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mitochondrialna.  Polineuropatia

PESEL:

obwodowa

najprawdopodobniej

w przebiegu choroby mitochondrialnej. Choroba zwyrodnieniowa stawow kolanowych, kregostupa
szyjnego oraz ledzwiowo-krzyzowego. Niedobor kwasu foliowego. Matoplytkowosé.

Stan neurologiczny przy wypisie: obustronna ptoza, ograniczenie ruchomosci galek ocznych w zakresie spojrzenia do boku
(L>P), w gér¢ i nieznacznie do dotu, dipolpia przy patrzeniu w kazdym kierunku poza spojrzeniem ku dotowi, stabe odruchy
podniebienne, stabe migsnie mimiczne twarzy, niewielka dysfagia przy spozywaniu pokarméw suchych i plynnych,
niewielkie cechy dyzartrii, niewielki przykurcz palcow II-IV lewej koficzyny gérnej, zaniki migsni dwugtowych ramienia ze
znacznym ubytkiem sily 3/5, obustronnie stabe odruchy z migénia dwuglowego, brak pozostatych odruchéw giebokich,
niewielki niedowtad proksymalny konczyn dolnych, zaniki migsni ud, obustronny odruch podeszwowy, niewielkie ostabienie
czucia powierzchniowego na stopach P>L, nieznacznie obnizone czucie wibracji w koficzynach dolnych, chéd prawidtowy,

pacjent chodzi na

palcach i pigtach, przysiad wykonuje samodzielnie.
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Lipidogram:

cholesterol 150 mg/dl (n 120-200)
HDL 54 mg/dl (n>40)
LDL 82 mg/dl (n<130)

trojglicerydy 68 mg/dl (50-150)
Badanie ogdlne moczu: c. wl. 1,010
Biatko (-) cuk (-) ket (-) bilirubina (-)
pH /7,0 urobilinogen w normie
barwa slomkowa przejrzystosé
zupelna L 1-2 wpw.
Immunochemia :

TSH 0,703 ulU/ml (0,27-4,20)
FT3 589 pmoll (3,1-6,8)
FT4 19,97 pmol/l (12-22)
WitB12 5059 pg/ml (191-663)
Kwas fol. [3,93 ng/ml (4,6-18,7)

P-c p/HBs test Roche >1000 U/
Gazometria Zylna: pH 7,332

pCO2 153,8 mmHg pO2 28,9 mmHg
SBE 2,4 mmol/l sO2 49,2 %

Nat+ 143 mmol/l K+ 3,70 mmol/l
Cl- 103 mmol/l Ca2+ 1,26 mmol/l
Glu. 91 mg/d] Mleczany 13,5 mmol/l

EKG: w historii choroby:

EMG:/25.03.14/ Wniosek: Wynik badania wskazuje na uogélnione niewielkiego stopnia demielinizacyjne uszkodzenie
wiokien ruchowych wszystkich badanych nerwéw z wigkszym nasileniem w koriczynach dolnych i wydhuzeniem fali F oraz
znacznego uszkodzenie (brak odpowiedzi- uszkodzenie aksonalne?) wi6kien czuciowych badanych nerwéw. W poréwnaniu z
badaniem poprzednim z dnia 18.12.2012r i 22.07. 2013r bez istotnych zmian w zapisie EMG (peten wynik w zataczeniu).

Badanie psychologiczne:/25.03.14/ Bez zmian w badaniu psychologicznym w stosunku do badania z 2012.12.



Konsultacja foniatryczna:/25.03.14/ Wniosek: Dysfagia, dyzartria obwodowa — do rehabilitacji logopedycznej.
Badanie czynnosciowe ukladu oddechowego:/25.03.14/ Wynik w granicach normy.

USG Doppler - Duplex:/25.03.14/ Uwidoczniono obustronnie CCA oraz poczatkowe odcinki ICA i ECA. W
uwidocznionych odcinkach stwierdzono: Po stronie prawej: CCA, ECA i ICA drozne, prawidtowe morfologicznie, bez cech
istotnych hemodynamicznie zwezen. W rozwidleniu CCA i w poczatkowym odc. ICA bez obecnosci blaszek miazdzycowych
(IMT 0,6mm), predkos¢ i spektrum przeptywu w ICA prawidiowe, PSV 0,98 m/s, EDV 0,45 m/s. Przeplyw w VA w
segmentach VI-2 doglowowy, prawidlowy (szer. 2,6mm). Po stronie lewej: CCA, ECA i ICA drozne, prawidtowe
morfologicznie, bez cech istotnych hemodynamicznie zwezen. W rozwidleniu CCA i w poczatkowym odc. ICA bez
obecnosci blaszek miazdzycowych (IMT 0,4mm), predkos¢ i spektrum przeptywu w ICA prawidtowe PSV 0,90 m/s, EDV
0,35 m/s. Przeplyw w VA w segmentach V1-2 doglowowy, prawidlowy (szer. 3,3mm).

EEG:/24.03.14/ Wniosek: Zapis na pograniczu normy. Poprzednio (22.07.13) zapis byt prawidlowy.

Scyntygrafia przetyku:/24.03.14/ Wniosek: Wykonano scyntygrafie przetyku po podaniu *™Tc koloidu. Pasaz przetykowy
Jest zaburzony, z widocznym zaleganiem znacznika w czeéei $rodkowej przetyku, utrzymujacym sie do konca trwania badania
tj. do 1 min 30 sek. Norma pasazu przetykowego do 10 sek. W wykonanym ponadto badaniu statycznym 2 min po podaniu
znacznika utrzymuje si¢ dyskretne zaleganie znacznika w $rodkowym odcinku przetyku (wynik w zalgczeniu).

Audiogram:/25.03.14/ w zalaczeniu.
WPW:/31,03.14/ wynik w opracowaniu.
SPW:/31.03.14/ wynik w opracowaniu.

Leczenie: Koenzym Q102 x 30 mg, Kreatyna 2 x 2 g, Solu-Medrol 5 x 1 g iv., Prazol 1 x 20 mg, Kalipoz 3 x! tabl.,
Estazolam 2 mg doraznie;

Epikryza:

35- letni pacjent z rozpoznaniem miopatii mitochondrialnej zostal przyjety do Kliniki celem wykonania badan
kontrolnych. Poczatek objawéw miat miejsce przed okoto 5 laty i dotyczyt zaburzen czucia w obrebie palcow I1-V stopy
lewej. Przed 3-4 latami dofaczyto si¢ zeszczuplenie i ostabienie migsni lewego ramienia, a potem takze prawego. Nastepnie
pacjent zaczal odczuwaé ograniczone pole widzenia, ptoze i dwojenie, objawy nasilaly sie wraz z uptywem czasu i
zmeczeniem. Sporadycznie wystgpowaty trudnosci w potykaniu pokarméw stalych i plynnych. Wywiad rodzinny w kierunku
chordb neurologicznych jest negatywny. W trakcie pierwszej hospitalizacji w tutejszej Klinice w grudniu 2012 roku w biopsji
migsnia naramiennego lewego stwierdzono obecno$é¢ widkien szmatowatych, co przemawiato za rozpoznaniem choroby
mitochondrialnej. Badanie elektroneurograficzne wykazalo uogdlnione, aksonalno-demielinizacyjne uszkodzenie nerwéw
odwodowych, bardziej nasilone w zakresie widkien czuciowych i w kofczynach dolnych. Podczas drugiej hospitalizacji w
lipcu 2013 roku badanie elektroneurograficzne nie wykazato istotnych zmian w poréwnaniu do badania wczesniejszego.
Ponadto wykonano badania rezonansu magnetycznego mézgowia — wynik prawidlowy oraz badanie EEG i spirometrig,
ktorych wyniki réwniez byly w normie. Pacjent byt ambulatoryjnie konsultowany kardiologicznie — bez istotnych
nieprawidiowosci. W trakcie przeprowadzonej nastepnie diagnostyki genetycznej stwierdzono obecnosgé wielokrotnych
delecji mitochondrialnego DNA w mig$niu szkieletowym, a badanie genu jadrowego POLG wykazalo warianty T2511, P587L
i KI19IN w formie heterozygotycznej. Dodatkowo przeprowadzono badania genetyczne rodzicéw pacjenta i ustalono
obecnos¢ u ojea pacjenta wariantéw T2511 i P587L w postaci heterozygotycznej, a u matki pacjenta obecnos$¢ wariantu
KTI9IN w postaci heterozygotycznej. Analiza genetyczna wykazata, ze pacjent jest zfozong heterozygota, a potwierdzone
mutacje z duzym prawdopodobieristwem odpowiadajg za objawy choroby.

Obecnie pacjent podawat nasilenie ostabienia mig$ni ramion (P>L) oraz narastajace zmeczenie w trakcie chodzenia.
Objawy podwojnego widzenia oraz ptozy zwigkszaly si¢ po zmeczeniu i w miare uptywu dnia, okresowo wystepowaty
trudnosci w pofykaniu i méwieniu, na przestrzeni pél roku pacjent stracit okoto 1 kilogram masy ciata. Dodatkowo okresowo
odczuwat drgtwienie i uczucie zimna w koriczynach dolnych. W badaniu neurologicznym przy przyjeciu stwierdzono jak
podano powyzej — objawy $wiadczyly o niewielkiej progresji. W badaniach laboratoryjnych zwracaly uwage niewielka
matoptytkowos¢ (obecna juz w badaniach wczesniejszych), niedobér kwasu foliowego oraz podwyzszone stezenie
mleczanéw w surowicy. Aktywno$¢ kinazy kreatynowej miescita sie w granicach normy. Przeprowadzony test migsniowy
wykazal niewielkie nasilenie ostabienia migéni. Konsultujacy pacjenta okulista, poza ptoza i oftalmoplegia, nie stwierdzit
odchylef. Wykonano badania wzrokowych i shuichowych potencjatow wywolanych — wyniki pozostajg w opracowaniu,
Badanie EEG wykazalo zmiany na pograniczu normy, badanie USG Doppler tetnic doglowowych nie uwidocznifo
nieprawidtowosci. Konsultujacy pacjenta psycholog nie widziat réznic w poréwnaniu do oceny sprzed ponad roku. W trackie
hospitalizacji prowadzono rehabilitacj¢ ruchowa, szczegélng uwage zwracaly wystepujace czgsto osfabienie i nietolerancja
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wysitku, wobec czego pacjent otrzymat odpowiednie zalecenia od terapeutéw. Dodatkowo poproszono o ocene foniatryczna
zaburzefh mowy — badanie wykazato cechy dyzartrii i dysfagii obwodowej, wymagajace statej opieki logopedycznej. Ponadto
badanie scyntygrafii przetyku potwierdzilo zaburzenia pasazu przetykowego, najprawdopodobniej wynikajace z choroby
podstawowej — obecnie zalecono dalszg obserwacje. W badaniu przewodzenia w nerwach obwodowych, podobnie jak w
dwoch poprzednich zapisach, wykazano niewielkie, uogélnione uszkodzenie demielinizacyjne wiokien ruchowych oraz brak
odpowiedzi we wibknach czuciowych (uszkodzenie aksonalne). W zwiazku z komponentg demielinizacyjna oraz narastaniem
dolegliwosci u pacjenta zadecydowano o probie leczenia dozylnymi wlewami metylprednizolonu. Eacznie podano 5 x 1 g
Solu-Medrolu dozylnie, leczenie pacjent tolerowat dobrze. W kontrolnych badaniach laboratoryjnych stwierdzono niewielki
wzrost transaminaz oraz leukocytozg z przewaga neutrofili — do dalszej kontroli ambulatoryjnej. Poza nieznaczna poprawa w
zakresie czucia wibracji i utozenia w koriczynach dolnych, bezposrednio po zakoriczeniu wlewdw nie zaobserwowano
istotnych zmian w stanie pacjenta. Zaplanowano oceng skutecznosci leczenia (ocena neurologiczna, badanie
elektroneurograficzne oraz test migsniowy) za okofo miesiac. Po konsultacji z prof. Kamifiskg oraz na podstawie dostepnego
pismiennictwa jako leczenie profilaktyczne zalecono podawanie argininy w dawkach podzielonych i stopniowo zwigkszanych
do ok. 0,15-0,30 g/kg masy ciata na dobg. Ponadto zalecono kontynuacje stosowania kreatyny oraz odstawienie innych
suplementow diety celem dokonania miarodajnej oceny stanu pacjenta i efektow terapii w kolejnych miesigcach. Pozostate
zalecenia ujeto ponizej. Wypisano pacjenta w stanie og6lnym dobrym do domu.

Wydano za$wiadczenie o zalecanych lekach i suplementach diety.
Wydano ZUS ZLA na okres 24.03-07.04.2014r.

Zalecenia:
1. Okresowa kontrola lekarza POZ.

2. Dalsza opieka w Poradni Neurologicznej/Poradni Chorob Migsni oraz w Poradni Genetyczne;.

3. Systematyczna rehabilitacja ruchowa, ¢wiczenia nie prowadzace do objawdw zmeczenia migsni.

4. Opieka w Poradni Logopedycznej i Ortopedyczne;.

5. Konsultacja w Poradni Okulistycznej pod katem kwalifikacji do leczenia operacyjnego opadania powiek.

6. Okresowa kontrola morfologii, transaminaz, elektrolitéw, cholesterolu, transaminaz, kreatyniny oraz poziomu cukru
we krwi,

7. Unikanie stosowania preparatow kwasu walproinowego, statyn, fibratéw, fenytoiny i kwasu acetylosalicylowego.

8. Zalecana okresowa kontrola kardiologiczna (w tym badanie echokardiograficzne i Holter EKG), okulistyczna i
laryngologiczna (ocena zaburzen stuchu).

9. Zalecane kontrolne badanie MR mézgu z kontrastem oraz EEG za 6-9 miesiecy.

10. Wyniki badan wzrokowych i stuchowych potencjaléw wywolanych zostang przekazane w terminie poZniejszym.

11. Kontrolne badania morfologii, poziomu glukozy i transaminaz za okoto 2 tygodnie.

12. Proszg zgtosic sig do tutejszej Kliniki w dniu 25 kwietnia o godz. 11.00 na kontrolnq oceng neurologiczng, badanie
elektroneurograficzne oraz test mig$niowy.

Leki:

Medargin 3 x 2 g (po rozpuszczeniu w wodzie lub soku cytrynowym) przez tydzien, nastgpnie 3 X 4 g przez tydzien, a
nastgpnie 3 x 5 g codziennie

Kreatyna 2 x 2 g codziennie

Ac. Folicum 1 x 5 mg rano przez okofo 2 miesiace (Rp. 2 op., 100%)

Kalipoz prol.2 x 1 tabl. przez 5 dni (Rp. 30 tabl., R)

Prazol 1 x 20 mg rano na czczo przez 5 dni (Rp. 7 kaps., 100%)

Podpis i pieczatka lekarza prowadzacego
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