Paraclinical examinations:

Blood analysis: see below. Only definite abnormality is pyruvate which repeatedly (5 times) has been between 1,5-4 times normal, autoantibodies against beta2 and M2.
There is an abnormal CK before I stopped atorvastatin, and there is an increase in lactate during a physical test. There is a single subnormal IgM, and a brief elevation of CRP
during a mild bout of diverticulosis.

High free carnitine was high supposedly because I was eating raw minced beef

There is a finding of multiple deletion of muscle mitochondrial DNA (this is a test only meant to detect deletions (double electrophoresis)), but this could be age related.
Other paraclinical examinations: Se below:

Normal examinations include:

ECG, Echocardiography, coronary arteriography, CAT scan for thoracal aneurysm, CAT scan of thorax and abdomen, MR scan of CNS and spinal cord , EMG x 2 (one for an
overview, one with regard to stiff mann syndrome), Blood analysis for autoimmune diseases including myositis. Blood analysis for neurological disease, and neoplastic
diseases, MR scan of lower extremity muscles, Genomic analysis for > 400 myopathy related genes, Muscle biopsy microscopy and electron microscopy, PET-CT (Enlarged
axillary glands after COVID vaccination), respiratory chain enzymes, dexamethason suppression test, alfa-glukosidase. Aminoacid analysis for metabolic myopathy, and
acylcarnitine analysis for metabolic myopathies. Finally, a whole genome sequencing on blood and muscle is normal. Forearm test (non-ischemisc), Urine metabolic
screening.



v Syre|base- og oxygenstatus
P{vB)-Laktat

B{vB)-Pyruvat

P{vB)-Kreatinin

vB-eGFR [ 1,73m?(CKD-EPI)

v Organmarkarer

P-Troponin | (HS)
P-Kreatinkinase MB
P-Kreatinkinase

P-Myoglobin
Pt-Elektrokardiografi [EKG12]
P-Acylkarnitiner+Kamitin gruppe
P-Kolestaral

P-Kolesteral HDL

P-Kolesterol LDL

P-Triglycerid

P-Amylase, pancreastype
P-Laktatdehydrogenase [LOH]
P-Alanintransaminase [ALAT]
P-gamma-Glutamyltransferase
P-Ammaonium

P=Bilirubiner

P-Basisk fosfatase

Analyse

P-Coarticotrapin(ACTH)
P-Hortisol
P-Ranin

P-Aldostaron
F-Aldosteron/enin

P-Parathyrin [PTH]
P-25-Hydroxy-Vitarmin D{D3+D2)
P-25-Hydroxy-Vitamin D3
P-25-Hydrowsy-Vitamin D2
P-FEF23
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v Vaske- og elektrolytbalance
P-+alium

F-Matrium

P-Calcium

P-Calcium=-ion frit {(pH=7.4)
P-Magnesium

P-Albumin

P-Kraatinin

P-Harbamid

eGFR /1, 73m*(CKD-EPI)
P{vB-CO2 1atal

- m = = =

= = = -

v Endokrinologi
P(kB)-Glukose
P-3Hydroxybutyrat
Hb(Bj-Hamoglobin Ale (IFCC)

P-Glukose, middel (fra HbA1C)
P{fPU-Ansulin
P{P-FProinsulin C-peplid

P-Glutamatdecarboxylase({gad&5)-Ab

P-Thyrotropin [TSH]

P-Thyroxin [T4]
P-Thyroxin frit [T4]
P-Prolaktin

P-Somatotropin [GH]

S0 Score |GF-1
P-Insulinlignende vaskstfaktor 1
P-IGF-bindende protein 3

v Infektion og inflammation
P-C-raaktivl protain [CRP]
B-Sedimentationsreaktion
P-lmmunglobulin A (gfl)
P=lmmunglocbulin E

P-lmmunglobulin &

P-lonmunglobulin M

P-Standard Test Syfilis;{lista; screean)
FP-Wassermann=At

P-Rapid plasma reagin-antistcf
P-Borrelia burgdorfer-antistal
Hepatitis, akut (A, B.C)

P-Hepatitis A wvirus-lghd [HANW]
P-Hapatitis B virus s(Ag) [HBsAg)
P-Hepatitis C wvirus-Ab [HCW-Ak]
P-Human immundefektvirus 1+2{antistof
+ag); ar-

bk.aproc.) = 7

P-Taoxoplasma gondii-antistof

v Leukocyt- og differentialtaelling
(maskinel)

B-Leukocytter

T = =

-

)

B-Nautrofilocytter (segmk.+stavk,)
B-Metamyelo.+Myelo.+Fromyelocytter
B-Lymfocytter

B-Monacytier

B-Eosinofilocytter (mask.)
B-Basofllocytter

v Heematologi

B-Haemoglobin

B-Erylracytter

B-Erytrocytter (EVF)
Ercs{B-Envtrocyt fordelingsbredde RDW)
Erc{B)-Erytrocytvel. Middel [MCY]
Erc(B)-Hamoglobin [MCHC]
ErciB)-Hamaglebinindhald [MMCH]
B-Refticulacytter

B-Trombocytter

P-Jern

P-Transferrn

P-Ferritin

P=\itamin B12

Pt-B12 mangel, (diagnostik)
P-Methylmalonat

P-Falat

P-Folat

P-Haptoglobin

P-M-kompanant{d 1)
P-Kappa-ksde( g){frit)
P-Lambda-kaede(lg)(frit)
P-KappalLambda-keade(lg) frit

v Blodbank og hamostase
Irregulzen anvirocylantistol
B-BAC-test

P-Koagulationsfakior H+W1+X [INR]
P-Koag. overflade-induceret [APTT]
P-Fibrin D-Dhimer

v Tumormarkerer

PiFt)-Gastrin

F-Aldolase

P-Prostalaspecifikt antigen (PSA)

v Kenshormoner, graviditet og fedsel
P-Follitropin [FSH)

P-Lutropin [LH]

F-Testosteran
P-Sexualhormonbindende globulinfSHBG)

T PSSP S

P-AMA (manstar, imm.iu) gruppe
AN, HER-2
P-Bindevaavssygdom-relataret A [ARNA])
P-DMA (dobbelistrenget)-1gG

P-Sjegren syndrom [SSA]-Ab(lgG)
P-Sjegren syndrom [S3EB]-Ab(lgs)
P-Foly-Dematomyositis
P-CHDA-1gG

PEEXOSC10-1gG [PM-Scl100]
PEXOSCO-IgG [FM-ScIT5]
P-GlycyFtRMA synthet.-lgG [Ej]

P Histidin-tRMA-ligase[Jo1]-laG
P-lsolauc ARMA synthetdgG[OJ)]
P-MDA-S-1gG

P-Miz-alpha-lgG
P-Polymyositis{HKuklg &
P-Polymyocsitis{iPL-7)-19G
P-Polymyositis{SRP}HgG
P-SAE1-1gG

P-TIF1-gamma-lgG
P-MORC3-1gG
P-Acetyichaolinreceptor-1gG

P-52 kDa Ro protein-lgG
F=Amphiphysin=-lgG
P-FParanzoplastisk syndrom-Ab gruppe
P-CDRZ2-19G

P-DRP-51gG
P-Glutam.decarb.{gadB5)-1gG
P-Meuroncellekerne Hu-lgG
PNOVAT-IgG

P-FParanzoplastic Tr-lg&
P-FPHNMAZIgG

P-Recoverin-lgG

P-30X-1-1gG

P-Titin-laG

P-Zinc finger prot Z1C 4-1gG
F=Lrat

P-Polymyositis{PL=-12)=4gG
P-HMG-CoA reductase-1gG [HMGCR]

v Sporstoffer og vitaminer
B-Vitamin B1

v Cerebrospinalvaske
Cev-Cerabrospinalveaske gruppe
Csw=Leukocytier
Csv-Leukocytter(monanukl. )
Cev-Leukocylter{palynukl,)

Analyse

Csv-Glukose

Csv=Protein

Csw-Erytrocyttar

Csv-Proteintype gruppe
CsvP-Immunglobulin GfAlbumin-ratio
CsviP-Albumin-ratio
Csv-Immunglobulin G

Cav-Albumin

P-Immunglobulin G(lgG)

P-Albumin (imm,)
Cns-Immunglobulin G gruppe
Csv-Immunglobulin-oligokloni
P-Immunglobulin-oligokloni

Csv-tau protein

Csv=Fosforyleret tau

Csv-Amyloid beta-protein
Csv-Autoimmun synapfisk encephal. grp
Csv-AMPAR1-1gG
Cav-AMPAR2-19G
Csv-CASPR2-IgG

Csv-GABA-B receptor 1-lgG
Csw-Glutam.decarb.(gads5)-lgG
Csv-LGl-gG

Cs=NMDAR1-lgG
Csv=Neurofilament light polypeptide

v Diverse analyser
P-Aminosyre gruppe

EDTA-blod (9 mi) til KGA

Div Metabolisk Laboratorium, RH
EDTA-blod 1 glas (3 mil)

v Andre analyser
Okkult cancer hjslpeanalyse (amb)




| Godkendt:  26.04.2021 00:00

Shgner Odense Unphrersitetshospital, Afdelingen For Elinisk Patologi (4202220

Rebwv. nr:  21ouh3IX0356 Special Rartine
Rebkvirent: Patiank:

GEI0ZL S 0EF0358-1545

Aarhus Universitetshospital, Patodogisk Instituk Mizlzen, Bandr, .

Strynarwaenget 18
8361 Mundelstrup

Mat.nr. Beskrivelse af materialefprave

[o1] 5 eponblokke modtaget fra Patolegisk Institut Aarhus med nr.2 lauhs7 003
Diagnoser:
[o1] TI3000 Skeletmiuiskulatwr
MO1111 uspecifik reaktiv forandring
Konklusion:
[@1] Foreligger en skeletmuskulatur med lette uspecifikke reaktive forandringer. De diskrete mitokondrier forandringer er naeppe tilstraekkelig til

aleme at give mistanke om mitokondriel myopati. fhds
Underseger: Henrik Daa Schrodes

Mikroskopi:

[G1] Blektronmikroskopd af skelatmuskulatur viser denne med intakte basallamina cellemembraner pd muskalfibrena. Der er fundet sget maangde
ghykogen eller fedt, men der ses enkelte mitokondrier der fremstis ldt sterre end de owige og med krystalloide cristas. Myofibrillerne ses
stecvis Z-bind streaming men der er herudoser ikke fibrildisorganisation. Der e en del aktiverede kerner med nukleoler, Der er ikike Tundet sget

mazngde sekundazre psosomer eller abnorme cytoplasmatiske struktwrer, Interstitielt skennes bindevarvsmaengden normal, og der er ikke
fundet kapillzer forandringer brverken mht. endotel eller basallamina forhold. fhds

Andre underssgelser;

Drako/Tid Ansvarlig
Rekvirerst:  21.04.2021 00:00  Rekv. lags:
Modtaget: 21.04.2021 08:12

Electromicroscopy of muscles



Farwning til fibertypebestermmelse viser forekomst af type 1 og type 2 fibre med
ligelig fordeling uden typerelateret gruppering. Farvning for cxidative enzymer

er uden tegn pa myofibrillaer disorganisering. | cox / succinat dehydrogenase
farvning findes 4 cox-negative fibre.

1 CD55 immunfarvning findes ingen skadede fibre, og i makrofagmarkaren CD&2
ar der ikke gget makrofagforekomst. CD3 og CDS8 immunfaryninger er uden
Iyrmfocytinfiltration.

HLA- ABC farvning fremtrasder normal.

Mikroskoperet af: Lime Eille Madsen/LIMN den: 26.04_ 2021 KI: 1&6:58

Godkendt af: Line Bille Madsen den: 26.04.2021 ki; 16:58



Microscopy of muscles
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Materiale:
01: Venstre muskulus deltoideus
02: MeuroMuskelParaffin
Diagnoser:
01 - 02: Skeletmuskulatur
normalt vasw
bicpsi
Konklusion:
Muskelbiopsi som lysmikroskopisk fremtrasder nesmest normalt og kun med
marginalt flere cox-negative fibre end man ville forvente. Der er ikke tegn pa
inflammatorisk myopati.
Der er suppleret med elekironmikroskopisk undersegelse (mikroskopi nr.
210uh3202586), og der er sendt muskelvaey til Metabolisk Laboratorium pa
Rigshospitalet.
Mikroskopi:
01-02: Snit af muskelbiopsi viser ganske let varierende fiberdiameter men helt

overvejende normalt dimensionerede fibre og enkelte kun antydet atrofiske. Der
er ingen nekrosear eller basofile regenererende fibre, Interstitielt er cellulariteten
normal, og der er ikke aget bindeveavsforekomst.

Trichrom farvning viser ingen ragged red fibres, stave eller vakuoler. | triglycerid
farvwning er fedtforekomsten normal.
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‘den og er blevet dbnet som skrivebeskyttet for at forhindre asndringer.

EMG

KLINISKE OPLYSNINGER

E3-Ang mand henvist for SHET man Symdnom.

Haematologisk kollega som fra efterdne] 20020 udviklede srerer of udbrastning | muskleme. Har
gennemgaet et omfattende udredningsprogram med bi.a. Elﬂnlaurepenh'shma'hmqg
nerveledningsundersagelse Tra 09, mars, hwor man fandt normale formold. Der er nau fundet
marginait formigjet GADES, og man ansker undersagelse for stiff man syndrom,. Pga. forsasrming
al symptomerme Siden siaste undersagelse anskes lillige Ny undersagetse Tor myopati

Vied Kinisk undersagelse findes normal rofik og Krafl. NomMmale of egale dyvbe reflekser.
Mormale forhold sensonsk

ELEKTROFYSIOLOGISK INDTRYK

Cretaljer widr. undersagelsesresulaber kan rekvirerss via Mewrofysiologisk Khinik, AUH. hwis de
ikke fremgar al denne rapport.

Patienten er informensl om, af undersogeise med ndile indebaerer en mirsdne risiko for infektion,
Dladning og megel sjeeldent nenveskade.

Wed EMG af hajre m. vashus medialis o tibialis antenor fandies nonmmake foreokd,

Wl Samtdig redgistrering Tra hajne m. Hbﬂllﬁﬂhhﬂiﬂ'ﬂgl‘lﬂﬁm OASroCemines Capul lateraks
fandies formentiag momaili menster uden ko-koniraktion af agonister og antagonister,

HOMKLUSION

Den elekirofysiologiske undersagelss viste nomae formodd uden 1eqn pd myopati eller S man
SYTWANCAT
Patienben eF inforrmenet om ovenstdends

imasles J Binger Aol

EleRiromyograll. MoIorske enhegspolentialer
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| Rekvisition | vr | |

Beskrivelse:

Beskrivelse:

Dato: 02-07-2021

PET/CT-skanningmed 270,2 MBq F-18-FDG
Diagnostisk CT-skanning med  Iomeron 350 mag/mli.v.

Undersggelsesarsaa:
63-8rig mand med lzengerevarende neurclogiske symptomer inkl, myalgier. Ingen oplagt forklaring herpd. Der
er mistanke om paraneoplastisk syndrom og derfor udbedt PET/CT.

PET-skanning fra vertex cranii til midt pa femur:

Der foreligger ikke tidligere PET-skanninger til sammenligning.

Der er ikke patologisk aktivitet | cerebrum eller p& halsen. I ve. aksil ses multiple forstgrrede og
ikke-forstarrede lymfeknuder med kraftigt pget aktivitet, Der er upafaldende forhold i lungeparenkymet,
Infradiafragmalt ses homogen aktivitet i lever og milt og ikke patologisk aktivitet | gastrointestinalkanalen. Der
ses kraftigt pget aktivitet sv.t. interspinale ligamenter p& niveau L3/L4 og L4/L5. Tilige kraftig aktivitet
omkring senetilhaaftninger ved ha. hofteled.

Diagnostisk CT-skanning af thorax, abdomen og pelvis:

Sammenlignet med CT-skanning 11.02. 2021 er tlkommet let forsterrelse af nogle, i gvrigt updfaldende,
lymfeknuder i ve, aksil, I gvrigt upafaldende forhold i thorax, Enkelte sma cyster i leveren uden aendring.
Ingen abdominal organpatologi | @vrigt, lymfeknudeforstarrelse eller asdtes. Komplet regression af tidligere
reaktive forandringer omkring colon sigmoideum. Multiple divertikler som tidligere.

Konklusion:

1. Ingen malignitetssuspekte forandringer.

2. Diskrete inflammatoriske forandringer med kraftia FDG-optagelse omkring interspinale lumbale ligamenter
og ved senetilhzaeftninger i hg, hofteregion.

3. Seguelae til vaccination i form af kraftig FDG-optagelse i lidt forsterrede [ymfeknuder i ve. aksil.




MR.-skanning af columna lumbalis - udfgrt 25.03,21 15:52 Billeddiagnostisk enhed:
MR.-skanning af columna thoracalis -udfert 25,03,21 15:52 Rentgen og Skanning - AUH, 66.20.50.0

Indikation:

Udbeder MR-CNS fast track pakkeforleb grundet 1. og 2. neuronspdvirkning, obs. motorneuron sygdom, Der
findes liviige reflekser | OF og UE og saerligt ve. sidigt.,

Er der spinalstenose?

Hajde 178 cm, vaegt 69 kg, Har kardiel stent, men ingen som skal anfares under metal.

Beskrivelse:

Beskrivelse:

Der er enkelte smd, uspecifikke WM-zesioner i cerebrum, hvilket ikke er uszedvanligt for alderen, Der er
muligvis diffusionsrestriktion svarende til en punktat WM-zesion mesialt | venstre frontallap, som derfor kan
repreesentere en relativ frisk iskaemisk lzesion, men fundet er usikkert, da lzesionen er meget lile, I gvrigt
upafaldende forhold i hjerneparenkymet uden tegn pd tumor eller blgdning. Ventrikelsystem og sulcustegning
er alderssvarende. Der er ingen vaeske i bihuler eller mastoider,

Medulla spinalis og conus medullaris har normalt signal, Der er lette degenerative forandringer cervikalt og
torakalt uden stenoser, Lumbalt med discusdegeneration L5/51, der medfarer let afsmalning af rodkanalerne,
vaerst pa venstre side,

Konklusion:
Obs. lille iskasmisk |z2sion | cerebrum, se tekst,
Lette degenerative forandringer i columna.



Beskrivelse:

Beskrivelse:
CT thorax, abdomen og baekken udfert efter indgift af 115 ml Iomeron 350 mg I/ml.
Sammenholdt med CT-skanning fra den 23.12. 2019 Horsens sygehus

Thorax: Ingen patologisk forstgrrede lymfeknuder i aksillerne, mediastinum og lungehili.

Der ses diskret subsegmentzer atelektase posterobasalt bilateralt. I gvrigt ingen tilkomne forandringer i
lungeparenkymet. Ingen pleuraveeske eller perikardiel ansamling.

Infradiafragmalt: Leveren ses uzsendret med sma lavattenuerende forandringer, som formentlig
repreesenterer cyster eller haemanagiomer. Ingen tilkomne forandringer i de gvre abdominalorganer. Venstre
binyre ses uzendret diskret hyperplastisk specielt medialt ben, men ikke nogle sikre fokale forandringer. Ingen
dilatation af de intra- eller ekstrahepatisk galdegange. Ingen patologisk forstgrrede lymfeknuder
infradiafragmalt. Colon sigmoideum ses nytilkommet vaegfortykket over et stykke pa ca. 3 cm og man har
indtryk af et pdvirkede divertikel pa dette niveau, obs. divertikulit eller falger efter divertikulit alternativt
tumor. Ingen abscedering eller fri luft. I gvrigt normalt dimensionerede tarme. Ingen fri veeske.

Skelettet: Der ses ankolysering i det sternale led, obs. folger efter artrit. I gvrigt ses der 3benstdende SIed.
Der ses kun diskret discusdegeneration L5/S1. I g@vrigt ingen CT-maessige metastasesuspekte forandringer.
Uzendret lile subkutan forandring dorsalt ud for L2/L3 pd hgjre side.

Konklusion:
Mytilkommet vaegfortykket colon sigmoideum med divertikler, obs. divertikulit - se venligst tekst.
Ankolysering i det sternale led, folger efter artrit?

I @vrigt ueendrede forhold.
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Undersggelse{r): Signeret af:

CT-skanning af thorax - udfert 02.02,21 15:27 Tina Bgdker Madsen, Afdelingslzege
Indikation: Billeddiagnostisk enhed:

Genindlagt efter 10 dage. Begge indlzegelse med brystsmerter ikke forklaret ved iskeemisk hjertesygdom. Rontgen og Skanning - ALUH, 66, 20.50.0

Mormal troponin og uforandret KAG. tiltagende haeshed samt tgr hoste den seneste uge. Udskrevet med
brystsmerter, som har vaeret konstante end til | dag, hvaor de er taget til.

Beskrivelse:

Beskrivelse:
Forelgbig beskrivelse kl. 18. 10: Der er ingen vassentlige akutte forandringer. Ingen hvirvelsammenfald.
Endelig beskrivelse falger.

Forelgbig beskrivelse er godkendt af: Tina Bodker Madsen, Afdelingslzege

Endelig beskrivelse ki, 21.30;

Skanningen udfgrt efter 85 ml intravengs kontrast. Sammenholdt med CT-skanning 23. 12,2019,

Torakalt ses ingen infektigse infiltrater, pleura- eller perikardieveeske, Stregformet atelektase basalt pd hajre
side. Ingen synlige centrale eller perifere lungeembaolier, med forbehold for vengs fase. Aorta med normal
kaliber uden tegn p& dissektion. Ingen dbenlyse forandringer i @sofagus. Medskannede del af gvre abdomen
viser let lavattenuerende lever uden fokale forandringer, obs steatose, Ellers upafaldende forhold,

Dssgst ses ingen akutte forandringer som hvirvelsammenfald eller costafrakturer.,

Konklusion:

Ingen akutte forandringer.

DOhs steatosis hepatis

Endelig beskrivelse er godkendt af: Tina Bedker Madsen, Afdelingslzege



e PDF/A-standarden og er blevet bnet som skrivebeskyitet for at forhindre aendringer.

SR IBUdRIne gl ERIYRIR UUS 1GW, NIVIIREL IRRE 21 TIHJEL ITYLIRHIITTRL.

Objektivt er der ingen synlige fascikulationer. Der er ingen haeshed. Ingen sikker muskelatrofi.
Fuldgode kraefter ved hovedieft, hoveddrejning, skulderlaft og savel proksimalt som distalt i OE
og UE. Kan komme pa taeer og hale og fra hugsiddende stilling uden brug af arme. De dybe
senereflekser liviige, egale og med normale refleksogene zoner. Negativ Hoffmann. Ingen
fodklonus. Der er normal sensibilitet for stik og berering og bevaret vibrationssans pa
fingerpulpa og pa taniveau. Rombergs test er negativ.

ELEKTROFYSIOLOGISK INDTRYK

Undersegelsesresultater fremgar af vedlagte skema.

Ved undersegelse af n. suralis bilateralt fandtes normale sensoriske ledningsforhold.

Ved undersegelse af n. tiblalis bilateralt samt n. peroneus bilateralt fandtes normale motoriske
ledningsforhold.

YVed undersegelse af hojre n. ulnaris fandtes normale sensoriske og motoriske ledningsforhold.
Ved undersegelse af hejre m. biceps brachii inkl. maling af peak ratio fandtes normale forhold.
Ved undersegelse af venstre m. biceps brachii samt hejre m. vastus medialis fandtes normale
forhold.

Ved repelitiv nervestimulation af hejre m. abductor digiti minimi samt hejre m. trapezius fandtes
normale forhold.

KONKLUSION

Den elektrofysiclogiske undersegelse viste normale forhold sv.t. de undersegte muskler og
nerver. Saledes blev der ikke fundet tegn pa motorneuron sygdom, ligesom der ikke blev tegn
pa forstyrrelser i den neuromuskulare overgang. Der blev ikke fundet tegn pa myopati eller pa

polyneurcpati.
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Nielsen, Bendt 030358-1545

i RIgShOSDItNE‘t Rekvisitionsnummer: 21RKGO07118
C0/(C16+(18) 720 126-842
(C16+C18:1)/C2 0,01 0,01-0,06
FrifTotal 87 h5-87 9

Fortolkning: Forhgjet koncentration af fri karnitin i plasma. Normale koncentrationer af mélte acylkarnitiner.
Metode: UPLC-MSMS. * Vardien ligger uden for referenceintervallet.

Konklusion:
Forhgjet koncentration af fri karnitin i plasma, far henviste karnitinsupplementering? Kliniske oplysninger udbedes

loverlge Allan Lund kan evt, kontaktes herom pa telefon 35452793 eller 35451303). Der ses normale/upafaldende
koncentrationer af malte acylkarnitiner og malte aminosyrer i plasma.

Godkendt af: Mette Christensen d. 30/03/2021
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Modtaget: 19/05/2021
Vedr.: Niglsen, Bendt 030358-1545

Formal med undersagelsen: Dizgnostisk undersaggelse
Indikation: Mitokondriedefekt

Prgvemateriale : MhAuske vy Reference: 21-8364
Provedato: 08/04/2021 Q000

Resultat:

Analyse
PCR onalyse af mDNA Multiple mtDNA deletianer pévist*

Konklusion:
Henviste er under mistanke for en mitokondriesygdom. Maling af respirationskade enzymkomplekserre | muske! har

vist normal aktivitet. Nogle patienter kan udvise normal enzymaktivitet men alligevel have strukturelle farandringer |
deres mtDNA

PCR analyse deekkende hele mitokondrie-genormet psd DNA isoleret fra ovenstdende muskelbiopsi viste entydig
tilstedevarelse af multiple mtDNA deletioner,

Entydige multiple mtDNA deletioner er ofte associeret med en primasr mitokendriesygdom, og associerer til
mutationer i nuklezre gener. Dog kan det hos zeldre vaere vanskeligt at skelne mellem patologisk betingede multiple
mMtDMNA deletioner og benigne multiple mtDNA deletioner der kan opst3 som et resultat af alm. aldring (Fayet et al
Meuromuscular Disorders 2002). Ved fgrstnavnte ses hyppigt CPED.

Multiple mtDMNA deletioner kan endvidere ses sekundaert til andre muskulaere sygdomme.



Modtaget: 08,/04,/2021
Vedr.: Mielsen, Bendt 0303258-1545

Formal med undersggelsen: Diagnostisk undersggelse
klinisk info: Udtreetbarhed med fluktuerende pareser og normal CK.

Prgvemateriale : miuske ey
Frevedata: 25/02/2021 00:00

Resultat:
RESPIRATIONSKAEDE-EMNIYMER

Resultat Reference Enhed
Kampfleks | (NADH-Cad reduktase) 85 25-164 mblfmg protein
Kompleks N (sucoimot-CoQ reduktase) 65 39-171 mbl/mg protein
Kompleks W+l (succinat-cyt. ¢ redukiase, SCR) 13 23-216 mll/mg protein
Kompleks Il [CoQ-cytochrom c reduktase) 189 117-794 m/mg protein
Kompleks IV (cvtochrom ¢ axidase) 487 286-1852 mU/mg protein
Citratsyntase (C5, kontrolenzym) 185 127-477 mlu/mg protein
Kompleks 1/C5 0,46 0,19-0,54 mlfmll
Kompleks H/Cs 0,35 0,24-0,50 mUfmU
SCRACS 0,61 0,19-0,72 mlJ/mLl
Kompleks A0S 1,02 0,72-2,14 mu/mu
Kompleks IV/CS 2,56 2,2-5,0 mJsmil
Koempleks 1/ 1,32 0,45-1,33 mu/mi
SCRAN 1. 75 0,48-1,71 m/mU
Kompleks Nl 2.9 1,6-5,8 mU/mi
Kompleks AN 7.5 7.3-13.6 mid/mul

Konklusion:
Mormale aktiviteter af de malte respirationskeede-enzymer i mushel. Der vil blive undersagt for deletioner | meDMNA
(swvar fplozer).



DNA-analyse, Myopati/muskelsygdom, genpanel

Patient 030358-1545
Bendt Nielsen
Prevenr. 01518-21 DMNA
Preve udtaget 16-03-2021
Prevemateriale EDTA-blod Modtaget 16-03-2021

Ekstern prevelD

Kliniske oplysninger/indikation
obs metabolisk myopati. Udtreetnings symptomer, svaert pavirket, med nedsat gangfunktion. EMG + CK
normal.

Metode

DMA fra patienten er targeteret med Twist Comprehensive Exome + Custom Panel, MOMA_AddOn_v1.1
(({(RET TIL _v1.2 NAR N375 tages i brug))) hos Falles NGS enhed, AUH og sekventeret med NovaSeq
(Illumina). Middel sekventeringsdybde 102X¥. For 99% af den targeterede region var sekventeringsdybden
>20x. Dataanalyse er udfgrt med NGS core datapipeline og Varseq. Referencegenom: hgl9.

Genliste: Muskelpanel_KGAAUH_v1 (se www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdeling).

Resultat
Der er ikke pavist varianter, der kan forklare patientens stigmata.

Konklusion
Mormalt resultat.

Der er ved gennemgang af data ikke pavist varianter, der kan forklare patientens stigmata.
Et normalt resultat udelukker ikke genetiske arsager til patientens fa2notype. Sygdommen kan skyldes

varianter (fx sterre deletioner/duplikationer, repeatekspansioner), som ikke detekteres med den anvendte
screeningsmetode.






