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Resumen

El sindrome MELAS se trata de un trastorno
mitocondrial poco comun caracterizado por la presencia
de miopatia mitocondrial, encefalopatia, acidosis
lactica y episodios neurolégicos similares a accidentes
cerebrovasculares. Sus manifestaciones clinicas aparecen
predominantemente en o6rganos de alto consumo
metabdlico si bien en ocasiones pueden presentar sintomas
gastroenteroldgicos. Son escasos los casos documentados de
cirugias abdominales urgentes, y ante patologias agudas como
puede tratarse de una apendicitis aguda, en los pacientes con
este sindrome se deben tener en cuenta una serie de factores
clinicos, nutricionales, anestésicos y postoperatorios con el
objetivo de evitar una exacerbacién de su enfermedad basal y
disminuir su morbilidad.
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Abstract

MELAS syndrome is a rare mitochondrial disorder
characterized by the presence of mitochondrial myopathy,
encephalopathy, lactic acidosis, and stroke-like neurological
events. The manifestations appear predominantly in organs
with high metabolic consumption, although they may
occasionally present gastroenterological symptoms. There are
few documented cases of urgent abdominal surgeries, and in the
presence of pathologies such as acute appendicitis, a series of
clinical, nutritional, anesthetic and postoperative factors must
be taken into account in patients with this syndrome to avoid an
exacerbation of their disease baseline and decreased morbidity.
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Introduccion

El sindrome MELAS (miopatia mitocondrial,
encefalopatia, acidosis lactica y episodios similares a
accidentes cerebrovasculares) es una enfermedad hereditaria
neurodegenerativa progresiva relacionada con varias
mutaciones del ADN mitocondrial, siendo la sustitucion
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CASO CLINICO

A3243G en el gen tARNLeu la mas frecuentemente asociadal.
Sus manifestaciones clinicas aparecen predominantemente en
6rganos de alto consumo metabdlico, como cerebro, pulmones,
higado y rifiones. En infrecuentes ocasiones, estos pacientes
pueden requerir de una cirugia gastroenteroldgica de urgencias
en la que deben considerarse una serie de factores previos
y postoperatorios. Describimos la implicaciéon del Sindrome
MELAS ante un caso de apendicitis aguda..

Caso Clinico

Se presenta varén de 35 afos, con antecedentes de
sindrome MELAS, cuyas manifestaciones mas acentuadas
fueron episodios de hemiparesia izquierda que le impiden
la deambulacion, hipoacusia, poliartralgias generalizadas,
disfagia orofaringea con necesidad de alimentacién mediante
gastrostomia percutanea (PEG), hipertension arterial refractaria
muiltiples farmacos y una diabetes mellitus tipo 2 con muy mal
control farmacoldgico que asociaba intolerancia digestiva a
Sitagliptina, Metformina 'y aGLP-1.

Dada su patologia, se encontraba polimedicado con
Topiramato 25 mg/12h, Gabapentina 300 mg /24h, Tapentadol
125 m/12h. Doxazosina 8mg /12h, Espironolactona 25 mg 1 ¢
cada 24 h e Insulina Tresiba® 130 Ul/24horas combinada con
Insulina Actrapid® 40 Ul cada 8 horas.

El paciente presentaba un dolor abdominal
inespecifico con nduseas, vomitos y fiebre de tres dias de
evolucion, por el que no habia consultado en su centro de
salud o Urgencias dado que le recordaba a otros episodios de
dolor abdominal que habia presentado anteriormente y que
relacionaba con su patologia basal. En el contexto del estudio
de la hipertension refractaria que presentaba, el paciente tenia
solicitado un AngioTAC para descartar posibles estenosis
renales. En dicha tomografia se evidenciaba un apéndice cecal
aumentado de tamano (aproximadamente 11 milimetros), con
aumento de densidad de la grasa circundante sugerente de
apendicitis

Figura 1

IMAGEN DE TOMOGRAFIA ABDOMINAL DONDE SE EVIDENCIA LA APENDICITIS
AGUDA.
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Ante estos hallazgos se contacta con el paciente
para su valoracion de urgencias, confirmando a la exploracion
abdominal dolor en fosa iliaca derecha e hipogastrio con
defensa involuntaria y discreta irritacion peritoneal.

Analiticamente destacaba una glucemia 230 mg/dL
una leucocitosis de 8.310 cels/mL con neutrofilia del 83% y
una proteina C reactiva de 79,5 mg/L

Ante estos hallazgos se decidié intervencién
quirdrgica. Se contacté con el servicio de Anestesia, que
ante el sindrome MELAS del paciente y su comportamiento
imprevisible a determinados farmacos anestésicos, sugirié
realizacién por abordaje no laparoscépicos asi como anestesia
locorregional raquidea sin intubacion orotraqueal del paciente.
En quiréfano se constaté una apendicitis aguda evolucionada
con perforacion en su punta y se pudo completar la
apendicectomia con esta modalidad anestésica sin incidentes
intraoperatorios. Tras una estancia hospitalaria de 4 dias, el
paciente fue dado de alta con correcta tolerancia a través de
sonda alimentaria y sin complicaciones postquirirgicas. La
anatomia patoldgica diferida confirmé la apendicitis aguda.

Discusion

El sindrome MELAS (miopatia mitocondrial,
encefalopatia, acidosis lactica y episodios similares a
accidentes cerebrovasculares) es un trastorno mitocondrial
poco comun. Sus caracteristicas clinicas no son homogéneas
en las primeras etapas de la enfermedad, si bien en la
enfermedad avanzada suelen tener manifestaciones clinicas
mas uniformes’, por lo que en muchas ocasiones se produce
un diagnéstico tardio de este sindrome. Ademas de sus
caracteristicas especificas, otras alteraciones multisistémicas
que se pueden encontrar en pacientes con MELAS son
mioclonias, intolerancia al ejercicio, atrofia dptica, sordera,
baja estatura, diabetes mellitus, alteraciéon de la conduccién
cardiaca o alteraciones gastrointestinales entre otros2 Si
bien es extremadamente infrecuente que el sindrome MELAS
se presenten inicialmente con sintomas gastrointestinales?,
dentro de estas, las manifestaciones mas frecuentes que
pueden presentar son vomitos recurrentes, anorexia, colitis,
estrefiimiento severo, vélvulo coldénico*5, ileo paralitico o
disfagia. Este ultimo lo presentaba nuestro paciente, que
era portador de una PEG. En la literatura, hemos encontrado
escasa informacion acerca de actitudes quirdrgicas
gastroenteroldgicas®® en pacientes con sindrome de MELAS, y
ninguin caso descrito de la realizacién de una apendicectomia.

Centrandonos en las particularidades que presentaba
nuestro caso y que consideramos importante destacar,
comenzariamos por la clinica insidiosa y larvada, motivada
fundamentalmente por la alteracién del dolor que presentaba
previamente el paciente. Esta condicién implica el diagndstico
de los procesos infecciosos en un estadio mas evolucionado, y
no en su inicio, con la morbilidad que puede afadirse por ello.
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Otro de los aspectos a considerar, es que el sindrome
MELAS tiene mayor sensibilidad a la hipertermia maligna,
hipotermia, y resistencia a los relajantes musculares o sus
efectos prolongados®. Estas situaciones deben valorarse en el
caso de la anestesia del paciente. En nuestro caso, fue posible
una anestesia locorregional con sedacion intravenosa, sin
embargo en ocasiones puede requerir una anestesia general,
que necesitard una monitorizaciéon exhaustiva y un control
estrecho de los relajantes musculares. Se han descrito efectos
prolongados de rocuronio” y resistencia a cisatracurio® en
pacientes con MELAS. Ademas pueden presentar alteracion
renal® que dificulte la excrecion farmacoldgica, aumentando la
vida media de estos farmacos y sus efectos. También durante
la intervencién, se debe tener precaucion con la hipotermia
del paciente porque puede inhibir ain mas las funciones
mitocondriales™, para ello, debe prevenirse mediante el
uso de una manta de aire caliente, y se debe monitorizar
continuamente la temperatura corporal.

En los pacientes con MELAS son prevalentes las
alteraciones en el sistema cardiovascular, fundamentalmente
a nivel del miocardiocito pudiendo presentar sindrome de
Wolf Parkinson White, hipertension refractaria o alteraciones
en la conduccion? por lo que es imperativo realizar un
electrocardiograma antes de la intervencion, asi como su
monitorizaciéon continua. Ademads requiere un control de la
tension arterial durante la intervenciéon e inmediatamente
después, por el riesgo de crisis hipertensivas que pueden
presentar.

Por dltimo cabe destacar que la diabetes es la
enfermedad mas prevalente en los pacientes con MELAS"28,
Cuando el paciente requiere ayuno para la cirugia, las células no
pueden obtener suficiente energia para un metabolismo rapido,
por lo que la acumulacién de acido lactico empeora la situacion
deacidosis metabdlica, alterando lafuncionalidad mitocondrial.
Por lo tanto, preoperatoriamente y postoperatoriamente,
la glucemia debe controlarse cuidadosamente, evitando
hipoglucemias durante la cirugia. Ademas, estos pacientes al
requerir fluidoterapia, debe considerarse el riesgo de acidosis
lactica y acidosis metabdlica, si se administra un suero que
contenga acido lactico, como el de Ringer lactato, ya que
empeorard la acidosis lactica, que también causara acidosis
metabdlica®. Es recomendable por tanto el uso de soluciones
salinas fisioldgicas.

Se podria concluir que si bien la afectacion
gastrointestinal es poco comun en el sindrome MELAS, y la
situaciéon de apendicitis aguda es ocasional, cursando con
un prondstico generalmente favorable, se debe considerar la
posibilidad de complicaciones especialmente en pacientes con
sepsis y alteraciones metabdlicas previas ya que el sindrome
MELAS se asocia a una alta morbimortalidad.
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