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Badanie wycinka migsniowego w mikroskopie $wietlnym

Nr: 14/2012

Imie i nazwisko

Wiek44

Rozpoznanie:Podejrzenie niedoboru kamityny

Data pobrania wycinka: 12 111 2012r.

Miesien: quadriceps sin.

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

W pobranym wycinku widkna miesniowe tworza peczki utworzone z widkien Scisle

przylegajacych do siebie.Ogromna wigkszos¢ wtokien wykazuje prawidtows Srednice wsrdd

nich nieregularnie rozrzucone pojedyricze widkna wykazujg mniejszg Srednice.Podziat

widkien na typy metaboliczne zachowany z wyrazng przewaga wiokien typu 2 w dos¢

licznych widknach mie$niowych widoczne drobniutkie wakuolki nie barwigce sie enzymami

oddechowymi mogace sugerowac krople thuszczu.

Whioski: obraz histopatologiczny moze sugerowaé miopatie typu CPT wymaga oceny M-E |

biochemicznej.

Analiza ultrastrukturalna pobranego wycinka nie wykazata zmian w architekturze widkien

miesniowych i ich jgder na uwage zastuguje obecnos¢ niewielkich ale wyraznych zmian w

niektérych mitochondriach, ubytek grzebieni w czesci centralnej mitochondridw z

pojawieniem sie drobnych homogennych wtretéw i kropli thuszczu.

Analiza biochemiczna poziomu palmitylotransferazy kamityny w mie$niu 2,08 nM/mgB/min
Norma /6,5 - 18 nM/mgB/min./



Przypadek 14/12 (17/012 ME)
Rozpoznanie: Podejrzenie niedoboru palmitylo-transferazy karnityny

Fig. 1,2,3. Widoczne wyrazne zmiany w obrebie niektérych mitochondriow. Charakteryzuja sie one
zatartymi grzebieniami lub ubytkiem grzebieni mitochondrialnych 1 obecnoscia drobnych

homogennych wtretéw. Miejscami wystepuja krople thuszczu.

Summary

A 44-year-old patient with suspected carnitine palmitoyltransferase deficiency was examined. A

biopsy of quadriceps sinister was performed.

Electronmicroscopy analysis revealed normal ultrastructure of fibers and nuclei. Significant
changes were observed within some mitochondria. They were characterized by blurred cristae or
were devoid of mitochondrial cristae. Small homogeneous inclusions were present inside the

mitochondria. Fat droplets were seen (Fig. 1,2,3).

A defect of mitochondrial enzymes was suspected. Biochemical examination of carnitine
palmitoyltransferase in the muscle tissue was performed and the result was 2,08 nM/mgB/min.

(Norm 6,5-18 nM/mgB/min.).
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