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ÁVADAS

Mi to chon dri nës li gos, dar va di na mos mi to chon drio pa ti jo -
mis, – tai gru pë li gø, pa si reið kian èiø dël su tri ku sios mi to -
chon dri jø veik los. Mi to chon dri jos su ku ria di dþi à jà da lá or -
ga niz mui rei ka lin gos ener gi jos, tai gi ðiø li gø me tu vyks ta
làs te liø pa þei di mas ar ba þû tis dël ne pa kan ka mo jø ap rû pi -
ni mo ener ge ti niais ið tek liais. Mi to chon dri jø funk ci jø su tri -
ki mai pa þei dþia or ga nus ir or ga nø sis te mas, pa si þy min èias 
di de liu ener gi jos po rei kiu: CNS, ðir dies ir griau èiø rau me -
nis, tin klai næ, inks tus [1]. Taip pat ga li mi vi di nës au sies,
ka sos, hi po fi zës pa þei di mai. Mi to chon dri niø li gø kli ni ki në 
ei ga yra pro gre suo jan ti, o kli ni ki niai po þy miai daþ nai bû na 
per si den gian tys ir ga li keis tis, pro gre suo jant li gai, ar ba lik -
ti sta bi lûs ið ti sus de ðimt me èius. Simp to mø pro gre sa vi mà
ga li pro vo kuo ti veiks niai, le mian tys pa di dë ju sius or ga niz -
mo ener ge ti nius po rei kius, to kie kaip fi zi nis krû vis, karð -
èia vi mas. Mi to chon drio pa ti jø kli ni ki niai po þy miai ga li ið -

ryð kë ti bet ku riuo gy ve ni mo tarps niu tiek vai kys të je, tiek
vy res nio am þiaus þmo nëms. Daþ niau siai jie pa si reið kia
simp to mø kom plek su, su da ran èiu sin dro mà, pa vyz dþiui,
mi to chon dri nës en ce fa lo mio pa ti jos su lak ta ta ci do ze ir in -
sul tà pri me nan èiais epi zo dais (ME LAS) at ve ju. Ta èiau ga -
li mas izo liuo tas vie no or ga no funk ci jos su tri ki mas, pa vyz -
dþiui, ne sin dro mi nis mi to chon dri nis pri kur ti mas ar kur tu -
mas. Kli ni ki niai po þy miai ir simp to mai, kai pir miau sia rei -
kë tø átar ti mi to chon drio pa ti jà, pa teik ti 1 len te lë je.

Mi to chon drio pa ti joms bû din ga ne pa sto vi raið ka. Net gi 
tà pa èià mu ta ci jà tu rin tiems ðei mos na riams li gos pa si reið -
ki mas ga li bû ti skir tin gas, pa vyz dþiui, daþ niau sia tað ki në
mtDNR mu ta ci ja m.2343A>G ga li pa si reikð ti MELAS
sin dro mu [2], ið mo ti nos pa vel dë tu dia be tu ir kur tu mu
(MIDD) [3] ar ba MELAS/MERRF (miok lo ni nës epi lep si -
jos su „ap dris ku sio mis“ rau do no sio mis skai du lo mis) per -
si den gi mo sin dro mu [4]. Tai nu le mia ke le tas prie þas èiø.
Pir miau sia, da li jan tis làs te lëms, mi to chon dri jø pa si skirs -
ty mas duk te ri në se làs te lë se bû na at si tik ti nis, to dël ga li mas
skir tin gas su pa to lo gi ja su si ju siø mi to chon dri jø mig ra vi -
mas á au di nius emb rio fe ta li nio lai ko tar pio me tu. An tra,
mtDNR mu ta ci joms daþ nai bû din ga he te rop laz mi ja – làs -
te lë je yra tam tik ras pro cen tas mu ta ci jà tu rin èiø mi to chon -
dri jø. Jei tam tik ros mtDNR mu ta ci jos he te rop laz mi jos ly -
gis þe mas, nor ma liø mi to chon dri jø veik la kom pen suo ja
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San trau ka. Mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mas pa si reið kia dël di de lio mi to chon dri -
nës DNR (mtDNR) frag men to pra ra di mo, su trik dan èio mi to chon dri jø funk ci jà. Sin dro mas
sie ja mas su ke lio mis per si den gian èio mis kli ni ki në mis ið raið ko mis: Ke arns-Sa y re sin dro mu,
Pe ar son sin dro mu, pro gre suo jan èia ið ori ne of tal mop le gi ja, re èiau – Leigh sin dro mu. Ðia me
straips ny je ap ra ðo mas pa cien tas, ku riam pa si reið kë abie jø vo kø pto zë, fi zi nio krû vio ne to le -
ra vi mas ir su ma þë ju si kû no ma së. Kli ni ki në mi to chon drio pa ti jos diag no zë nu sta ty ta at li kus
rau mens biop si jos his to pa to lo gi ná ty ri mà. Mo le ku li niais ge ne ti niais me to dais pa tvir tin tas
mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mas. Va do vau jan tis kli ni ki niais po þy miais, pa cien tui
nu sta ty ta mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mo pro gre suo jan èios ið ori nës of tal mop le gi -
jos for ma. Ðio sin dro mo diag nos ti kai ir pa cien tø svei ka tos prie þiû rai svar bus ávai riø gy dy to -
jø spe cia lis tø ko man di nis dar bas.

Rak ta þo dþiai: mi to chon drio pa ti jos, mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mas, pro gre suo -
jan ti ið ori në of tal mop le gi ja.
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de fek tà. Li gos po þy miai pa si reið kia, kai pa sie kia mas he te -
rop laz mi jos ly gis, ku ris ne pa ten ki na làs te lës ener ge ti niø
po rei kiø, – va di na mas „slenks èio efek tas“ [5].

Rau me nø sis te ma yra reik li ener gi jai, to dël jos pa þei di -
mas, esant mi to chon drio pa ti joms, yra daþ nas. Ið ski ria ma
at ski ra gru pë li gø, va di na mø mi to chon dri në mis mio pa ti jo -
mis, ku riø me tu yra ið reikð tas rau me nø veik los su tri ki mas.
Ta èiau ga li mi ir ki tø sis te mø pa þei di mai. Prie daþ niau siø
mi to chon dri niø mio pa ti jø pri ski ria mi MELAS, MERRF,
Ke arns-Sa y re sin dro mas ir pro gre suo jan ti ið ori në of tal -
mop le gi ja. Ðiai li gø gru pei bû din gas rau me nø sil pnu mas,
fi zi nio krû vio ne to le ra vi mas, vo kø pto zë, of tal mop le gi ja,
ðir dies ne pa kan ka mu mas ir rit mo su tri ki mai.

ATVEJO APRAÐYMAS

Pro ban das, gi mæs ið pir mo ne kom pli kuo to nëð tu mo. Svo -
ris gi mus – 4000 g (75–90 pro cen ti lë), ûgis – 54 cm
(75–90 pro cen ti lë). Pro ban do psi cho mo to ri në rai da ati ti ko 
am þiaus nor mas. Pa cien tas pa þy mi nuo vai kys tës tu rë jæs
pras tà ape ti tà. Pa aug lys të je uþ si ë më ak ty via fi zi ne veik la.
15 me tø am þiu je, ið ryð kë jus abi pu sei vir ðu ti niø vo kø pto -
zei, bu vo átar ta mias te ni ja, ta èiau ty ri mais diag no zë ne pa -
tvir tin ta. 16 me tø am þiaus pa cien tui at lik ta abie jø akiø vir -
ðu ti niø vo kø plas ti ka. Nuo 22 me tø dir bo sun kø fi zi ná dar -
bà, jau të di de lá nuo var gá. 23 me tø am þiu je pa si reið kë ûmi -
niai li gos simp to mai – py ki ni mas, vë mi mas, per pa rà su -
karð èia vo, pro gre sa vo ben dras sil pnu mas. Áta riant au to -
imu ni næ pa to lo gi jà, hos pi ta li zuo tas á reu ma to lo gi jos sky -
riø. Nu sta ty ta pa di dë ju si kre a tin ki na zës kon cen tra ci ja
krau jy je (> 1600 IU/L). At li kus elek tro neu ro miog ra fi jos
ty ri mà, ap tik ti mio pa ti joms bû din gi pa ki ti mai. Diag no zei
pa tiks lin ti at lik ta rau mens biop si ja, imu no his to che mið kai
ste bë tas mi to chon drio pa ti joms bû din gas pa ki ti mas – ci -
toch ro mo ok si da zës trû ku mas apie 40 % mio ci tø (pav.).
Gy dy to jo ge ne ti ko kon sul tuo tas 25 me tø am þiu je, ob jek ty -
vaus ver ti ni mo duo me ni mis, pa cien to ûgis – 182 cm, svo -
ris – 49,5 kg, KMI – 14,9 (ne pa kan ka mas kû no svo ris), vir -
ðu ti niø vo kø da li në pto zë. At lik ti bio che mi niai ty ri mai mi -
to chon dri nei pa to lo gi jai pa tiks lin ti. Pa cien to ry ti nio ðla pi -
mo më gi ny je or ga ni niø rûgð èiø ty ri mu du jø chro ma tog ra -

fi jos – ma siø spek tro met ri jos me to du lak ta tø ne nu sta ty ta,
ta èiau plaz mo je lak ta to kon cen tra ci ja bu vo 7,08 mmol/l ir
7 ,13 mmol/ l  pa  kar  to  jus  ty  r i  mà (nor  ma –
0,62–2,44 mmol/l; inks tø lak ta tø re ab sorb ci jos slenks tis
yra apie 5–6 mmol/l). Ðis ne su ta pi mas pa ska ti no at lik ti ðla -
pi mo, su rink to po mi ni ma laus fi zi nio krû vio, or ga ni niø
rûgð èiø ty ri mà, ku riuo nu sta ty ti lak ta to pi kai. Ki tø mi to -
chon drio pa ti joms bû din gø po ky èiø ne ste bë ta. Kie ky bi niu
ami no rûgð èiø krau jo plaz mo je ty ri mu di de lio efek ty vu mo
skys èiø chro ma tog ra fi jos me to du pa to lo gi niø ami no rûgð -
èiø kon cen tra ci jø krau jo plaz mo je pa ki ti mø ne nu sta ty ta. Ið 
rau mens biop ta to ið skir tos DNR mo le ku li niu ge ne ti niu ty -
ri mu nu sta ty ta di de lës ap im ties mtDNR frag men to de le ci -
ja, pa tvir ti nan ti mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mo
diag no zæ.

ATVEJO APTARIMAS

Ap ra ðo mu at ve ju kli ni ki në ið raið ka ir ty ri mø re zul ta tai
ati tin ka ápras tos pro gre suo jan èios ið ori nës of tal mop le -
gi jos fe no ti pà. Mi to chon dri jø pa þei di mas ste bi mas tik
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1 lentelë. Svarbiausi klinikiniai mitochondriniø ligø poþymiai

Organas ar or ga nø sistema Klinikiniai poþymiai

CNS Encefalopatija, ataksija, epilepsija, á in sul tà panaðûs epizodai, migrena, ko or di na ci jos
sutrikimas, vystymosi atsilikimas

Jutimo organai Klausos sutrikimas, tinklainës de ge ne ra ci ja, optinio nervo atrofija, of tal mo ple gi ja

Ðirdis Disautonomija, kardiomiopatija

Kepenys Kepenø nepakankamumas

Griauèiø raumenys Raumenø silpnumas, fizinio krûvio netoleravimas, periferinë neuropatija

Mitochondrinë liga turëtø bûti átariama, jei:

1) daugiau nei 3 organø sistemos, iðvardintos 1 lentelëje, yra paþeistos;
2) pagal ðeimos anamnezæ paveldimumas pagal motinos linijà;
3) stebimi 1 ar daugiau simptomø, paryðkintø 1 lentelëje;
4) stebimi 2 ar daugiau simptomø, iðvardintø 1 lentelëje.

Pav. Pa cien to rau mens biop si jos ty ri mas, nu da þy tas kom bi -
nuo tu COX ir SDH da þy mo me to du. Nuo trau ko je ma to mi
COX ne igia mi (ðvie sûs) mio ci tai ir vie na nor ma li (tam si) rau -
me nø skai du la.



sker sa ruo þiuo se rau me ny se, pa si reið kë pa grin di niai kli -
ni ki niai po þy miai: abie jø vo kø pto zë, nuo var gis po fi zi -
nio krû vio. At li kus la bo ra to ri nius ty ri mus, nu sta ty ta pa -
di dë ju si lak ta tø kon cen tra ci ja plaz mo je ir ðla pi me po
mi ni ma laus fi zi nio krû vio, ta èiau lak ta tø kon cen tra ci ja
ry ti nia me ðla pi me bu vo nor ma li. Tai ro do, kad lak ta to
kon cen tra ci ja pa di dë ja net ir nuo ne di de lës fi zi nës veik -
los: ëji mo, ap si ren gi mo ir kt. Kre a tin ki na zës pa di dë ji -
mas se ru me ste bi mas esant ak ty viam rau mens pa þei di -
mui, pa vyz dþiui, rab do mio li zës [6], ak ty vios fi zi nës
veik los [7] ar ba mi to chon dri jø ið se ki mo sin dro mo me tu
[8].

LITERATÛROS APÞVALGA

Mitonchondrinës DNR delecijos sindromas

Mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mà le mia di de lës ap -
im ties mtDNR frag men to (apie 1–10 kb) pra ra di mas. Sin -
dro mas sie ja mas su ke liais per si den gian èiais fe no ti pais:
Ke arns-Sa y re sin dro mu, Pe ar son sin dro mu, pro gre suo jan -
èia ið ori ne of tal mop le gi ja, re èiau – Leigh sin dro mu
[9–11]. Ke arns-Sa y re sin dro mas diag no zuo ja mas esant
simp to mø tria dai: li gos pra dþia – iki 20 me tø am þiaus, pig -
men ti në re ti no pa ti ja ir pro gre suo jan ti ið ori në of tal mop le -
gi ja; ir bent vie nam ið pa pil do mø po þy miø: ðir dies lai du mo 
blo ka da, di de lë bal ty mo kon cen tra ci ja sme ge nø skys ty je
(> 1 g/l) ar ba sme ge në liø atak si ja. Ðio sin dro mo me tu taip
pat ga li pa si reikð ti ga lû niø sil pnu mas, klau sos nu sil pi mas,
de men ci ja, cuk ri nis dia be tas, au gi mo hor mo no trû ku mas
ir hi po pa ra ti roi diz mas. Pe ar son sin dro mas kû di kys të je pa -
si reið kia si de rob las ti ne ane mi ja ir eg zok ri ni ne ka sos dis -
funk ci ja, daþ niau siai le mian èia anks ty và mir tá. Pa cien -
tams, ið gy ve nan tiems ane mi næ kri zæ, vë liau vys to si Ke -
arns- Sa y re sin dro mo po þy miai [12, 13]. Leigh sin dro mui
bû din gi pa þei di mai pa ma to bran duo liuo se ir sme ge nø ka -
mie ne, ta èiau tai yra re ta mtDNR de le ci jos ið raið ka. Daþ -
niau ðá sin dro mà le mia tað ki nës bran duo lio DNR ar ba
mtDNR mu ta ci jos.

Progresuojanti iðorinë oftalmoplegija

Pro gre suo jan ti ið ori në of tal mop le gi ja yra leng viau sia
kli ni ki në mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mo for -
ma. Vi du ti nis simp to mø pa si reið ki mo am þius – 23 me tai
[14]. Pir ma sis po þy mis pa pras tai yra vo kø pto zë, ku ri
maþ daug pu sei pa cien tø pa si reið kia asi met rið kai. Vë liau
vys to si pro gre suo jan tis akies ju di na mø jø rau me nø pa ra -
ly þius (of tal mop le gi ja), su trin ka ir ver ti ka lus, ir ho ri -
zon ta lus þvilgs nis, ga li mas ávai raus sun ku mo pro ksi ma -
li niø ga lû niø da liø silp nu mas. OMIM duo me nø ba zë je
pro gre suo jan ti ið ori në of tal mop le gi ja në ra ið ski ria ma
kaip at ski ras no zo lo gi nis vie ne tas dël mi to chon dri nës
DNR de le ci jos sin dro mams bû din gø per si den gian èiø fe -
no ti pø ir daþ nø tar pi niø pa si reið ki mø. Ser gant pro gre -
suo jan èia ið ori ne of tal mop le gi ja ir esant de le ci joms

sker sa ruo þiuo se rau me ny se bei ki to se struk tû ro se, ste bi -
mi po þy miai, la biau bû din gi Ke arns-Sa y re sin dro mui
(to kie kaip ðir dies lai dþio sios sis te mos su tri ki mai, atak -
si ja, þe mas ûgis, kur tu mas), ta èiau ne pa kan ka mi Ke -
arns-Sa y re sin dro mo diag no zei pa grás ti. Ðie tar pi niai pa -
si reið ki mai va di na mi „pro gre suo jan èios ið ori nës of tal -
mop le gi jos plius“ ar ba „ne pil nu Ke arns-Sa y re“ sin dro -
mu [11, 15].

Paveldëjimas

Ga li mas ávai rus pro gre suo jan èios ið ori nës of tal mop le gi jos 
pa vel dë ji mas. Li gà le mian èios mu ta ci jos ga li bû ti tiek
mtDNR ge nuo se (pvz., MT-TL1 ge nas), tiek bran duo lio
DNR. POLG, SLC25A4 ir ki tø bran duo lio DNR ge nø mu -
ta ci jos pa vel di mos pa gal Men de lio dës nius, daþ niau au to -
so mi niu do mi nan ti niu bû du. Mi to chon dri nës DNR ge nø
mu ta ci jos per duo da mos mo te rið ka li ni ja, ka dan gi tik kiau -
ðia làs èiø, o ne sper ma to zoi dø mi to chon dri jos pa ten ka á zi -
go tà. Mi to chon dri nës DNR de le ci jos sin dro mo pa si reið ki -
mas daþ niau siai bû na spo ra di nis. Li te ra tû ros duo me ni mis,
ri zi ka ser gan èiai mo ti nai per duo ti li gà vai kui yra apie 4 %,
pa kar to ti në ri zi ka ki tiems pa li kuo nims prak tið kai ne eg zis -
tuo ja [16].

Diferencinë diagnostika

Pa grin di në pa to lo gi ja, su ku ria di fe ren ci juo ja ma pro gre -
suo jan ti ið ori në of tal mop le gi ja, yra mias te ni ja (my as the -
nia gra vis). To kie mias te ni jos simp to mai, kaip di plo pi ja
ir simp to ma ti kos svy ra vi mas, ne bû din gi pro gre suo jan -
èiai ið ori nei of tal mop le gi jai ir pa de da at skir ti ðias pa to lo -
gi jas. Pa tiks li nan ti di fe ren ci në diag nos ti ka ga li ma at li kus 
rau mens biop si jos ty ri mà. Áta ria mø mi to chon dro pa ti jø
his to che mi niam áver ti ni mui rau mens biop si jo se reikð -
min giau si yra dvie jø fer men tø ty ri mai – ci toch ro mo ok si -
da zës (COX) ir suk ci ni lo de hid ro ge na zës (SDH). Mio fib -
ri lë se su kri ti niu mi to chon dri jø DNR mu ta ci jø kie kiu, pa -
þei dþian èiu tRNR, mi to chon dri jos vi sið kai ne ten ka COX. 
SDH ko duo ja mø làs te liø bran duo liuo se trûks ta daug re -
èiau nei COX. Rau me nø biop si jos ty ri me COX ir SDH re -
a gen tai daþ nai yra nau do ja mi kar tu, þy mint skir tin go mis
spal vo mis (pav.): COX þy min ti ru da spal va ið nyks ta,
esant ðio fer men to trû ku mui, ir lie ka SDH þy min ti më ly -
na spal va. COX trû ku mas kar tais ga li bû ti ste bi mas pa -
vie niuo se vy res nio am þiaus ar ser gan èiø ki to mis rau me -
nø li go mis þmo niø mio ci tuo se, ir tu ri bû ti ver ti na mas
kaip ant ri niai po ky èiai. Pir mi nis COX trû ku mas ma to -
mas di de lë je mio ci tø da ly je, ta èiau his to che mi nis áver ti -
ni mas në ra spe ci fi nis skir tin goms mi to chon dri jø li goms,
to dël rei ka lin ga to li mes në ge ne ti në di fe ren ci në diag nos -
ti ka.

Gydymas ir prieþiûra

Mi to chon drio pa ti jø gy dy mas pa pras tai yra simp to mi nis.
Svar bios re gu lia rios gy dy to jo neu ro lo go kon sul ta ci jos,
ver ti nant akiø ju di na mø jø rau me nø veik là dël ga li mo of -
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tal mop le gi jos pro gre sa vi mo. Taip pat svar bu re gu lia riai
at lik ti EKG dël ðir dies veik los su tri ki mo ri zi kos. Tiks lin -
gos of tal mo lo go ir oto ri no la rin go lo go kon sul ta ci jos dël
mi to chon drio pa ti joms bû din go re gos ir klau sos su tri ki mo.
In di kuo ti na die to lo go kon sul ta ci ja mi ty bos re þi mui su da -
ry ti. Far ma ko lo gi nio mi to chon drio pa ti jø gy dy mo ga li my -
bës yra ri bo tos. Siû lo mos ávai rios gy dy mo sche mos, ski -
riant to kius pre pa ra tus kaip ko fer men tas Q10, ri bof la vi -
nas, vi ta mi nai C ir E, L-kar ni ti nas, L-kre a ti nas, L-ar gi ni -
nas, li po rûgð tis, B vi ta mi nø kom plek sai, ta èiau ðiø pre pa -
ra tø veiks min gu mas në ra pa kan ka mai pa grás tas ty ri mø
duo me ni mis. Ben dros re ko men da ci jos il ga lai kei svei ka -
tos prie þiû rai mi to chon drio pa ti jø at ve ju pa teik tos 2 len te -
lë je.

APIBENDRINIMAS

Api ben dri nant ga li ma teig ti, kad mi to chon dri nës li gos –
gru pë re tø li gø, ga lin èiø pa si reikð ti ávai riø sis te mø pa þei di -
mu, ið ku riø daþ niau si yra CNS ir rau me nø sis te mø veik los
su tri ki mai. Mi to chon dri nës de le ci jos sin dro mo pro gre suo -
jan èios ið ori nës of tal mop le gi jos for mos fe no ti pui yra bû -
din ga pro gre suo jan tis akies ju di na mø jø rau me nø pa ra ly -
þius, akiø vir ðu ti niø vo kø pto zë ir ávai raus sun ku mo pro -
ksi ma li niø ga lû niø da liø sil pnu mas. Sin dro mo diag nos ti -
kai ir pa cien tø svei ka tos prie þiû rai svar bus ávai riø gy dy to -
jø spe cia lis tø ko man di nis dar bas.
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2 lentelë. Rekomendacijos ilgalaikei sveikatos prieþiûrai

Reguliarios ben dro -
sios praktikos gy dy -
to jo konsultacijos

Vertinama bendra bûklë, KMI, klinikiniø poþymiø pasireiðkimo dinamika. Atliekamas bendras kraujo ty -
ri mas (nesuteikia tiesioginiø duomenø apie mitochondrinæ ligà, taèiau yra svarbus diferencinei di ag nos ti -
kai), bendras ðlapimo tyrimas, gliukozës koncentracijos kraujyje nustatymas, uþraðoma ir ver ti na ma EKG.

Gydytojø
specialistø
konsultacijos

Pagal vyraujanèià patologijà pacientas konsultuojamas gydytojø specialistø: neurologo, oftalmologo,
kardiologo, otorinolaringologo, endokrinologo, nefrologo, reabilitologo ir kitø. Svarbi gydytojo ge ne ti ko
konsultacija diagnozei patvirtinti molekuliniais genetiniais metodais ir genetiniam konsultavimui.

Mitybos reþimas Pacientams rekomenduojama vengti badavimo, racione turëtø bûti pakankamas kiekis baltymø, vitaminø
ir mineraliniø medþiagø, patariama vengti produktø, turinèiø didelá kieká angliavandeniø.

Fizinis krûvis Vengti sunkaus fizinio krûvio dël galimos laktatacidozës. Pasireiðkus ûminei laktatacidozei, gydoma
natrio bikarbonatu ir peritonine dialize.

Karðèiavimas Vengti aukðtos temperatûros, karðèiuojant maþinti temperatûrà nesteroidiniais vaistais nuo uþdegimo.

Rûkymas Mitochondriopatijomis sergantiems pacientams draudþiama rûkyti.

Vaistø vartojimas Vengti vaistø, toksiðkai veikianèiø mitochondrijas, vartojimo, t. y. valproatø, statinø, kai kuriø
antibiotikø (tetraciklino, chloramfenikolio, aminoglikozidø), metformino.

Tam tikrø vaistø nauda yra didesnë nei potencialus poveikis mitochondrijoms, pvz., nesteroidiniø vaistø nuo
uþdegimo temperatûrai maþinti arba inhaliaciniø anestetikø (izoflurano, sevoflurano) prieð atliekant operacijas.
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Sum mary

Mi to chon drial DNA de le tion syn drome is a dis ease caused by de -
le tion of a large mi to chon drial DNA (mtDNA) frag ment and con -
se quently im paired mi to chon drial func tion. The syn drome is as -
so ci ated with a few over lap ping phe no types: Kearns-Sayre syn -
drome, Pearson syn drome, pro gress ing ex ter nal ophtalmoplegia,

and less fre quently with Leigh syn drome. Here, we de scribe a pa -
tient with bi lat eral ptosis, phys i cal ac tiv ity in tol er ance and de -
creased body mass. Di ag no sis was made by mus cle bi opsy
histopathological ex am i na tion and mo lec u lar ge netic test ing.
The pa tient was con firmed to have a pro gres sive ex ter nal
ophthalmoplegia form of mi to chon drial DNA de le tion syn -
drome. Close col lab o ra tion of the team of spe cial ists is es sen tial
for the early and ac cu rate di ag no sis of the syn drome and man age -
ment of the pa tients.

Keywords: mitochondriopathies, mi to chon drial DNA de le -
tion syn drome, pro gres sive ex ter nal ophtalmoplegia.
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