Пример ситуационых задач часть 5

Задача 1: Ситуация: Пациент, 25 лет, обращается к врачу с жалобами на непроизвольные подёргивания рук и ног, которые возникают в спокойном состоянии. Он также отмечает, что у него периодически возникают судороги, особенно при стрессе. В анамнезе у него есть случаи эпилепсии в семье. Вопрос: Каковы возможные диагнозы, и какие дополнительные исследования следует провести для подтверждения синдрома MERRF?

Решение: 
На основании клинических проявлений (миоклония и эпилепсия) можно предположить синдром MERRF. Для подтверждения диагноза следует провести следующие исследования: 1. Биопсия мышц — для выявления рваных красных волокон. 2. Генетическое тестирование — для поиска мутаций в митохондриальной ДНК, особенно в гене MT-TK. 3. Электромиография (ЭМГ) — для оценки электрической активности мышц и выявления возможных нарушений.
