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Deficiencia de timidina cinasa 2 (TK2d): ‘f/
Una enfermedad genética mitocondrial poco frecuente,
- potencialmente mortal, caracterizada por
- A una debilidad muscular (miopatia) progresiva y grave,
' que puede afectar a la capacidad para caminar,
comer y respirar de forma autonoma.?3
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. EK (Lé 00!(8(81‘)@!( Las enfermedades mitocondriales son un grupo de afecciones T/CZ({ W@ La deficiencia de timidina cinasa 2 (TK2d) es una miopatia
é ‘i genéticas poco frecuentes, potencialmente mortales, ) mitocondrial primaria poco frecuente: se presenta

que afectan a las partes de nuestro cuerpo que necesitan 6 predominantemente como debilidad muscular progresiva y grave
&18 enéwmedadw mas energia: los musculos, el corazén y el cerebro.*® en wmedao( (miopatia) y bajo tono muscular (hipotonia).'?3

MItOOOI(dl"lQ[&@.? Si 3 0 mas sistemas orgdnicos no funcionan correctamente se considera un MItOOO'(dl"laZ FOGO En particular, la TK2d estd causada por un error (mutacidn) en el gen nuclear
rasgo caracteristico de la existencia de una enfermedad mitocondrial.# TK2 (timidina quinasa 2) y se hereda de forma autosémica recesiva, lo que
6’*60‘1@'(@ significa que ambos progenitores deben transmitir el gen TK2 mutado.'*

Sin embargo, no todos los niflos cuyos padres son portadores del gen TK2
mutado desarrollaran la TK2d; cada nifio tiene un 25 % de probabilidades de
padecer TK2d.°

Se calcula que

personas padecen alguna forma
de enfermedad mitocondrial.®

TK2 NORMAL TK2 MUTADA

BLOQUES DE FORMACION

Las mitocondrias se encuentran en casi todas las células del
DEL ADN

’
l Cuaee@ SoK é’C(&" cuerpo. Generan la energia necesaria para el funcionamiento | N\ (NUCLEGSIDOS)

¢AuSas d@ &18 correcto de los 6rganos.*

Las mitocondrias pueden funcional mal cuando los genes que
@Ké‘@f‘iﬂ@d&d@@ se encuentran en la mitocondria o en el nucleo celular, sufren
cambios dafinos.”®

mitocondriales?

Estos cambios en los genes se denominan mutaciones o variantes,
y pueden heredarse o producirse espontdneamente (adquirirse)

durante la vida de una persona.”® A\¥ / : ,
\ \ / MITOCONDRIA

La discapacidad nos hace experimentar
situaciones que de otro modo no
viviriamos, con personas que nunca
conoceriamos y con capacidades que nunca
descubririamos.

— Pad'oeg FUNCIONAMIENTO DEBILIDAD
MUSCULAR NORMAL MUSCULAR

de niflos en edad escolar con TK2d

Las mutaciones del gen TK2 reducen la cantidad y la calidad del
ADN mitocondrial (ADNmt) en las células,’®° lo que provoca una

Las organizaciones de apoyo al paciente e i E%E produccidn insuficiente de energia y un funcionamiento inadecuado

y las paginas de la comunidad pueden a[) / de los musculos y los érganos.*
proporcionar informacion valiosa, recursos utiles y saper mas ] TK2d.com

apoyo a los afectados por la TK2d.
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Empeoramiento progresivo 5 SISTEMA NERVIOSO

de los sintomas Fatiga
diferentes formas  o,08

e Retrasos en el desarrollo/
o«
Parpados caidos (ptosis)

incumplimiento de hitos
clave del desarrollo
g, aé@@tafﬁ Q Movimientos oculares alterados
(oftalmoparesia)

(pacientes mas jovenes)

MUSCULOS
Debilidad muscular
Bajo tono muscular
Dificultad para caminar
vy hablar

1,2,3 PULMO ) Debilidad facial
Dificultad para respirar
SISTEMA

GASTROINTESTINAL
Dificultad para masticar
y tragar

distintas partes

d&g O(L@I"'PO,

Log sixtomas paed@n variar de ana persona. a otra Y pm@entaw@e a
cualguior edad, desde la infjancia hasta fa edod adubta. tardia,’

Los pacientes con TK2d suelen experimentar una debilidad muscular proximal progresiva, que es la
causa principal de la mayoria de los sintomas, incluida la pérdida de habilidades motoras y dificultades
respiratorias.?’®" Con el tiempo, los pacientes pueden perder |la capacidad de caminar, comer y respirar

de forma auténoma.'?3

Los sintomas pueden progresar de forma lenta o rapida,
dependiendo de cada persona y de la edad a la que se manifiesten.

Apariciéon mas tardia: a menudo es
menos grave y progresa mas lentamente

Aparicién temprana: a menudo es
mas grave y progresa mas rapido

Nifios pequefios Adolescentes Adultos

Temo que estas cosas acaben por hacerme
perder mi conexién con el mundo.
Ya no puedo hablar. ¢Y si llega un punto
en que no puedo comunicarme a través
de mi portatil? Aunque estos sintomas pueden parecer
abrumadores, pueden controlarse con el
aApoyo de un equipo médico especializado,

estrategias practicas y diversos recursos.

~Persona adulta
con TK2d

El diagndstico de la TIC2d puede sor eompé’ioao(o debido o los sixtomas variables

que odinciden con enfermedades sinilares, como la distrofiia museular, fa
enfermedad de Pompe o la atrofiia muscular espinal (AM E ), entre otrag, ">

Empecé a tener sintomas en la pubertad.
Primero fui a un hepatélogo, que me
derivé a un neurdlogo, que a su vez me
envioé a un genetista. Me hicieron una
biopsia muscular y detectaron fibras rojas
rasgadas. Me hicieron un andlisis de sangre
y descubrieron el gen TK2d.

Tardé unos 3 afnos en recibir el diagndstico.

L Q W

Debilidad en las Problemas para Dificultad para
extremidades tragar respirar

Los signos anteriores podrian ser un indicio de
TK2d. Se recomienda solicitar asesoramiento a
un profesional médico acerca de las pruebas para - P&F@OKQ adugta JOU-@I(

confirmar un presunto diagnodstico de TK2d.'”? con TK2d

Z— l) 1 g Solo determinadas pruebas genéticas pueden confirmar definitivamente
08 pruebas genelicds 80N un diagnostico de TK2d.?

En caso de sospecha de la presencia de TK2d, existen diferentes
opciones de pruebas genéticas, como la secuenciacién del genoma

c . 9 completo, la secuenciacién del exoma completo, pruebas de un solo gen
dl&?/l(()@twa"‘ ga TKZ({ y paneles multigénicos que incluyen el gen TK2.°

lo. via mas directa para

A menudo se solicitan otras pruebas para los pacientes que presentan
sintomas de TK2d:°"

Analisis de sangre
Biopsia muscular
Resonancia magnética cerebral (RM)

Electromiografia (EMG)

Un diagndstico temprano y preciso de TK2d es importante para informar sobre el
mejor tratamiento de apoyo y la posible participacion en ensayos clinicos."?3

La comunidad de personas con TK2d es
pequeia pero muy activa, por lo que forman redes
sdlidas y de apoyo a través de estrechas conexiones con
personas diagnosticadas en todo el mundo.
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Actualimente, of tratamionto de fa TI02d se

centra en log caidados de @opor«te,é

El equipo trabajara conjuntamente para controlar los sintomas y optimizar
la calidad de vida de las personas que conviven con la TK2d. 121314

Neumodlogos
terapeutas respiratorios

Ayudan con las dificultades Pediatras o médicos de

Q 4
respiratorias. atencidn primaria
B 9 Proporcionan revisiones
EjgﬁJg:nog?than la debilidad . pericdicas de salud y
del mLJscyqu cardiaco. - \< ! b!e“esmﬂ o
diagnosticar y tratar

) . una amplia gama de
Gastroenterélogos y afecciones de salud
nutricionistas general.
Gestionan las
dificultades de
alimentacion, brindan
orientacion dietética

y atienden necesidades
alimentarias especiales.

Genetistas clinicos
Aportan mas
informacioén sobre la

causa de los problemas
de salud.
1

/ Neurdélogos
Ayudan en casos de Ayudan con los

debilidad muscular, problemas relacionados

anomalias dseas o ! \g—) con el movimiento.

Especialistas

ortopédicos
/

/

problemas articulares.

g

Fisioterapeutas

Se enfocan en

ajustar y adaptar el
movimiento, la fuerza y
la coordinacion.

Logoterapeutas
Ayudan con las
dificultades para
hablar y a fortalecer
los musculos faciales
necesarios para

. - masticar.
Terapeutas ocupacionales Especialistas

Se centran en mejorar la metabdlicos
capacidad para realizar Monitorean y gestionan
actividades de la vida cotidiana. los niveles de energia.

Para obtener mas informacion sobre los ensayos clinicos en
curso para la enfermedad mitocondrial, visite:

—

Pagina web de ensayos
clinicos de la UMDF

gaber mas

ClinicalTrials.gov

Afrontar la TK2d
no es un sprint;
es mas bien un

maratén. Asi que
hay que ir de a
poco. Se suele

decir que la
practica hace al
maestro. Con la

TK2d, la practica

nos permite
avanzar.

~Padres

de un bebé con TK2d
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Para ayudar a controlar los sintomas de la TK2d y tratar la debilidad muscular, un equipo médico puede
recomendar equipos y dispositivos médicos:>"

Utensilios adaptados para comer y otras ayudas
para la alimentacién

Ortesis de espalda

Dispositivos de asistencia para la respiraciéon, como
ventiladores pasivos, presion positiva continua en las vias
respiratorias (CPAP) y maquinas de presion positiva de
dos niveles en las vias respiratorias (BiPAP).

Dispositivos de comunicacion (por ejemplo,
conversion de texto a voz, audifonos)

Sondas de alimentacidn, incluidas las sondas de
gastrostomia, las sondas de gastroyeyunostomia
y las sondas nasogastricas

Inmovilizadores para las piernas

Ortesis supramaleolares (SMO), ortesis de tobillo-pie
(AFO) y otras soluciones ortésicas

Herramientas de soporte vital

Sillas de ruedas/andadores

Algo tan sencillo como ponerse una camisa, poder llegar al apagador
de luz o darse la vuelta en la cama por la noche para tener comodidad
en lugar de depender de otra persona. Anhelo volver a sentir que soy

capaz de hacer cosas.

con TK2d




juegan un

papel fundamental a la hora de apoyar y establecer contactos entre
personas con experiencias similares, asi como en proporcionar
informacion y recursos educativos.®

United Mitochondrial Disease Foundation (UMDF)
La Fundacion Unida de Enfermedades
Mitocondriales (UMDF) ofrece a las personas
recursos utiles, informacién y un gran apoyo.

Jeremiah Gracen TK2d Foundation

La Fundacion Jeremiah Gracen TK2d se compromete
a dar esperanza a las personas afectadas por la TK2d
mediante la educacion, la sensibilizacién y actuando
como enlace para los servicios de apoyo.

MitoAction

MitoAction se esfuerza por tener un impacto
medible en las vidas de las personas afectadas por
enfermedades mitocondriales a través del apoyo,
la educacion y la defensa de los pacientes.

Asociacién para la Distrofia Muscular (MDA)

La MDA proporciona acceso a apoyo y programas
gue mejoran la vida de las personas que conviven

con enfermedades neuromusculares a través de

mas de 150 centros multidisciplinares de atencion

de la MDA, programas educativos comunitarios,
campamentos y actividades recreativas, apoyo a la
terapia génica, oportunidades de apoyo y mucho mas.

Sociedad de Medicina Mitocondrial (MMS)

La MMS es un grupo internacional de médicos,
investigadores y profesionales clinicos que trabajan
para avanzar en la educacion, la investigacion y la
colaboracion global en medicina mitocondrial clinica.
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