Badanie wycinka miesniowego w mikroskopie swietlnym i elektronowym
Nr: 17/07

Imie i nazwisko:

Wiek: 4
Rozpoznanie : Miopatia miotubularna
Data pobrania wycinka: 21 V 07

Miesien: quadriceps sin.

W pobranym wycinku widoczny jest znaczny wzrost tkanki tgcznej i tluszczowej wsrod ktoérej
widoczne sg wtdkna miesniowe uktadajgce sie w peczki. Ogromna wiekszos¢ widkien wykazuje
bardzo mate rozmiary 5-7 mikronow i osrodkowe utozenie jgder.

Brak podziatu widkien na typy metaboliczne, widkna cechujg sie srednig aktywnoscig dehydrogenaz i
ATP i wykazujg cechy niedojrzatosci enzymatyczne;.

Whioski: Obraz pobranego wycinka typowy dla miopatii miotubularnej.

Prof. dr hab. Anna Fidzianiska-Dolot



Przypadek 17/07 (39/07 ME)
Rozpoznanie: Miopatia miotubularna

Fig. 1-15. W bioptacie ogromna wigkszo$s¢ wildkien o cechach witdkien niedojrzalych

miotubopodobnych, z osrodkowo potozonymi pojedynczymi jadrami i bardzo matych rozmiarach.

Fig. 16-22. Obserwowano szereg nieprawidtowosci w budowie jader komorek migsniowych - ubytek
btony jadrowej i penetracje sarkoplazmy do wnetrza jader, a takze jadra charakteryzujgce sie

pofatdowanymi wypustkami. Jadra potozone osrodkowo.

Summary

A 4-year-old patient with miotubular myopathy was examined. A biopsy of quadriceps sinister was
performed.

Electronmicroscopy analysis of the biopsy revealed that vast majority of fibers are small fibers of
immature myotube morphology, with centrally located single nuclei (Fig. 1-15).

A number of abnormalities in the structure of the nuclei of muscle cells were observed - loss of the
nuclear membrane and penetration of the sarcoplasm into the nucleus were seen. In some fibers nuclei

were characterized by folded nuclear envelope (Fig.16-22).

The image of analyzed biopsy is typical for miotubular myopathy
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