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Cytopathie mitochondriale 

•  Symptomatologie secondaire à un 
déficit de la chaine respiratoire 

       -> carence énergétique 
•  Tableau clinique variable selon les 

organes atteints et l’importance du 
déficit 

       -> des tableaux très variés 
•  Incidence: 1/5000 à 1/7000 naissances 
 
 





Difficultés du diagnostic 
Une	  suspicion	  clinique	  
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Mode de transmission 
•  Tout peut se voir... 
•  Transmission maternelle: 

– Homoplasmie/Hétéroplasmie 







Mode de transmission 
•  Tout peut se voir... 

•  Transmission maternelle: 
–  Homoplasmie/Hétéroplasmie 

•  Transmission mendélienne: 
–  Dominante/Récessive 

•  Cas sporadiques 



Tableau syndromique 
d’emblée évocateur 





Mais cela devient rapidement 
complexe, très complexe... 









Et si je demandais 
une IRM... 
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L’apport	  	  
de	  la	  

spectroscopie:	  
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J’y crois...un peu 
 



+ OCT 



J’y 
crois...beaucoup 

 



+ urines 
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Equipe pluridisciplinaire: 
biochimistes, biologistes 
moléculaires, généticiens, 
pédiatres, radiologues, 
neurologues, neuropathologistes, ... 




