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Alle undersøkelser på en muskelbiopsi med spørsmål om 
mitokondriesykdom foretas på fersk-frosset vev. Kun 
elektronmikroskop (EM) analyse krever fiksasjon (og EM er 
kanskje den minst verdifulle av undersøkelsene). Vev 
nedfryses ved å legge den i en løsemiddel (isopentan) som er 
nedkjølt i flytende nitrogen. Dette gir bra morfologi og bevare 
enzymaktiviteter.
Hva biopsien deretter brukes til avhenger av spørsmål reist av 
kliniker. Alle først blir det kjørt mikroskopiske analyse for å se 
på morfologi og enzymaktiviteter. 
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Rutine undersøkelser inkluderer HE (hematoksylin + Eosin) for 
morfologi; ATPase som vise fibertyper (hoved type I og II); 
NADH og Gomori som viser mitokondrienes distribusjon og 
SDH og COX som er spesifikke mitokondriefarginger. 
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NADH og Gomori viser forskjellige aspekter men i forhold til 
mitokondriesykdomsdiagnose viser begge stort sett hvor 
mitokondriene befinner seg innen muskelfiberen og om det 
finnes akkumulering av mitokondrier. PAS farge for glykogen 
og oil red O for fett.  PAS og oil red farginger kan ses på 
https://neuromuscular.wustl.edu/



Succinate dehydrogenase (SDH) og cytochrome oxidase er spesifikt for mitokondrie og 
respirasjonskjenen. SDH er en del av respirasjonskjede complex II mens COX er complex
IV. 
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Elektron mikroscopi viser ultrastruktur av vevet men 
forandringer som tidligere har vært mistenkt som spesifikt for 
mitokondriesykdom som «parking-lot» inklusjoner o.l., er ikke 
spesifikke og kan finnes hos flere andre sykdommer. 
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Viser en muskelfiber som viser mitokondrie akkumulering 
allerede ved HE farging
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Ragged red fibre (se: https://neuromuscular.wustl.edu/) og 
EM avvik ble tidligere brukt som klassisk tegn til 
mitokondriesykdom. Disse er lite spesifikt og ses ved andre 
sykdomsprosesser. Mitokondrie akkumulering ses enkelt og 
spesifikt ved SDH og COX  farging (også NADH) – ser SDH 
midtre bilde. Manglende COX aktivitet (asterisk) vises med 
COX farging men ses lettere når man kombinerer SDH og COX 
farginger da disse fibrene viser en ren blåfarge. 
Når en kombinert  SDH og COX farging viser en mosaikk av 
mange COX negative og positive fibre forteller det 2 viktige 
ting: 1. at pasienten har sikkert en mitokondriesykdom og 2. at 
sykdommen oppstår pga., defekt mtDNA (men det skiller ikke 
mellom en primær mtDNA defekt (som singel delesjon eller 
punkt mutasjon som 3243A>G) og en sekundær defekt som 
multiple mtDNA delesjoner eller mtDNA deplesjon som 
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forårsakes av kjernegendefekter. 
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