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Pompe slimiba — lizosomala patologija

Skaba fosfataze



Poliglukozana ieslegumi




Pilnigs vai gandriz pilnigs enzima
trakums

* 5. tipa glikogenoze - Fosforilaze
e 7.tipa glikogenoze - Fosfofruktokinaze




Artefakti




Fosforilaze



Adenilata deaminazes deficits

* Visbiezak sastopamais enzima deficits muskuli (AMPD1 géna mutacija
(1p21-p13), AR)

* Ap 3% populacijas homozigoti, ap 20% heterozigoti

ormala kontrole




Lipidu uzkrajumu slimibas
e Taukskabes un to derivati (trigliceridi)

e Sterolu saturosi lipidi (holesterols)

Sudana melnais
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Liptdu uzkrajumu slimibas

Taukskabes un to derivati (trigliceridi)
Sterolu saturosi lipidi (holesterols)

Taukskabju oksidacija mitohondrijos — viens no galvenajiem energijas
avotiem muskuli, jo 1pasi pie lielas slodzes

Isa garuma taukskabes var brivi iek]it $Gna un mitohondrijos diflzijas cela
Garu kézu taukskabju ieklGSanai Suna

Ir nepiecieSamas specialas molekulas Stnas un mitohondriju membranas

W%



Liptdu uzkrajumu slimibas

Geéna defekts

(proteins)

Proteina funkcija

Karnitina
palmitotransferazes deficits

Garo taukskabju kézu
(acilCoA) deficits

MTP deficits

Liptna deficits

CPT2 (CPT2)

ACADVL (VLCAD)

HADHA, HADHB (MTP)

LPIN1 (lipins)

Garo taukskabju Transports

Garo taukskabju Katalizacija

Garo taukskabju Oksidacija

TG un fosfolipidu sintéze

Patologiskas izmainas Kreatinkinaze
muskula biopsija (CK)
Nespecifiskas imainas N*

Nespecifiskas izmainas vai N*

minimals lipidu uzkrajums

Nespecifiskas izmainas vai N*
minimals lipidu uzkrajums

Nespecifiskas izmainas vai N*

Primars karnitina deficits
AcilCoA dehidrogenazes

deficits

Neitralo lipidu uzkrajums

* Augsts rabdomiolizes laika

SLC22A5 (OCTN2)

ETFA, ETFB, ETFDH

ABHD5, PNPLA2

Karnitina transports

Dazadu elektronu transports

Trigliceridu lipazes

minimals lipidu uzkrajums

N vai nedaudz
palielinats

Liptdu uzkrajums muskulskiedras;
palielinati mitohondriji

Liptdu uzkrajums muskulskiedras; N vai méreni palielinats

palielinati mitohondriji

Liptdu uzkrajums un rimmed N vai méreni palielinats
vakuolas muskulskiedras;

mitohondriju izmainas EM



Primars karnitina deficits

Acil-CoA dehidrogenazes deficits

Neitralo taukskabju uzkrajuma slimiba




Gomori trihroms



Nespecifiskas izmainas

Artefakti




Liptdu uzkrajumu slimibas

Géna defekts Proteina funkcija Patologiskas izmainas Kreatinkinaze
(proteins) muskula biopsija (CK)
Karnitina CPT2 (CPT2) Garo taukskabju Transports Nespecifiskas imainas N*
palmitotransferazes deficits
Garo taukskabju kézu ACADVL (VLCAD) Garo taukskabju Katalizacija Nespecifiskas izmainas vai N*
(acilCoA) deficits minimals lipidu uzkrajums
MTP deficits HADHA, HADHB (MTP) Garo taukskabju Oksidacija Nespecifiskas izmainas vai N*
minimals lipidu uzkrajums
Lipina deficits LPIN1 (lipins) TG un fosfolipidu sintéze Nespecifiskas izmainas vai N*
minimals lipidu uzkrajums
Primars karnitina deficits SLC22A5 (OCTN2) Karnitina transports Lipidu uzkrajums muskulskiedras; N vai nedaudz
palielinati mitohondriji palielinats
AcilCoA dehidrogenazes ETFA, ETFB, ETFDH Dazadu elektronu transports Lipidu uzkrajums muskulskiedras; N vai méreni palielinats
deficits palielinati mitohondriji
Neitralo lipidu uzkrajums ABHDS5, PNPLA2 Trigliceridu lipazes Lipidu uzkrajums un rimmed N vai méreni palielinats

vakuolas muskulSkiedras;
mitohondriju izmainas EM

* Augsts rabdomiolizes laika
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Kopsavikums — patologa loma
metabolo miopatiju diagnostika

Kompleksa

Atseviskas metabolas miopatijas — specifiskas patognomonas
Izmainas

Lielaka dala no izmainam nav 100% specifiskas un ir
jainterpreté konteksta ar citam kliniskam / laboratoram
atradném

Patologiskas izmainas varbut maldinosas



