1 7. 14 
Mareo 1 7. 14 
Otros 1 7.14 
Sin síntomas 5 35.71 
Total 14 100.00 
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DISCUSION 

Las citopatías mitocondriales se caracterizan por un grupo de enfermedades 
progresivas que afectan a múltiples sistemas, principalmente el sistema nervioso y el 
oído, los investigadores establecen que estos pacientes presentan sordera progresiva de 
tipo neurosensorial bilateral, simétrica en un 42 a 70%, en este trabajo se observó al 
igual que otros autores, hipoacusia neurosensorial bilateral simétrica en 42.85 % por 
audiometría tonal, Ja curva de logoaudiometría corroboró la hipoacusia neurosensorial, 
asociada a reflejos estapediales ausentes en el 64% y timpanograma prácticamente 
nonnal en todos los pacientes. 

La sordera se confinnó con pruebas de emisiones otoacústicas por productos de 
distorsión, se observó disfunción coclear en el 92.85% de los pacientes, al encontrarse 
las emisiones otoacústicas ausentes en frecuencias agudas y en otros casos ausentes en 
todas las frecuencias, lo que demuestra un daño estructural y funcional de las células 
ci liadas externas del órgano de Corti, por lo que las emisiones otoacústicas no pueden 
ser evocados por un estimulo acústico, lo que refl eja un proceso inactivo en la cóclea, 
en el cual no se produce la electromotilidad de la célula ciliada externa y no se genera 
energía mecánica en la cóclea. Al estar ausentes las emisiones otoacústicas se infiere en 
una hipoacus ia neurosensorial media a profunda. 

En los potenciales evocados audit ivos del tallo cerebral (PEATC) se demostró 
una hipoacusia periférica en el 64.28 %, se encontró ausencia de estos en las 
frec uencias agudas y en otros casos en todas las frecuencias, con reducción de la 
ampli tud, pro longación de las latencias absolutas y ausencia de las ondas previas a las 
onda V. La prolongación de las latencias es el resultado del incremento en el tiempo en 
el que la onda viajera de la membrana basilar alcanza las zonas sanas de la cóclea. Esto 
ayuda a confirmar que las vías auditivas centrales están intactas en estos pacientes. En 
ningún caso los PEA TC fueron indicativos de lesión neural. Las mitocondriopatías 
afectan tejidos de rápido intercambio metabólico. En todos los casos la hipoacusia fue 
coclear y se manifestó tanto en grados superficiales como profundos por lo que se 
infiere que tiene un patrón progres ivo. El hecho de que la hipoacusia sea coclear 
pennite la rehabilitación auditiva a diferencia de las hipoacusias de origen neural. Lo 
anterior justifica el estudio el estudio de audición en estos pacientes con el fin de 
identificar la hipoacusia y preveer rehabilitación necesaria que brinde mejor calidad de 
vida de por si deteriorada en estos pacientt.'S. 

La sintomatología otológica asociada fue principalmente e l acúfeno debido a la 
disfunción coclear presente. 

En Ja evaluación neurológica se observó que los pacientes con distintas 
citopatías mitocondriales se encuentran bastante funcionales para la adecuada 
realización de los estudios audiométricos. 
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Al realizar la historia clínica de cada uno de los pacientes no se observó ningún 
otro factor de daño auditivo en estos pacientes. 
La sordera demostrada fue indistinta en ambos géneros, la edad fue principalmente 
adultos jóvenes con una inicio promedio de la sordera a los 46 años, su evolución fue 
lentamente progresiva. La sordera la expresaron solamente el 37.5% de los pacientes, el 
resto se refirió con adecuada audición, lo que los estudios audiométricos especializados 
demostraron un darfo coclear subclínico en estos pacientes y <laño severo en los que si 
manifestaron este síntoma. 
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CONCLUSIONES 

• Se concluye en este trabajo de investigación que la enfermedad mitocondrial 
afectan principalmente a los tejidos de alta demanda de energía corno es el oído, 
especialmente la cóclea. 

• La mitocondriopatía más encontrada en este estudió fue el Síndrome de Keam­
Sayre y la oftalmoplejía progresiva externa. 

• La edad de los pacientes con enfem1edad mitocondrial se observó 
principalmente entre los adultos jóvenes. 

• Se presentó hipoacusia neurosensorial , bilateral, simétrica y progresiva en el 
42.85 % de los pacientes con enfermedad mitocondrial. 

• Las emisiones otoacústicas como uno de los estudios más fidedignos de este 
estudio, demostró daño coclear en el 92.85% de los pacientes. 

• Los potenciales evocados auditivos del tallo cerebral establecieron hipoacusia 
periférica en el 64.28% de los pacientes e integridad de las vías neurales. 

• La sintomatología otológica asociada fue principalmente d acúfeno en el 42%, 
seguida de los transtomos del equilibrio. 

• Se recomienda para estos pacientes evitar el uso de fámrncos ototóxicos, 
ambiente ru idoso laboral, además del seguimiento de los casos en el 
departamento de ncuro-otología para establecer el momento en el que se 
requiera el uso de auxiliares auditivos e implementar otras terapias de 
rehabilitación como lectura labio- facial. 
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