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Mitokondriyal hastalıklar hücrede enerji üretiminin bozuk olduğu, çeşitli sistem ve organların değişik kombinasyonlarda tutulumu ile seyreden, tanısı oldukça güç bir grup hastalıktır. Çalışmamızda kas biyopsi bulguları mitokondriyal hastalıkla uyumlu olan 162 hastanın klinik, laboratuar ve histopatolojik bulguları ile mevcut olan moleküler çalışmaları retrospektif olarak incelendi. Hastaların 102’si (%63) erkek, 60’ı kızdı. Anne-baba arasında akrabalık oranı %69’du. Şikayetlerin başlama zamanı doğumdan 15 yaşa kadar değişiyordu (ortanca 6 ay). Hastaların büyük kısmının (%86.9) nörolojik sistemle ilgili yakınmaları olup, en sık nörolojik muayene bulguları motor gelişme geriliği (%53.9) ve hipotoniydi (%40.4). Yüzde 66.2’sinin karaciğer tutulumu, %23.9’unun kardiomyopatisi vardı. En sık rastlanan histopatolojik bulgu sitokrom c oksidaz (COX) eksikliği veya COX boyasında anormal boyanma paterniydi (%61.1); bunlar arasında en sık bulgu mozaik COX eksikliğiydi. Vakalardan %38.3’ünde lipid birikiminde artış, %21.6’sında süksinik dehidrogenaz (SDH) ve COX ile subsarkolemmal boyanma, ragged-red lifler (RRF) ve/veya ragged blue lifler (RBF) görülmesi gibi anormal boyanma paterni vardı. Metabolik asidoz (%73.9) ve serum laktik asit (LA) yüksekliği (%72.7) olan vakaların büyük bir kısmını COX grubu oluşturmaktaydı. Eksitus olan vakaların çoğu şikayetleri ilk bir yılda başlamış olan, COX grubuna ait vakalardı. Glutarik asidüri tip II tanısı alan beş vakada belirgin lipid birikimi ve SDH solukluğu vardı. Üç vakada motor gelişim geriliği, kas güçsüzlüğü, ağır mental retardasyon, kardiomyopati ve kas liflerinde anormal dağılım gösteren iri mitokondrilerle karakterize yeni bir fenotip saptandı.

Sonuç olarak, klinik ve histopatolojik bulgular arasında daima belirgin korelasyon olmamasına rağmen kas biyopsisi bulguları ileri çalışmaları yönlendirmekte yardımcı olabilir. Biyopside pozitif  bulgu olmasa bile, klinik olarak şüphelenilen vakalarda mitokondriyal deplesyon ve respiratuar zincir enzim eksikliği araştırılmalıdır.
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