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Imie i nazwisko :

Rozpoznanie:Dystrofia obreczowo - koriczynowa

Miesien; quadriceps sin.

Data:20 1l 2012r..

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

W pobranym wycinku wtdkna miesniowe o prawidtowej Srednicy ,utozone w peczki
oddzielone $ladowsa iloScig tkanki tacznej nie wykazujg w rutynowych barwieniach zmian w
strukturze widkien. W barwieniu trichromem Gomoriego w niektorych widknach widoczne sg
drobniutenkie wakuolki .Podziat wiokien na typy metaboliczne zachowany z prawidtowa
aktywnoscig dehydrogenaz i ATP-az.

Whioski: w preparacie w barwieniach rutynowych brak wyraznych cech uszkodzenia
struktury widkien znajdywane ,,wakuolki” wymagajg oceny w M-E.

Analiza ultrastrukturalna wykazata nieco nadmierne gromadzenie glikogenu w niekt6rych
wibdknach ,destrukcja wewnetrzna niektérych mitochondriéw z pojawieniem sie czgsteczek
glikogenu w ich wnetrzu i zwigkszona ilos¢ kropli thuszczu powyzsze objawy moga
sugerowac deficyt palmitylotransferazy karnityny lub karnityny .

Analiza biochemiczna palmitylotransferazy karnityny w migsniu 4,63 nM/mgB/min.
Norma /6,5 - 18 nM/mgB/min.



Przypadek 12/12 (15/12 ME)
Rozpoznanie: Dystrofia obreczowo-konczynowa
Fig. 1,2. W obrebie wiokien miesniowych widoczne dosc¢ liczne krople tluszczu.

Fig. 3,4,5. W niektorych widknach obserwuje si¢ nadmierne gromadzenie glikogenu oraz wyrazne
zmiany w obrebie mitochondriow. Charakteryzuja si¢ one zatartymi grzebieniami lub ubytkiem

grzebieni mitochondrialnych, jasng macierza i obecnoscia glikogenu w swym wnetrzu.
Summary

A patient with suspected limb-girdle muscular dystrophy was examined. A biopsy of quadriceps

sinister was performed.

Electronmicroscopy analysis revealed the presence of fat droplets within the muscle fibers. (Fig. 1,2).
Glycogen accumulation was observed in some myofibers. Also there were significant changes in
mitochondria - they were characterized by bright mitochondrial matrix, blurred cristae or were

partially devoid of mitochondrial cristae. The presence of glycogen in their interior was observed.
(Fig. 3,4.5).

A defect of mitochondrial enzymes was suspected. Biochemical evaluation of carnitine

palmitoyltransferase in the muscle tissue was performed and the result was 4,63 nM/mgB/min.

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