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Badanie wycinka miesniowego w mikroskopie Swietlnym i elektronowym

Nr: 46/14

Imie i nazwisko

Wiek: 34

Rozpoznanie: Podejrzenie miopatii metabolicznej

Data pobrania wycinka: 17 XI 2014r.

Miesien: biceps sin.

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

W pobranym wycinku miesniowym widkna miesniowe o prawidtowej Srednicy i strukturze
tworzg zwarte peczki oddzielone $ladowa iloScig tkanki tacznej .Podziat widkien na typy
metaboliczne zachowany prawidtowo z dobrze zachowang aktywnoscig dehydrogenaz i
ATP-az.

Whioski obraz histopatologiczny pobranego wycinka nie odbiega od normy.

Analiza ultrastrukturalna pobranego wycinka wykazata zmiany w strukturze mitochondriow ,
ubytek grzebieni mitochondrialnych ,opustoszenia mitochondrialnego interioru i krople
ttuszczu z wyrazng przewaga zmian we wtoknach typu 1.

Whioski: zmiany sugeruja defekt metaboliczny i ‘wymagajg oceny palmitylotransferazy
kamityny.

Analiza biochemiczna palmitylotransferazy kamityny w miesniu wykazata 1,45nM/mgB/min/
Norma /6,5 - 18 nM/mgB/min]

Prof.dr hab.med. A. Fidzianska - Dolot
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Przypadek: Nr 46/14
Rozpoznanie: Podejrzenie glikogenozy typu Pompego

Fig. 1,2. Widkna mig¢sniowe o prawidlowej strukturze, oddzielone niewielka iloscia tkanki faczne;.
Widoczne zmiany w strukturze mitochondriow, mitochondria o jasnej macierzy, pozbawione
grzebieni mitochondrialnych.

Summary

An 34-year-old patient with suspected Pompe type glycogenosis was examined. A biopsy of biceps
sinister was performed.

Electronmicroscopy analysis revealed normal structure of muscle fibers separated by connective
tissue and altered structure and shape of mitochondria characterized by light mitochondrial matrix
and devoid of mitochondrial cristae (Fig. 1,2).

A defect of mitochondrial enzymes was suspected. Biochemical examination of carnitine
palmitoyltransferase was performed and the result was 1,45 nM/mgB/min. (Norm 6,5-18 08
nM/mgB/min.).
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