Zaktad Badawczo Leczniczy Choréb Nerwowo - Miesniowych
Instytut Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej PAN
ul.Pawinskiego 5, 02-106 Warszawa

Tel/ fax 74822/ 658 45 01

Badanie wycinka miesniowego w mikroskopie $wietlnym

Nr:8/09

Imie i nazwisko :

Wiek: 21

Rozpoznanie:Dystrofia kornczynowo-obreczowa

Data pobrania wycinka: 16.03.09r.

Miesien: quadriceps sin.

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

W pobranym wycinku wtékna migsniowe o réznej Srednicy, zanikle,przeroste i prawidtowe
wymieszane nieregularnie tworzg peczki oddzielone znaczng iloScia tkanki tgcznej.Przerost
Tkanki tacznej widoczny jest takze w endonysium.W pojedynczych widknach miesniowych
widoczne sgdrobne pojedyncze wakuole.Staba aktywnos¢ enzyméw oddechowych i bardzo
stabe réznicowanie na typy metaboliczne przy uzyciu tych enzymoéw.Aktywnos¢ ATP-az
prawidtowa wykazujgca zanik wiokien typu 1.

Whioski: obraz morfologiczny wykazuje cechy uszkodzenia pierwotnie migesniowego.
Biopsja wymaga dalszej oceny w M-E.



Zaktad Badawczo Leczniczy Chorob Nerwowo - Migsniowych
Instytut Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej PAN
ul.Pawinskiego 5, 02-106 Warszawa

Tel/fax/4822/ 658 45 01

Badanie wycinka miesniowego w mikroskopie $wietlnym

Nr:8/09

Imie i nazwisko :

Wiek: 21

Rozpoznanie:Dystrofia konczynowo - obreczowa

Data pobrania wycinka: 16 111 09 .

Miesien: quadriceps sin.

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

W pobranym wycinku widkna miesniowe o rdznej Srednicy zanikie , przeroste i prawidtowe
wymieszane nieregularnie tworzg peczki oddzielone znaczng iloScig tkanki tgcznej.Przerost
tkanki tgcznej widoczny jest takze w endomysium.W pojedynczych wtoknach miesniowych
widoczne sg drobne pojedyricze wakuolki.Staba aktywno$¢ enzymoéw oddechowych i bardzo
stabe rdznicowanie na typy metaboliczne przy uzyciu tych enzymdéw.Aktywno$¢ ATP-az
prawidtowa wykazujgca zanik wiokien typu 1.

Whioski: obraz morfologiczny wykazuje cechy uszkodzenia pierwotnie miesniowego.
Badanie immunohistochemiczne z uzyciem przeciwciat przeciw biatkom sarkolemmy:
DAG 35 gammasarcoglycan - obecny

DAG 50 alfasarcoglycan - obecny
DAG 43 betadystroglycan - brak
Sarcoglycany beta i delta - obecne
Dysferlina - zachowana

Dystrofma 10 D i 60 KD obecne , 30 KD cienka
Badania w mikroskopie elektronowym ujawnity nieprawidtowe mitochondria z wtretami
krystalicznymi.

Prot, dr hab. med.
Anna Fidzianska-Dolot
specjalista neurdfdq
02-758 Warszawa
uL Neseberska 3 W- 41



Przypadek 08/09 (10/09 ME)
Rozpoznanie: Dystrofia konczynowo-obrgczowa

Fig. 1,2. Znaczne zmiany w obrebie mitochondriéw, charakteryzujacych sie jasng macierza i
czesciowym lub catkowitym zanikiem grzebieni mitochondrialnych. W niektorych mitochondriach

widoczne ciata mielinopodobne.

Fig. 3,4,5,6,7,8,9. Nieprawidtowe mitochondria z charakterystycznymi wtretami krystalicznymi

Summary

A 21-year-old patient with suspected limb-girdle muscular dystrophy was examined. A biopsy of

quadriceps sinister was performed.

Electronmicroscopy analysis revealed significant changes within mitochondria. They were
characterized by a light mitochondrial matrix and partial or complete lack of mitochondrial cristae.
Myelin-like bodies were visible in some mitochondria (Fig. 1,2). Abnormal mitochondria with

characteristic crystalline inclusions were observed (Fig. 3.,4,5,6,7,8,9).
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