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INTRODUG

As doencas mitocondriais sdo disturbios genéticos
que afetam o funcionamento das mitocondrias,
podendo comprometer a produgéo de energia celular.

Entre as formas mais prevalentes destacam-se a
sindrome MELAS, a neuropatia 6ptica hereditaria de
Leber (LHON) e a sindrome de Leigh.

As manifestacdes incluem atraso no desenvolvimento,
perda de audicdo e/ou visdo, fraqueza muscular,
problemas gastrointestinais, enxaqueca e convulsdes

(Figura 1).
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OBJETIVO:

Analisar o perfil clinico-epidemiolégico de individuos
com diagnéstico confirmado ou suspeito de doencas
mitocondriais, registrados no inquérito epidemiolégico
da Rede Nacional de Doencas Raras (RARAS).

METODOLOGIA:

Foram utilizados dados das etapas retrospectiva
(2018-2019) e prospectiva (2022 a fevereiro 2025) do
inquérito epidemiolégico da RARAS, coletados por
meio de um formuldrio padréo utilizando a plataforma
REDCap.

RESULTADOS E DISCUSSAO:

Do total de 18.416 registros, foram identificados 81
(0,4%) casos de doengas mitocondriais, sendo 44
(54,3%) do sexo masculino e 39 (48,1%) da cor branca
(Tabela 1).

No momento da entrevista, a média de idade foi de
20 anos (+ 16). A média de idade do inicio dos sintomas
foi de 6,8 anos (+ 7,8). Em relagao a origem, 30,8% dos
pacientes nasceram na regido sudeste, 25,9% no
nordeste e 18,5% na regido sul (Figura 2).

Do total de casos, 60% apresentavam diagndstico
confirmado de doenga mitocondrial, com tempo
médio de 6,3 (+ 7,8) anos entre o inicio dos sintomas e
o diagnodstico definitivo. Até o momento do diagnéstico,
os pacientes passaram, em média, por trés servicos de
saude e consultaram aproximadamente 3,8 médicos
diferentes.

A maioria dos diagnésticos foi etiolégico (78,8%),
sendo quase a totalidade molecular (86,4%). Dentre os
casos confirmados, neuropatia Optica hereditaria de
Leber foi o diagnéstico mais frequente (16%, Tabela 1).

Em relagcdo a recorréncia familiar, 33,3% dos
pacientes relataram histérico de doengas mitocondriais
na familia.

Tabela 1. Caracterizagdo da amostra (n = 81).

Regido de nascimento N (%)
Sudeste 25 (30,8%)
Nordeste 21(25,9%)
Sul 15 (18,5%)
Género N (%)
Masculino 44 (54,3%)
Feminino 37 (45,7%)
Diagnésticos mais frequentes N (%)
Neuropatia dptica hereditaria de Leber 8 (16%)
Sindrome MELAS 5 (10,2%)
Sindrome de deplegdo do DNA mitocondrial

S 4 (8%)
(forma encefalomiopatica)
Sindrome de Kearns-Sayre 3 (6%)
Miopatia mitocondrial com oftalmoplegia
externa progressiva e cronica com inicio na 3(6%)
idade adulta
Manifesta¢des mais frequentes N (%)
Convulsdes 12 (14,8%)
Ataxia 11 (13,5%)
Hipotonia 9(11,1%)

Figura 2. Municipio de nascimento dos participantes (n = 81)
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Além disso, houve registro de consanguinidade
parental em 16% dos casos.

Em 30% dos individuos houve relato de internacédo
hospitalar pregressa.

CONCLUSAO:

Este estudo destaca a importdncia de um
reconhecimento precoce dos sinais e sintomas
relacionados ao metabolismo energético.

A identificagdo de quadros compativeis deve
aventar a suspeita de doengas mitocondriais,
permitindo intervengdes precisas.

Ademais, ressalta-se a importancia do
aconselhamento genético e do acompanhamento
multidisciplinar  na  formulagdo de estratégias
terapéuticas, importantes na manutengdo da
independéncia e da autonomia desses individuos.
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