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PALABRAS CLAVE Resumen Presentamos el caso de una paciente joven con diagnéstico clinico y genético de
Sindrome de sindrome de Kearns-Sayre (SKS). Como hallazgos, destacaban blefaroptosis, limitacion de la
Kearns-Sayre; motilidad extrinseca ocular, retinopatia en sal y pimienta asi como insuficiencia mitral leve. La
Retinopatia anatomia patoldgica indicaba citopatia mitocondrial y el estudio genético detecto delecion y
pigmentaria; duplicacién en heteroplasmia del ADN mitocondrial.

Citopatia EL SKS es un raro trastorno neuromuscular, caracterizado por la triada oftalmoplejia externa
mitocondrial progresiva, retinopatia pigmentaria y bloqueo cardiaco. La deteccion temprana del SKS es clave

para evitar potenciales complicaciones cardiacas.
© 2014 Asociacion Espafola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espafa, S.L.U. Todos los
derechos reservados.
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Kearns-Sayre

syndrome; Abstract The clinical case and genetic diagnosis of Kearns-Sayre syndrome (KSS) is described
Pigmentary in a young patient. The findings included: ptosis, ocular motility disturbances, pigmentary reti-
retinopathy; nopathy, as well as mitral insufficiency. A muscle biopsy revealed mitochondrial cytopathyand
Mitochondrial heteroplasmic mitochondrial DNA deletions.

cytopathy KSS is a rare neuromuscular disorder defined by a characteristic triad of progressive exter-

nal ophthalmoplegia, pigmentary retinopathy and atrioventricular block. Early detection is
essential to avoid potential cardiac complications.
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Introduccion

El sindrome de Kearns-Sayre (SKS) fue descrito por primera
vez en 1958. Es un trastorno neuromuscular causado por
defectos genéticos en el ADN mitocondrial (mtADN). Los
pacientes afectados presentan: oftalmoplejia externa pro-
gresiva cronica, retinopatia pigmentaria, bloqueo cardiaco
y ataxia cerebelosa’. Los sintomas de la enfermedad apare-
cen generalmente en la adolescencia y raramente en la edad
adulta. Presentamos el caso de una paciente que presenta
SKS con una evaluacion oftalmoldgica completa, asi como el
analisis de su mtADN.

Caso clinico

Paciente de 15 anos, remitida a nuestro hospital por pre-
sentar ptosis y limitacion de los movimientos oculares.
La paciente presentaba una buena vision en ambos ojos
(20/20). La exploracion de la motilidad ocular mostro
marcada limitacion de la motilidad ocular extrinseca con
exotropia de 15° del ojo izquierdo (Ol). Presentaba una
blefaroptosis de grado moderado-grave con oclusion par-
cial de la pupila, mayor en ojo derecho (OD). La funcion
del elevador era débil, pero conservada en ambos ojos. La
exploracion del segmento anterior era normal. En el examen
del fondo de ojo, se pudieron apreciar cambios pigmen-
tarios con un patron en sal y pimienta (fig. 1A y B). La
autofluorescencia evidencio una atrofia del epitelio pigmen-
tario con zonas de hiper e hipoautofluorescencia (fig. 2A 'y
B). La electrorretinografia demostré una disminucion de las
ondas a 'y b a respuesta de estimulos luminosos, previa dila-
tacion y adaptacion a la luz. En el estudio con potenciales
visuales evocados se observo un aumento en el tiempo de

conduccion. Se observé un aumento en la concentracion de
transaminasa glutamicoxalacética, transaminasa glutamico
pirGvica, lactatodeshidrogenasa y creatincinasa en la bio-
quimica sanguinea. La paciente presentaba, ademas, una
insuficiencia mitral leve con prolapso. La anatomia patolo-
gica de una biopsia de tejido muscular a nivel de cuadriceps
indico una citopatia mitocondrial con presencia de fibras de
tipo 1, con ausencia de la actividad enzimatica y un aumento
del tamano mitocondrial. Se realizd un diagnostico gené-
tico de confirmacion mediante la deteccion, a partir de una
muestra sanguinea, de una delecion en el mtADN de esta
paciente y duplicacion en heteroplasmia.

Discusion

El SKS es una rara enfermedad multisistémica que afecta
preferentemente a pacientes menores de 20 anos. Es
una citopatia mitocondrial en relacion con deleciones del
mtADN de los musculos estriados, del miocardio, del sis-
tema nervioso central o periférico, de la piel y del epitelio
pigmentario de la retina (EPR). En la biopsia muscular es
tipica la presencia de las fibras «ragged red», que correspon-
den a fibras musculares con acumulacion de mitocondrias
anormales?.

La ptosis y la oftalmoplejia son los signos oftalmoldgicos
mas comunes. La disminucion de la agudeza visual es varia-
ble en funcion del grado de deterioro en la retina. El examen
histopatoldgico de esta enfermedad indica que el EPR es el
que se afecta primero, seguido por los fotorreceptores de
la retina y la coriocapilar’. La atrofia del EPR predomina
mas en la periferia de la retina que en el polo posterior.
En esta paciente, encontramos heteroplasmia en el analisis
genético, una mezcla de mtADN mutante con silvestre en la

Figura 1

A

Figura 2

En el fondo de ojo se aprecian cambios pigmentarios con patrén en sal y pimienta.

La autofluorescencia evidencio una atrofia del epitelio pigmentario con zonas de hiper e hipoautofluorescencia.
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misma célula. Esta relacion de ADN mutado y ADN silvestre
es de gran importancia, ya que nos va a determinar la seve-
ridad del fenotipo. La buena agudeza visual de la paciente,
inusual en estos casos, puede ser explicada por la existencia
de esta heteroplasmia®*.

Actualmente, no existe ninglin tratamiento especifico efi-
caz para el SKS, el tratamiento es paliativo y de apoyo
para las condiciones clinicas asociadas. Algunos pacientes
con miopatia se benefician con el uso de la coenzima Q10,
especialmente, aquellos con mutaciones que producen la
reduccion de la sintesis de esta proteina’.

El pronosticoy la supervivencia de esta enfermedad estan
ligados en muchas ocasiones a la evolucion de las alteracio-
nes cardiacas®. En lo que se refiere a las manifestaciones
oftalmolodgicas, la pérdida de vision debida a la degenera-
cion pigmentaria de la retina es menos grave que la asociada
a la retinosis pigmentaria tipica, siendo muy raro que pre-
sente ceguera nocturna o constriccion del campo visual®. A
diferencia de la mayoria de los casos de SKS, que cursan
con disminucion de la agudeza visual, en esta paciente se
encuentra conservada. Esta es una forma de presentacion
muy poco frecuente, segln lo revisado en la literatura’, y
refleja la variabilidad de manifestaciones del SKS en rela-
cion con el tipo de mutacion mitocondrial y su grado de
expresividad.
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