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Santrauka. Mitochondrinés encefalomiopatijos - ligos, kurias sukelia mitochondrijy struk-
tariniai pokyc¢iai bei oksidaciniame fosforilinime dalyvaujanciy fermenty defektai. Kliniskai
jos gali pasireiksti raumeny silpnumu, oftalmoplegija, kurtumu, traukuliais, ataksija, demen-
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cija, neuropatija, insultais, mazu Ggiu.
Straipsnyje aprasoma 45 m. pacienté, kuri dél sutrikusios koordinacijos, koju raumeny
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Mitochondriopatijos (dar vadinamos mitochondrinémis
miopatijomis / encefalomiopatijomis) - ligos, kurias suke-
lia mitochondrijy struktiiriniai pokyciai bei oksidaciniame
fosforilinime dalyvaujanciy fermenty defektai. 1966 m.
Shy su bendraautoriais aprasé budingus mitochondrijy po-
kycius raumeny lastelése, kurie dabar zZinomi terminu
»ragged red fibers“ (,,susivélusios® raudonos skaidulos).
Véliau pastebéta, kad kliniskai Sias miopatijas daznai lydi
CNS pazeidimo simptomatika, - taip atsirado terminas
~mitochondrinés encefalomiopatijos®.

Mitochondriopatijos priklauso energijos deficitinio ti-
po metabolinéms ligoms. Dazniausiai pazeidziami organai
ir sistemos, kuriems reikia daug energijos ir kurie itin jaut-
ras jos netekciai.

Mitochondrijos (gt. mitos - sitlas, chondros - griide-
lis) - dvimembraniniai organoidai, esantys kiekvienoje
lasteléje, turintys savo DNR. mtDNR - tai ziediné dvi-
grandé 16,5 kbp ilgio molekulé, kurioje yra 37 genai, ko-
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duojantys 13 polipeptidy, labai svarbiy lastelés kvépavi-
mui ir energetikai, bei 22 tipy transporting ir 2 tipy rRNR.
Sios ligos yra paveldimos motinos linija, kadangi mito-
chondrijos yra citoplazmoje, o formuojantys zigotai, visa
citoplazma su mitochondrijomis gaunama i§ kiausinélio.
Naujausiais duomenimis, dalis mitochondrijy gaunama ir
i$ tévo, taciau jos per pirmuosius metus sunyksta ir nedaro
itakos genetinei informacijai. Kiekvienoje lasteléje yra
Simtai mitochondrijy, kurios turi iki 10 ziediniy mtDNR,
taigi lasteléje yra tikstanciai mtDNR molekuliy. Norma-
liame audinyje visos mtDNR yra vienodos (homoplazmi-
ja). Patologiné mtDNR mutacija paprastai atsiranda tik da-
lyje lastelés mtDNR molekuliy, o kitos mtDNR molekulés
Sios mutacijos atzvilgiu yra normalios (heteroplazmija).
Mutavusiy ir ,,sveiky“ mtDNR molekuliy santykis audiny-
je lemia, ar mutacija pasireiks fenotipiskai. Taigi egzistuo-
ja tam tikras slenkstis (jis priklauso nuo mutavusiy
mtDNR kiekio, 1astelés energetiniy poreikiy), kurj virsijus
lastelé nebepatenkina savo ATF poreikiy, ir pasireiskia li-
ga. Lasteléms dalijantis, jose esanc¢iy mutavusiy mtDNR
molekuliy gali mazéti arba daugéti. Tai, kuria linkme vyks
visas lasteliy dalijimosi procesas - mutavusiy mtDNR
daugés ar mazés, - nulems, ar individas Sios mutacijos su-
keliama liga sirgs, ar ne, koks bus $ios ligos sunkumas.
Idomu tai, kad mutavusiy molekuliy kiekis gali nulemti ir
ligos forma.
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Mitochondrijos yra atsakingos uz lastelés apripini-
ma energija (ATF), jose yra pagrindiniai metaboliniai /
energijos gamybos ciklai ir keliai: PDH kompleksas,
karnitino ciklas, beta-oksidacijos sistema ir Krebso cik-
las. Galutinis mitochondrijy metabolizmo taskas - oksi-
dacinio fosforilinimo sistema (OXPHOS), kuria sudaro
kvépavimo grandiné ir ATF sintezé. Kvépavimo grandi-
né sudaryta i$ 4 stambiy fermenty kompleksy (I-1V) bei
2 smulkiy elektrony neséjy: kofermento Q ir citochro-
mo C. Viena svarbiausiy OXPHOS savybiy yrata, kad ja
koduoja 2 nepriklausomi genomai: branduolio DNR ir
mitochondrijy DNR (mtDNR). I$ 80 kvépavimo grandi-
nés baltymy 13 koduoja mtDNR, kitus - branduolio
DNR. Taigi genetiskai mitochondrines encefalomiopa-
tijas galima suskirstyti i 2 dideles grupes: ligos dél mito-
chondrijy DNR defekty, ligos dél branduolio DNR de-
fekty.

mtDNR defektus (ir jy salygojamas ligas) galima skirs-
tyti i 2 grupes:

1. mtDNR persitvarkymas (delecijos / duplikacijos).
Dazniausiai pasireiskia sporadiskai (kartais galima nusta-
sindromais: Pearson, Sporadiné 1étiné progresuojanti i$o-
riné oftalmoplegija (Chronic Progressive External Ophtal-
moplegia, CPEO), Kearns-Sayre sindromas.

2. Taskinés mtDNR mutacijos. Nuo 1988 m. identifi-
kuota daugiau nei 150 patogeniniy taskiniy mutacijy. Dau-
guma susirgimy paveldima motinos linija. Nurodomi
MELAS (Mitochondrial Encephalomyopathy, Lactic
Acidosis, Stroke / mitochondriné encefalomiopatija, lakta-
tacidozé, insulta primenantys epizodai), MERRF (mioklo-
niné epilepsija, Ragged Red Fibers), NARP (neuropatija,
ataksija, retinitis pigmentosa), LHON (Leber’s, Heredita-
ry, Optic, Neuropathy / Léberio paveldima regos neuropa-
tija).

Dél branduolio DNR defekty salygojamos ligos pavel-
dimos pagal Mendelio désnius. Jas galima suskirstyti i
2 grupes:

1. Branduolio DNR geny, koduojanciy kvépavimo
grandinés baltymus, mutacijos (mtDNR koduoja tik
13 kvépavimo grandinés baltymy i$ 80). Dauguma mutaci-
ju ir su jomis susijusiy susirgimy dar tyrimy stadijoje. Zi-
nomi: autosominiu recesyviniu biidu paveldimas Leigh
sindromas, kofermento Q deficito salygoti sindromai (tiks-
lios mutacijos dar nenustatytos).

2. Tarpgenominiy rysiy defektai. mtDNR funkcionavi-
mas ir replikacija priklauso nuo daugelio veiksniy, koduo-
jamy branduolio DNR. Todél branduolio DNR defektai
gali sukelti kiekybinius ar kokybinius mtDNR pakitimus.
Tai autosominiu recesyviniu ar autosominiu dominantiniu
btdu paveldimos PEO (su jvairiais kitais simptomais ir po-
Zymiais), kuriy metu nustatomos daugybinés mtDNR de-
lecijos ir MNGIE (mioneurogastrointestininé encefalopa-
tija).

Galimos ir kitos mitochondriniy susirgimy klasifikaci-
jos: pagal biocheminius pokycius ir pagal klinikinius
simptomus.

1988 m. pirma karta mitochondrijy genetiniai defektai
buvo susieti su liga, o dabar zinoma daugiau nei 100 muta-
cijy, susijusiy su ligomis, galin¢iomis sukelti sunkia nega-
lia ar ankstyva mirtj. Kartais siy sutrikimy simptomai ligos
pradzioje gali buti priskirti vienam organui, taciau véliau
vystosi komplikacijos, pazeidziancios daugeli organizmo
sistemy ir organy. Siuo metu néra efektyvaus mitochon-
driniy ligy gydymo. Kaip minéta, mtDNR mutacijos pa-
zeidzia organus, kuriems reikia daug energijos ir kurie
ypac¢ jautriis jos netekciai: centrinés ir periferinés nervy
sistemos neuronai, skeleto raumenys, kasos beta lastelés ir
kitos endokrininés liaukos, miokardas, Sirdies laidzioji
sistema, inksty kanaléliy lastelés, hepatocitai, virskinama-
sis traktas. Kiek reciau pasitaiko hematologiniai ir derma-
tologiniai pozymiai. Reikéty paminéti, jog daugelis ser-
ganciyjy yra mazo fgio, nors néra visiskai aisku, dél ko
taip yra.

Mitochondriniai DNR defektai gali pazeisti beveik
visas nervy sistemos vietas, bet kai kurie simptomai yra
daznesni, ypa¢ jy kombinacija. Vienas i§ budingesniy
pozymiy yra iSoriné oftalmoplegija, dél kurios yra rys-
kiai riboti akiy judesiai visomis kryptimis. Kiti daznesni
klinikiniai simptomai: regos nervo atrofija, pigmentinis
retinitas, abipusis neurosensorinis kurtumas, vidutinio
sunkumo proksimaliné miopatija (rySkus raumeny nyki-
mas ir silpnumas biina retai), asimptominé periferiné
neuropatija. Taip pat pasireiskia poimé encefalopatija,
traukuliai, demencija, smegenéliné ataksija. Pasikarto-
jantys insulta primenantys epizodai, migrenos tipo
galvos skausmai - tai budingi MELAS sindromo simpto-
mai.

Dél endokrininés sistemos pazeidimo vystosi cukrinis
diabetas, hipoparatiroidizmas, hipotiroidizmas, aprasytas
ir augimo hormono trikumas mitochondriopatijy metu.
Tiek moterys, tiek vyrai, sergantys Siomis ligomis, gali bu-
ti nevaisingi. IS kity organizmo sistemy ir organy pazeidi-
mo galima isskirti Siuos: kardiomiopatija (dilataciné ar hi-
pertrofiné), Sirdies ritmo ir laidumo sutrikimai, miego ap-
néja, disfagija, malabsorbcija, kepeny nepakankamumas,
inksty kanaléliy pazeidimas, Toni-Fanconi-Debre sindro-
mas.

Toliau pateikiama lentelé su dazniau pasitaikanciais
sindromais ir jy klinikine iSraiSka. Dazniausiai sindromy
pavadinimai sudaryti i§ pirmyjy raidziy pagrindiniy klini-
kiniy simptomy.

Itarus mitochondring miopatija, paciento tyrimas pra-
dedamas nuo anamnezés ir klinikinio tyrimo. Toliau turéty
bati atlikti kraujo tyrimai: kreatinfosfokinazé - normali ar-
ba vos padidéjusi, padidéje laktatai (rySkesnis laktaty padi-
déjimas randamas po fizinio kravio, esant infekcijai ar po
alkoholio vartojimo). Likvoro tyrimas: padidéjes baltymo
(> 1 g/1) ir laktaty kiekis (net jei kraujo laktaty kiekis nor-
malus).

EKG, elektroneuromiografija, EEG, audiometrija, of-
talmoskopija. Diagnozei nustatyti reikia atlikti specifinius
tyrimus: kraujo DNR tyrimas, raumens biopsija. Pastaro-
sios metu atliekamas 1) histocheminis tyrimas: a) nustato-
mos RRF - visy mitochondriniy ligy pozymis: tiriant Go-
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Lentelé.

Sindromas

Dazniausia mtDNR mutacija

Klinika

Ragged red fibers

Laktatacidozé

CPEO

Heteroplazminés delecijos ar
taskiné mutacija 3243
nukleotide

Prasideda paauglystéje ar esant suaugu-
siojo amziaus, budinga létai progresuo-
janti iSoriné oftalmoplegija: akiy raume-
ny paralyZius, ptozé, raumeny silpnu-
mas ir nuovargis.

*

*

Kearns-Sayre
sindromas

Heteroplazminés delecijos ar
taskiné mutacija 3243
nukleotide

Pradzia - iki 20 mety, budinga iSoriné
oftalmoplegija, ptozé, pigmentinis reti-
nitas, miopatija: 1étai progresuojantis
raumeny silpnumas (90%), proksimali-
nis > distalinis, disfagija, polineuropati-
ja (10%), kurtumas (95%), ataksija
(90%), demencija (iki 85%), ivairi Sir-
dies patologija, endokrinopatijos.

MERRF

Taskiné mutacija 8344
nukleotide

Pradzia vélyvojoje paauglystéje ar esant
suaugusiojo amziaus, mioklonijos
(60%), epilepsija (45%), smegenéliné
ataksija, demencija, regos nervo atrofija
(20%), polineuropatija (20%), kurtumas
(40%), miopatija, mazas tgis (10%).

+/-

NARP

Taskiné mutacija 8993
nukleotide

Pradzia kadikystéje ar vaikystéje, bi-
dinga sensoriné neuropatija, smegenéli-
né ataksija, pigmentinis retinitas, de-
mencija, traukuliai.

LHON

Taskiné mutacija 3460, 4160
ar 11778 nukleotiduose

Pradzia - apie 30 metus, budingas ne-
skausmingas regéjimo astrumo mazéji-
mas viena akimi, paskui ir kita, pradzio-
je randama regos nervo disko mikroan-
giopatija, pseudoedema, kraujagysliy
vingiuotumas, véliau regos nervo disko
atrofija, taip pat biina Sirdies laidumo
sutrikimai, spastiné distonija.

MNGIE

Ivairios taskinés mutacijos

Pradzia pirmaisiais gyvenimo metais,
budingas periodinis vémimas, ptozé, of-
talmoplegija, pigmentiné retinopatija,
sensoneuralinis kurtumas, traukuliai,
kognityviniy funkcijy regresija, mazas
agis.

MELAS

80% atvejy taskiné mutacija
3243 nukleotide

Pradzia nuo 2-40 mety, pasikartojantys
insulta primenantys epizodai, tai skiria-
masis Sio sindromo simptomas, migrena
primenantis galvos skausmas (90%),
klausos blogéjimas (25%), traukuliai
(85%), demencija (50-60%), zievinis
aklumas ar hemianopsija, kiti sistemi-
niai poZymiai: pigmentiné retinopatija
(10-40%), kardiomiopatija, mazas ugis,
diabetas, miopatija (btidingas proksima-
linis, simetrinis raumeny silpnumas),
ptozé, iSoriné oftalmoplegija, polineuro-
patija daznesné kartu esant ir miopatijai.

Leigh’s
sindromas

Taskiné mutacija 8993
nukleotide

Pradzia pirmaisiais gyvenimo metais,
budinga hipotonija, epizodinis vémi-
mas, ataksija, choreoatetozé, hiperventi-
liacija, encefalopatija, spastiskumas,
klausos blogéjimas, distonija, regéjimo
astrumo blogéjimas, dazna subklinikiné
periferiné neuropatija, liga greitai pro-
gresuoja, mirsta antraisiais gyvenimo
metais.

*Literataroje duomenys skiriasi.
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mori trichrominiu biidu dazytus raumeny biopsijos prepa-
ratus, matomos ,,susivélusios“ raudonos skaidulos (,,rag-
ged red fibers®) - tai raumeny skaidulos, turin¢ios nenor-
malius mitochondrijy telkinius po sarkolema, b) citochro-
mo C oksidazei (COX) neigiamos skaidulos; 2) biochemi-
nis tyrimas: kvépavimo grandinés fermenty kompleksy
aktyvumo nustatymas; 3) molekulinis genetinis raumeny
DNR tyrimas.

Patvirtinto efektyvaus gydymo néra. Kofermento Q bei
vitaminy (C, K, B grupés, E) skyrimas kartais duoda teigia-
ma (nors neilgalaiki) efekta. Rekomenduojama vengti:
daug angliavandeniy turin¢io maisto, badavimo, didelio fi-
zinio kruavio. Biitina anksti ir efektyviai mazinti temperata-
ra karsciuojant. Neskirti vaisty, slopinanciy kvépavimo
grandinés metabolinius procesus: valproaty, barbittraty,
tetracikliny, chloramfenikolio.

KLINIKINIO ATVEJO APRASYMAS

45 mety ligoné N. A. VUL Santariskiy kliniky Nervy ligy
skyriuje buvo gydoma nuo 2005 m. rugséjo 28 d. iki spalio
13 d.

Atvykusi ligoné skundési sutrikusia pusiausvyra, koor-
dinacija, sumazéjusia kojy jéga, dél ko buvo sunku lipti
laiptais, pablogéjusia atmintimi, padidéjusiu jautrumu, ne-
miga. Pasak ligonés, liga prasidéjo pries penkerius metus,
po tévo mirties. Tuo metu patyré didelj stresa, todél, jos
manymu, ir atsirado minéti simptomai. Ligonés vyras tei-
gé, kad Zmona serga apie 10 mety, buklé blogéja palaips-
niui: ji tampa létesné, vangesné, sukaustyta, blogéja atmin-
tis, taciau tai netrukdo susitvarkyti kasdieninéje veikloje.
Kadangi buklé negeréjo, kreipési i PSPC, buvo ambulato-
riskai atlikta galvos smegeny kompiuteriné tomografija.
Esant neaiskiai diagnozei, nukreipta atlikti tyrimus i
VUL SK.

Apziirint objektyviai oda ir matomos gleivinés $va-
rios, AKS 140/100 mmHg, sirdies veikla aiski, aritmiska.
Plauciuose vezikulinis alsavimas, karkaly neisklausoma,
pilvas palpuojant minkstas, neskausmingas. Neurologis-
kai: samoninga, kontaktiska, encefalopatiska, abipusé pto-
z¢, voky plysiai asimetriski, desinysis voky plysSys plates-
nis nei kairysis, nesuka akiy i virsy, yra tik minimalds hori-
zontalls akiy judesiai, vyzdziy reakcija i $viesa yra, kiek
seklesné kairioji n/l raukslé, liezuvis vidurio linijoje, eise-
na ataksing, sausgysliniai refl. s=d, Zemi, patologiniy re-
fleksy néra. Nezymiai padidéjes ekstrapiramidinio tipo
raumeny tonusas plastakose, aksialinio tonuso padidéji-
mas, stebima nedidelé peciy juostos raumeny atrofija (dau-
giau kairiosios pusés), kairés kojos raumeny atrofija. Ko-
ordinacinius méginius atlieka patenkinamai. Jutimo sutri-
kimy nenurodo, meninginiy simptomy néra. Galiiniy ap-
raksija.

Besigydant skyriuje skirtas simptominis gydymas: an-
tihipertenziniais vaistais (enalapriliu), aspirinu.

Atlikti tyrimai

Bendras hematologinis ir biocheminis kraujo (kreatininas,
AST(GOT), ALT(GTP), gamaGT, kreatinfosfokinazé
(KFK), gliukozé, elektrolitai), $lapimo tyrimai be esminiy
pakitimy.

Likvoras skaidrus, bespalvis, biocheminis likvoro tyri-
mas be pakitimy.

Laktatas (mmol/L) - 2,2, po fizinio kriivio - 9,4 (norma
0,63-2,44 mmol/L).

EKG: SSD 71 k/min. Priesirdziy virpéjimas, smulkia-
bangé forma. Hiso pluosto kairés kojytés priekinio fas-
cikulo blokada ir Hiso pluosto desinés kojytés daliné blo-
kada. Kairiojo skilvelio hipertrofija (pagal Gertsch).
Nezymiai sutrikusi repoliarizacija anteroseptalinéje
sieneléje.

Ekstrakranijiniy kraujagysliy spalviné sonografija:
bendrosios miego arterijos ,,intimos medijos*“ sluoksnio
storis normalus abipus. Ekstrakranijiniy miego arterijy ste-
noziy nerasta. Kairiosios slankstelinés arterijos hipoplazi-
ja (normos variantas).

Galvos smegeny MRT: galvos smegenyse tilto srityje,
periventrikuliariai T2, dark fluid hiperintensinio signalo
neaiskiy riby zonos. Soniniai skilveliai labai praplésti, kai-
riojo skilvelio priekinis ragas deformuotas. HI - 62 mm.
IIT skilvelis prasiplétes - 9 mm, I'V skilvelis - 13 mm. Su-
barachnoidiniai tarpai platiis. De$. zandiniame antyje ne-
zenkliai sustoréjusi gleiviné. ISvada: isreiksti atrofiniai po-
kyciai galvos smegenyse. Kraujagysliné leukoencefalo-
maliacija.

Elektroneuromiografinis tyrimas: kojy ir ranky moto-
riniai ir sensoriniai nervai normalis. Tirtuose raumenyse
spontaninio aktyvumo néra, motoriniai veikimo vieneto
potencialai - n. y.

Tyrimo isvada: duomeny, patvirtinanciy polineuropa-
tija, miopatija, neuronopatija, néra.

Audiograma: abiejy ausy garsa suvokiancios siste-
mos pakenkimas. Abiejy ausy neurosensorinis prikurti-
mas.

EEG: budravimo EEG registruojami bendriniai
bioelektrinio zievés aktyvumo pakitimai Zemo gal-
vos smegeny reaktyvumo fone be tarppusrutulinés asi-
metrijos.

MMSE: 23-24 balai.

Okulisto k-ja: regos nervo diskai blyskas, riboti, dege-
neraciniai konusai aplinkui, labai siauros arterijos ir venos.
Centre ir periferijoje jvairios formos pigmentiniai zZidiniai.
Isvada: abiejy regos nervy disky subatrofija, centriné ir
periferiné abiejy akiy chorioretinaliné degeneracija.

Kardiologo k-ja: koronariné Sirdies liga su ritmo ir lai-
dumo sutrikimais. Létinis priesirdziy virpéjimas, normosi-
tolija. DHPK blokada.

Genetiko k-ja: paimta kraujo DNR tyrimui atlikti.

Itariant mitochondring miopatija atlikta m. deltoideus
dex. raumens biopsija (1-3 pav.).
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1 pav. COX-SDH x100: citochromo oksidazés (COX) ir sukci-
nato dehidrogenazés (SDH) pasiskirstymas skersaruozio
raumens bioptate.
Miocity skersiniame pjivyje ruda spalva paryskinta mitochon-
drijy citochromo oksidazé. Sukcinato dehidrogenazés paryskini-
mas melsva spalva pasirinktas kaip foninis, patikimai paryski-
nantis miocitus, neturinéius citochromo oksidazés (apie 40%
COX neigiamy miocity Sioje nuotraukoje). Tai specifinis pirmi-
nés mitochondriopatijos nustatymo metodas.

2 pav. ATP I x25: minimalus I tipo miocity grupavimasis.
Adenozino trifosfatazés (ATP) paryskinimas ruda spalva I tipo
miocituose: nezymus rudai paryskinty I tipo miocity grupavima-
sis (16-20 gretimai besidéstanciy skaiduly) dél galimo miocity
Sakojimosi po buvusios segmentinés nekrozés. Miocity grupavi-
masis yra nespecifiné patologiné reakcija.

Galuting iSvada: pirminé mitochondriné miopatija.
Suformuluota diagnozé: mitochondriné miopatija su
encefalopatija.

APTARIMAS

Kaip matyti i$ ligonés N. A. klinikinio atvejo aprasymo,
gal ir dar anksciau, tiesiog jie buvo nepastebéti ir nuolat 1é-
tai progresavo. Dominuojanti simptomatika: iSoriné oftal-
moplegija (néra vertikaliy akiy judesiy, stebimi tik mini-
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3 pav. HE x400: Zidininé miocituy nekrozé.

Skersaruozio raumens bioptato pjuviuose rastas miocitas su ne-
krozés pozymiais: suirusia sarkolema, makrofagy invazija. Pa-
vieniy miocity nekrozé yra nespecifiné reakcija i patologini
veiksnj (iSemija, denervacija, toksinus), gali buti sutinkama ir
normaliame skersaruoziame raumenyje.

malis horizontalts akiy judesiai), abipusé ptozé, kognity-
viniai sutrikimai (demencija), nedidelis kojy raumeny silp-
numas, nezymios peciy juostos (daugiau kairiosios pusés)
ir kairiosios kojos raumeny atrofijos leido itarti mitochon-
dring patologija.

Ligonei jau ambulatoriskai buvo atlikta galvos smege-
ny KT, kurioje stebéti atrofiniai smegeny pakitimai, zidini-
niy tankio pokyc¢iy nerasta, o skyriuje atlikus galvos sme-
geny MRT, rasti baltosios smegeny medziagos pakitimai
periventrikuliariai, tilto srityje.

45 m. ligonés amzius, tai, kad susirgo pries desimt, o
gal ir daugiau mety, nepakitusi kraujo KFK, padidéje krau-
jo laktatai nepriestaravo $iai diagnozei. Laktaty koncentra-
cija tirta be fizinio kravio ir po veloergometrijos. Literata-
ros duomenimis, normali laktaty koncentracija pries ir po
fizinio kriivio nepaneigia diagnozés, nes net ir sveiky zmo-
niy kraujyje po kravio stebimas laktaty padidéjimas. Be to,
néra sveiky Zmoniy ir serganciyjy palyginamyjy duome-
ny, koks laktaty padidéjimas po fizinio kriivio leistinas, o
koks jau bty patologija.

Atlikti kiti tyrimai ir pateiktos konsultanty iSvados:
auskultaciniu budu, elektrokardiografiskai nustatytas prie-
Sirdziy virpéjimas, Hiso pluosto kairés kojytés priekinio
fascikulo blokada ir Hiso pluosto desinés kojytés daliné
blokada, kairiojo skilvelio hipertrofija (pagal Gertsch), uz-
raSyta audiograma patvirtino abiejy ausy neurosensorini
prikurtima, akiy dugno tyrimo metu rasta abiejy regos ner-
vy disky subatrofija, centriné ir periferiné abiejy akiy cho-
rioretinaliné degeneracija tik dar labiau sustiprino masy
itarima apie mitochondring miopatija.

Atlikus m. deltoideus biopsija, buvo patvirtinta mito-
chondriné miopatija. Jos metu nebuvo rasta tipisky ,,rag-
ged red fibers®, taciau kitas specifinis pirminés mitochon-
driopatijos nustatymo metodas yra citochromo C oksida-
zei (COX) neigiamos skaidulos, kas ir buvo rasta siuo atve-
ju.



Patomorfologiskai patvirtintas mitochondrinés miopatijos su encefalopatija klinikinis atvejis

Nustacius mitochondriopatijoms budingus neurologi-
nius pozZymius, juos galima sugrupuoti i 4 dideles grupes:
(1) ataksija, traukuliai ir mioklonijos budingi MERF sin-
dromui, (2) migrenos tipo galvos skausmai, pasikartojan-
tys insulta primenantys epizodai, pries tai buve traukuliy
priepuoliai budingi MELAS sindromui, (3) oftalmoplegi-
ja, pigmentinis retinitas ir polineuropatija su regos nervo
atrofija (Leber tipas) ar su kurtumu (Kearns-Sayre s.),
(4) 1étai progresuojanti miopatija. Kartu gali bati demenci-
ja, laktatiné acidozé, ptozé, mazas Ggis, pigmentiné tin-
klainés degeneracija, Sirdies laidumo sutrikimai ir kt. Li-
gonés skundus, objektyviojo tyrimo duomenimis, atliktus
laboratorinius ir instrumentinius tyrimus buvo sunku pri-
skirti kazkuriam vienam sindromui, kadangi nebuvo visy
budingy simptomy, atitinkanciy viena ar kita sindroma.
Todél buvo suformuluota diagnozé: mitochondriné mio-
patija su encefalopatija.
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MORPHOLOGICALLY PROVEN CASE OF
MITOCHONDRIAL MYOPATHY WITH
ENCEPHALOPATHY

Summary

Mitochondrial encephalomyopathies are genetically and pheno-
typically heterogeneous group of disorders caused by structural
and functional abnormalities in mitochondria. These disorders
can have clinical features of weakness, ophtalmoplegia, exercise
intolerance, hearing loss, seizures, ataxia, short stature, demen-
tia, neuropathy or strokes.

Case report refers to 45-year-old female patient from Vilnius
University Hospital Santariskiy klinikos Dpt. of Neurology who
complained of lack of coordination, weakness in the legs, mem-
ory deficits, sleeplessness. After thorough examination mito-
chondrial myopathy with encephalopaty was diagnosed. Clinical
features, characteristic laboratory evaluations, and muscle bi-
opsy histological pictures of the patient are presented in the arti-
cle.

Keywords: mitochondrial myopathy, mitochondria, mito-
chondrial DNA (mtDNA), ophtalmoplegia, “ragged red fibers”,
encephalopathy, lactate.
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