Zaktad Badawczo Leczniczy Chor6b Nerwowo - Mie$niowych
Instytut Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej PAN
ul.Pawinskiego 5, 02-106 Warszawa

Tell fax /4822/ 608 65 26

Badanie wycinka migsniowego w mikroskopie Swietlnym

Nr: 25/14

Imie i nazwisko :

Wiek: 39

Rozpoznanie: Podejrzenie miopatii

Data pobrania wycinka: 25 VI 14r.

Miesien: gquadriceps sin.

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

W pobranym wycinku widoczne jest ogromne gromadzenie tkanki thuszczowej i facznej
wsrdd ktorej widoczne sg mate peczki widkien prawidtowych i rozlegte peczki wiokien
zniktych cechujagcych sie gromadzeniem jader w obrebie zniklego widkna .Brak podziatu
widkien na typy metaboliczne w ocenie z uzyciem aktywnosci dehydrogenaz. Jednolita
aktywnos$é ATP-az.

Whnioski:obraz morfologiczny pobranego wycinka wskazuje na defekt neurogenny.
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Zaktad Badawczo Leczniczy Choréb Nerwowo - Migsniowych
Instytut Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej PAN
ul.Pawinskiego 5, 02-106 Warszawa

Tel/ fax 74822/ 608 65 26

Badanie wycinka mie$niowego w mikroskopie swietlnym

Nr: 25/14

Imie i nazwisko :

Wiek:39

Rozpoznanie: Podejrzenie miopatii
Data pobrania wycinka: 25 VI 2014r.
Miesien: quadriceps sin

Dwukrotnie wykonana biopsja wigze sie z wskazaniem przez pacjentke na dolegliwosci
zwigzane z konczynami dolnymi co mogto wskazywacé, ze defekt dotyczy unerwienia korczyn
dolnych .Sugestia pacjentki okazata sie stuszna.

Prof.dr hab. A. Fidzianiska - Dolot



Zaktad Badawczo Leczniczy Choréb Nerwowo - Mie$niowych
Instytut Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej PAN
ul.Pawinskiego 5. 02-106 Warszawa

Tel/ fax /4822/ 608 65 26

Badanie wycinka mig$niowego w mikroskopie Swietlnym

Nr: 26/14 I

Imie i nazwisko

Wiek: 39

Rozpoznanie: Podejrzenie miopatii

Data pobrania wycinka: 25 VI 14r.

Miesien: biceps sin.

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

Wycinek miesnia dwugtowego wykazuje prawidtowe widkna miesniowe z prawidtowym
podziatem na typy metaboliczne z dobrze zachowang aktywnoscig dehydrogenaz i ATP-az.

Whioski: obraz morfologiczny wycinka w granicach normy.



INSTYTUT MEDYCYNY DOSWIADCZALNEJ
| KLINICZNEJ IM.M.MOSSAKOWSKIEGO
Zespot Nerwowo-Miesniowy

IMDIK Ul.Pawinskiego 5, 02-106 Warszawa

POLSKA AKADEMIA NAUK

Kierownik: Prof, drhab.n.med. Irena Hausmanowa-Petrusewicz
tel./fax.: 22 60 86 631
e-mail: neurmyol(g)imdik. pan.pl Warszawa, dn.03.10.2014

WYNIK ANALIZY DNA
Gen badany: SMN1, SMN2

Imig i nazwisko:
Data urodzenia: 07.01.1965

Rozpoznanie: Podejrzenie rdzeniowego zaniku migsni
Lekarz kierujacy: Prof. Irena Hausmanowa-Petrusewicz
IMDIiK PAN
Badany materiat: limfocyty kiwi obwodowej (nr probki DNA 1151)

Metoda badania: PCR w czasie rzeczywistym z uzyciem sond TagMan
Wynik analizy DNA:

Przeprowadzone badania metodg ilosciowego PCR w czasie rzeczywistym wykazaty
prawidtowg liczbe kopii genu SMN1 (2 kopie) i SMN2

WhioskKi:

Analiza DNA przeprowadzona u p. Marzeny wykluczyta obecno$¢ obuallelicznej delecji
eksonu 7 genu SMN1 - najczestszej mutacji, stwierdzanej u ponad 95% chorych na
rdzeniowy zanik miesni.

Obecnos$é dwéch kopii genu SMN1 w badaniu iloSciowym nie potwierdza takze
podejrzenia SMA wywotanego mutacjg punktowag w genie SMN1, wspdtistniejgca z
delecja drugiego z alleli.

Uzyskane wyniki wykluczajg podejrzenie klasycznej postaci rdzeniowego zaniku miesni,
zwigzanego z mutacjami genu SMNL1 (poza sytuacjg wspétistnienia dwoch mutacji
punktowych SMNL1, dotad opisywang w literaturze tylko raz, w populacji hiszpanskiej,
W rodzinie spokrewnionej).

Wskazana porada genetyczna.

Dr n.med. Maria Jedrzejowska

Badanie wykonano w ramach prac badawczych nad podtozem molekularnym rdzeniowego zaniku miesni





