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CieCieľľ  prpráácece

Prezentujeme prPrezentujeme príípad pad zzáámenymeny
 

diagndiagnóózyzy
mitochondrimitochondriáálnejlnej

 
encefalomyopatieencefalomyopatie

so so sclerosissclerosis
 

multiplexmultiplex
u pacienta s u pacienta s viacloviacložžiskovýmiskovým

 
postihnutpostihnutíímm

nervovnervovéého systho systéému.mu.



AnamnAnamnéézaza
RA:RA: BezvýznamnBezvýznamnáá
OA:OA: Sledovaný ortopSledovaný ortopéédom pre dom pre skoliskolióózuzu
LA:LA: ŽŽiadnaiadna
SA:SA: Slobodný, Slobodný, šštudent strednej tudent strednej šškolykoly
VF:VF: V normeV norme
TO:TO: Dva roky trvajDva roky trvajúúce zhorce zhorššenie zraku,enie zraku,

bolesti DK, zvýbolesti DK, zvýššenenáá
 

úúnavnosnavnosťť, , 
poruchy rovnovporuchy rovnovááhy,  neistota pri chôdzi.hy,  neistota pri chôdzi.
Diagnostikovaný v rajDiagnostikovaný v rajóóne ako SM,ne ako SM,
prijatý k nprijatý k náám na podanie m na podanie interferinterferóónovnov..



ObjektObjektíívny neurologický nvny neurologický náálezlez

ľľahko spomalenahko spomalenéé psychomotorickpsychomotorickéé tempotempo,,
semiptsemiptóózaza vievieččok (ok (úúdajne od narodenia),dajne od narodenia),
centrcentráálna llna léézia n. zia n. facialisfacialis vpravovpravo,,
horizonthorizontáálny lny nystagmusnystagmus II. stupII. stupňňa,a,
paraparparaparéézaza dolných kondolných konččatatíín, n, 
neocerebelneocerebeláárnyrny a a paleocerebelpaleocerebeláárnyrny syndrsyndróóm,m,
hypotrofia svalstva lýtokhypotrofia svalstva lýtok,,
deformdeformáácie kcie kĺĺbov rbov rúúk, k, arachnodaktýliaarachnodaktýlia, , 
esovitesovitáá skoliskolióózaza



Stanovenie diagnStanovenie diagnóózy SMzy SM
klinickklinickéé prprííznakyznaky
viacloviacložžiskoviskovéé

 
postihnutie CNS postihnutie CNS 

priebeh ochoreniapriebeh ochorenia
pacientom udpacientom udáávanvanéé

 
ťťaažžkosti so vznikomkosti so vznikom

pred 2 rokmi a postupným zhorpred 2 rokmi a postupným zhorššovanovaníímm
(hodnoten(hodnotenéé

 
ako chronicky progresako chronicky progresíívna forma SM)vna forma SM)

vek pacientavek pacienta
18 rokov18 rokov
MR mozguMR mozgu
viacpoviacpoččetnetnéé

 
hyperintenzitnhyperintenzitnéé

 
loložžiskiskáá

 
prevaprevažžne ne 

periventrikulperiventrikuláárnerne
LikvorLikvor
ľľahkahkáá

 
porucha porucha hematoencefalickejhematoencefalickej

 
baribariééryry



MR mozguMR mozgu

viacpoviacpoččetnetnéé hyperintenzitnhyperintenzitnéé loložžiskiskáá prevaprevažžne v bielej hmotene v bielej hmote
šširiršíší komorový systkomorový systéém a m a subarachnoidsubarachnoidáálnelne priestorypriestory
bez bez enhancementuenhancementu po podanpo podaníí kontrastnej lkontrastnej láátkytky

ZZááver: Nie typickver: Nie typickéé
 

pre ochorenie typu pre ochorenie typu sclerosissclerosis
 

multiplexmultiplex



NaNaššee
diferencidiferenciáálnolno--diagnostickdiagnostickéé  úúvahy:vahy:
AnamnAnamnééza:za:
Nie typickNie typickáá

 
pre SM, viacerpre SM, viaceréé

 
prprííznaky prznaky príítomntomnéé

 
od narodenia.od narodenia.

ObjektObjektíívny nvny náález:lez:
ViacloViacložžiskoviskovéé

 
postihnutie CNSpostihnutie CNS

spolu s postihnutspolu s postihnutíím pohybovm pohybovéého aparho aparáátutu

MR mozgu:MR mozgu:
Nie typickNie typickéé

 
pre SMpre SM

ZZááver:ver:
MoMožžnosnosťť

 
vrodenvrodenéého ochorenia:ho ochorenia:

 
metabolickmetabolickéé

 
??

mitochondrimitochondriáálnelne
 

??
ininéé

 
??



DoplDoplňňujujúúce vyce vyššetrenia a zetrenia a zááverver
EMG:EMG:
NNáález poukazujlez poukazujúúci na ci na myogmyogéénnunnu

 
llééziuziu

LaktLaktáátt
 

v sv séére:re:
ZvýZvýššenenéé

 
hladinyhladiny

ZZááver:ver:
Postihnutie sPostihnutie súúččasne mozgu a svalovasne mozgu a svalov
= = 
suspektnsuspektnáá

 
mitochondrimitochondriáálnalna

 
encefalomyopatiaencefalomyopatia

(MELAS)(MELAS)



ĎĎalalššie pomocnie pomocnéé  vyvyššetrenia etrenia (I.)(I.)
Krvný obraz, biochKrvný obraz, biochéémiamia
v norme vrv norme vráátane tane CuCu, , ceruloplazmceruloplazmíínunu, TSH, B12, , TSH, B12, 
glykovanglykovanééhoho

 
hemoglobhemoglobíínu, glykemicknu, glykemickéého profiluho profilu

OOččnnéé vyvyššetrenieetrenie
Astigmatizmus, Astigmatizmus, ptptóózaza, o, oččnnéé

 
pozadie bez pozadie bez 

chorobných zmienchorobných zmien

EEGEEG
Podozrenie na lPodozrenie na lééziu Tziu T--P vpravo a na poruchu P vpravo a na poruchu 
kmekmeňňových ových šštrukttruktúúr. r. 



ĎĎalalššie pomocnie pomocnéé  vyvyššetreniaetrenia  (II.)(II.)

EchokardiografiaEchokardiografia
chlopchlopňňovováá

 
chyba nezistenchyba nezistenáá

(mierne (mierne rebundantnrebundantnéé
 

ccíípy py mitrmitráálnejlnej
 

chlopne chlopne 
myxomatmyxomatóóznezne

 
zhrubnutzhrubnutéé))

BioptickBioptickéé vyvyššetrenie koetrenie kožže svalu a e svalu a podkopodkožžiaia
prpríítomntomnéé

 
„„redred--raggedragged

 
fibresfibres““

 
pri pri GomorihoGomoriho

 farbenfarbeníí



ĎĎalalššie pomocnie pomocnéé  vyvyššetreniaetrenia  (III.)(III.)

MetabolickMetabolickéé a geneticka genetickéé vyvyššetrenieetrenie
nezistennezistenáá

 
porucha metabolizmu tukov, cukrov, porucha metabolizmu tukov, cukrov, 

bielkovbielkovíínn

alkalickalkalickéé
 

pH (podozrenie na pH (podozrenie na tubultubuláárnurnu
 

acidacidóózuzu))

nezistennezistenáá
 

mutmutáácia AMPD cia AMPD 

nezistennezistenáá
 

mutmutáácia 8344Acia 8344A>>G a 3243AG a 3243A>>G (PCR)G (PCR)



MELASMELAS

MMyopatiayopatia
EEncefalopatiancefalopatia
LLaktaktáátovtováá
AAcidcidóózaza
SStroketroke--likelike

 
epizepizóódydy

Klinická
 

manifestácia je v orgánoch
s intenzívnym metabolizmom
(mozog, sval, srdce atď.)



NeurologickNeurologickéé  prprííznaky MELASznaky MELAS

Encefalopatia Encefalopatia 

psychomotorickpsychomotorickáá
 

inhibinhibíícia, retardcia, retardááciacia
epilepickepilepickéé

 
zzááchvatychvaty

myoklmyoklóónie  nie  
„„movement disordersmovement disorders““

((dystdystóónienie, , dyskindyskinéézyzy, chorea) , chorea) 
komplikovankomplikovanáá

 
migrmigrééna na 

„„strokestroke--likelike““
 

epizepizóódydy



ĎĎalalššie prie prííznakyznaky
 MELASMELAS

Kardiomyopatia aleboKardiomyopatia alebo porucha porucha prevoduprevodu
Poruchy sluchuPoruchy sluchu
Malý Malý vzrast  vzrast  
OOččnnéé poruchyporuchy
ptptóózaza, , oftalmoploftalmopléégiagia, , neuropatianeuropatia

 
n. n. opticusopticus,,

pigmentovpigmentováá
 

degenerdegeneráácia sietnicecia sietnice
Diabetes  Diabetes  
TubulTubuláárne ochorenie oblirne ochorenie obliččiekiek
LaktLaktáátovtováá acidacidóózaza ((aj miernaaj mierna))



PrPrííččiny MELASiny MELAS

defektndefektnáá stavba DNA (RNA)stavba DNA (RNA)
deldelééciecie, duplik, duplikáácie alebo bodovcie alebo bodovéé

 
mutmutááciecie

(v(vääččššinou na materskom chromozinou na materskom chromozóómeme
 

))

defekt oxidatdefekt oxidatíívnej vnej fosforylfosforylááciecie a obmedzena obmedzenáá
produkcia ATPprodukcia ATP



Mitochondrial Diseases Represented (Di Mauro,Haas )
• Alpers Disease
• Kearns-Sayre Syndrome (KS)
• Lactic Acidosis (As a Symptom of an

Underlying ,Mitochondrial Disease)
• Lethal Infantile Mitochondrial Disease

(LIMD)
• Leigh's Disease, Childhood, Adult
• Luft Disease
• Mitochondrial Cytopathy
• Mitochondrial DNA Mutations &

Nuclear DNA Mutations resulting in
Mitochondrial Disease

• Mitochondrial Encephalomyopathy,
Lactic Acidosis, and Stroke Like
Episodes (MELAS.)

• "Mitochondrial Myopathy" Congenital
Myopathy. Fatal, Infantile, Childhood

• Myopathy, Adult Late Onset
Myopathy

• Mitochondrial Encephalomyopathy,
Adult,Childhood.

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

• Myoneurogastointestinal Disorder and
Encephalopathy (MNGIE)

• Neuropathy, Ataxia and Retinitis Pigmentosa
(NARP)

• Pearson Syndrome
• Progressive External Opthalmoplegia (PEO)
• Cytochrome C Oxidase Deficiency (COX)
• Pyruvate Dehydrogenase Deficiency (PDH)

Childhood, Adult
• Respiratory Chain Disorders
• Complex I NADH Deficiency
• Complex II, Complex II, Complex IV,

Complex V
• Combinations of Complex I,II,III, IV, V
• Specifically Complex I-II - III & I-IV
• Hypertrophic Cardiomyopathy (HMC)
• Undiagnosed Mitochondrial Diseases

Presenting with all known hallmarks, yet
undiagnosed at a molecular level



DiagnostikaDiagnostika
MetabolickMetabolickéé vyvyššetrenie: etrenie: 
vzostup vzostup laktlaktáátutu

 
a zmena pomeru a zmena pomeru laktlaktáátt//pyruvpyruváátt

hladina hladina kreatkreatíínkinnkináázyzy
 

v norme alebo v norme alebo ľľahko zvýahko zvýššenenáá

HistolHistolóógiagia
typicktypickéé

 
„„redred––raggedragged

 
fibesfibes““

MolekulMolekuláárna  a genetickrna  a genetickáá analýzaanalýza
HiranoHirano, M., 1988, M., 1988

InInéé vyvyššetreniaetrenia
ooččnnéé, kardiologick, kardiologickéé



LieLieččbaba

ŽŽiadna iadna ššpecifickpecifickáá lielieččba neexistuje. ba neexistuje. 

OdporOdporúúčča sa:a sa:
vitamvitamííny a ny a kofaktorykofaktory
((riboflavriboflavíínn, , nikotnikotíínamidnamid, , tokoferoltokoferol, , tiamtiamíínn, , 
koenzýmkoenzým

 
Q)Q)

kyselina askorbovkyselina askorbováá



ZZááverver

U mladých pacientovU mladých pacientov
s s viacloviacložžiskovýmiskovým postihnutpostihnutíím CNS,m CNS,
hyperintenzitnýmihyperintenzitnými loložžiskami v bielej iskami v bielej 
hmote mozgu (MR)hmote mozgu (MR)

TREBA MYSLIETREBA MYSLIEŤŤ
aj na inaj na inéé

 
ochorenia ako ochorenia ako 

sclerosissclerosis
 

multiplexmultiplex..


	Mitochondriálna encefalomyopatia�kazuistika
	Cieľ práce
	Anamnéza
	Objektívny neurologický nález
	Snímek číslo 5
	MR mozgu
	Snímek číslo 7
	Snímek číslo 8
	Ďalšie pomocné vyšetrenia (I.)
	Ďalšie pomocné vyšetrenia (II.)
	Ďalšie pomocné vyšetrenia (III.)
	MELAS 
	Neurologické príznaky MELAS 
	Ďalšie príznaky MELAS
	Príčiny MELAS
	Snímek číslo 16
	Diagnostika
	Liečba
	Záver

