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Imie i nazwisko

Wiek:

Rozpoznanie:

Data pobrania wycinka: 17 XI1 2010r.

Miesien: quadriceps

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

W pobranym wycinku widkna miesniowe o réznej Srednicy liczne widkna przeroste uktadajg
sie w peczki oddzielone zwiekszong iloscig tkanki tgcznej.Struktura widkien trudna do oceny
z powodu utrzymywania wycinka w soli fizjologicznej.Podziat na typy metaboliczne wydaje
sie zachowany ich niska aktywno$c tez jest zwigzana z nieprawidtowym przechowywaniem
materiatu mimo tych niedociggnie¢ pobrany materiat wykazuje cechy uszkodzenia pierwotnie
miesniowego z kregu dystrofii wrodzonej by¢ moze ocena w mikroskopie elektronowym
pozwoli na lepszg ocene materiatu.

Analiza immunohistochemiczna wykazata zachowang obecnos¢ biatek - DAG 35,43 ,50,
Sarcoglycanu beta i delta w sarkolemmie oraz $ladowa aktywnos$¢ frakcji laminy A4 w btonie
jadrowej.

Analiza uttrastrukturalna wykazata obecnos¢ licznych widkien pozbawionych materiatu
kurczliwego - myofibrylli oraz ,,falbankowate” jadra.Powyzsze odchylenia moga sugerowac
dystrofie wrodzong z kregu envelopatii jadrowej z deficytem aktywnosci LMNA AC.
Wskazana analiza molekularna.



Przypadek 36/12 (57/10 ME)
Rozpoznanie: Miopatia

Fig. 1,2,3. W niektorych wtdknach migsniowych aparat kurczliwy zachowany, ale o zaburzonej

strukturze.
Fig. 4,5,6,7. Wiokna charakteryzujace si¢ rozpadem aparatu kurczliwego.

Fig. 8,9,10,11. Widkna miesniowe catkowicie pozbawione miofibryli, obserwowano apoptotyczne

jadra komorkowe oraz jadra o ,,falbankowanej” blonie.

Fig. 12. W niektorych wioknach widoczne zmienione mitochondria..

Summary
A biopsy of quadriceps of a newborn baby was performed.

Electronmicroscopy analysis revealed fibers characterized by disrupted structure of the contractile
apparatus (Fig. 1,2,3) or even disintegration of myofibrils (Fig. 4,5,6,7). Some of myofibers were
totally devoid of contractile apparatus and apoptotic nuclei, some of which were characterized by
“ruffle-like” nuclear membraine were observed (Fig. 8,9,10,11). Altered mitochondria were also seen
(Fig.12).

Ultrastructural image may suggest defects LMNA gene and deficiency in laminine A/C, what is

associated with a wide spectrum of diseases. Molecular analysis is recommended.
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Fig. 8
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