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Mi to chon drio pa ti jos (dar va di na mos mi to chon dri në mis
mio pa ti jo mis / en ce fa lo mio pa ti jo mis) – li gos, ku rias su ke -
lia mi to chon dri jø struk tû ri niai po ky èiai bei ok si da ci nia me
fos fo ri li ni me da ly vau jan èiø fer men tø de fek tai. 1966 m.
Shy su ben dra au to riais ap ra ðë bû din gus mi to chon dri jø po -
ky èius rau me nø làs te lë se, ku rie da bar þi no mi ter mi nu
„rag ged red fi bers“ („su si vë lu sios“ rau do nos skai du los).
Vë liau pa ste bë ta, kad kli nið kai ðias mio pa ti jas daþ nai ly di
CNS pa þei di mo simp to ma ti ka, – taip at si ra do ter mi nas
„mi to chon dri nës en ce fa lo mio pa ti jos“.

Mi to chon drio pa ti jos pri klau so ener gi jos de fi ci ti nio ti -
po me ta bo li nëms li goms. Daþ niau siai pa þei dþia mi or ga nai 
ir sis te mos, ku riems rei kia daug ener gi jos ir ku rie itin jaut -
rûs jos ne tek èiai.

Mi to chon dri jos (gr. mi tos – siû las, chon dros – grû de -
lis) – dvi memb ra ni niai or ga noi dai, esan tys kiek vie no je
làs te lë je, tu rin tys sa vo DNR. mtDNR – tai þie di në dvi -
gran dë 16,5 kbp il gio mo le ku lë, ku rio je yra 37 ge nai, ko -

duo jan tys 13 po li pep ti dø, la bai svar biø làs te lës kvë pa vi -
mui ir ener ge ti kai, bei 22 ti pø trans por ti næ ir 2 ti pø rRNR.
Ðios li gos yra pa vel di mos mo ti nos li ni ja, ka dan gi mi to -
chon dri jos yra ci top laz mo je, o for muo jan tys zi go tai, vi sa
ci top laz ma su mi to chon dri jo mis gau na ma ið kiau ði në lio.
Nau jau siais duo me ni mis, da lis mi to chon dri jø gau na ma ir
ið të vo, ta èiau jos per pir muo sius me tus su nyks ta ir ne da ro
áta kos ge ne ti nei in for ma ci jai. Kiek vie no je làs te lë je yra
ðim tai mi to chon dri jø, ku rios tu ri iki 10 þie di niø mtDNR,
tai gi làs te lë je yra tûks tan èiai mtDNR mo le ku liø. Nor ma -
lia me au di ny je vi sos mtDNR yra vie no dos (ho mop laz mi -
ja). Pa to lo gi në mtDNR mu ta ci ja pa pras tai at si ran da tik da -
ly je làs te lës mtDNR mo le ku liø, o ki tos mtDNR mo le ku lës
ðios mu ta ci jos at þvil giu yra nor ma lios (he te rop laz mi ja).
Mu ta vu siø ir „svei kø“ mtDNR mo le ku liø san ty kis au di ny -
je le mia, ar mu ta ci ja pa si reikð fe no ti pið kai. Tai gi eg zis tuo -
ja tam tik ras slenks tis (jis pri klau so nuo mu ta vu siø
mtDNR kie kio, làs te lës ener ge ti niø po rei kiø), ku rá vir ði jus
làs te lë ne be pa ten ki na sa vo ATF po rei kiø, ir pa si reið kia li -
ga. Làs te lëms da li jan tis, jo se esan èiø mu ta vu siø mtDNR
mo le ku liø ga li ma þë ti ar ba dau gë ti. Tai, ku ria lin kme vyks
vi sas làs te liø da li ji mo si pro ce sas – mu ta vu siø mtDNR
dau gës ar ma þës, – nu lems, ar in di vi das ðios mu ta ci jos su -
ke lia ma li ga sirgs, ar ne, koks bus ðios li gos sun ku mas.
Ádo mu tai, kad mu ta vu siø mo le ku liø kie kis ga li nu lem ti ir
li gos for mà.
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San trau ka. Mi to chon dri nës en ce fa lo mio pa ti jos – li gos, ku rias su ke lia mi to chon dri jø struk -
tû ri niai po ky èiai bei ok si da ci nia me fos fo ri li ni me da ly vau jan èiø fer men tø de fek tai. Kli nið kai 
jos ga li pa si reikð ti rau me nø sil pnu mu, of tal mop le gi ja, kur tu mu, trau ku liais, atak si ja, de men -
ci ja, neu ro pa ti ja, in sul tais, ma þu ûgiu.

Straips ny je ap ra ðo ma 45 m. pa cien të, ku ri dël su tri ku sios ko or di na ci jos, ko jø rau me nø
sil pnu mo, pa blo gë ju sios at min ties bu vo ti ria ma ir gy do ma VUL San ta rið kiø kli ni kø Neu ro -
lo gi jos cen tre. At li kus ið sa mø ty ri mà, diag no zuo ta mi to chon dri në mio pa ti ja su en ce fa lo pa ti -
ja. Straips ny je ap ra ðo mi bû din gi kli ni ki niai simp to mai ir la bo ra to ri niai ty ri mai, spe ci fi niai
rau me nø biop si jos his to lo gi nio ty ri mo pre pa ra tai.

Rak ta þo dþiai: mi to chon dri në mio pa ti ja, mi to chon drio pa ti ja, mi to chon dri ja, mi to chon dri në 
DNR (mtDNR), of tal mop le gi ja, en ce fa lo pa ti ja, „rag ged red fi bers“, lak ta tai.
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Mi to chon dri jos yra at sa kin gos uþ làs te lës ap rû pi ni -
mà ener gi ja (ATF), jo se yra pa grin di niai me ta bo li niai /
ener gi jos ga my bos cik lai ir ke liai: PDH kom plek sas,
kar ni ti no cik las, be ta-ok si da ci jos sis te ma ir Kreb so cik -
las. Ga lu ti nis mi to chon dri jø me ta bo liz mo tað kas – ok si -
da ci nio fos fo ri li ni mo sis te ma (OX PHOS), ku rià su da ro
kvë pa vi mo gran di në ir ATF sin te zë. Kvë pa vi mo gran di -
në su da ry ta ið 4 stam biø fer men tø kom plek sø (I–IV) bei
2 smul kiø elek tro nø ne ðë jø: ko fer men to Q ir ci toch ro -
mo C. Vie na svar biau siø OX PHOS sa vy biø yra ta, kad jà 
ko duo ja 2 ne pri klau so mi ge no mai: bran duo lio DNR ir
mi to chon dri jø DNR (mtDNR). Ið 80 kvë pa vi mo gran di -
nës bal ty mø 13 ko duo ja mtDNR, ki tus – bran duo lio
DNR. Tai gi ge ne tið kai mi to chon dri nes en ce fa lo mio pa -
ti jas ga li ma su skirs ty ti á 2 di de les gru pes: li gos dël mi to -
chon dri jø DNR de fek tø, li gos dël bran duo lio DNR de -
fek tø.

mtDNR de fek tus (ir jø sà ly go ja mas li gas) ga li ma skirs -
ty ti á 2 gru pes:

1. mtDNR per si tvar ky mas (de le ci jos / dup li ka ci jos).
Daþ niau siai pa si reið kia spo ra dið kai (kar tais ga li ma nu sta -
ty ti pa vel dë ji mà mo ti nos li ni ja). Su si jæs su 3 kli ni ki niais
sin dro mais: Pe ar son, Spo ra di në lë ti në pro gre suo jan ti ið o -
ri në of tal mop le gi ja (Chro nic Pro gres si ve Ex ter nal Oph tal -
mop le gia, CPEO), Ke arns-Sa y re sin dro mas.

2. Tað ki nës mtDNR mu ta ci jos. Nuo 1988 m. iden ti fi -
kuo ta dau giau nei 150 pa to ge ni niø tað ki niø mu ta ci jø. Dau -
gu ma su sir gi mø pa vel di ma mo ti nos li ni ja. Nu ro do mi
4 svar biau si kli ni ki niai en ce fa lo mio pa ti niai sin dro mai:
MELAS (Mi to chon drial En cep ha lo my o pat hy, Lac tic
 Acidosis, Stro ke / mi to chon dri në en ce fa lo mio pa ti ja, lak ta -
ta ci do zë, in sul tà pri me nan tys epi zo dai), MERRF (miok lo -
ni në epi lep si ja, Rag ged Red Fi bers), NARP (neu ro pa ti ja,
atak si ja, re ti ni tis pig men to sa), LHON (Le ber’s, He re d i ta -
ry, Op tic, Neu ro p a t hy / Lë be rio pa vel di ma re gos neu ro pa -
ti ja).

Dël bran duo lio DNR de fek tø sà ly go ja mos li gos pa vel -
di mos pa gal Men de lio dës nius. Jas ga li ma su skirs ty ti á
2 gru pes:

1. Bran duo lio DNR ge nø, ko duo jan èiø kvë pa vi mo
gran di nës bal ty mus, mu ta ci jos (mtDNR ko duo ja tik
13 kvë pa vi mo gran di nës bal ty mø ið 80). Dau gu ma mu ta ci -
jø ir su jo mis su si ju siø su sir gi mø dar ty ri mø sta di jo je. Þi -
no mi: au to so mi niu re ce sy vi niu bû du pa vel di mas Leigh
sin dro mas, ko fer men to Q de fi ci to sà ly go ti sin dro mai (tiks -
lios mu ta ci jos dar ne nu sta ty tos).

2. Tarp ge no mi niø ry ðiø de fek tai. mtDNR funk cio na vi -
mas ir re pli ka ci ja pri klau so nuo dau ge lio veiks niø, ko duo -
ja mø bran duo lio DNR. To dël bran duo lio DNR de fek tai
ga li su kel ti kie ky bi nius ar ko ky bi nius mtDNR pa ki ti mus.
Tai au to so mi niu re ce sy vi niu ar au to so mi niu do mi nan ti niu
bû du pa vel di mos PEO (su ávai riais ki tais simp to mais ir po -
þy miais), ku riø me tu nu sta to mos dau gy bi nës mtDNR de -
le ci jos ir MNGIE (mio neu ro gast roin tes ti ni në en ce fa lo pa -
ti ja).

Ga li mos ir ki tos mi to chon dri niø su sir gi mø kla si fi ka ci -
jos: pa gal bio che mi nius po ky èius ir pa gal kli ni ki nius
simp to mus.

1988 m. pir mà kar tà mi to chon dri jø ge ne ti niai de fek tai
bu vo su sie ti su li ga, o da bar þi no ma dau giau nei 100 mu ta -
ci jø, su si ju siø su li go mis, ga lin èio mis su kel ti sun kià ne ga -
lià ar anks ty và mir tá. Kar tais ðiø su tri ki mø simp to mai li gos 
pra dþio je ga li bû ti pri skir ti vie nam or ga nui, ta èiau vë liau
vys to si kom pli ka ci jos, pa þei dþian èios dau ge lá or ga niz mo
sis te mø ir or ga nø. Ðiuo me tu në ra efek ty vaus mi to chon -
dri niø li gø gy dy mo. Kaip mi në ta, mtDNR mu ta ci jos pa -
þei dþia or ga nus, ku riems rei kia daug ener gi jos ir ku rie
ypaè jaut rûs jos ne tek èiai: cen tri nës ir pe ri fe ri nës ner vø
sis te mos neu ro nai, ske le to rau me nys, ka sos be ta làs te lës ir 
ki tos en dok ri ni nës liau kos, mio kar das, ðir dies lai dþio ji
sis te ma, inks tø ka na lë liø làs te lës, he pa to ci tai, virð ki na ma -
sis trak tas. Kiek re èiau pa si tai ko he ma to lo gi niai ir der ma -
to lo gi niai po þy miai. Rei kë tø pa mi në ti, jog dau ge lis ser -
gan èiø jø yra ma þo ûgio, nors në ra vi sið kai aið ku, dël ko
taip yra.

Mi to chon dri niai DNR de fek tai ga li pa þeis ti be veik
vi sas ner vø sis te mos vie tas, bet kai ku rie simp to mai yra
daþ nes ni, ypaè jø kom bi na ci ja. Vie nas ið bû din ges niø
po þy miø yra ið ori në of tal mop le gi ja, dël ku rios yra ryð -
kiai ri bo ti akiø ju de siai vi so mis kryp ti mis. Ki ti daþ nes ni
kli ni ki niai simp to mai: re gos ner vo at ro fi ja, pig men ti nis
re ti ni tas, abi pu sis neu ro sen so ri nis kur tu mas, vi du ti nio
sun ku mo pro ksi ma li në mio pa ti ja (ryð kus rau me nø ny ki -
mas ir sil pnu mas bû na re tai), asimp to mi në pe ri fe ri në
neu ro pa ti ja. Taip pat pa si reið kia po ûmë en ce fa lo pa ti ja,
trau ku liai, de men ci ja, sme ge në li në atak si ja. Pa si kar to -
jan tys in sul tà pri me nan tys epi zo dai, mig re nos ti po
galvos skaus mai – tai bû din gi ME LAS sin dro mo simp to -
mai.

Dël en dok ri ni nës sis te mos pa þei di mo vys to si cuk ri nis
dia be tas, hi po pa ra ti roi diz mas, hi po ti roi diz mas, ap ra ðy tas
ir au gi mo hor mo no trû ku mas mi to chon drio pa ti jø me tu.
Tiek mo te rys, tiek vy rai, ser gan tys ðio mis li go mis, ga li bû -
ti ne vai sin gi. Ið ki tø or ga niz mo sis te mø ir or ga nø pa þei di -
mo ga li ma ið skir ti ðiuos: kar dio mio pa ti ja (di la ta ci në ar hi -
per tro fi në), ðir dies rit mo ir lai du mo su tri ki mai, mie go ap -
në ja, dis fa gi ja, ma lab sorb ci ja, ke pe nø ne pa kan ka mu mas,
inks tø ka na lë liø pa þei di mas, To ni-Fan co ni-Deb re sin dro -
mas.

To liau pa tei kia ma len te lë su daþ niau pa si tai kan èiais
sin dro mais ir jø kli ni ki ne ið raið ka. Daþ niau siai sin dro mø
pa va di ni mai su da ry ti ið pir mø jø rai dþiø pa grin di niø kli ni -
ki niø simp to mø.

Áta rus mi to chon dri næ mio pa ti jà, pa cien to ty ri mas pra -
de da mas nuo anam ne zës ir kli ni ki nio ty ri mo. To liau tu rë tø
bû ti at lik ti krau jo ty ri mai: kre a tin fos fo ki na zë – nor ma li ar -
ba vos pa di dë ju si, pa di dë jæ lak ta tai (ryð kes nis lak ta tø pa di -
dë ji mas ran da mas po fi zi nio krû vio, esant in fek ci jai ar po
al ko ho lio var to ji mo). Lik vo ro ty ri mas: pa di dë jæs bal ty mo
(> 1 g/l) ir lak ta tø kie kis (net jei krau jo lak ta tø kie kis nor -
ma lus).

EKG, elek tro neu ro miog ra fi ja, EEG, au dio met ri ja, of -
tal mos ko pi ja. Diag no zei nu sta ty ti rei kia at lik ti spe ci fi nius
ty ri mus: krau jo DNR ty ri mas, rau mens biop si ja. Pas ta ro -
sios me tu at lie ka mas 1) his to che mi nis ty ri mas: a) nu sta to -
mos RRF – vi sø mi to chon dri niø li gø po þy mis: ti riant Go -
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Lentelë.

Sin dro mas Daþniausia mtDNR mutacija Klinika Rag ged red fi bers Laktatacidozë

CPEO He te rop laz mi nës de le ci jos ar
tað ki në mu ta ci ja 3243
nukleoti de

Prasideda paauglystëje ar esant su au gu -
sio jo amþiaus, bûdinga lëtai pro gre suo -
jan ti iðorinë oftalmoplegija: akiø rau me -
nø paralyþius, ptozë, raumenø silp nu -
mas ir nuovargis.

–* –*

Ke arns-Sa y re
sin dro mas

He te rop laz mi nës de le ci jos ar
tað ki në mu ta ci ja 3243
nukleoti de

Pradþia – iki 20 metø, bûdinga iðorinë
of tal mo ple gi ja, ptozë, pigmentinis re ti -
ni tas, miopatija: lëtai progresuojantis
rau me nø silpnumas (90%), prok si ma li -
nis > distalinis, disfagija, po li neu ro pa ti -
ja (10%), kurtumas (95%), ataksija
(90%), demencija (iki 85%), ávairi ðir -
dies patologija, endokrinopatijos.

–/+ –*

MERRF Tað ki në mu ta ci ja 8344
nukleotide

Pradþia vëlyvojoje paauglystëje ar esant 
suaugusiojo amþiaus, mio klo ni jos
(60%), epilepsija (45%), sme ge në li në
ataksija, demencija, regos nervo at ro fi ja 
(20%), polineuropatija (20%), kur tu mas 
(40%), miopatija, maþas ûgis (10%).

+ +/–

NARP Tað ki në mu ta ci ja 8993
nukleo ti de

Pradþia kûdikystëje ar vaikystëje, bû -
din ga sensorinë neuropatija, sme ge në li -
në ataksija, pigmentinis retinitas, de -
men ci ja, traukuliai.

– +

LHON Taðkinë mutacija 3460, 4160
ar 11778 nukleotiduose

Pradþia – apie 30 metus, bûdingas ne -
skaus min gas regëjimo aðtrumo ma þë ji -
mas viena akimi, paskui ir kita, pra dþio -
je randama regos nervo disko mik ro an -
gio pa ti ja, pseudoedema, krau ja gys liø
vin giuo tu mas, vëliau regos ner vo disko
at ro fi ja, taip pat bûna ðir dies laidumo
su tri ki mai, spastinë dis to ni ja.

– –

MNGIE Ávai rios tað ki nës mu ta ci jos Pradþia pirmaisiais gyvenimo metais,
bû din gas periodinis vëmimas, ptozë, of -
tal mo ple gi ja, pigmentinë re ti no pa ti ja,
sen so neu ra li nis kurtumas, trau ku liai,
kog ni ty vi niø funkcijø regresija, ma þas
ûgis.

+ –

ME LAS 80% at ve jø tað ki në mu ta ci ja
3243 nu kle o ti de

Pradþia nuo 2–40 metø, pa si kar to jan tys
insultà primenantys epizodai, tai ski ria -
ma sis ðio sindromo simptomas, mig re nà 
primenantis galvos skausmas (90%),
klau sos blogëjimas (25%), trau ku liai
(85%), demencija (50–60%), þievinis
ak lu mas ar he mia nop si ja, kiti sis te mi -
niai poþymiai: pig men ti në retinopatija
(10–40%), kar dio mio pa ti ja, maþas ûgis, 
dia be tas, mio pa ti ja (bûdingas prok si ma -
li nis, si met ri nis raumenø silpnumas),
pto zë, iðo ri në oftalmoplegija, po li neu ro -
pa ti ja daþ nesnë kartu esant ir miopatijai.

+ +

Leigh’s
sindromas

Taðkinë mutacija 8993
nukleotide

Pradþia pirmaisiais gyvenimo metais,
bû din ga hipotonija, epizodinis vë mi -
mas, ataksija, choreoatetozë, hi per ven ti -
lia ci ja, encefalopatija, spastiðkumas,
klau sos blogëjimas, distonija, regëjimo
að tru mo blogëjimas, daþna subklinikinë
pe ri fe ri në neuropatija, liga greitai pro -
gre suo ja, mirðta antraisiais gyvenimo
me tais.

– +

*Li te ra tû ro je duo me nys ski ria si.



mo ri trich ro mi niu bû du da þy tus rau me nø biop si jos pre pa -
ra tus, ma to mos „su si vë lu sios“ rau do nos skai du los („rag -
ged red fi bers“) – tai rau me nø skai du los, tu rin èios ne nor -
ma lius mi to chon dri jø tel ki nius po sar ko le ma, b) ci toch ro -
mo C ok si da zei (COX) ne igia mos skai du los; 2) bio che mi -
nis ty ri mas: kvë pa vi mo gran di nës fer men tø kom plek sø
ak ty vu mo nu sta ty mas; 3) mo le ku li nis ge ne ti nis rau me nø
DNR ty ri mas.

Pa tvir tin to efek ty vaus gy dy mo në ra. Ko fer men to Q bei 
vi ta mi nø (C, K, B gru pës, E) sky ri mas kar tais duo da tei gia -
mà (nors ne il ga lai ká) efek tà. Re ko men duo ja ma veng ti:
daug an glia van de niø tu rin èio mais to, ba da vi mo, di de lio fi -
zi nio krû vio. Bû ti na anks ti ir efek ty viai ma þin ti tem pe ra tû -
rà karð èiuo jant. Ne skir ti vais tø, slo pi nan èiø kvë pa vi mo
gran di nës me ta bo li nius pro ce sus: val pro a tø, bar bi tû ra tø,
tet ra cik li nø, chlo ram fe ni ko lio.

KLI NI KI NIO AT VE JO AP RAÐYMAS

45 me tø li go në N. A. VUL San ta rið kiø kli ni kø Ner vø li gø
sky riu je bu vo gy do ma nuo 2005 m. rug së jo 28 d. iki spa lio
13 d.

At vy ku si li go në skun dë si su tri ku sia pu siau svy ra, ko or -
di na ci ja, su ma þë ju sia ko jø jë ga, dël ko bu vo sun ku lip ti
laip tais, pa blo gë ju sia at min ti mi, pa di dë ju siu jaut ru mu, ne -
mi ga. Pa sak li go nës, li ga pra si dë jo prieð pen ke rius me tus,
po të vo mir ties. Tuo me tu pa ty rë di de lá stre sà, to dël, jos
ma ny mu, ir at si ra do mi në ti simp to mai. Li go nës vy ras tei -
gë, kad þmo na ser ga apie 10 me tø, bûk lë blo gë ja pa laips -
niui: ji tam pa lë tes në, van ges në, su kaus ty ta, blo gë ja at min -
tis, ta èiau tai ne truk do su si tvar ky ti kas die ni në je veik lo je.
Ka dan gi bûk lë ne ge rë jo, krei pë si á PSPC, bu vo am bu la to -
rið kai at lik ta gal vos sme ge nø kom piu te ri në to mog ra fi ja.
Esant ne aið kiai diag no zei, nu kreip ta at lik ti ty ri mus á
VUL SK.

Ap þiû rint ob jek ty viai oda ir ma to mos glei vi nës ðva -
rios, AKS 140/100 mmHg, ðir dies veik la aið ki, arit mið ka.
Plau èiuo se ve zi ku li nis al sa vi mas, kar ka lø ne ið klau so ma,
pil vas pal puo jant minkð tas, ne skaus min gas. Neu ro lo gið -
kai: sà mo nin ga, kon tak tið ka, en ce fa lo pa tið ka, abi pu së pto -
zë, vo kø ply ðiai asi met rið ki, de ði ny sis vo kø ply ðys pla tes -
nis nei kai ry sis, ne su ka akiø á vir ðø, yra tik mi ni ma lûs ho ri -
zon ta lûs akiø ju de siai, vyz dþiø re ak ci ja á ðvie sà yra, kiek
sek les në kai rio ji n/l raukð lë, lie þu vis vi du rio li ni jo je, ei se -
na atak si në, saus gys li niai refl. s=d, þe mi, pa to lo gi niø re -
flek sø në ra. Ne þy miai pa di dë jæs eks tra pi ra mi di nio ti po
rau me nø to nu sas plað ta ko se, ak sia li nio to nu so pa di dë ji -
mas, ste bi ma ne di de lë pe èiø juos tos rau me nø at ro fi ja (dau -
giau kai rio sios pu sës), kai rës ko jos rau me nø at ro fi ja. Ko -
or di na ci nius mëginius at lie ka pa ten ki na mai. Ju ti mo su tri -
ki mø ne nu ro do, me nin gi niø simp to mø në ra. Ga lû niø ap -
rak si ja.

Be si gy dant sky riu je skir tas simp to mi nis gy dy mas: an -
ti hi per ten zi niais vais tais (ena lap ri liu), as pi ri nu.

Atlikti tyrimai

Ben dras he ma to lo gi nis ir bio che mi nis krau jo (kre a ti ni nas,
AST(GOT), ALT(GTP), ga maGT, kre a tin fos fo ki na zë
(KFK), gliu ko zë, elek tro li tai), ðla pi mo ty ri mai be es mi niø
pa ki ti mø.

Lik vo ras skaid rus, be spal vis, bio che mi nis lik vo ro ty ri -
mas be pa ki ti mø.

Lak ta tas (mmol/L) – 2,2, po fi zi nio krû vio – 9,4 (nor ma 
0,63–2,44 mmol/L).

EKG: SSD 71 k/min. Prie ðir dþiø vir pë ji mas, smul kia -
ban gë for ma. Hi so pluoð to kai rës ko jy tës prie ki nio fas -
ciku lo blo ka da ir Hi so pluoð to de ði nës ko jy tës da li në blo -
ka da. Kai rio jo skil ve lio hi per tro fi ja (pa gal Gertsch).
Neþy miai su tri ku si re po lia ri za ci ja an te ro sep ta li në je
sienelëje.

Eks trak ra ni ji niø krau ja gys liø spal vi në so nog ra fi ja:
ben dro sios mie go ar te ri jos „in ti mos me di jos“ sluoks nio
sto ris nor ma lus abi pus. Eks trak ra ni ji niø mie go ar te ri jø ste -
no ziø ne ras ta. Kai rio sios slanks te li nës ar te ri jos hi pop la zi -
ja (nor mos va rian tas).

Gal vos sme ge nø MRT: gal vos sme ge ny se til to sri ty je,
pe ri ven tri ku lia riai T2, dark fluid hi pe rin ten si nio sig na lo
ne aið kiø ri bø zo nos. Ðo ni niai skil ve liai la bai pra plës ti, kai -
rio jo skil ve lio prie ki nis ra gas de for muo tas. HI – 62 mm.
III skil ve lis pra si plë tæs – 9 mm, IV skil ve lis – 13 mm. Su -
ba rach noi di niai tar pai pla tûs. Deð. þan di nia me an ty je ne -
þen kliai su sto rë ju si glei vi në. Ið va da: ið reikð ti at ro fi niai po -
ky èiai gal vos sme ge ny se. Krau ja gys li në leu ko en ce fa lo -
ma lia ci ja.

Elek tro neu ro miog ra fi nis ty ri mas: ko jø ir ran kø mo to -
ri niai ir sen so ri niai ner vai nor ma lûs. Tir tuo se rau me ny se
spon ta ni nio ak ty vu mo në ra, mo to ri niai vei ki mo vie ne to
po ten cia lai – n. y.

Ty ri mo ið va da: duo me nø, pa tvir ti nan èiø po li neu ro pa -
ti jà, mio pa ti jà, neu ro no pa ti jà, në ra.

Au diog ra ma: abie jø au sø gar sà su vo kian èios sis te -
mos pa ken ki mas. Abie jø au sø neu ro sen so ri nis pri kur ti -
mas.

EEG: bûd ra vi mo EEG re gist ruo ja mi ben dri niai
bioelek tri nio þie vës ak ty vu mo pa ki ti mai þe mo gal -
vos sme ge nø re ak ty vu mo fo ne be tarp pus ru tu li nës asi -
metri jos.

MMSE: 23–24 ba lai.

Oku lis to k-ja: re gos ner vo dis kai blyð kûs, ri bo ti, de ge -
ne ra ci niai ko nu sai ap lin kui, la bai siau ros ar te ri jos ir ve nos. 
Cen tre ir pe ri fe ri jo je ávai rios for mos pig men ti niai þi di niai.
Ið va da: abie jø re gos ner vø dis kø su bat ro fi ja, cen tri në ir
peri fe ri në abie jø akiø cho rio re ti na li në de ge ne ra ci ja.

Kar dio lo go k-ja: ko ro na ri në ðir dies li ga su rit mo ir lai -
du mo su tri ki mais. Lë ti nis prie ðir dþiø vir pë ji mas, nor mo si -
to li ja. DHPK blo ka da.

Ge ne ti ko k-ja: pa im ta krau jo DNR ty ri mui at lik ti.

Áta riant mi to chon dri næ mio pa ti jà at lik ta m. del toi deus
dex. rau mens biop si ja (1–3 pav.).
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Ga lu ti në ið va da: pir mi në mi to chon dri në mio pa ti ja.
Su for mu luo ta diag no zë: mi to chon dri në mio pa ti ja su 

en ce fa lo pa ti ja.

APTARIMAS

Kaip ma ty ti ið li go nës N. A. kli ni ki nio at ve jo ap raðymo,
pir mie ji kli ni ki niai simp to mai ið si vys të prieð 5–10 me tø, o
gal ir dar anks èiau, tie siog jie bu vo ne pa ste bë ti ir nuo lat lë -
tai pro gre sa vo. Do mi nuo jan ti simp to ma ti ka: ið ori në of tal -
mop le gi ja (në ra ver ti ka liø akiø ju de siø, ste bi mi tik mi ni -

ma lûs ho ri zon ta lûs akiø ju de siai), abi pu së pto zë, kog ni ty -
vi niai su tri ki mai (de men ci ja), ne di de lis ko jø rau me nø sil p -
nu mas, ne þy mios pe èiø juos tos (dau giau kai rio sios pu sës)
ir kai rio sios ko jos rau me nø at ro fi jos lei do átar ti mi to chon -
dri næ pa to lo gi jà.

Li go nei jau am bu la to rið kai bu vo at lik ta gal vos sme ge -
nø KT, ku rio je ste bë ti at ro fi niai sme ge nø pa ki ti mai, þi di ni -
niø tan kio po ky èiø ne ras ta, o sky riu je at li kus gal vos sme -
ge nø MRT, ras ti bal to sios sme ge nø me dþia gos pa ki ti mai
pe ri ven tri ku lia riai, til to sri ty je.

45 m. li go nës am þius, tai, kad su sir go prieð de ðimt, o
gal ir dau giau me tø, ne pa ki tu si krau jo KFK, pa di dë jæ krau -
jo lak ta tai ne pri eð ta ra vo ðiai diag no zei. Lak ta tø kon cen tra -
ci ja tir ta be fi zi nio krû vio ir po ve lo er go met ri jos. Li te ra tû -
ros duo me ni mis, nor ma li lak ta tø kon cen tra ci ja prieð ir po
fi zi nio krû vio ne pa nei gia diag no zës, nes net ir svei kø þmo -
niø krau jy je po krû vio ste bi mas lak ta tø pa di dë ji mas. Be to, 
në ra svei kø þmo niø ir ser gan èiø jø pa ly gi na mø jø duo me -
nø, koks lak ta tø pa di dë ji mas po fi zi nio krû vio leis ti nas, o
koks jau bû tø pa to lo gi ja.

At lik ti ki ti ty ri mai ir pa teik tos kon sul tan tø ið va dos:
aus kul ta ci niu bû du, elek tro kar diog ra fið kai nu sta ty tas prie -
ðir dþiø vir pë ji mas, Hi so pluoð to kai rës ko jy tës prie ki nio
fas ci ku lo blo ka da ir Hi so pluoð to de ði nës ko jy tës da li në
blo ka da, kai rio jo skil ve lio hi per tro fi ja (pa gal Gertsch), uþ -
ra ðy ta au diog ra ma pa tvir ti no abie jø au sø neu ro sen so ri ná
pri kur ti mà, akiø dug no ty ri mo me tu ras ta abie jø re gos ner -
vø dis kø su bat ro fi ja, cen tri në ir pe ri fe ri në abie jø akiø cho -
rio re ti na li në de ge ne ra ci ja tik dar la biau su stip ri no mû sø
áta ri mà apie mi to chon dri næ mio pa ti jà.

At li kus m. del toi deus biop si jà, bu vo pa tvir tin ta mi to -
chon dri në mio pa ti ja. Jos me tu ne bu vo ras ta ti pið kø „rag -
ged red fi bers“, ta èiau ki tas spe ci fi nis pir mi nës mi to chon -
drio pa ti jos nu sta ty mo me to das yra ci toch ro mo C ok si da -
zei (COX) ne igia mos skai du los, kas ir bu vo ras ta ðiuo at ve -
ju.
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1 pav. COX-SDH ×100: ci toch ro mo ok si da zës (COX) ir suk ci -
na to de hid ro ge na zës (SDH) pa si skirs ty mas sker sa ruo þio
rau mens biop ta te.

Mio ci tø sker si nia me pjû vy je ru da spal va pa ryð kin ta mi to chon -
dri jø ci toch ro mo ok si da zë. Suk ci na to de hid ro ge na zës pa ryðki ni -
mas mels va spal va pa si rink tas kaip fo ni nis, pa ti ki mai pa ryð ki -
nan tis mio ci tus, ne tu rin èius ci toch ro mo ok si da zës (apie 40%
COX ne igia mø mio ci tø ðio je nuo trau ko je). Tai spe ci fi nis pir mi -
nës mi to chon drio pa ti jos nu sta ty mo me to das.

2 pav. ATP I ×25: mi ni ma lus I ti po mio ci tø gru pa vi ma sis.

Ade no zi no tri fos fa ta zës (ATP) pa ryð ki ni mas ru da spal va I ti po
mio ci tuo se: ne þy mus ru dai pa ryð kin tø I ti po mio ci tø gru pa vi ma -
sis (16–20 gre ti mai be si dës tan èiø skai du lø) dël ga li mo mio ci tø
ða ko ji mo si po bu vu sios seg men ti nës ne kro zës. Mio ci tø gru pa vi -
ma sis yra ne spe ci fi në pa to lo gi në re ak ci ja.

3 pav. HE ×400: þi di ni në mio ci tø ne kro zë.
Sker sa ruo þio rau mens biop ta to pjû viuo se ras tas mio ci tas su ne -
kro zës po þy miais: su iru sia sar ko le ma, mak ro fa gø in va zi ja. Pa -
vie niø mio ci tø ne kro zë yra ne spe ci fi në re ak ci ja á pa to lo gi ná
veiks ná (ið emi jà, de ner va ci jà, tok si nus), ga li bû ti su tin ka ma ir
nor ma lia me sker sa ruo þia me rau me ny je.



Nu sta èius mi to chon drio pa ti joms bû din gus neu ro lo gi -
nius po þy mius, juos ga li ma su gru puo ti á 4 di de les gru pes:
(1) atak si ja, trau ku liai ir miok lo ni jos bû din gi MERF sin -
dro mui, (2) mig re nos ti po gal vos skaus mai, pa si kar to jan -
tys in sul tà pri me nan tys epi zo dai, prieð tai bu væ trau ku liø
prie puo liai bû din gi ME LAS sin dro mui, (3) of tal mop le gi -
ja, pig men ti nis re ti ni tas ir po li neu ro pa ti ja su re gos ner vo
at ro fi ja (Le ber ti pas) ar su kur tu mu (Ke arns-Sa y re s.),
(4) lë tai pro gre suo jan ti mio pa ti ja. Kar tu ga li bû ti de men ci -
ja, lak ta ti në aci do zë, pto zë, ma þas ûgis, pig men ti në tin -
klai nës de ge ne ra ci ja, ðir dies lai du mo su tri ki mai ir kt. Li -
go nës skun dus, ob jek ty vio jo ty ri mo duo me ni mis, at lik tus
la bo ra to ri nius ir in stru men ti nius ty ri mus bu vo sun ku pri -
skir ti kaþ ku riam vie nam sin dro mui, ka dan gi ne bu vo vi sø
bû din gø simp to mø, ati tin kan èiø vie nà ar ki tà sin dro mà.
To dël bu vo su for mu luo ta diag no zë: mi to chon dri në mio -
pa ti ja su en ce fa lo pa ti ja.

Gauta: Priimta spaudai:
2006 02 20 2006 03 15
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MOR PHO LOG I CALLY PROVEN CASE OF
MI TO CHON DRIAL MYOPATHY WITH
ENCEPHALOPATHY

Sum mary

Mi to chon drial encephalomyopathies are ge net i cally and pheno -
typically het er o ge neous group of dis or ders caused by struc tural
and func tional ab nor mal i ties in mi to chon dria. These dis or ders
can have clin i cal fea tures of weak ness, ophtalmo plegia, ex er cise
in tol er ance, hear ing loss, sei zures, ataxia, short stat ure, de men -
tia, neu rop a thy or strokes.

Case re port re fers to 45-year-old fe male pa tient from Vilnius
Uni ver sity Hos pi tal Santariðkiø klinikos Dpt. of Neu rol ogy who
com plained of lack of co or di na tion, weak ness in the legs, mem -
ory def i cits, sleep less ness. Af ter thor ough ex am i na tion mi to -
chon drial myopathy with encephalopaty was di ag nosed. Clin i cal
fea tures, char ac ter is tic lab o ra tory eval u a tions, and mus cle bi -
opsy histological pic tures of the pa tient are pre sented in the ar ti -
cle.

Keywords: mi to chon drial myopathy, mi to chon dria, mi to -
chon drial DNA (mtDNA), ophtalmoplegia, “rag ged red fi bers”,
encephalopathy, lac tate.
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