	CLÍNICA

	Endocrino: DM no insulinodependiente que puede progresar a insulinodependiente, hipotiroidismo no autoinmune, hiper o hipoparatiroidismo

	ORL: hipoacusia o sordera neurosensorial, vértigo periférico

	Cardiológico: MCH o MCD, trastornos de la conducción (bloqueos o arritmias)

	Renal: proteinuria más frecuentemente no nefrótica, raro síndrome nefrótico; tubulopatías en forma de síndrome de Toni-Debré-Fanconi o Bartter; nefritis tubulointersticial

	Ojos: distrofia macular pigmentada

	Musculoesquelético: miopatía proximal

	Neurológico: cefaleas

	PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

	Sangre:  -   Glucosa, hemoglobina glicada, test de sobrecarga oral de glucosa

· Filtrado glomerular

· CPK

· Ácido láctico (frecuentemente normal en esta enfermedad)

	Orina:    -   Proteinuria 24 h

· Aminoácidos, glucosuria, pH

· Sedimento de orina (ausencia de hematuria)

	Cardiológico:  ecocardiograma, electrocardiograma y Holter

	Audiometría: hipoacusia neurosensorial

	Fondo de ojo: maculopatía pigmentada

	Neuroimagen:  TAC cerebral (calcificaciones en ganglios basales)

	Biopsia:    -    Riñón: mitocondrias anormales en microscopio electrónico (podocitos, túbulos)
· Músculo: fibras musculares rojas rasgadas

	Estudio genético: ADNmt o ADNn en leucocitos de sangre periférica, tejido de biopsia o saliva.


