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Patologa nozīme 
metabolo miopātiju diagnostikā -

turpinājums



Skābā fosfatāze

Pompe slimība – lizosomāla patoloģija



Poliglukozāna ieslēgumi



• 5. tipa glikogenoze - Fosforilāze
• 7. tipa glikogenoze - Fosfofruktokināze

Pilnīgs vai gandrīz pilnīgs enzīma 
trūkums



Artefakti



Fosforilāze



Adenilāta deamināzes deficīts

• Visbiežāk sastopamais enzīma deficīts muskulī (AMPD1 gēna mutācija
(1p21-p13), AR) 

• Ap 3% populācijas homozigoti, ap 20% heterozigoti

Normāla kontrole



Sudāna melnais Oil red O

Lipīdu uzkrājumu slimības
• Taukskābes un to derivāti (triglicerīdi)

• Sterolu saturoši lipīdi (holesterols)



• Taukskābes un to derivāti (triglicerīdi)

• Sterolu saturoši lipīdi (holesterols)

• Taukskābju oksidācija mitohondrijos – viens no galvenajiem enerģijas 
avotiem muskulī, jo īpaši pie lielas slodzes

• Īsa garuma taukskābes var brīvi iekļūt šūnā un mitohondrijos difūzijas ceļā

• Garu ķēžu taukskābju iekļūšanai šūnā 

• Ir nepieciešamas speciālas molekulas šūnas un mitohondriju membrānās

Lipīdu uzkrājumu slimības

Lizosoma

Mitohondrijs



Lipīdu uzkrājumu slimības

Slimība Gēna defekts 
(proteīns)

Proteīna funkcija Patoloģiskās izmaiņas 
muskuļa biopsijā

Kreatīnkināze
(CK)

Karnitīna
palmitotransferāzes deficīts

CPT2 (CPT2) Garo taukskābju Transports Nespecifiskas imaiņas N*

Garo taukskābju ķēžu 
(acilCoA) deficīts

ACADVL (VLCAD) Garo taukskābju Katalizācija Nespecifiskas izmaiņas vai 
minimāls lipīdu uzkrājums

N*

MTP deficīts HADHA, HADHB (MTP) Garo taukskābju Oksidācija Nespecifiskas izmaiņas vai 
minimāls lipīdu uzkrājums

N*

Lipīna deficīts LPIN1 (lipīns) TG un fosfolipīdu sintēze Nespecifiskas izmaiņas vai 
minimāls lipīdu uzkrājums

N*

Primārs karnitīna deficīts SLC22A5 (OCTN2) Karnitīna transports Lipīdu uzkrājums muskuļšķiedrās; 
palielināti mitohondriji

N vai nedaudz 
palielināts

AcilCoA dehidrogenāzes 
deficīts

ETFA, ETFB, ETFDH Dažādu elektronu transports Lipīdu uzkrājums muskuļšķiedrās; 
palielināti mitohondriji

N vai mēreni palielināts

Neitrālo lipīdu uzkrājums ABHD5, PNPLA2 Triglicerīdu lipāzes Lipīdu uzkrājums un rimmed 
vakuolas muskuļšķiedrās; 
mitohondriju izmaiņas EM

N vai mēreni palielināts

* Augsts rabdomiolīzes laikā



• Primārs karnitīna deficīts

• Acil-CoA dehidrogenāzes deficīts

• Neitrālo taukskābju uzkrājuma slimība



Gomori trihromsH&E



Nespecifiskas izmaiņas

Artefakti



Lipīdu uzkrājumu slimības

Slimība Gēna defekts 
(proteīns)

Proteīna funkcija Patoloģiskās izmaiņas 
muskuļa biopsijā

Kreatīnkināze
(CK)

Karnitīna
palmitotransferāzes deficīts

CPT2 (CPT2) Garo taukskābju Transports Nespecifiskas imaiņas N*

Garo taukskābju ķēžu 
(acilCoA) deficīts

ACADVL (VLCAD) Garo taukskābju Katalizācija Nespecifiskas izmaiņas vai 
minimāls lipīdu uzkrājums

N*

MTP deficīts HADHA, HADHB (MTP) Garo taukskābju Oksidācija Nespecifiskas izmaiņas vai 
minimāls lipīdu uzkrājums

N*

Lipīna deficīts LPIN1 (lipīns) TG un fosfolipīdu sintēze Nespecifiskas izmaiņas vai 
minimāls lipīdu uzkrājums

N*

Primārs karnitīna deficīts SLC22A5 (OCTN2) Karnitīna transports Lipīdu uzkrājums muskuļšķiedrās; 
palielināti mitohondriji

N vai nedaudz 
palielināts

AcilCoA dehidrogenāzes 
deficīts

ETFA, ETFB, ETFDH Dažādu elektronu transports Lipīdu uzkrājums muskuļšķiedrās; 
palielināti mitohondriji

N vai mēreni palielināts

Neitrālo lipīdu uzkrājums ABHD5, PNPLA2 Triglicerīdu lipāzes Lipīdu uzkrājums un rimmed 
vakuolas muskuļšķiedrās; 
mitohondriju izmaiņas EM

N vai mēreni palielināts

* Augsts rabdomiolīzes laikā



COX/SDH

Lizosoma

Mitohondrijs



Kopsavikums – patologa loma 
metabolo miopātiju diagnostikā

• Kompleksa

• Atsevišķas metabolās miopātijas – specifiskas patognomonas 
izmaiņas 

• Lielākā daļa no izmaiņām nav 100% specifiskas un ir 
jāinterpretē kontekstā ar citām klīniskām / laboratorām 
atradnēm

• Patoloģiskās izmaiņas varbūt maldinošas


