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A mitochondrialis encephalomyopathidk valamelyik mitochondrislis enzim defektu-
sdra visszavezethetd kérképek, melyekben a sejt oxidativ energianyerése akadalyo-
zott. A titnetek a magas energiaigény(i szerves kirosoddsdra vezethetSk vissza. 12
éves ledny kétoldali percepciés nagyothalldsa, szédilése, fixatiés nystagmusa, conge-
nitalis kataraktsja, epileptiform rohamai hétterében izom-biopsia sordn a mitochond-
rislis encephalomyopathisara jellemzd mitochondrium elvéltozdsokat észleltiink.

A mitochondrialis encephalomyopathia (ME) kiilénbszd betegségeket magdban fog-
lalé elvaltozas, mely a mitochondriumok morfolégiai és biockémiai elvaltozésain alapul.
Klinikai megjelensése rendkiviil sokszinii, dltaldban az izomzat proxim4lis talstlya hypo-
ténidja és gyengesége jellemzi, tovabba a kézponti idegrendszer érintettsége révén szer-
teagazé tiineteket okozhat [3]. Gondolni kell a kérképre mentalis retardatio, Szemmozga-
szavar, ataxia, neurogén latés- vagy hallascsékkenés, retinopathia, valamint epileptiform
rohamok jelentkezése esetén [1, 6].

A betegség gyaniijat izombiopsidval igazolhatjuk, fénymikroszképos képen az 0. n.
,ragged-red" rostok megjelenésével, elektronmikroszképosan pedig a mitochondriumok
féleg subsarcolemmalis felszaporodasaval, megnagyobbodasaval, alaki rendel-
lenességével, zarvanytestek megjelenésével, a krisztdk rendellenes lefutdsaval, torede-
zettségével, a 7 vonalak abnormitasaval.

Végezhetd enzimszintii diagnozis, de ez nem kizarélagos feltétele a kérismének [3,
2]

Esetismertetés

N. K. 12 éves leanyt szitlei 1901, februdrjiban kétoldali — 4 hénapja kezdddé — fokozddé
nagyothalldsa és kb. masfél éves kora 6ta meglévs nystagmusa miatt hoztdk klinikdnkra. Egészséges
szilldk egyetlen gyermeke, a terhesség, a sziilés soran kdrosodds nem érte. 1980-ban és 1987-ben
congenitalis katarakta miatt lencse eltavolitas tortént mindkét szemen. Kisgyermekkorban epilepti-
form rosszullétei is voltak. A gyermek testsiilya 44 kg, magassdga 152 cm. Statusdbél a kétoldali,
kozepes foki, idegeredetd, 1000 Hz-en legkifejezettebb halldscsokkenés, valamint a kozépallasban
spontan unduldlé nystagmus emelends ki. BERA-val szabélyos lefutasi gorbét kaptunk. Vestibularis
lelet: spontan kozépsllasban unduldlé nystagmus, amit ismételten néhany rangasos nystagmushol
4llé hullimesoport szakit meg. Mindkét oldalra tekintéskor ringasos, tekintésirdnyn nystagmus
észlelheté. Caloricus és forgatisos ingerlés: szabdlyos reakeié a spontan nystagmus miatt nem lat-
haté. Rombergben megall, vakjarasnal igen bizonytalan, ataxias. Neurologiai vizsgalat az elébbieken
kivill, egyéb eltérést nem mutatott ki. Az idegen anyanyelvi gyermeknél intelligenciavizsgalat nem
tortént, de a sziildk elmondtik, hogy gyermekilk az iskoldbdl kimaradt.

" A laboratériumi vizsgélati eredmények kéziil az emelkedett szérum tejsavszint emelendé ki
(3,44 mmol/l). Egyéb értékek eltérés nélkiil. CT vizsgdlattal (a hats scala és supratentorialis regio)
intracranialis eltérést nem talaltunk. Genetikai konzilium a talalt tinetek és leletek alapjan lassan
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progrediilé anyagesere betegség lehetGségét vetette fel, ennek tisztazdsa céljabél izombiopsidt java-
solt. A biopsidt a bal musculus quadriceps femorisbél végeztitk. A haematoxilin eosinnal festett
metszetekben a rostok dtmérévariabilitdsa a szokdsost nem haladja meg. A perimyosalis kotészovet-
ben helyenként focalis mononuclearis infiltratio lathaté. A PAS, Gomori-trichrom, ATP-ase és NadH
festéselkel eltérés nines. A Sudan Black készitményekben egyes rostok lipidtartalma a szokottnal
nagyobb. Elektronmikroszképos feldolgozassal a myofibrillumok szerkezete megtartott, desorgani-
zdltsag csak elvétve észlelhetd. A lipid és glycogen tartalom az dtlagosndl nem nagyobb. Subsarco-
lemmalisan és intermyofibrillérisan a mitochondriumok szdma felszaporodott, alakjuk bizarr, egye-
sek mérete az atlagost meghaladja, szerkezetitk eltér a szokdsostdl. Egyes mitochondriumokban
zarvanyszer( eltérések vannak.

Megbeszélés

A mitochondrialis encephalomyopathidk igen valtozatos tiineteket produkalé kérkeé-
pek. Biokémiai alapjuk valamelyik mitochondrialis enzim defektusa, ennek kévetkezte-
ben a sejt oxidativ energianyerésének kdrosoddsa. A mitochondriumok a sejtek energia-
termeld kézpontjai, résztvesznek az elektrontranszportban, a szénhidrédtok aerob bonta-
siban, a zsirsavak bétaoxidacigjaban, és az oxidativ foszforildlasban. A tinetek
elsésorban a magas mitochondriumtartalmi, energiaigényes szévetek miikédéskarosoda-
sival kapesolatosak. A vézizmokon és szemizmokon kiviill leggyakrabban az agyat, a
retinat, valamint a szivizomzatot érintik [5, 4]. Az utébbi évek irodalma alapjan erre a
betegség-csoportra kell gondolni mentalis retardatié, alacsony hossznévekedés, szemmoz-
gaszavar, ataxia, neurogén hallds- vagy latascstckkenés, retinopathia, valamint epilepti-
form rohamok szévédésekor.

Sajat, a kézleményben ismertetett esetiinknél elgszér a térfoglalé folyamat kizdra-
séra torekedtiink, majd ezt kévetden a talalt eltérések, a congenitalis katarakta, percep-
ciés nagyothallds, fixdciés nystagmus, szellemi visszaesés és az anamnesztikusan feltart ’
epileptiform rohamok alapjan meriilt fel a mitochondrialis encephalomyopathia lehetésé-
ge. Ezt a rendelkezésiinkre 4ll6 izombiopsidbél térténd elektronmikroszképos feldolgozas-
sal igazoltuk. E felismerésnek napjainkban terdpids konzekvencidja még nincs, de ezliton |
is szeretnénk felhivni a figyelmet egy multiplex tiineteket okozd betegség flilészeti vonat-
kozasaira.

Eztton szeretnénk készonetet mondani a DOTE Ideg- és Elmegyégydszati Klinika
szévettani laboratériumanak az izombiopsia feldolgozasdért és értékeléséért.
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Summary

RACZ T. L., A. TOTH, 1. LAMPE: Multiple symptoms, caused by mitochondrial encephalomyo-
pathy in childhood

The mitochondrial encephalomyopathies are pathographies, which are traceable to the defecti-
veness of mitochondrial enzyme one of them, in which the oxydative gain of energy of cells is hindered.
The symptoms can be traced to the damage of organs, with high energy-demand.

The authors observed in the course of muscle-biopsy, mitochondrial changes, which are typical
to mitochondrial encephalomyopathy and, explains bilateral hearing deficiency of perceptional type,



38. EVFOLYAM, 1992. 2. 120 FUL-ORR-GEGEGYOGYASZAT

vertigo, fixational nystagmus, congenital cataract and epileptiform attacks in a 12 year old girlpati-
ent.

Zusammenfassung

T. L. RACZ, A. TOTH, 1. LAMPE: Multiplexe Symptome durch die mitochondriale Encephalo-
myopathie im Kindesalter

Mitochondiale Encephalomyopathien sind Krankheitsbilder, die auf einen Enzymdefekt der
Mitochondrien zuriickzufithren sind, wobei die oxydative Energiegewinnung der Zelle gestort 1st. Die
Symptome ergeben sich aus der Schadigung der Organe mit hohem Energieverbrauch. Bei einem
12-jahrigen Madchen mit beidseitiger Schwerhérigkeit, Schwindel, Fixationsnystagmus, kongenita-
lem Katarakt und epileptiformen Anfillen konnten mit Hilfe der Muskelbiopsie die charakteristis-
chen Verianderungen der mitochondrialen Encephalomyopathie aufgedeckt werden .
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A szerzék kozleményiikben harom rhabdomyosarcomés esetitk kapesan roviden atte-
kintik a daganat hisztologiai felosztdsat, a primer lokalizacié lehetdségeit, illetve a
magyar irodalomban kozolt eseteket. Részletesen elemzik harom betegiik kértorténe-
tét. Felhivjik a figyelmet a sugdr és cytostaticus kezelés alkalmazdsa mellett a mdtéti
radikalitds fontos szerepére.

Bevezetés

A rhabdomyosarcoma (RMS) ritka mesenchymalis eredeti malignus daganat. Diffe-
rencidlatlan mesodermalis szovetbdl fejlédik ki. A fej-nyak régi6 sarcomdinak 40%-4t adja,
illetve az 6sszes rhabdomyosarcomék tébb mint 60%-a fej-nyak régiéban fordul el§ [5].
Gyermekkorban a leggyakoribb, a gyermekkori daganatos meghetegedések kozott a ha-
todik helyen all. Fitknal valamivel gyakrabban fordul elé [3].

Histolégiailag Horn és Enterline szerint négy alcsoportba sorolhatdk [7]:

1. Embryonalis RMS

2. Botroid RMS

3. Alveolaris RMS

4. Pleiomorph RMS

A fej-nyaki tumorck nagy része az I. tipusba tartozik. Nevét a csoport azért kapta,
mivel a sejtek hasonlitanak a 6—10 hetes normaélisan fejlédd magzat vizizomsejtjeihez.
Orsészerii vékony sejtek alkotjak.

Amikor az embryonadlis valtozat preformalt tiregben fejiddik ki, mucosus polypoid
formaji lesz, ekkor fiirtszerd, botroid sarcoménak nevezziil Fej-nyak teriletén féleg
orrgaratban, orriiregben, kézépfilben fordul elg. Ujabban azonositottdk a Ewing-sarco-
méahoz hasonlé két alesoportot [5].

Az alveolaris RMS laza csoportba, vagy fészekbe rendezddd szerkezetd, tébbnyire
végtagizomzatban alakul ki.

A pleiomorph tipus rendkiviil differencialatlan szerkezet(i rhabdomyoblastokbél épiil
fel.

A EMS localisan is terjed, és tdvoli metasztazisokat is ad elsésorban haematogen
ton, kisebb mértékben lymphogen iton. A tiidd és a csontvel§ az elsddleges helye a tavoli
attéteknek. Az olyan teriiletekrdl, mint a nasopharynx fossa retropalatina, melyeknek
hidnyoznak a pontos anatémiai hatdrai és bd a nyirokelldtdsuk, altaldban rosszabb
prognézisii daganatok indulnak ki [9]. Szintén rosszabb a kildtds a parameningealis
teriiletekrdl térténd kiindulds esetén, az intracranialis terjedés veszélye miatt.

A hazai ful-orr-gégészeti szakirodalomban harom kézlemény jelent meg, négy esetet
ismertetve, ebbdl a témakérbdl [1, 12, 13]. A betegség kiinduldsa gége, mastoidtdj, illetve
a lagyszdjpad-maxilla teriiletérdl tortént. Kor szempontjabél két gyermekkori, és két
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