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Мутации в митохондриальной ДНК 

Митохондриальная энцефаломиопатия, лактоацидоз и 
синдром инсультоподобных эпизодов 



Мутации митохондриальной ДНК

АТФ



MELAS (Mitochondrial Encephalomyopathy
with Lactic-Acidosis and Stroke-like episodes)

• 1975 г. - два клинических случая, когда у 
пациентов наблюдали сочетание 
энцефаломиопатии и повышения уровня лактата
и пирувата в сыворотке крови и ликворе

• 1984г. - S.G. Pavlakis
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Со стороны ЦНС 
мультифокальное 
повреждение 
серого вещества

Инсультоподобные
состояния

Аксонопатия

Глиоз

Образование 
зон ишемии 
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МРТ-признаки поражения головного мозга



Компьютерная томография головного мозга



Патогенез изменений в мышцах

энергетический 
дефицит

избыточное 
образованию 

молочной кислоты



Гладкая мускулатура сосудов мозга

накапливается фермент 
цитохромоксидаза

дефицит оксида азота

тонус сосудов увеличивается

усиливается агрегация 
тромбоцитов



В мышечной ткани рваные красные волокна



Гистохимическое исследование биоптатов мышц пациентов, 
включающее окраску трихромом по методу Гомори



Вывод:

Синдром MELAS имеет чрезвычайно широкий круг клинических, 
лабораторных и морфологических проявлений, которые 
объясняются повсеместным угнетением энергетического обмена. 
Понимание морфогенеза этого заболевания и его влияния на 
клиническую картину необходимо для своевременно начатой 
поддерживающей терапии, которая позволит увеличить качество и 
продолжительность жизни пациентов. 



Спасибо за внимание!


