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Introducao / Descricao do Caso

As doencas mitocondriais sdo um grupo de doencas hereditarias do metabolismo, raras, de envolvimento multissistémico.
Mutagdes do gene MTOT, descritas pela primeira vez em 2012, estdo associadas a quadros caracterizados essencialmente
por acidose lactica, atraso do desenvolvimento e cardiomiopatia hipertréfica, entre outros. Descritos dois irmdos com 13
anos de diferenca, com citopatia mitocondrial e desfechos distintos.

O caso index, sexo feminino, apresentou desde o nascimento hipotonia e acidose lactica, evoluindo com encefalopatia
miocldnica grave, atraso do desenvolvimento, alteragdes do movimento e atraso estaturoponderal. O estudo dos
complexos enzimaticos da cadeia respiratoria em musculo, revelou deficiéncia dos complexos Ill e IV. Ao longo dos anos
teve periodos de descompensacdo com acidemia grave, falecendo aos 16 por complicagdo respiratéria. Avaliagdo cardiaca
sempre normal.

O irmao mais novo apresentou hipotonia neonatal e acidose lactica. O estudo metabdlico aos 8 dias revelou alanina
plasmatica elevada, hiperlactacidemia e razdo lactato/piruvato aumentada. Igualmente, aos 8 meses, foi registada
deficiéncia parcial de complexo IV no musculo. Evoluiu com hipotonia generalizada, atraso do desenvolvimento, com
registo de cardiomiopatia dilatada, epilepsia e hiperlactacidemia ligeira persistente, mantendo seguimento
multidisciplinar. Em 2017, aos 15 anos, o estudo genético efetuado confirmou a citopatia mitocondrial, identificando duas
variantes no gene MTO1, ndo descritas na literatura, também confirmadas no DNA da irma existente em banco.

Comentarios / Conclusoes

O objetivo dos autores é realcar a heterogeneidade fenotipica das doencas mitocondriais, mesmo a nivel intrafamiliar,
focando a importancia dos novos meios de diagndstico genético.
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