
Resultados del estudio “Conociendo la
situación de los pacientes con enfermedad

mitocondrial en España 2023.“

Asociación de Enfermos de Patologías Mitocondriales, diciembre 2023.



Objetivos
Tener una visión de la situación real de la situación médica y psicosocial
los pacientes con enfermedad mitocondrial en España.

1.

   2.  Definir las necesidades reales de las familias.



Del 1 de marzo al 15 de abril de 2023

133 respuestas, después de revisión
122 respuestas válidas

3 requisitos de participación:
-Residir en España.
-Ser afectado o familiar /cuidador.
-Ser mayor de edad.

Formulario online



RESULTADOS
ESTUDIO



Persona con la
enfermedad

6 3  M U J E R E S  Y  5 9  H O M B R E S



Persona que rellena la
encuesta

Madre de afectado/a Paciente adulto
Padre de afectado Pareja de afectado/a

Hermano/a de afectado/a Tía de afectado
Hijo de afectado

Madre de afectado/a
43.4%

Paciente adulto
33.6%

Padre de afectado
12.3%

Pareja de afectado/a
5.7%
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Edad de la persona con la
enfermedad

0 a 18 años= 50 personas

19 a 70 años= 72 personas



Población zona residencia

Grandes Áreas Urbanas Pequeñas Áreas Urbanas

Zonas Rurales

Pequeñas áreas urba…

-72 afectados en Grandes Áreas Urbanas
de 50.000 o más habitantes.

-22 afectados en Pequeñas Áreas Urbanas
entre 20.000 y 50.000 habitantes.

-13 afectados en algunas zonas rurales y
pequeñas áreas urbanas entre 5.000 y
20.000 habitantes.

-9 afectados en Zonas Rurales entre 1.000
y 5.000 habitantes.

-6 afectados en zonas rurales, menos de
1.000 habitantes.



Comunidades Autónomas
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¿Tiene diagnóstico
clínico?

Sí
92.6%

No
7.4%

0 5 10 15 20 25 30 35

Miopatía mitocondrial

MELAS

S.Leigh

Encefalopatía mitocondrial

S. Kearn Sayre

Neuropatía óptica de Leber

Síndrome de MNGIE



Sí
72.1%

No
27.9%

¿Tiene diagnóstico
genético?

Sanidad Pública
81.4%

Sanidad Privada
18.6%



1 año o menos
35.2%

Más de 7 años
27.3%

4-6 años
19.3%

2-3 años
18.2%

Tiempo en llegar al
diagnóstico genético



Pruebas realizadas
por CC.AA



Pruebas realizadas
por CC.AA



Síntomas



Tratamiento
farmacológico

coQ10- Ubiquinol L-Carnitina

Vitamina C

Vitamina B1-Ti…
L-Arginina

Vitamina B…

Vitamina E

Antiepilépt…

Biotina

Creatina

Niacina…

Ácido Li…

Ácido f…
Ideben…

Dicloro…
Nucle…



Tratamiento
farmacológico



¿Tiene cubiertos los gastos
farmacológicos por la

Seguridad Social?

Sólo una parte
45.8%

Sí
43.2%

No
11%



Rehabilitación

Fisioterapia Logopedia

No raaliza terapia

Hidroterapia

Psicología

Terapi…

Equin…

Otras
Musi…



¿Tiene cubiertos por la
Seguridad Social los gastos de

terapias?

No
69.7%

Solo una parte
16.4%

Sí
13.9%



Gasto mensual en tratamientos
farmacológicos y terapias
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55% gastan entre 100€ y400€/ mes



Sí
81.1%

Tal vez
10.7%

No
8.2%

¿Cree que la enfermedad
mitocondrial ha afectado

económicamente a la familia?



¿Cree que la enfermedad
mitocondrial ha afectado a nivel

social a la familia?

Sí
77%

No
12.3%

Tal vez
10.7%



El impacto de la enfermedad en la familia
Nada Poco Algo Mucho Bastante

Aisl
amiento

Pérd
ida de In

dependencia

Pro
blemas e

co
nómico

s

Depre
sió

n

Ansie
dad

Inco
mpre

nsió
n fa

milia

Pérd
ida empleo /re

ducci
ón Jo

rn
ada

Pro
blemas e

n la
 pare

ja

Perd
ida co

nfia
nza

 en sis
t. s

anita
rio

Dific
ulta

d en la
 gesti

ón del g
ra

do de disc
apacid

ad

Difíc
il a

cce
so

 para
 Asis

tencia
 Domici

lia
ria

Acce
sib

ilid
ad y Barre

ra
s a

rq
uite

ctó
nica

s

Mala pra
xis m

édica
0

10

20

30

40

50



Aislamiento
4 4 %  a f i r m a  q u e  l e  a f e c t a  m u c h o  o

b a s t a n t e

Pérdida de
independencia

5 5 %  a f i r m a  q u e  l e  a f e c t a  m u c h o  o
b a s t a n t e

Problemas económicos
3 0 %  a f i r m a  q u e  l e  a f e c t a  m u c h o  o

b a s t a n t e



Depresión

Algo
25.4%

Mucho
23%

Poco
22.1%

Nada
14.8%

Bastante
14.8%

38% afirma que la depresión le afecta mucho o bastante.



Algo
32%

Mucho
26.2%

Poco
17.2%

Bastante
14.8%

Nada
9.8%

Ansiedad

41% afirma que la ansiedad
le afecta mucho o bastante 



Incomprensión de la
familia

3 3 %  a f i r m a  q u e  l e  a f e c t a  m u c h o
o  b a s t a n t e

Pérdida empleo o
reducción jornada

5 3 %  a f i r m a  q u e  l e  a f e c t a
m u c h o  o  b a s t a n t e



Problemas en la
pareja

Nada
23.8%

Poco
23%

Algo
22.1%

Mucho
15.6%

Bastante
15.6%



Pérdida de confianza en el
Sistema Sanitario

4 5 %  n a d a  o  p o c o
2 5 %  a l g o
3 0 %  m u c h o  o  b a s t a n t e

Dificultad en la gestión del grado
de discapacidad

4 3 %  n a d a  o  p o c o
2 3 % a l g o
3 4 %  m u c h o  o  b a s t a n t e



Difícil acceso para
Asistencia

Domiciliaria
Nada Poco Algo Mucho Bastante
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Accesibilidad y Barreras
arquitectónicas
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Mala práxis
médica

Nada
36.9%

Poco
27%

Algo
18%

Bastante
10.7%

Mucho
7.4%



¿Acude a algún CSUR?
 C E N T R O S ,  S E R V I C I O S  O  U N I D A D E S  D E  R E F E R E N C I A

Sí
55%

No
45%



Vía por la que obtiene información
acerca de su enfermedad,

tratamientos, investigaciones....

0 5 10 15 20 25

AEPMI únicamente

AEPMI, especialistas médicos e internet

Médico, AEPMI, internet

AEPMI e internet

Médico únicamente

Especialista médico, AEPMI, Busco en internet, Otras asociaciones o instituciones científicas

Internet

AEPMI, Busco en internet, Otras asociaciones o instituciones científicas

Busco en internet, Otras asociaciones o instituciones científicas

Especialista médico, Busco en internet

Especialista médico, Busco en internet, Otras asociaciones o instituciones científicas

Otras asociaciones o instituciones científicas

AEPMI, Otras asociaciones o instituciones científicas

Especialista médico, AEPMI, Otras asociaciones o instituciones científicas

Especialista médico, Otras asociaciones o instituciones científicas



¿Qué espera de AEPMI? 

Ofrecer Información y Apoyo a las Familias.

Financiar la Investigación científica.

Defensa de Derechos del colectivo-Incidencia Política.

Promover mayor concienciación y sensibilización de cara a
la sociedad en general.

Formación para profesionales médicos, estudiantes
medicina, fisioterapeutas.



Información Orientación Familias

Financiar la Investigación

Incidencia Política

Sensibilización

Formación Profesionales Encuentros

29,7%

25,3%

13,4%

10,7%

8,7% 3,7%

Otras cuestiones ( ayudas económicas, formación a familias, relaciones internacionales) 8,8%



Conclusiones
Andalucía y Madrid son las CC.AA con más afectados. El 81% de los que tienen diagnóstico genético lo
consiguieron por la Sanidad Pública. Casi la mitad tardaron  más de 4 años en llegar al diagnóstico
genético.

Los síntomas más frecuentes son a nivel muscular y neurológicos. Los tratamientos más frecuentes
fueron coQ10 y carnitina.

Más de la mitad de las familias gastan una media de entre 100€ y 400€ al mes en tratamientos
/terapias. El 81% cree que la enfermedad mitocondrial ha afectado económicamente a la familia y a
nivel social lo creen un 77%. Un 53% notaron se vieron afectados por pérdida de empleo o reducción de
jornada.

Es primordial acelerar los procesos de diagnóstico.
Se necesitan más apoyos a las familias para hacer frente al

impacto psicosocial y económico de la enfermedad.
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