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ANEXO 1 
En este anexo se muestran las imágenes obtenidas en el ensayo de consumo de 

oxígeno por las diferentes líneas celulares en estudio: fibroblastos humanos control, 

fibroblastos del paciente 2831 y fibroblastos de P. pygmaeus.  
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Figura 1: Medida de consumo de oxígeno en el aparato OROBOROS Oxygraph-2k. Se añaden las drogas oligomicina, 

FCCP y cianuro. A) Fb humano control. B) Fb 2831. C) Fb P. pygmaeus.  
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ANEXO 2 
Según los criterios del test de Mitchell (Figura 1), la mutación m.13094T>C obtuvo una 

puntuación de 25 (Figura 2).  

 

 

CRITERIOS PUNTUACIÓN 

Defecto Bioquímico 

Demostrado en tejido 

afectado 

0/8 

Demostrado en múltiples 

tejidos 

2/2 

Estudios funcionales Estudios en cíbridos 0/7 

Publicado en dos o más 

laboratorios independientes 

en pacientes enfermos. 

 5/5 

Heteroplasmia  5/5 

Segregación de la mutación 

con el fenotipo 

 3/3 

Conservación  10/10 

 

Tabla 1: Criterios de patogenicidad de mutaciones en el CI mitocondrial. 

Tabla 2: Puntuación según criterios de Mitchell para la mutación m.13094T>C en el paciente 2831. 


