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Ciel prace

Prezentujeme pripad zameny diagnozy
mitochondrialnej encefalomyopatie

so sclerosis multiplex

u pacienta s viacloziskovym postihnutim

nervoveho systému.
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Anamnéza

Bezvyznamna

Sledovany ortopédom pre skolidozu
Ziadna

Slobodny, student strednej skoly
V norme

Dva roky trvajuce zhorsenie zraku,
bolesti DK, zvySena tiinavnost’,
poruchy rovnovahy, neistota pri chodzi.
Diagnostikovany v rajone ako SM,

prijaty k nam na podanie interferonov.



Objektivny neurologicky nalez

m Pahko spomalené psychomotorickeé tempo,
semiptoza viecok (idajne od narodenia),
centralna lézia n. facialis vpravo,
horizontalny nystagmus II. stupna,
paraparéza dolnych koncatin,
neocerebelarny a paleocerebelarny syndrom,
hypotrofia svalstva lytok,

deformacie kilbov riik, arachnodaktylia,

esovita skolioza



Stanovenie diagnozy SM

> klinické priznaky
viacloZiskové postihnutie CNS
> priebeh ochorenia
pacientom udavané t’azkosti so vznikom
pred 2 rokmi a postupnym zhotrsovanim
(hodnotené ako chronicky progresivna forma SM)
> vek pacienta
18 rokov
> MR mozgu

viacpocetné hyperintenzitné loziska prevazne
periventrikularne

> Likvor
Pahka porucha hematoencefalickej bariéry



m viacpocetné hyperintenzitné loZziska prevazne v bielej hmote
m Sirsi komorovy systém a subarachnoidalne priestory
= bez enhancementu po podani kontrastnej latky

Zaver: Nie typické pre ochorenie typu sclerosis multiplex



Nase
diferencialno-diagnostickée uvahy:

Anamnéza:
Nie typicka pre SM, viaceré priznaky pritomné od narodenia.

Objektivny nalez:
Viacloziskové postihnutie CNS
spolu s postihnutim pohybového aparatu

MR mozgu:
Nie typické pre SM

Zaver:

Moznost’ vitodeného ochorenia: metabolicke ?
mitochondrialne ?
1neé ?



Doplnujace vySetrenia a zaver

EMG:
Nalez poukazujici na myogénnu léziu

Laktat v sére:
Zvysené hladiny

Zaver:
Postihnutie suCasne mozgu a svalov

suspektna mitochondrialna encefalomyopatia
(MELAS)



Dalsie pomocne vysetrenia (I.)

m Krvny obraz, biochémia

v norme vratane Cu, ceruloplazminu, TSH, B12,
glykovaného hemoglobinu, glykemického profilu

m Oc¢né vySetrenie
Astigmatizmus, ptoza, ocné pozadie bez
chorobnych zmien

m EEG

Podozrenie na léziu T-P vpravo a na poruchu
kmenovych Struktur.



Dalsie pomocne vySetrenia (I1.)

m Echokardiografia
chlopfiova chyba nezistena

(mierne rebundantné cipy mitralnej chlopne
myxomatozne zhrubnute)

m Bioptické vySetrenie koZe svalu a podkoZia

pritomné ,,red-ragged fibres* pti Gomoriho
farbeni



Dalsie pomocneé vysetrenia (II1.)

m Metabolické a genetickeé vySetrenie

nezistena porucha metabolizmu tukov, cukrov,
bielkovin

alkalické pH (podoztrenie na tubularnu acidozu)

nezistena mutacia AMPD

nezistena mutacia 8344A>G a 3243A>G (PCR)



MELAS

Myopatia
Encefalopatia
Laktatova

Acidoza

Stroke-like epizody

Klinicka manifestacia je v organoch
s intenzivhym metabolizmom
(mozog, sval, srdce atd’.)



Neurologické priznaky MELAS

B Encefalopatia

psychomotoricka inhibicia, retardacia
epilepickeé zachvaty
myoklonie
,,mmovement disorders*

(dystonie, dyskinézy, chorea)
komplikovana migréna
s,stroke-like* epizody



Dalsie priznaky MELAS

Kardiomyopatia alebo porucha prevodu
Poruchy sluchu

Maly vzrast

Ocné poruchy

ptoza, oftalmoplégia, neuropatia n. opticus,
pigmentova degeneracia sietnice

m Diabetes

m Tubularne ochorenie obliciek

m [aktatova acidoza (aj mierna)



Pri¢iny MELAS

m defektna stavba DNA (RNA)
delécie, duplikacie alebo bodové mutacie

(vdcsinou na materskom chromozome )

m defekt oxidativnej fosforylacie a obmedzena
produkcia ATP



Mitochondrial Diseases Represented (Di Mauro,Haas)

Alpers Disease

Kearns-Sayre Syndrome (K S)

Lactic Acidosis (As a Symptom of an
Underlying ,Mitochondrial Disease)
Lethal | nfantile Mitochondrial Disease
(LIMD)

Leigh's Disease, Childhood, Adult

L uft Disease

Mitochondrial Cytopathy
Mitochondrial DNA M utations &
Nuclear DNA M utations resulting in
Mitochondrial Disease

M itochondrial Encephalomyopathy,
Lactic Acidosis, and Stroke Like
Episodes (MELAS.)

"Mitochondrial M yopathy" Congenital
Myopathy. Fatal, I nfantile, Childhood
Myopathy, Adult Late Onset
Myopathy

Mitochondrial Encephalomyopathy,
Adult,Childhood.

Myoclonic Epilepsy and Ragged-Red Fibre's
(MERRF)

Myoneurogastointestinal Disorder and
Encephalopathy (MNGI E)

Neuropathy, Ataxiaand Retinitis Pigmentosa
(NARP)

Pearson Syndrome

Progressive External Opthalmoplegia (PEO)
Cytochrome C Oxidase Deficiency (COX)
Pyruvate Dehydrogenase Deficiency (PDH)
Childhood, Adult

Respiratory Chain Disorders

Complex | NADH Deficiency

Complex |1, Complex 11, Complex 1V,
Complex V

Combinations of Conmplex 1, 11,111, 1V, V
Specifically Complex I-1l - 111 & I-1V
Hypertrophic Cardiomyopathy (HMC)
Undiagnosed Mitochondrial Diseases
Presenting with all known hallmarks, yet
undiagnosed at a molecular level




Diagnostika

Metabolické vysetrenie:
vzostup laktatu a zmena pomeru laktat/pyruvat
hladina kreatinkinazy v norme alebo 'ahko zvysena

Histologia
typickeé ,,red—ragged fibes*

Molekularna a geneticka analyza &

L%

irano, ., 1988 |
Iné vysetrenia
oCné¢, kardiologické



LieCba

m Ziadna Specificka lieCba neexistuje.

® Odporuica sa:
vitaminy a kofaktory

(riboflavin, nikotinamid, tokoferol, tiamin,
koenzym Q)

kyselina askorbova



Z.aver

U mladych pacientov
m s viacloziskovym postihnutim CNS,

® hyperintenzitnymi loZiskami v bielej
hmote mozgu (MR)

TREBA MYSLIET
aj na in€ ochorenia ako

sclerosis multiplex.
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