PRACE KAZUISTYCZNE

Zmiany oczne w przebiegu zespotu MELAS - opis
przypadku

Ocular findings in MELAS syndrome — a case report

Monika Modrzejewska', Martyna Chrzanowska', Anna Modrzejewska', Hanna Romanowska?,
Iwona Ostrowska?, Maria Gizewska*

! Katedra i Klinika Okulistyki Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie
Kierownik: prof. dr hab. n. med. Wojciech Lubinski

2 Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego
Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie
Kierownik: prof. dr hab. n. med. Mieczystaw Walczak

Zaprezentowano objawy kliniczne, w tym zmiany w narzadzie wzroku, w przebiegu rzadkiego schorzenia z grupy cytopatii mito-
chondrialnych — zespotu MELAS, oraz trudno$ci zwigzane z ich rozpoznaniem. Potwierdzono dominujace objawy subiektywne
w postaci przejSciowego catkowitego zaniewidzenia, a badaniem obiektywnym — ubytki w polu widzenia. Rozpoznanie zespotu
ustalono na podstawie objawow klinicznych, wynikéw badan laboratoryjnych i badan obrazowych osrodkowego uktadu nerwo-
wego oraz wynikow badania genetycznego, w ktdrym potwierdzono charakterystyczng dla tego zespotu mutacje w obrebie
mitochondrialnego genu MTTLT kodujgcego tRNA dla leucyny: 3243A>G. Wsrdd objawdw okulistycznych stwierdzono obni-
zong ostro$¢ wzroku, ktéra w obojgu oczach wynosita 0,1 w najlepszej korekcji okularowej. Na pierwszy plan wysuwaty sie
okresowo wystepujace i przemijajace zaniewidzenia oraz ubytki w polu widzenia. Wyniki badan specjalistycznych wskazywaty
na ubytek pofowiczy jednoimienny w perymetrii kinetyczej, w badaniu RetCam cechy cze$ciowego zaniku nerwu wzrokowego
w obojgu oczach. Nie potwierdzono cech retinopatii barwnikowej ani w badaniu dna oka, ani w badaniu elektrofizjologicznym
mfERG. Badania obrazowe mdzgu uwidocznity liczne drobne korowe ogniska zawatowe w platach czotowych, ciemieniowych
i skroniowych, jamy poudarowe w ptatach potylicznych oraz rozlane zwapnienia w jgdrach podstawy mézgu. W trakcie kilkulet-
niej obserwacji ubytki w polu widzenia wykazywaly postepujacy charakter w postaci stopniowego koncentrycznego zawezenia.
W leczeniu przewlektym u pacjentki stosowano doustnie i dozylnie argining, koenzym Q oraz witaming D, nie uzyskano jednak
poprawy stanu okulistycznego. Tak jak w wigkszosci cigzkich przypadkéw zespotu MELAS przebieg choroby byt niekorzystny,
zakonczyt sie zgonem pacjentki w 14. roku zycia.

zespot MELAS, objawy okulistyczne, okresowe zaniewidzenia, epizody udaropodobne, kwasica mleczanowa.

We present a case of a child with MELAS syndrome (mitochondrial encephalo-myopathy with lactic acidosis and stroke-like
episodes), discussing clinical manifestation, ocular findings and diagnostic challenges. Predominant ocular symptom was a tran-
sient complete visual loss, while the predominant ocular sign was a visual field defect. The diagnosia was based on clinical
manifestation, laboratory tests, brain scans and genetic testing which confirmed the pathognomonic mutation in the MTTL1
gene encoding the mitochondrial tRNA for leucine 3243> G. Qcular examination demonstrated decreased visual acuity (with
bilateral best corrected visual acuity of .1). Periodical, transient visual loss and visual field defects were clinically predominant.
Specialist investigations were carried out, which demonstrated homonymous hemianopia (kinetic perimetry), bilateral partial
optic nerve atrophy (RetCam). Funduscopy and electrophysiology mfERG study did not confirm features of retinitis pigmentosa.
The brain scans revealed numerous small cortical ischemic lesions within the frontal, parietal and temporal lobes, post-stroke
focal areas within the occipital lobes and diffuse calcifications of the basal ganglia. During several years of follow-up, visual
field defects showed progressive concentric narrowing. The patient received a long-term treatment with arginine, coenzyme Q
and vitamin D, both oral and intravenous, but no beneficial effect for the improvement of ophthalmic condition was observed.
As it is the case in severe MELAS syndrome, the course of disease was fatal and the patientdied at the age of 14.

MELAS syndrome, ophthalmic symptoms, periodic visual loss, stroke-like episodes, lactic acidosis.
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Zespét MELAS (miopatia mitochondrialna, encefalopa-
tia, kwasica mleczanowa, wystepowanie incydentéw uda-
ropodobnych, ang. mitochondrialmyopathy, encephalopathy,
lacticacidosis, stroke-like episodes) jest jednym z najczesciej
wystepujacych zaburzen mitochondrialnych, czesto$¢ jego
wystepowania szacuje si¢ na 60:100 000 (1). Po raz pierwszy

zostat opisany przez Pavlakisa i wsp. w 1984 roku. Jest dzie-
dziczony w linii matczynej (2), przy czym mutacje w obrebie
mitochondrialnego genu MTTLT kodujgcego tRNA dla leucyny:
3243A>G potwierdzono u okoto 80% pacjentéw (3). Typo-
wo dotyka miode osoby — u 75% chorych poczatek choroby
rozpoznaje sie przed 20. rokiem zycia (4). Spektrum objawdw
zespotu MELAS jest szerokie, a typowy obraz to ostra poste-

ISSN 0023-2157 Index 362646




Zmiany oczne w przebiegu zespotu MELAS - opis przypadku

pujaca encefalomiopatia. Poczatek choroby moze byé zwigzany
z miopatig z charakterystycznym obrazem histopatologicznym
wskazujgcym na obecno$é szmatowatych wiékien mig$nio-
wych (ang. Ragged Red Fibers —RRF), ostabieniem i nietoleran-
cjg wysitku fizycznego. Wielu pacjentdw jest niskorostych. Inne
cechy zespotu to: drgawki, migrenowe béle gtowy, cukrzyca,
zazwyczaj typu I, niedostuch typu odbiorczego, kardiomiopatia
oraz zaburzenia przewodzenia pod postacig zespotu WPW (3).
Neurologiczne cechy zespotu obejmujg ataksje, drzenie, dysto-
nie, zaburzenia widzenia i $lepote korowa. Napady drgawkowe
moga by¢ ogniskowe lub uogdlnione toniczno-kloniczne (5).
Zmiany w narzadzie wzroku, poza ww., moga obejmowaé re-
tinopatie barwnikowa, oftalmoplegie zewnetrzna, opadnigcie
powieki, zacme podtorebkowg tylng oraz atrofie nerwu wzroko-
wego (n. ll). Retinopatia moze obejmowacé réznorodng prezenta-
cje objawow klinicznych ze zmiennego stopnia atrofig nabtonka
barwnikowego siatkéwki (Retinal Pigment Epithelium — RPE)
oraz hiperpigmentacja w tylnym biegunie gatki ocznej (4).

Opis przypadku

Pacjentka 14-letnia z potwierdzonym w badaniu genetycz-
nym zespotem MELAS. Dziecko pochodzi z Ill cigzy, lll porodu,
urodzone o czasie z masg ciata 3350 g, w stanie ogdlnym do-
brym, okres okofoporodowy bez powikfan. Z wywiadu wiadomo,
ze w okresie dziecinstwa przebylfa zapalenie przetyku i zéiciowe
zapalenie zotgdka. W 8. roku zycia wykonano ablacje drogi do-
datkowej (zespot WPW), w 9. roku zycia operowana z powodu
niedrozno$ci przewodu pokarmowego, w 10. roku zycia diagno-
zowana z powodu zmiany ogniskowe;j trzustki. Wywiad rodzinny
byt obcigzony niedostuchem, niskorosto$cia, cukrzyca i zespo-
tem WPW u matki pacjentki, niedostuchem, niskorostoscig i cu-
krzyca u jej starszej siostry oraz niskorosto$cia, cukrzyca i mi-
grenami u innych cztonkdw rodziny ze strony matki.

Podejrzenie zespotu MELAS zostato wysunigte podczas ho-
spitalizacji dziecka na oddziale szpitalnym (dziecko miato wow-
czas 10 lat) z powodu epizodu udaropodobnego, ktdry powtérzyt
sie po 2 miesigcach od hospitalizacji. Dziecko w $rednim stanie
ogdlnym trafito na kliniczny oddziat pediatryczny, kontakt z nim
byt utrudniony, wymiotowato i cierpiato z powodu silnego bélu
gtowy, drgawek i zaburzen widzenia pod postacig okresowego
zaniewidzenia, ktore cofato sig samoistnie. Podczas hospitaliza-
cji odnotowano silne béle gtowy z towarzyszacym im catkowi-
tym zaniewidzeniem utrzymujacym sie nawet przez 7 dni.

W badaniu przedmiotowym spo$réd odchylen od stanu
prawidtowego potwierdzono niedobér wysokosci i masy ciata
(ponizej 3. centyla) oraz nadmierne owlosienie na skoérze ple-
cow, konczyn goérnych i dolnych. W badaniach laboratoryjnych
potwierdzono wysokie stezenie kwasu mlekowego, w badaniu
tomografii komputerowej (TK, Computed Tomography — CT)
osrodkowego uktadu nerwowego (OUN) — obrzek lewej potkuli
mdzgu, obecnos$¢ hipodensyjnego obszaru w ptacie potylicznym
lewym oraz rozlane zwapnienia w jadrach podstawy: jadrach
soczewkowatych i ogoniastych, oddzielonych pasmem torebki
wewnetrznej (ryc. 1., 2.).

Prezentowata objawy kliniczne takie jak: nadmierna meczli-
wos¢, staba tolerancja wysitku fizycznego, opdznienie rozwoju
intelektualnego oraz zaburzenia zachowania pod postacig napa-
déw zto$ci i negatywnej postawy wobec otoczenia.

Rye. 1., 2. Wynik badania tomografii komputerowej gtowy (14.11.2011).
Fig. 1., 2. Computed tomography of the head (14.11.2011).

W leczeniu poczatkowo zastosowano Mannitol, lecz nie uzyska-
no korzystnego efektu leczniczego, dlatego od 2. doby jego poda-
wania wigczono dozylne wlewy argininy, a kolejno podano argining
doustnie, koenzym Q oraz witaming D. Podczas tej terapii uzyskano
zmniejszenie parametréw kwasicy metabolicznej. Rozpoznanie ze-
spofu MELAS zostalo potwierdzone badaniem genetycznym z cha-
rakterystyczng mutacjg m.3243A>G w sekwencji genu MTTL1.
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Rye. 4. Szczegély dna oka lewego.
Fig. 4.  Ocular findings in the right eye funduscopy.
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Ryc. 6. Przeptyw krwi w tetnicach pozagatkowych oka lewego w badaniu USG Doppler
28.11.2011 (a. — CRA tetnica srodkowa siatkwki, b. — PCA tetnica rzeskowa tylna

boczna, ¢. — OA tgtnica oczna).

. Fig. 6. Retrobulbar blood flow of left eye in Doppler ultrasound dated 28.11.2011

I (0. — CRA central refinal arfery, b. — PCA lateral-posterior ciliary artery,

~t 1 | ¢. — OA ophthalmic artery).

Snellena) byta obnizona i w obojgu oczach wynosita 0,1 w naj-
lepszej korekcji okularowej (OP -0,75 Dsph/-1,75 Dcyl ax 20°;

’ OL -0,50 Dsph/-1,50 Dcyl ax 161°). W badaniu posrednim dna

ﬁ . oka wykazano znaczne rozrzedzenie siatkdwki z waskimi naczy-

~ niami tetniczymi, wobec braku zmian w RPE, oraz dekoloryzacje

Rye. 5. Wynik badania perymetrii kinetycznej oka prawego i oka lewego (28.11.2011). skroniowej czesci tarczy n. Il (ryc. 3., 4.). W perymetrii kinetycz-

Fig. 5. Kinetic perimetry of the right eye and left eye (28.11.2011). nej potwierdzono jednoimienny ubytek potowiczy obu pél widze-

nia: od strony nosowej w OP oraz od strony skroniowej i nosowej
Pierwsza konsultacja okulistyczna nie potwierdzita zmian  w OL, wobec zachowanego szczatkowego pola widzenia w OL
chorobowych w przednim odcinku oka. Ostro$¢ wzroku (tablice  od nosa (ryc. 5.). Wysunigto podejrzenie uszkodzenia gérnego pa-
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Rye. 7. Wynik badania GDx.
Fig. 7.  GDx findings.
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Ryc. 8. Wynik badania perymetrii kinetycznej oka prawego i oka lewego (29.02.2012).
Fig. 8.  Kinetic perimetry of the right and left eye (29.02.2012).

sma promienisto$ci wzrokowej oraz kory wzrokowej. W badaniu
dopplerowskim potwierdzono zaburzenia przeptywu krwi w tetni-
cach pozagatkowych w obojgu oczach. Warto$ci predkosci skur-
czowej i rozkurczowej byly obnizone — z przewaga zmian w OL
(tetnica oczna, tetnica Srodkowa siatkéwki i tetnica rzeskowa tyl-
na boczna). Warto$¢ oporu obwodowego w naczyniach pozagat-
kowych oka lewego wykazywata wyzsze wartosci o okoto 30%
w poréwnaniu do oka prawego (ryc. 6.).

Whyniki kolejnych badan, wykonywanych w okresach mie-
dzy napadami udarowymi, potwierdzaty utrzymywanie si¢ nie-
zmienionej ostrosci wzroku w obojgu oczach V OP/OL 0,2 cc wi.

Ryc. 9. Wynik badania rezonansu magnetycznego glowy typu Flair (25.08.2015).
Fig. 9. Flair MRI of the head (25.08.2015).

Ry¢. 10. Wynik badania rezonansu magnetycznego gtowy typu SE (25.08.2015).
Fig. 10. SE MRI of the head (25.08.2015).

(-0,75 Dsph/-1,0 Dcyl ax 167°). Wyniki badan elektrofizjologicz-
nych mfERG nie potwierdzily obecno$ci retinopatii barwniko-
wej, a wyniki badania GDx nie potwierdzity uszkodzenia widkien
n. Il (ryc. 7.). Stopniowo obserwowano poszerzenie obszaréw
pola widzenia i jednoczesne zachowanie obwodowego zaweze-
nia o okoto 30° w obojgu oczach (ryc. 8.).

W kolejnych trzech latach obserwacji dziecko kilkakrotnie
hospitalizowano z powodu wielokrotnych napadéw drgawko-

Klinika Oezna 2016, 118 (4)
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Ryc. 11. Wynik badania perymetrii kinetycznej oka prawego (11.03.2013).
Fig. 11. Kinetic perimetry of the right eye (11.03.2013).

L] 1
N
Perimetr kulisty PL | (v | |

g

-
preod
—_———

1 § i » e L L
| il Ty

Ryc. 12. Wynik badania perymetrii kinetycznej oka lewego (11.03.2013).
Fig. 12. Kinetic perimetry of the left eye (11.03.2013).

wych, boéléw gtowy, wymiotdw, zaburzen widzenia, zaburzen
czucia oraz dretwienia koficzyn gérnych i dolnych z ich przej-
$ciowym niedowtadem. Wyniki badan laboratoryjnych wskazy-
waty na kwasice mleczanowa, okresy przejSciowej hiperglike-
mii, niedokrwisto§¢ normocytarng oraz niedoczynno$¢ tarczycy.
Badania ultrasonograficzne serca potwierdzity kardiomiopatie.
W badaniu rezonansu magnetycznego (Magnetic Resonance
Imaging — MRI) OUN wykazano liczne, drobne korowe ogniska
zawatu w ptatach czotowych, ciemieniowych i skroniowych oraz
rozlegte, symetryczne jamy poudarowe w ptatach potylicznych,
a ponadto uogoélnione zaniki korowe mézgowia i zaawansowane
zmiany zanikowe w mdzdzku (ryc. 9., 10.). Te zmiany wspétist-
nialy z dalszym zawezaniem pola widzenia w OP (do 40°) oraz
ubytkiem potowiczym po lewej stronie (ryc. 11., 12.).

Omowienie

Rozpoznanie zespotu MELAS opiera sig na charaktery-
stycznych cechach klinicznych tego zespotu potwierdzonych
badaniem genetycznym. Objawy choroby we wczesnych jej
stadiach sg tak réznorodne, ze przysparzajg trudnosci w usta-
leniu zwiagzku miedzy ,klinikg” a fizjopatologig, jak dotad nie
zostato to w petni wyjasnione. Ten zespét jest chorobg wielona-

rzadowa z réznorodng kliniczng prezentacjg objawdéw, sposrod
ktérych najczesciej (>90%) wystepujg epizody udaropodobne,
demencja, napady padaczkowe i kwasica mleczanowa, a takze
stwierdza sie obecno$¢ wiékien szmatowatych w obrazie hi-
stologicznym oraz nietolerancje wysitku fizycznego (6). Epizody
udaropodobne typowo wystepuja w mtodym wieku, sg jednym
z kryteriéw diagnostycznych i oczekuje sie, ze wszyscy pacjenci
majg ich kliniczng manifestacje (7, 8). Zazwyczaj towarzyszg im
wymioty, béle gtowy, drgawki, zaburzenia narzadu wzroku, rza-
dziej dretwienie, afazja, porazenie potowicze lub niedowidzenie
potowicze (9). Wszystkie te objawy wystapity u naszej pacjent-
ki. Badania TK oraz MRI wykazaty obszary zawatowe tkanki ner-
wowej, W pdzniejszym czasie atrofie i zwapnienia, szczegélnie
w jadrach podstawy (ryc. 13., 14.). Zmiany o takiej lokalizaciji
w tkance nerwowej mogty wskazywac na zrédto zaburzen emo-
cjonalnych, poznawczych oraz behawioralnych, ktére obserwo-
wano u mtodej pacjentki.

Zgodnie z pismiennictwem konwencjonalne badania ra-
diologiczne ujawniajg uszkodzenia gtéwnie w istocie szarej
mdzgu, ktére mogg by¢ jedno- lub obustronne (10). Zawaty
wystepuja zwykle w tylnej czesci ptata skroniowego, pfatach
ciemieniowym oraz potylicznym (6), réwniez to potwierdzo-
no w omawianym przypadku. Na podstawie oceny klinicznej
epizody udaropodobne u pacjentéw z zespotem MELAS sg nie
do odrdznienia od tych podawanych przez pacjentéw z ostrym
udarem niedokrwiennym, ale patogeneza tych zmian jest inna
i jak dotad nie w pefni wyjasniona. Obszary objete zawatem
nie odpowiadajg typowym obszarom dystrybucji naczyniowej,
a to sugeruje, ze etiologia tych zdarzen wiaze sie z patologig
matych naczyn. Dowodem na naczyniopochodne podtoze choro-
by sg obnizone warto$ci predkos$ci przeptywu krwi w tetnicach
pozagatkowych w obrazie USG kolor Doppler i wzrost oporu na-
czyniowego w krazeniu pozagatkowym z nasileniem tych zmian
po stronie lewej. Defekty w perymetrii kinetycznej wykazywaty
cechy postepujgcego, koncentrycznego zawezania pola widze-
nia, silniej wyrazone w OP z ubytkiem pofowiczym od strony
nosowej w tym oku, réwniez to odpowiadato rozsianym, po-
stepujagcym zmianom obrzekowym i wtdrnie niedokrwiennym
tkanki moézgowej. U podstawy tych zaburzen lezg dwie hipotezy:
tzw. angiopatia mitochondrialna powodowana przez dysfunkcje
mitochondriéow w komérkach miesni gtadkich matych naczyn
moézgowych i prowadzgca do ich zamknigcia, niedokrwienia
i w efekcie do utraty neuronéw (11, 12), oraz tzw. cytopatia
mitochondrialna powodujaca dysfunkcje energetyczng tkanki
nerwowej i uszkodzenie komérek nerwowych (13, 14). Mutacje
w obrebie mtDNA prowadzg do obnizonej produkcji ATP, a typo-
we dla tej choroby objawy pojawiajg sie w tkankach o wysokim
metabolizmie (15), a wiec w tkance mig$niowej oraz nerwowej,
do ktdrej mozemy zaliczy¢ réwniez siatkdwke.

Zespo6t MELAS zwiazany z punktowg mutacjg mtDNA nukle-
otydu 3243 moze by¢ przyczyng szerokiego spektrum objawdw
ocznych, zaleznych od wieku pacjenta i ilo$ci zmutowanego mi-
tochondrialnego DNA w tkance. Poziom mtDNA zazwyczaj jest
odmienny w réznych tkankach u pacjentéw z zespotem MELAS,
to jest zwigzane z mutacja w genie kodujgcym tRNA dla leucyny
(UUR) (16). W opisywanym przypadku powikfania okulistyczne
byly réznorodne: od catkowitego zaniewidzenia do ubytkéw
w polu widzenia. Zaniewidzenia byty przej$ciowe, utrzymujace
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Rye. 13, 14. Wynik badania tomografii komputerowej gtowy (2012).
Fig. 13, 14. Computed Tomography of the head (2012).

sie od kilku godzin do kilku dni. Ubytki w polu widzenia mia-
ty réznorodny charakter — zmienny i przejSciowy, i byly skut-
kiem przemijajgcych epizodéw obrzgkowego uszkodzenia kory
wzrokowej, cofajgce sie po typowym leczeniu zmniejszajgcym
parametry kwasicy mleczanowej. W poczatkowym stadium cho-
roby jednoimienny ubytek potowiczy lewostronny nie korelowat
z uszkodzeniem kory mézgowej uwidocznionym w badaniu TK,
to mogto by¢ zwiazane z przej$ciowym i zmiennie ewoluujgcym

obrzekiem tkanki nerwowej lewej czesci mézgu i stopniowo rozwi-
jajgcym sie stanem chorobowym w prawym ptacie potylicznym.
Kolejno ognisko udarowe pojawito sie réwniez w prawym placie
potylicznym (ubytek potowiczy jednoimienny lewostronny).

W badaniu dna oka oraz w badaniu mfERG nie odnotowa-
no charakterystycznych dla zespotu MELAS zmian siatkdwko-
wych. Wedtug danych z pis$miennictwa nie wyjasniono dotad,
czy zaburzenia siatkdwki zwigzane z punktowg mutacjg mtDNA
sq poszczegdlnymi etapami ewolucji zmian choroby, czy odpo-
wiadajg odrebnym fenotypom. Nosiciele mutacji jednak moga
wykazywaé szeroki zakres fenotypu siatkéwkowego, czasami
z minimalnymi lub nieobecnymi zmianami systemowymi. Korela-
cja zmian w obrebie RPE i zmian systemowych nadal pozostaje
niewyjasniona. Retinopatia moze by¢ wynikiem pierwotnego za-
burzenia czynnosci fotoreceptoréw, pierwotnej dysfunkciji RPE lub
dysfunkcji tych obu warstw siatkéwki. Nie wiadomo, czy te dwie
warstwy komdrkowe sg w réwnym stopniu podatne na zmiany
chorobowe wobec wspédtistnienia mutacji 3243A>G mtDNA, czy
tez uszkodzenie fotoreceptoréw jest skutkiem zaburzen w obrebie
RPE. U naszej pacjentki z powodu napadéw padaczkowych nie
mozna byto wykona¢ powtdrnych badan elektrofizjologicznych,
zgodnie z zaleceniami neurologa. Nie jest wykluczone, ze w diu-
goterminowej obserwaciji ujawnityby sie zmiany typowe dla wy-
stepujacej w zespole MELAS retinopatii barwnikowe;.

Dotychczas nie opracowano skutecznego leczenia przy-
czynowego zespotu MELAS, wcigz trwajg poszukiwania no-
wych metod terapii choréb mitochondrialnych. W terapii jest
stosowana L-arginina, ktéra zwigksza dynamike mikrokraze-
nia, redukuje uszkodzenie tkanek zwigzane z niedokrwieniem,
zmniejsza ciezko$¢ i czesto$¢ epizodéw udaropodobnych oraz
obniza stezenie mleczanéw (17). Objawowe leczenie farmako-
logiczne epizodéw udaropodobnych obejmuje leczenie przeciw-
padaczkowe, kiedy wspétwystepujg drgawki (woéwczas jest
przeciwskazane stosowanie kwasu walproinowego), leczenie
przeciwbdlowe, jesli epizodom towarzyszy silny bdl gtowy, oraz
podanie pacjentom lekéw przeciwpsychotycznych lub uspo-
kajajgcych w sytuacjach splatania, pobudzenia, niepokoju czy
nadpobudliwosci (18). Ze wzgledu na towarzyszacy chorobom
mitochondrialnym stres oksydacyjny spowodowany zwigkszong
produkcjg reaktywnych form tlenu w mitochondriach pacjentom
podaje sie akceptory elektrondw takie jak witamina C, witami-
na E, bursztynian oraz inne zwigzki antyoksydacyjne: preparaty
koenzymu Q10 i glutation (19, 20). W terapii zespotu MELAS
oraz innych zaburzen mitochondrialnych pomocne sg ¢wiczenia
wytrzymato$ciowe i odpornosciowe (21).

Whioski

Wielonarzadowe powiktania pierwotnych zmian udaropodob-
nych w przebiegu kwasicy mleczanowej, szczegélnie u miodych
pacjentéw, wymagajg wielospecjalistycznej opieki lekarskiej.
Zalecenia obejmujg regularne monitorowanie w celu oceny pro-
gresji choroby lub/i pojawiania sie nowych jej objawéw. Re-
komendowane sg coroczne konsultacje okulistyczne, audiolo-
giczne, kardiologiczne (elektrokardiogram i echokardiografia),
neurologiczne oraz endokrynologiczne (glikemia na czczo oraz ste-
zenie TSH) (22). Przebieg schorzenia jest zazwyczaj niekorzystny.
W opisywanym przypadku powazne powikfania w zespole MELAS
byty przyczyna zgonu dziecka w 14. roku zycia.
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