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MITOHONDRIALAS SLIMIBAS

v’ PREVALENCE 1:5000

v NEIROMUSKULARAS
PROBLEMAS VISBIEZAK
SASTOPAMAS
PIEAUGUSO POPULACIJA




MITOHONDRIALAS SLIMIBAS

Myopathy
Encephalopathy
Intol. Exerc.

Ophthalmoplegia
Periphazal nencopdiny
Ataxia

Deafness
MEREF/MELAS
Myocardiopathy

Diabetes

Retinopathy
Liver disease
Kidney disease
Intestinal disease

tic atrophy
Leigh syndrome

Dysmorphy
Bone marrow [-lig's;unttinn

Alpers syndrome hildr




HETEROGENA SLIMIBU GRUPA




KAD SLIMIBAS SAKAS?

9§ v

KEARNS-SAYRE SINDROMS MIOPATIJAS
MELAS

CPEO
MERRF
NARP
KAS SLODZES INTOLERA)

DZIMTA LAKTOACIDOZE

ALPERA SLIMIBA
HIPERTROFISKA
KARDIOMIOPATIJA
PIRSONA SINDROMS

FI




PIEAUGUSAJIEM

v'PROGRESEJOSA AREJA OFTALMOPLEGIJA
v'PROKSIMALA MIOPATIJA

v'PERIFERA NEIROPATIJA

v FIZISKAS SLODZES INTOLERANCE

v MIALGIJAS

v'RABDOMIOLIZE

v' PERIODISKIE MUSKULU VAJUMI




MITOHONDRIALAS MIOPATIJAS

v'CPEO un KSS

v’ IZOLETA MIOPATIJA

v'ENCEFALOMIOPATIJA jaundzimus$ajiem un bérniem

v’ MULTISISTEMISKAS SLIMIBAS AR MIOPATIJU

MITGE ‘




'HRONISKA PROGRESEJOSA AREJA
OFTALMOPLEGLUA
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ACU ABOLU KUSTIBU TRAUCEJUMI AR PTOZI PAPILDUS PAZIMES:

v' DISFAGIJA
v PROKSIMALS MUSKULU VAJUMS
v SLODZES NEPANESAMIBA




KEARNS - SAYRE SINDROMS

 CPEO PLUS PIGMENTOZA RETINOPATIJA

(ar slimibas sakumu ap 20g.v.)

* plus simptomi:
v'mazs augums

v’ cerebellara ataksija

v paaugstinats proteina limenis CSS
v kognitivs deficits

v’ muskulu vajums

v kurlums
v diabéts

v’ sirds vadiSanas traucéjumi




IZOLETA MIOPATILIA

* TIKAI MUSKULU SIMPTOMI

v'fiziskas slodzes intolerance
v'nogurums

v"muskulu vajums

VKFK 1

v'mialgija

v'rabdomiolize




ENCEFALOMIOPATIA
jaundzimusajiem un berniem

* HIPOTONLA

« LEKMES

« ENCEFALOPATIJA
« OFTALMOPATIJA

« KARDIOMIOPATIJA
« HEPATOINTESTINALA IESAISTE




MULTISISTEMISKAS SLIMIBAS
AR MIOPATIJU

» MITOHONDRIALA NEIROGASTROINTESTINALA
ENCEFALOPATIJA (MNGIE)

v'sakums no pirmas lidz piektai dzives dekadei
v’ gastrointesitinala dismotilitate ar kaheksiju
v'ptoze

v oftalmoplégija bez dubultoSanas

v’ polineiropatija

v'leikoencenfalopatija



MULTISISTEMISKAS SLIMIBAS
AR MIOPATIJU

« KOENZIMA Q 10 deficits
v encefalomiopatija

v’ nefropatija

v'izoléta miopatija
v'cerebellara ataksija

« NEIROPATIJA, ATAKSIJA UN RETINITIS PIGMENTOSA (NARP)
v'dazadas pakapes neiropatija, ataksija un retinitis pigmentosa i

v'muskulu vajums
v epilepsija
v'demence




MULTISISTEMISKAS SLIMIBAS
AR MIOPATIJU

 MERRF (myoclonic epilepsy with ragged red fibers)
v'mioklonuss g/

v'miopatija
v ataksija
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DIAGNOSTIKA

* KLINISKI

v multisistémiskas izpausmes

v’ laboratorija

v KFK, urinskabe
v ALAT , ASAT

v albumins

v’ laktats, piruvats

v’ seruma aminoskabes

v’ seruma acilkarnitins

v’ urina organiskas skabes
v CSS analize




MOLEKULARI GENETISKA
DIAGNOSTIKA UN BIOPSIIAS

« MITOHONDRIALA NEIROGASTROINTESTINALA
ENCEFALOPATIJA

- KOENZIMA 10 DEFICITS TERAPLA

u

* mtDNS NGS
* biopsija izvéles metode, Tpasi ja:

— mtDNA punktveida mutacija nav nosakama asinis

- mtDNA delécija

- kodola gena defekts ar neskaidru ticamibu
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