ENFERMEDAD MITOCONDRIAL: TK2d

Entender

TKd

DEFICIT DE TIMIDINA QUINASA

El déficit de timidina quinasa 2 (TK2d) es una
enfermedad genética debilitante y potencialmente
mortal que causa debilidad muscular progresiva

y grave.*234 Muchos pacientes pierden la
capacidad de caminar, comer y respirar de forma
independiente.’234

éCual es la causa del déficit de TK2? éCuantas personas
TK2d esta causado por una mutacion genética en el tienen TK2d?

gen TK2."* Esta mutacion provoca una disminucién de 1 de cada 5000 personas
la produccién de ADN mitocondrial.’® Las mitocondrias padece alguna forma de
generan la mayor parte de la energia que alimenta nuestras enfermedad mitocondrial
células. Los errores en el ADN mitocondrial pueden provocar  genética.” La prevalencia
una insuficiencia de energia y, como consecuencia, los de TK2d sigue siendo

musculos y érganos no pueden funcionar correctamente.+56 objeto de investigacion.

EMPEORAMIENTO PROGRESIVO DE LOS SINTOMAS

TK2d puede manifestarse de diferentes
maneras y afectar a distintas partes del
cuerpo’z?
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AFECTA A PERSONAS DE TODAS LAS EDADES: La velocidad de

la progresion de la enfermedad es variable 2
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EL MANEJO DE TK2D HOY: Actualmente no existen terapias aprobadas por las
autoridades sanitarias?

Los pacientes necesitan
servicios médicos y El objetivo es

terapias’?s lograr la mejor
* Asistencia respiratoria calidad de vida

e Tubos de alimentacion posible v

e Sillas de ruedas
e Fisioterapia respiratoria
e Fisioterapia

Los pacientes confian
en los cuidados
médicos de apoyo
proporcionados

por un equipo
multidisciplinar’

e Neurdlogos

e Neumodlogos

e Especialistas metabdlicos
e Gastroenterologos

* Fisioterapeutas

e [ ogopedas

e Genetistas clinicos

¢ Asesores genéticos

Los pacientes pueden tomar
nutracéuticos («coctel
mitocondrial») para

controlar los sintomas
de la enfermedacd?
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Las pruebas genéticas son necesarias

para confirmar el diagndstico de TK2d
Un diagndstico precoz y preciso ayuda a identificar antes
a los pacientes y a que reciban atencién médica de apoyo
y participen mas rapidamente en ensayos clinicos.’23

Dado que TK2d puede presentarse con el mismo fenotipo que otras
enfermedades (por ejfemplo, distrofia muscular, Pompe, atrofia muscular
espinal, sindrome de deplecién del ADN mitocondrial y otras), es necesario
realizar pruebas genéticas para confirmar el diagndstico.’

Nuestro compromiso

En UCB, estamos orgullosos de colaborar con médicos y
asociaciones de pacientes como parte de nuestro trabajo.

Juntos podemos llevar esperanza y apoyo a los pacientes
y familias afectadas por una enfermedad rara.
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