	Mutación
	Gen
	Afectación renal
	Afectación extrarrenal
	Referencia bibliográfica

	Mutaciones puntuales



	3243A>G
	tRNALeu
	GESF
	MELAS, MIDD
	2-13, 25, 29

	
	
	NTI
	MELAS, MIDD
	12, 26

	586A>G
	tRNAPhe
	NTI
	MELAS
	31

	608G>A
	tRNAPhe
	NTI
	MELAS
	32

	3242A>G
	tRNALeu
	ATR tipo 4
	Miocardiopatía, hipotonía, acidosis láctica
	33, 15

	4269G>A
	tRNAIle
	GESF
	Encefalomiopatía, miocardiopatía, sordera, epilepsia
	34

	5656G>A
	-----
	NTI
	Trastornos conducción cardíaca, retinopatía pigmentada, trastornos psiquiátricos
	16

	5728G>A
	tRNAAsn
	GESF
	Retraso mental y de crecimiento, ataxia, miopatía
	17

	5843G>A
	tRNATyr
	GESF
	
	35

	12425delA
	ND5
	Enfermedad glomeruloquística renal
	Acidosis láctica, miopatía, retinopatía pigmentada
	22

	8344G>A
	tRNALys
	Aminoaciduria
	MERRF
	18

	13513A>G
	ND5
	GESF
	MELAS/CPEO
	36

	

	Tamaño deleción
	Localización
	Afectación renal
	Afectación extrarrenal
	Referencia bibliográfica

	Deleciones



	2608-pb
	10598-13206
	NTI
	-----
	37

	2800-pb
	10000-12800
	Tubulopatía proximal
	Anemia megaloblástica
	38

	3500-pb
	Región gen ND5
	Tubulopatía proximal
	Pearson
	19

	4900-pb
	-----
	GESF
	Ptosis, oftalmoplejia, retraso en desarrollo
	39

	4977-pb
	8469-13447
	Tubulopatía proximal
	Pearson, DM
	19

	4977-pb
	8469-13447
	GESF, NIgA
	Hipoacusia
	11

	5700-pb
	8400-14100
	Tubulopatía proximal
	Anemia hipoplásica, DM
	40

	6000-pb
	6000-12000
	Tubulopatía proximal
	MELAS
	41

	7315-pb
	7325-14639
	Tubulopatía proximal
	Convulsiones, acidosis láctica
	42

	7400-pb
	8648-16702
	Tubulopatía proximal
	Distrofia corneal
	20

	7500-pb
	6100-13600
	GESF y ATR
	KSS
	30

	8000-pb
	7485-15519
	Tubulopatía distal
	Endocrinopatías, encefalomiopatías
	43

	8661-pb
	6800-15600
	Bartter-like
	KSS
	28


