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

Tel/ fax 74822/ 658 45 01

Badanie wycinka migsniowego w mikroskopie $wietlnym

Nr:40/09

Imie i nazwisko :

Wiek: 32

Rozpoznanie:DMB

Data pobrania wycinka:5 X 09 r.

Miesien: quadriceps sin.

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

W pobranym wycinku wiékna miesniowe o prawidtowej $rednicy i strukturze uktadajg sie w
peczki oddzielone sladowg iloscig tkanki tacznej. Widoczne sgpojedyncze widkna mniejsze o
prawidtowej strukturze rozrzucone nieregularnie w obrebie peczkéw.Podziat widkien na typy
metaboliczne zachowany prawidtowo z prawidtowo zachowang aktywnoscig enzymow
oddechowych i ATP-az.

Whioski: obraz pobranego wycinka miesci sie w granicach normy.
Badania immunocytochemiczne widkien miesniowych z uzyciem przeciwciat przeciw

dystrofmie wykazaty obecnos¢ dystrofiny 10 D i 60 KD.Dystrofmy 30 KD brak.
Dalsze badania biochemiczne w toku.



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

Tel/ fax /4822/ 658 45 01

Badanie wycinka mie$niowego w mikroskopie $wietlnym

Nr:40/09

Imie i nazwisko :

Wiek: 32

Rozpoznanie:DMB

Data pobrania wycinka:5 X 09r.

Miesien: quadriceps sin.

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

llosciowa biochemiczna analiza metoda Western Bloting wykazata obecnos$¢ dystrofiny
o0 ciezarze 390 KD ,90% zawartosci dystrofiny w miesniu.

/390 - 420 KD , 90 - 100%/



Poradnia Genetyczna

Zaktad Genetyki Warszawa, 2010-1-19
Instytut Psychiatrii i Neurologii

Al. J. Sobieskiego 9

02-957 Warszawa

tel 4582610.

WYNIK BADANIA

Nr karty: 1797/09/K d1327

Nazwisko i imie:

Data urodzenia: 30,.07.1977

Adres: ?

Kierujacy: Prof. dr Irena Hausmanowi, PAN

Rozpoznanie: Podejrzenie dystrofii miesniowej typu Beckera (BMD)

Wynik analizy DNA : Analiza nie wykazata delecji ani duplikacji w obrebie genu
dystrofiny. Badanie wykonano metodg MLPA.

Whnioski Poradni:: BMD jest chorobg genetycznie uwarunkowana, dziedziczaca sie w
sposéb recesywny sprzezony z chromosomem X.. Matka ma 50% ryzyko urodzenia chorego
chtopca. Nosicielkami genu chorobowego moga by¢ siostry chorego, i siostry matki,

pacjenta.

Kierownik Zaktadu

Dr Janusz Zimowski Dr med. Matgorzata Bednarska-Makaruk

diagnosta lab. 9513



Zespot Nerwowo-Mie$niowy

w Zaktadzie Kliniczno-Badawczym Neurochirurgii

INSTYTUT MEDYCYNY DOSWIADCZALNEJ | KLINICZNEJ
IM. MIROSEAWA MOSSAKOWSKIEGO PAN

ul. Pawinskiego 5, 02-106 Warszawa

Kierownik: Prof. dr hab. Irena Hausmanowa-Petrusewicz
tel/fax (4822) 6086 631; 6086 526
e-mait: neurmyol@cmdik.pan.pl
Warszawa, 28.01.2010

Pacjent: |

Poziom dystrofiny w mies$niu - 390 kDa, 90%


mailto:neurmyol%40cmdik.pan.pl

Szpital Specjalistyczny im.F.Ceynéwy
Wejherowa, ul. dr AJagalskiego 10
Zafctad Diagnostyki Laboratoryjnej
tel. (058) 57-27-281

ur. 30-07-1977

Badanie

Przyjecie materiatu 07:20
IAminotransferaza asparaginowa w surowicy
{Aminotransferaza alaninowa w surowicy
tKinaza kreatyniny w surowicy

Wykonali:
1 - Tech. Analityki Klementowicz Krystyna

Srodowisko CENTRUM - © MARCEL, 2000



85

Biochemia

do zlecenia nr 85 z dnia 18-09-2009 07:20
zlecita Mozdzierska Jadwiga, lek. med.

Poradnia Neurologiczna "AKSON” Sp.zo.o0.

Wynik badania Zakres wartosci ref.
102 Wi t 10— 42
93 Wi T w— 40
2446 Wi t 25— 200
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