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Badanie wycinka migsniowego w mikroskopie $wietlnym i elektronowym

Nr: 6/2010

Imie i nazwisko :

Wiek: 19

Rozpoznanie:

Data pobrania wycinka:29 111 201 Or.

Miesien: quadriceps sin.

Barwienie: H-E, trichrom Gomoriego, DHB, DHM, DPNH, ATP-azy

W pobranym wycinku wiokna miesniowe o prawidtowej $rednicy i strukturze tworzg peczki
oddzielone $ladowag iloscig tkanki tgcznej.Podziat widkien miesniowych na typy metaboliczne
zachowany prawidtowo z prawidtowg aktywnoscig widkien 1 i 2 typu.

Whioski obraz pobranego wycinka miesci si¢ w granicach normy.

Analiza ultrastrukturalna pobranego skrawka nie wykazata odchyleri w budowie struktury
komorki i jej jader na uwage zastuguje obecnos¢ niewielkiej ilosci kropli thuszczu wywodzacy
sie z mitochondrialnego interioru co moze sugerowac defekt w aktywnosci enzymu
palmitynotransferazy kamityny.Wskazana ocena poziomu CPT.

Analiza biochemiczna palmitylotransferazy karnityny w miesniu wykazata jej deficyt.
4,38 nM/mgB/min Norma /6,5 - 18 nM/mgB/min/



Przypadek 6/10 (7/10 ME)
Rozpoznanie: podejrzenie miopatii

Fig. 1,2,3,4. Brak istotnych zmian w obrebie wiokien mie$niowych, prawidtowy uktad miofibryli. W

obrebie niektorych mitochondriéw obserwuje sie ubytek grzebieni mitochondrialnych.

Fig. 5. Widoczne krople thuszczu.

Summary

A 19-year-old patient with suspected myopathy was examined. A biopsy of quadriceps sinister was

performed.

No significant ultrastructural changes in muscle fibers were observed. Some mitochondria were
characterized by loss of mitochondrial cristae (Fig. 1,2,3,4). Electronmicroscopy analysis revealed

also the presence of fat droplets within the muscle fibers (Fig. 5).

A defect of mitochondrial enzymes was suspected. Biochemical examination of carnitine
palmitoyltransferase was performed and it showed enzyme deficiency. The result of carnitine

palmitoyltransferase level was 4,38 nM/mgB/min. (normal range 6,5-18 nM/mgB/min.).
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