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La Asociacion de Enfermos de Patologia Mitocondrial AEPMI es una entidad
sin animo de lucro que se fundé el 10 de agosto del afio 2.000. El 19 de

enero del 2.001 se inscribi6 en el Registro Nacional de Asociaciones.

AEPMI esta inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones con el niumero
554194, y en el Registro de Entidades, Servicios y Centro de Servicios
sociales con el numero A.S.E/4024. Tiene el reconocimiento de utilidad

publica por el Ministerio del Interior desde el 13 de diciembre de 2016.

En AEPMI trabajamos por las personas afectadas y sus familias, desde el
inicio hemos tenido como mision el trabajar por mejorar la calidad de
vida de las personas con enfermedades mitocondriales, o en proceso

diagnostico y siempre velar por el interés del colectivo.

El presente Estudio fue realizado por la Asociacion de Enfermos de

Patologias Mitocondriales en 2023.

1.0BJETIVOS

1. Tener una visién real de la situacién médica y psicosocial los
pacientes con enfermedad mitocondrial en Espafia.

2. Definir las necesidades reales de las familias.

2.METODOLOGIA

Se utilizd un Formulario online como herramienta de recopilacion de

informacion.

Las respuestas fueron andnimas, no se pidieron datos personales,
Unicamente se recogié el email del participante para evitar duplicidades en

las respuestas.
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El formulario estuvo abierto desde el 1 de marzo al 15 de abril de 2023.
Los requisitos de participacion fueron:

1. Residir en Espafia.
2. Ser afectado o familiar /cuidador.

3. Ser mayor de edad.

3.RESULTADOS

Se recibieron un total de 133 respuestas, después de una revisiony

eliminacion de respuestas duplicadas quedaron 122 respuestas validas.

IDDI

3.1 PERSONA QUE RELLENA LA ENCUESTA

v

-53 madres de afectados

-41 paciente mayor de 18 afios
-15 padre de menor afectado
-7 pareja de afectado/a

-4 hermana/o de afectado

-1 tia de afectado

-1 hijo de afectado

3.2 PERSONA CON LA ENFERMEDAD

Sexo de la persona con la enfermedad
-59 hombres
-63 mujeres

Asociacion de Enfermos de Patologias Mitocondriales (AEPMI)
Paseo de la Castellana 230 Madrid
info@aepmi.org



3.3 N.° DE PERSONAS POR FRANJAS DE EDAD

-5 de 0-2 afios

-9 de 3 -6 afios

-23 de 7 a 14 afos
-13 de 15 a 18 afios
-15de 19 a 25 afios
-5 de 26 a 32 afos
-15 de 33 a 39 afios
-12 de 40 a 46 afios
-12 de 47 a 53 afios
-7 de 54 a 62 afios

-6 de 63 a 70 anos
Menores / adultos

- 0 a 18 afnos= 50 personas

- 19 a 70 aflos= 72 personas

3.4 POBLACION ZONA RESIDENCIA

- 72 afectados en Grandes Areas Urbanas de 50.000 o mas habitantes.

- 22 afectados en Pequefias Areas Urbanas entre 20.000 y 50.000

habitantes.

- 13 afectados en algunas zonas rurales y pequefias areas urbanas entre

5.000y 20.000 habitantes.

- 9 afectados en Zonas Rurales entre 1.000 y 5.000 habitantes.
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- 6 afectados en zonas rurales, menos de 1.000 habitantes.

3.5 AFECTADOS POR COMUNIDADES AUTONOMAS

Andalucia 34
Canarias 3
Cantabria 1
Castilla La Mancha 9
Castillay Ledn 8
Catalufa 8
Comunidad de Madrid 25
Comunidad Valenciana 14
Galicia 5
Islas Baleares 3
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La Rioja 2

Pais Vasco 4
Principado de Asturias 3
Region de Murcia 3

3.6 ; TIENE DIAGNOSTICO CLINICO?

Si- 113 personas

No- 9 personas con sospecha de diagndstico.

¢, Tiene diagnéstico clinico?

6.éTiene Diagndstico... ~
s No

s Si

Las patologias mas frecuentes fueron:
Miopatia mitocondrial 31

Sindrome de Melas 10
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Sindrome de Leigh 10

Sindrome de Kearn Sayre 2
Encefalomiopatia mitocondrial 3
Encefalopatia mitocondrial 2
Sindrome de MNGIE 1
Neuropatia optica de Leber 1
Sindrome de Narp 1

Citopatia mitocondrial 1

3.7 ¢:TIENE DIAGNOSTICO GENETICO?

Un total de 81 personas tienen diagndstico genético de las 122 que rellenan

el formulario.

41 personas no tienen aun el diagndstico genético. En 16 casos dentro de

los que no han llegado al diagnostico contindan estudiandoles.

éTiene Diagndstico Genético?

=S| = No
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Tiempo en llegar al diagnéstico genético

1 afio 0 menos - 30 respuestas
Entre 2y 3 afos -15 respuestas
Entre 4y 6 - 16 respuestas

Mas de 7 afios - 20 respuestas

Tiempo transcurrido hasta llegar el diagndstico genético
desde el inicio de sintomas

35
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15

: I
0

1 afio 0 menos Entre 2y 3 afios Entre 4y 6 afios Mas de 7 afios

L

El 44% de las personas con diagnéstico genético

tardaron mas de 4 anos en obtenerlo.

El 25% de las personas con diagndstico genético tardé mas de 7

anos en obtenerlo.

Via por la que obtuvo el diagnéstico genético

66 personas lo obtuvieron por la Sanidad Publica.
15 personas por la via privada.
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Via por la que obtuvo el Diagnostico Genético

® Sanidad Publica = Sanidad Privada

3.8 PRUEBAS REALIZADAS POR CC.AA

CCAA Iﬂl N° de biopsias N° de bioquimicas N° de resonancias N° de geneticas N° de punciones lumbares N° de electromiogramas
Andalucia 21 19 10 18 6 1
Canaras 1 2 1

Cantabria

Castfilla La Mancha
Castilla y Ledn
Catalufia

Comunidad de Madrid
Comunidad Valenciana
Galicia

Islas Baleares

La Rioja

Pais Vasco

Principado de Asturias
Region de Murcia
Total general
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N© de biopsias N? de bioquimicas NO© de resonandas N9 de genéticas NO de punciones lumbares N de eledtromiogramas
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5.Comunidad Auténoma de residencia .V

3.9 SINTOMAS MAS FRECUENTES

{
y

10

Valores
mN® de biopsias
m N° de bioguimicas
N° de resonancias
m N de genéticas
uN° de punciones lumbares

uN° de electromiogramas

Se describen los sintomas mas frecuentes y el n° de personas que los padecen.

Muscular, debilidad, cansancio - 100
Neuroldgicas - 92

Gastrointestinal y hepatopatias - 52
Respiratorias - 44

Psiquicas - 36

Endocrinas - 34

Pérdida vision - 31

Miocardiopatias - 26

Pérdida audicion - 24

Nefropatias, afecciones rifién - 18
Alteraciones hematolégicas - 12
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3.10 ;ACUDE A ALGUN CSUR?

Centros, servicios o unidades de referencia

- Si 55%

-No 45%

¢Acude a algun CSUR?

= Si = No
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CSUR

W Hospital U. 12 de Octubre
W Hospital U. Virgen del Rocio
® Hospital U. y Politécnico La Fe
' Hospital de Sant Joan de Déu
m Hospital U. Vall D’Hebron
m Complexo Hospitalario U. de Santiago
MW Hospital U. Ramon y Cajal
M Hospital U. Cruces
W Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

W Hospital U. de Bellvitge

3.11 TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

Se describen los tratamientos farmacologicos mas frecuentes en los
pacientes y el nUmero de personas que los toman.

CoQ10- Ubiquinol - 63
L-Carnitina - 56
Vitamina C - 36

Vitamina B1-tiamina - 32
L-Arginina - 19

Vitamina B2-Riboflamina - 18
Vitamina E - 18
Antiepiléptico - 15
Biotina - 14

Creatina -9

Niacina (B3) - 6
Idebenona - 3

Acido Lipoico - 5

Acido félico - 5
Nucleésidos - 2
Dicloroacetato - 3
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Otros : antipsicotico (sinogan 1), probidticos , omegas, melatonina,
bicarbonato, magnesio

Tratamientos mas frecuentes
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¢Tiene cubiertos los gastos farmacolégicos por la

Seguridad Social?

Solo una parte - 54

Si- 51

No -13

(4 personas no tienen aun tratamiento)

mSi = No = Spolounaparte
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3.12 REHABILITACION

Se describe el tipo de terapia y el nimero de personas que la realiza.

Fisioterapia 74
Logopedia 41
Hidroterapia 26
Psicologia 24

Terapia Ocupacional 7
Equinoterapia 5
Musicoterapia 4
Pedagogia terapéutica 1

Otras 5
Terapias
45
40
35
30
25
20
15
10
> [] ] — _ ]
B \ Y . .
?P{b @Q"b S @9 _ c& 5 Q\fo Q{b K\db ‘\,g:
0Q .\52} (9\ ,30\ .‘_Qa( Q;@ ‘2}} d&
& ) B Q e s N
N . b ¥ o8 \(.: 4
‘2\\ O(.u N () %<
& N R
{b Q,QD
N . &
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¢Tiene cubiertos por la Seguridad Social los gastos de
terapias?

No - 85
Si-17
Solo una parte - 20
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éTiene cubiertos gastos de Terapias por la
Seguridad Social?

s No =Si =Solouna parte

3.13 GASTO MENSUAL EN TRATAMIENTOS
FARMACOLOGICOS Y TERAPIAS

-E1 60,2 % de las personas con gastos mensuales, gastan entre 100€
y400€/ mes.

-El 18,2% de las personas con gastos mensuales, gastan mas de 400€/ mes.

100€ 0 Menos------------- 17
Entre 100 y 200€--------- 19
Entre 200 y 300€--------- 24
Entre 300 y 400€--------- 16
Entre 400 y 500€------- 4
Mas de 500€------------ 13
Ninguno ----- 13

12 personas no especifican el gasto mensual
4 no toman ningun tratamiento o no hacen terapias
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Gastos mensuales en terapias/ gasto farmacoldégicos

= 100£ omenos = Entre 100y 200€ = Entre 200y 300£
= Entre 300y 400€ = Entre 400y 500€ = Mas de 500€

¢Cree que la enfermedad mitocondrial ha afectado

econdOmicamente a la familia?

Si-----99
No---10
Tal vez---13

éLa enfermedad ha afectado
econdmicamente a la familia?

=S = No =Talvez
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3.14 EL IMPACTO DE LA ENFERMEDAD EN LA FAMILIA

Aislamiento - 44% afirma que le afecta mucho o bastante

Pérdida de independencia - 55% afirma que le afecta mucho o bastante
Problemas econdmicos - 30% afirma que le afecta mucho o bastante
Depresion - 38% afirma que la depresion le afecta mucho o bastante.
Ansiedad - 41% afirma que la ansiedad le afecta mucho o bastante

Pérdida empleo o reduccién jornada - 53% afirma que le afecta mucho o

bastante
Incomprensién de la familia - 33% afirma que le afecta mucho o bastante

Problemas en la pareja - 31% afirma que les afecta mucho o bastante
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éiComo le afectan los siguientes aspectos?
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¢Cree que la enfermedad mitocondrial ha afectado a nivel social a la

familia?
Si---94
No ---15

Tal vez---13
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¢La enfermedad ha afectado socialmente a
la familia?

N

mSi = No = Talvez

3.15 ;QUE ESPERA DE AEPMI?

Se permitié marcar varias respuestas y las mas sefialadas fueron:

- Ofrecer Informacidn y Apoyo a las Familias. (83,61 %)

- Financiar la Investigacion cientifica. (71,31 %)

- Defensa de Derechos del colectivo-Incidencia Politica. (37,7 %)

- Promover mayor concienciacién y sensibilizacién de cara a la sociedad en

general. (30,3%)
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4. CONCLUSIONES

- Es primordial acelerar los procesos de diagnéstico.

- Se necesitan mas apoyos a las familias para hacer frente al impacto

psicosocial y econémico de la enfermedad.

- Andalucia y Madrid son las CC.AA con mas afectados. El 81% de los que
tienen diagndstico genético lo consiguieron por la Sanidad Publica. Casi la

mitad tardaron mas de 4 afios en llegar al diagndstico genético.

- Los sintomas mas frecuentes son a nivel muscular y neuroldgicos. Los

tratamientos mas frecuentes fueron coQ10 y carnitina.

- Mas de la mitad de las familias gastan una media de entre 100€ y 400€

al mes en tratamientos /terapias.

- EI 81% cree que la enfermedad mitocondrial ha afectado econé6micamente

a la familia y a nivel social lo creen un 77%.

-Un 53% notaron se vieron afectados por pérdida de empleo o

reduccién de jornada.
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