Egy mitokondridlis myopathiis eset ismertetése

Klivényi Péter

SZOTE, Neuroléga

Boros Agnes, Jandky Marta

SZOTE, Szemészeti Klinika

Bédi Istvan

SZOTE, Patholdgia Intézet

A 22 éves férfi beteg a Szolnoki Kérhaz Neurol6giai Osztalyarol keriilt dtvételre.
Tizenegy éves kora oOta szemeit nem tudja mozgatni, mas panasza nem volt.
Anamnézisében mastoiditis miatti miitét szerepel. A csalidban két anyai &gi
unokatestvérének (zardjelentés alapjan) atipusos myasthenidja van, de OGket nem
vizsgaltuk.

Neuroldgiai statusa felvételekor: ophthalmoplegia externa totalis, mindkét oldali
ptosis, gotikus szdjpad, jobb oldalon hypacusis, valamint jobb oldali palmomentalis
reflexen kiviil egyéb neurologiai eltérés nem volt.

Labor: az enyhén emelkedett fehérvérsejtszamon, valamint a kissé alacsonyabb
LDH-értéken kiviil eltérés nem volt. A laktatszint mind terhelés elétt, mind terhelés utdn
normal tartoményban volt.

Elektrofizioldgiai vizsgélatok: EMG (m. deltoideus, m. abductor dig. min., m. _
quadriceps): nyugalmi aktivitds nem volt észlelhet6. Enyhe innervaciora a normalis
egységek mellett emelkedett amplitadoju, polifazias normadlis vagy minimalisan
rovidilltebb tartammal. Maximalis innervaciéra 2mV-ot elérd, fokozodé egységkép volt
lathatd. Krénikus neurogén laesiora jellemzd kép, myopathias elem volt. SSEP: jobb
oldali centrélis palyak axonalis vesztesége. ENG: bal oldali n. ulnarison, mindkét oldali
n. tibialis posterioron lassult vezetés. F-valasz: az alsdvégtagi idegeken proximalis
jellegli motoros zavar. Méagneses corticalis ingerlés: centralis pdlya myelinzavarara utal6
jelek mindkét oldalon. T6bbszoros, valtozatos periférias érintettség.

Koponya MRI: kéros jelintenzitds-eltérés nem volt lathaté.

Fiil-orr-gégészet: a jobb oldali hallascsékkenés a mastoiditis miitét
kovetkezménye.

Kardiologiai vizsgélat: kissé tdgabb bal pitvar, egyéb eltérés nem mutathat6 ki.

A beteg szemészeti vizsgalatara sziirkiiletkor jelentkezd latasromlas miatt keralt
sor. Léatasélessége mindkét szemén 1.0, latoterének 10 foknyi szikillete ptosiséval
magyarazhatd. A jobb szemfenék a maculatél temporalisan pigmenthidnyos goc van. A
fluoreszcein angiografias kép sé-borsszerii retinitisre utal. A jobb oldalon szubnormalis
elektroretinogram regisztralhato, de tarsuld retinitis pigmentosa nem bizonyithaté.

Szovettani vizsgalat a klinikailag nem érintett m. quadricepsbdl: A feldolgozott
izombiopszidban az izomrostok kismértékii kaliberingadozist mutattak, dgynevezett
“ragged red" rostok nem voltak jelen. Elektronmikroszképpal a nagyobb szdmi normalis
mitokondriumok mellett megnagyobbodott, valtozatos alaki mitokondriumokat
észleltiink, intramitokondridlis inclusiok nem voltak kimutathatok. Ezen morfologiai
elvaltozasok a klinikai adatokkal egyiitt tdmogatjdk a mitokondridlis myopathia -
diagnozisat, amelyet a mitokondridlis genom eltéréseinek kimutatasa erdsithet meg. A
beteg kortdrténete és a tinetei megfelelhetnek az 1958-ban leirt mitokondrialis
myopathidkhoz tartoz6 Kearns-Sayre szindroma inkomplett formajanak.
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Az extrapyramidalis kérképek diagnézisa és terapidja a mindennapi neurolégiai
tevékenység igen lényeges kérdése. Jol ismertek azok a klinikopatholdgiai tanulményok,
amelyek azt igazoltdk, hogy Parkinson-kér miatt kezelt péciensek 24%-anal a
postmortem patholégiai vizsgélatok nem timasztottsk ald a klinikai diagnézist?. A
viszonylagosan magas eléforduldst familidris tremor (15-23%) a Parkinson-betegségben
szenved6knél pedig azt jelentheti, hogy a két betegség pathogenezisében k6zos etiologiai
. tényezbk szerepelhetnek. A Parkinson-betegség kezelése terén komoly elérelépést
jelentenek a bevezetésre kerill6 ujabb dopaminreceptor-agonistak, a "controlled release"
készitmények, a COMT-gétlok, a "Madopar dispersible" készitmény, illetve a néhany
centrumban alkalmazott foetalis transzplantici6. A nemzetkdzi gyakorlatban a
botulinumtoxin egyre szélesebb indikaci6ji alkalmazisa tapasztalhaté, amely nem
korlitoz6dik az extrapyramidalis kérképekre. Jelen kerekasztal célja, hogy 4ttekintse:

1, a SZOTE Neurol6gia "Extrapyramidalis Ambulancia" tevékenységét;

a Parkinson-kor terapidjat;

a botulinumtoxin alkalmazasaval szerzett tapasztalatainkat;

az adenozinreceptor funkcidjat Parkinson-kérban;

az oxidativ stressz szerepét az extrapyramidalis kérképek pathogenezisében;
, a koponyatrauma utan fellép6 dystoniakat;

7, aparkinsonizmus immunolégiai vonatkozasait.
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