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La síndrome MELAS 
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La síndrome MELAS (acrónim de mitochondrial myo- MELAS, deis quals només vuit tenen una edat no 
pathy, encefalopathy, lactic acidosis and stroke-like pediátrica (superior als 14 anys)9. 
episodes) és una síndrome d'individualització recent. Va La nostra experiéncia en relació amb el tema és la 
ésser descrita l'any 1984 per Pavlakis et al', i consti- d'haver assistit i estudiat un malalt de 26 anys d'edat 
tueix un tipus d'encefalomiopatia mitocondrial (EM). amb antecedents patológics de crisis comicials clínica-
Les EM són malalties mitocondrials amb repercussió ment generalitzades, hipoacúsia neurosensorial i mi-
multisistémica principalment del sistema nerviós cen- grany-a comuna, que va presentar de forma sobtada un 
tral i del múscul estriat, i també de la retina, cóclea, trastorn afásic de tipus mixt i de predomini motor. 
cor, fetge i ronyó2. 3. Les EM poden ocasionar una gran L'exploració neurológica, a excepció de l'afásia i de la 
variabilitat de manifestacions clíniques, peró es carac- hipoacúsia, només va objectivar una hiporefléxia gene-
teritzen perqué: 1) l'alteració del sistema nerviós cen- ralitzada i una degeneració tapeto-retiniana incipient en 
tral domina la símptomatologia; 2) s'objectiven fibres l'examen del fons d'ull. La TAC i la RMN cerebrals 
ragged-red o "vermelles desestructurades" en la bióp- mostraren calcificacions bilaterals deis ganglis de la 
sia muscular a la tinció del tricrómic de Gomori modifi- base i un infart de gran format témporo-parieto-
cat, i 3) bioquímicament existeix una disfunció en la occipital esquerre. L'angiografia cerebral i l'ecocardio-
cadena respiratória de transport electrónic mitocon- grama van ésser normals, i l'estudi electromiográfic fou 
dria14. 5. compatible amb un patró miopátic. L'ácid láctic en 
Des d'un punt de vista clínic les EM es divideixen en repós estava augmentat en un 100 % i la biópsia mus-
dos grups. En el primer la malaltia s'inicia en el període cular va demostrar la preséncia de fibres "vermelles 
neonatal, i té un curs clínic rápidament progressiu. desestructurades" a la tinció del tricrómic de Gomori 
Alguns autors inclouen en aquest grup les malalties modificati°. El conjunt de dades clíniques i els resultats 
d'Alper, Canavan, Menkes i la síndrome de Zellweger2. de les exploracions complementáries varen permetre 
En el segon grup, el malalt és normal en el naixement efectuar el diagnóstic de MELAS. 
i presenta un desenvolupament psicomotriu correcte, i L'etiopatogénia de l'infart isquémic al MELAS (la mani-
és en l'adolescéncia o en la joventut quan inicia un festació clínica més rellevant de la síndrome) está en 
trastorn neurológic progressiu. En aquest apartat s'in- estudi. Inicialment, es va pensar que podia estar rela-, clouen: a) la síndrome óculo-cránio-somática de cionat amb una anóxia hística focal secundária a la 
Kearns-Sayre, on predomina clínicament l'oftalmople- disfunció cel•lular deguda al decrement en la respiració 
gia extrínseca; b) la síndrome MERFF (acrónim de mitocondial. Posteriorment es va sospitar que podia 
myoclonus epilepsy with ragged-red fibers), on les cri- ésser secundária a un embolisme cardíac relacionat 
sis comicials mioclóniques són el tret clínic més relle- amb una miocardiopatia clínica o subclínica acompa-

, vant, i c) la síndrome MELAS, on és característica la nyant2. Recentment, en estudis necrópsics s'ha demos-
preséncia d'infarts isquémics cerebrals". 6. Aixó fa trat la preséncia d'una veritable "angiopatia mitocon-
que, davant un adult jove amb un infart cerebral, s'hagi drial" a les principals arterioles cerebrals" 12, amb 
de sospitar i descartar la síndrome MELAS, atés que indemnitat dels capil•lars i de les vénules. Ultrastructu-
fins i tot la malaltia vascular cerebral pot arribar a ralment s'objectiva un increment en el nombre de mi-
ésser la forma d'inici de la malaltia. En la série clínica tocóndries (fins a quatre vegades els valors normals), 
espanyola més nombrosa fins a l'actualitat, de 1.044 un increment en el format mitocondrial (fins a un 
malalts amb patologia vascular cerebral cap malalt no 150 %) i un increment en la proporció entre l'área 
va presentar, peró, un MELAS7. Tampoc no es va mitocondrial i l'área celdular (fins a deu vegades els 
observar en un estudi multicéntric que va agrupar valors normals). Altres alteracions són: pérdua, deso-
1.073 malalts joves de 8 hospitals generals del nostre rientació i engruiximent de les crestes mitocondrials, i 
país8. Aquests resultats demostren que el MELAS és preséncia d'acumulacions de cossos d'inclusió paracris-
inhabitual. Aixó pot ésser explicat per un doble fet: tal•lins o osmófils12. 
d'una banda, per la recent individualització d'aquesta El TAC cerebral i la RMN solen objectivar l'infart 
síndrome clínica, amb menys de 5 anys d'experiéncial, i isquémic cerebral. Habitualment s'observen també cal-
de l'altra, per l'existéncia en la literatura médica fins al cificacions bilaterals als ganglis de la base". ". El terri-
moment actual de només 28 pacients amb criteris de tori de l'infart cerebral és, peró, atípic en el MELAS, i 

no correspon a una topografia vascular cerebral carac-
Correspondéncia: A. Arboix. terística2. La disfunció mitocondrial de les cél•lules 
Servei de Neurologia. L'Alianca. Hospital Central. musculars llises i endotelials de les artéries cerebrals Av. A.M. Claret, 135. 08025 Barcelona. poden explicar l'inusual patró topográfic de l'isquémia 
Ann Med (Barc) 1991; 77:27-28. cerebral en aquesta síndrome". 12. 

7 



28 ANN MEE) (BARC) VOL. LXXVII, NUM. 2, 1991 

L'estudi angiográfic sol ésser normal. Ocasionalment nució dels nivells sérics de l'ácid láctic i de l'ácid 
pot observar-se aprimament arterial o desaparició d'al- pirúvic en els malalts amb un déficit provat d'aquesta 
guns petits vasos arterials, posiblement en relació amb ubiquinona en la cadena respiratória mitocondria121. 22• 

l'edema i amb la hipertrófia de les cél•lules endotelials En conclusió, la síndrome MELAS, encara que sigui 
lesionades subjacents9. La manca d'oclusió dels vasos- inhabitual, ha d'ésser considerada en el diagnóstic dife-
cerebrals en el MELAS podria explicar la rápida recu- rencial dels malalts joves amb un infart isquémic cere-
peració de la focalitat neurológica en comparació amb bral. Abd mateix, hem de remarcar que la sospita inicial 
malalts amb infarts cerebrals del mateix format de la de la malaltia és clínica, i que resulta imprescindible per 
lesió i que són deguts a aterotrombosis dels vasos a la confirmació del diagnóstic la preséncia en la biópsia 
encefálics9. Malgrat la rápida recuperació de la focalitat muscular de les fibres "vermell desestructurades" a la 
neurológica, el pronóstic de la malaltia és de gravetat, tinció del tricrómic de Gomori modificat. 
ja que els infarts cerebrals solen ésser múltiples i 
recurrents en aquests malaltsi. 
L'afectació muscular sol ésser subclínica al MELAS, i 
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