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STUDIUM PRZYPADKU / CLINICAL VIGNETTE

Kardiologiczna manifestacja zespotu MELAS
wywotana mutacja mDNA w pozycji 3243

Cardiological manifestation of MELAS syndrom associated with mutation at possition 3234
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Astenicznego, 28-letniego mezczyzne przyjeto do Kliniki z powodu zespotu Wolffa-Parkinsona-White’a (WPW) i omdlen. W wywiadzie
zanotowano: pogorszenie tolerancji wysitku od ok. 2 lat, nudnosci z wymiotami w 2-3 h po positku, problemy ze stuchem, trudnosci
w rozumieniu mowy i zaburzenia stuchu u krewnych ze strony matki; w badaniach: podwyzszone stezenie NT-proBNP 5887 ng/ml, bez
cech kwasicy mleczanowej (KM), ekscentryczny przerost Scian lewej komory (LV) z zachowana funkcja skurczowa LV (ryc. 1). W rezonansie
magnetycznym (MRI) serca stwierdzono przerost LV oraz §rédscienne i podnasierdziowe obszary p6znego wzmocnienia kontrastowego,
a w koronarografii nie obserwowano istotnych zmian. W biopsji miesnia sercowego zmiany byty niespecyficzne, sugerujace chorobe
mitochondrialng (CM). W mikroskopie elektronowym zaobserwowano zwiekszong liczbe ré6znoksztattnych mitochondriéw nagromadzo-
nych podbfonowo. Z powodu podejrzenia CM wykonano biopsje miesnia szkieletowego, stwierdzajac obraz typowy dla CM/miopatii:
poszarpane czerwone wiékna (RRF, regged-red fibers), poszarpane niebieskie wi6kna (RBF, regged-blue fibers) i mozaikowy niedobér COX
(ryc. 2). W MRI o$rodkowego uktadu nerwowego (OUN) opisano cechy zaniku mézdzku, poszerzenie bruzd mézdzku i komory IV oraz
zmieniony sygnat jader podstawy. Audiometria tonalna potwierdzita obustronny, pantonalny, niedostuch zmystowo-nerwowy, ze srednim
progiem styszenia (ryc. 3). Badania molekularne wykazaty obecnos¢é mutacji punktowej 3243A>G w DNA mitochondrialnym (mtDNA).
Choremu zalecono rehabilitacje, analogi koenzymu Q, witaminy z grupy
antyoksydantéw i obuuszne zaprotezowanie. W ciagu 3-letniej obserwacji
nie zanotowano objawéw neurologicznych. Pacjent byt kilkakrotnie hospi-
talizowany z powodu ciezko przebiegajacych infekgji, jednej z nich towa-
rzyszyta KM. CM to schorzenia spowodowane mutacjami w mtDNA lub
jadrowym, ktére prowadza do niedoboréw energetycznych w komérkach
i tkankach, uposledzaja ich funkcje i powoduja Smier¢ komérek. Zaburzenia
sa najbardziej nasilone w tkankach wrazliwych na deficyt energetyczny,
tj. w tkance nerwowej i miesniowej. Zesp6t MELAS, czyli mitochondrialna
encefalomiopatia z KM oraz epizodami udaropodobnymi nalezy do naj-
czestszych CM uwarunkowanych mutacjami mtDNA. Charakterystycznymi
cechami zespotu MELAS sa: epizody udaropodobne wystepujace przed
40. rz., niedowidzenie potowicze lub Slepota, encefalopatia z napadami
padaczkowymi, KM, miopatia z obecnoscig RRF. Sposréd powyzszych cech
stwierdzono obecnos$¢ RRF i dziedziczenie w linii matczynej. Dlaczego
zatem zdecydowano o rozpoznaniu tego zespotu? Publikacje wskazuja,
ze kliniczny obraz choroby jest wysoce indywidualny, zmienny w czasie
i charakteryzujacy sie skomplikowang relacjq genotyp-fenotyp. Brak po-
wyzszych cech, przy obecnosci mutacji moze by¢ obecnie efektem braku
pefnej prezentacji klinicznej. Niewielkie zmiany wystepujace w mézdzku
i jadrach podstawy moga sugerowac poczatek zmian w OUN typowych ;
dla zespotu. Postawieniu diagnozy zespofu MELAS sprzyja wystepowanie Rycina 2. Obraz wi6kien miesni szkieletowych;
cech drugorzednych, takich jak: normalny rozwéj w dzieciristwie, nawra-
cajace epizody wymiotéw, nietolerancja wysitku, gtuchota czy niski wzrost.
U chorego zdiagnozowano zesp6t WPW i kardiomiopatie przerostowa
wystepujace u 20% chorych z tym zespotem. Dla zespotu charaktery- MELAS

styczne sa okresy pogorszef w przebiegu infekcji z wysoka goraczka czy et
zabiegow operacyjnych, nasilajace deficyty energetyczne i powodujace ey e
KM. Podobne pogorszenia zaobserwowano u chorego. Wykazano réw- /

Rycina 1. Umiarkowany przerost $cian LV; A. Echo-
kardiografia przezklatkowa; B. MRI (wskazuje pdzne
wzmocnienie kontrastowe)
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A. Widkna RRF widoczne w barwieniu trichrom;
B. Dodatnia reakcja COX charakterystyczna dla mutacji
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niez dodatnig reakcje SDH w Scianie naczyn krwionosnych, tradycyjnie ‘?[ / /
uznawang za typowa dla mutacji MELAS. Uzyskane wyniki wskazuja na g 4
obecnos¢ wykrytego we wczesnej fazie choroby zespotu MELAS zwiazanego “ g
z mutacja A3243C mtDNA o odmiennym fenotypie, z silna prezentacja . . . . . .
kardiolojgicznq. Rzadkie rozpoznanie Cf?:\ jest wy?fi)kiem rzadkFi)ego branjia RyCIna.3. Bgdan|a.aud|ometryczne. éudlometrla S0
ich pod uwage. CM powinno sie rozwaza¢ u chorych z rozpoznaniem i (A)_' audiometria tonalna (B) pacjenta z ObUStroﬁ_
kardiomiopatii idiopatycznej oraz u pacjentéw po przebytych udarach nym niedostuchem zmystowo-nerwowym na podtozu
przed 40. rz., u ktérych wykluczono inne przyczyny. mutacji 3243A>G w mtDNA
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