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Imie i nazwisko :

Wiek 12

Rozpoznanie:Podejrzenie dystrofii wrodzonej

Data pobrania wycinka: 16 1V 2012r.

Miesien: quadriceps sin.

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

W pobranym wycinku wiékna miesniowe o roznej Srednicy wymieszane nieregularnie tworza
peczki oddzielone do$¢ duzg iloscig tkanki thuszczowej. Widoczny takze nie-wielki ale
wyrazny rozrost tkanki facznej w endomysium.W niektdérych widknach widoczne sg
pojedyncze wtrety metachromatyczne barwigce sie metodg Gomoriego.Podziat widkien na
typy metaboliczne w enzymach oddechowych stabo wyrazny w niektérych wtdknach
widoczne plackowate ubytki aktywnos$ci enzyméw oddechowych.Pojedyncze wtokna ulegajg
rozszczepieniu.

Whioski: obraz morfologiczny wskazuje na uszkodzenie pierwotnie miesniowe z
pojawieniem sie wtretdw cytoplazmatycznych wymagajgce oceny w M-E.

Analiza ultrastrukturalna wykazata obecnos$¢ ogniskowo wystepujacych zmian w strukturze
sarkomerdw z pojawieniem sie gestych filamentarnych struktur sugerujacych defekt biatek
miofibrilamych /myotylina? filami?/.

Analiza immunohistochemiczna z uzyciem przeciwciat przeciw myotylinie wykazata udziat
myotyliny w tworzeniu nieprawidtowych struktur.



25/12 (30/12 ME)
Rozpoznanie: Podejrzenie dystrofii wrodzonej
Fig. 1. Niektore z wtokien miesniowych wykazywaty zachowany uktad sarkomerow.

Fig. 2,3,4,5,6. W czesci wiokien obserwuje sie nieprawidlowosci w budowie aparatu kurczliwego,
uktad sarkomerdéw jest zaburzony-ogniskowo wystepuja zmiany strukturalne z pojawieniem sie

filamentarnych struktur sugerujacych defekt biatlek miofibrylarnych.
Fig.7. Zaobserwowano struktury autofagalne.

Fig. 8,9. W bioptacie obecne byly wiokna o matej srednicy 1 osrodkowo potozonych jadrach
komorkowych, wykazujace zanik aparatu kurczliwego. Pomigdzy wioknami obficie wystepuje

tkanka tgczna.

Summary

A 12-year-old patient with suspected congenital dystrophy was examined. A biopsy of quadriceps

sinister was performed.
Electronmicroscopy analysis revealed unchanged sarcomers structure in some myofibrils (Fig. 1).

In some of the fibers, contractile apparatus structure was disturbed and the sarcomeres pattern was
altered. Focal structural changes with the appearance of filamentous structures suggest a defect in

myofibrillar proteins (Fig. 2,3,4,5,6).
Autophagal structures were observed (Fig. 7).

Fibers of small diameter and centrally located nuclei, showing atrophy of the contractile apparatus

were seen. Abundant connective tissue was observed between the muscle fibers (Fig. 8,9).
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