Nervosvalova onemocnéni (pediatrie)

Nervosvalova onemocnéni se rozviji v disledku poruchy nékteré ze struktur tzv. motorické jednotky, kterou tvori
motoneuron v prednich rozich misnich, periferni nerv, nervosvalova ploténka a sval. Na vSech téchto Urovnich
mdze dojit k [ézi, a to bud vrozené (na genetickém podkladé), nebo ziskané v dlsledku ischemie, zadnétu, Urazu,
toxickych vlivl atp. Nervosvalova onemocnéni postihuji vSechny vékové skupiny, nékterd typicky zacinaji v détstvi,
jind az v dospélosti. Vétsina téchto onemocnéni se fadi mezi vzécna onemocnéni s velmi nizkou prevalenci.l!!

PostiZzeni motoneuront prednich rohu misnich

= Spinalni muskularni atrofie (SMA) - degenerace motoneuront prednich roh misnich; AR dédi¢na;

= SMA typ | (Werdnigova-Hoffmannova nemoc) neboli akutni infantilni forma se manifestuje do 6. mésice
véku téZzkou hypotonii a svalovou slabosti s dechovou nedostatec¢nosti a mé velmi nepfriznivou progndzu;

= SMA typ Il neboli pozdné infantilni forma se manifestuje po 6. mésici véku tézkou svalovou slabosti; déti
byvaji schopné sedu bez opory, ale nechodi;

= SMA typ lll (Kugelbergova-Welanderové nemoc) neboli juvenilni forma, manifestace po 18. mésici
svalovou slabosti nejprve dolnich koncetin;

= normalni mentalni vyvoj; typicky EMG nalez; diagnostika molekuldrné geneticky (mutace v SMN1 genu).

= Poliomyelitis anterior acuta - zanétlivé postizeni prednich roh& miSnich virové etiologie; o¢kovanim témér
eradikovéana; podobny obraz méze byt pfi infekci enteroviry.!!]

Postizeni perifernich nervu

= Charcot-Marie-Tooth (CMT) neboli hereditarni motoricka a senzitivni neuropatie (HMSN) - heterogenni
skupina dédi¢nych neuropatii; uplatriuji se rdzné geny a rlizné typy dédi¢nosti;
= typicky zvolna nastupuje a pomalu progreduje svalova slabost a atrofizace distalnich svald dolnich
koncetin, pozdéji i hornich koncetin;
= diagnostika: rodinna anamnéza vcetné vysSetreni pribuznych, neurologické a EMG vySetreni, molekuldrné
genetické vysetfeni (v CR se zatim nevysetfuji véechny geny vazané k CMT);
= nékteré typy postihuji pouze motorické (HMN), nebo pouze senzitivni (HSN), nebo senzitivni a autonomni
nervy (HSAN);
= dle rychlosti vedeni perifernim nervem pfi EMG:
= CMT 1 - jasné snizené rychlosti vedeni diky poruse myelinové pochvy;
= CMT 2 - rychlosti vedeni normalni nebo jen lehce snizené, pokles amplitudy motorického potencialu
diky postizeni axonu;
Charcot-Marie-Tooth 1A - AD dédi¢na demyelinizace myelinové pochvy; zacind se projevovat v détstvi
poruchami chlize (tzv. stepaz, ¢api chlize), nicméné schopnost chlize zlstava zachovana po cely Zivot.

= Polyradikuloneuritida neboli Gullain-Barré syndrom (GBS) - zdnétlivé autoimunitni postizeni perifernich
nerv( a misnich korend; segmentalni demyelinizace nebo axonalni degenerace; vzacné postihuje i hlavové i
autonomni nervy;
= 80-90 % pripadl: akutni demyeliniza¢ni forma - nej¢astéjsi zanétlivé podminéna paréza (po eradikaci
poliomyelitidy);
= dalsi, méné Casté formy: akutni axonalni, chronickd demyeliniza¢ni a Miller-Fisher@v syndrom.
= patogeneze: nadmérnd imunitni reakce na infekci (respirac¢ni, gastrointestinalni) nebo imunizaci
(vyjimecné i na zdvazny Uraz ¢i chirurgicky vykon), ktera aktivuje imunitni systém a ten pak Utoci na
struktury periferniho nervu, rychle se rozviji neurologické priznaky (parestezie, bolesti dolnich koncetin ¢i
zad, svalové slabost az paréza nejprve dolnich koncetin, kterd postupuje vzestupné); mezi zdvazné
komplikace patfi dysautonomni priznaky - kolisani krevniho tlaku &i srdec¢ni frekvence, profuzni poceni,
poruchy svérac(;
= obvykle 2 tydny po inzultu; progreduje béhem dn0 az tydn(, nasleduje faze platd, kterd trva az 2 tydny,
poté dochéazi k pozvolné regresi (v radu mésicl);
= v 90-95 % pripadl dochazi k apIné Gzdravé;
= diagnostika: anamnéza - typicky pribéh, v mozkomisnim moku proteinocytologicka disociace (elevace
bilkoviny pfi normalnim poctu bunék) nékolik dni po manifestaci, abnormni EMG;
= |éCba: imunosupresiva (vysoce davkované imunoglobuliny, plazmaferéza), symptomatickd lécba,
rehabilitace.
= Periferni nervy (jejich axony ¢i myelinové pochvy) byvaji poSkozené také napf. pfi leukodystrofii a vrozenych
poruchéch glykosylace.!!

Postizeni nervosvalové ploténky

= Kongenitalni myastenické syndromy (CMS) - klinicky i geneticky heterogenni skupina onemocnéni
zpUsobenych mutaci nékterého z genl kddujicich bilkoviny nervosvalové ploténky;
= klinické projevy: napr. porucha sani a polykdni, slaby pla¢, ptéza, oftalmoplegie, hypotonie, svalova
slabost, opozdéni motorického vyvoje, artrogrypéza, nékdy az krize s zivot ohrozujicim akutnim
respira¢nim selhanim;
= v CR nejéastéji u romského etnika na podkladé mutace epsilon podjednotky acetylcholinového receptoru;
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= symptomatickd Ié¢ba inhibitory cholinesterazy.!!!

= Myastenia gravis - autoimunitni onemocnéni nervosvalové ploténky, nejcastéji pritomny protilatky proti
acetylcholinovému receptoru; u déti vzacnd; Castéjsi v adolescenci;

= okuldrni forma - ptéza vicek a porucha okulomotoriky s diplopii a strabismem;

= generalizovana forma - navic slabost kosterniho, Sijového a bulbarniho svalstva (poruchy polykani a
odkaslavani);

= symptomatickd Ié¢ba inhibitory acetylcholinesterazy, popr. imunosupresiva k navozeni remise (i
chirurgicka Ié¢ba - tymektomie.

= Tranzientni myastenie u novorozencd matek myasteni¢ek - zplsobena transplacentarné prenesenymi
protildtkami.

= Botulizmus - reverzibilni toxické poskozeni nervosvalové ploténky zplisobené termolabilnim neurotoxinem,
produkovanym bakterii Clostridium botulinum v kontaminované, Spatné konzervované potravé za anaerobnich
podminek.
= Botulizmus kojencl - pri zacpé, imunodeficitu ¢i zméné strevni mikrofléry za¢nou C. botulinum,
kolonizujici travici trakt kojence, produkovat toxin, ktery zp(isobuje svalovou slabost a hypotonii.l*!

Nemoci kosterniho svalstva

= Svalové dystrofie:
= Duchennova svalova dystrofie - nej¢astéjsi dédi¢né svalové onemocnéni, postihuje chlapce;
zplUsobena mutaci v genu pro dystrofin (na X chromosomu);
= do 3-5 let véku asymptomaticka, poté poruchy chiize v dlsledku slabosti svalll pletence panevniho;
hypertrofie lytkovych svall; nékdy pritomen snizeny intelekt;
= kolem 10 let véku ztrata schopnosti samostatné chlize; vyznamné zkracené délka Zivota;
= vyrazna elevace CK, elevace AST a ALT pfi normalini GMT; diagnostika molekuldrné geneticka, ev.
svalové biopsie
= |éCba: kortikosteroidy, symptomaticka léCba, vyhledové geneticka terapie.
= Beckerova svalova dystrofie - méné Castd, mirnéjsi projevy.
= pletencové svalové dystrofie, kongenitaini svalové dystrofie.!!]

= Kongenitalni myopatie (,strukturdini“) - heterogenni skupina, kterad se déli podle nalezl ve svalové biopsii;
postizeny primarné myofibrily; geneticky podminéné; manifestace po narozeni; dominuje slabost a hypotonie;
vétsinou pomaléd progrese;!?!
= CK normalni nebo lehce zvySend, diagnéza dle biopsie svalu, vzacné moznost molekuldrné genetické
diagnostiky.[!

= Myotonické dystrofie - degenerativni, geneticky podminéné, progresivni poruchy kosternich svald s
multiorgdnovym postizenim (srdce - prevodni poruchy, oci - katarakta, gondd - testikuldrni atrofie,
endokrinnich zldz - inzulinova rezistence, mozku - kognitivni deficit, mentalni retardace, neuropatologické
abnormity a neuropsychologické zmény)

= nej¢astéjsi dédi¢nd neuromuskuldrni porucha vyskytujici se v dospélostit3]
= typickd je progredujici svalova slabost a myotonie
= abnormalni elektrickd excitabilita sarkolemy zplsobuje myotonii, ktera se klinicky projevuje poruchou
dekontrakce kosternich svall (napr. pri stisku ruky);
= typ | - nejcastéjsi; AD dédi¢na; CTG trinukleotidova expanze v DMPK1 genu; fenomén anticipace -
¢asnéjsi zacatek a tézsi pribéh v kazdé dalsi generaci
= kongenitdIni myotonie - hypotonie a tézka generalizovana slabost pfi narozeni, Spatné sani a
polykani, ¢asto také respiracni insuficience; deformita horniho rtu (tzv. kapfri Usta) diky
oboustrannému oslabeni mimickych sval@; v 50-60 % psychomotoricka retardace; myotonie nebyva
v 1. roce zivota klinicky patrnd; vyrazné zkracena délka Zivota (Umrti ¢asto v dlsledku
kardiopulmondlniho selhdni); expandovana alela DMPK1 genu je ziskana prakticky vyhradné od
matky;
= typ Il - mirnéjsi projevy; proximalni myotonickd myopatie; AD dédi¢na; CCTG tetranukleotidova expanze
v ZNF-9 genu;
= diagnostika: EMG, molekularné geneticka diagnostika, CK normalni nebo lehce zvysena, zvysena hladina
sérového myoglobinu
= nelécitelné, Ize ovlivnit jen myotonické projevy (fenytoin, karbamazepin, mexiletin), dystrofické projevy
ovlivnit nelze; dllezité je sledovani (EKG, glykemie, T4, TSH, o¢nf).[4113]

= Periodické obrny - heterogenni skupina charakterizovana epizodami svalové hypotonie v nepravidelnych
intervalech; dédi¢né; asociované s poruchami kalemie; na podkladé& poruch iontovych kandld.!>!

= Benigni akutni détska myositida (myositis cruris) - rozviji se béhem nebo po respira¢nim infektu a
projevuje se vyraznou bolestivosti lytkovych svald, pro kterou chodi dité po $pi¢kach, popf. nechodi; byva
zvySend CK; spontanné odezni bez Ié¢by, vhodny je klidovy rezim a analgetika.[!

Diagnostika

anamnéza;

hladina kreatinkindzy (CK) -zvysena pfi (nejen) pfi svalovych onemocnénich;
cilené molekularné genetické vysSetreni;

elektromyografie (EMG) perifernich nervd nebo svald;
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vysetieni metabolickych vad;
biopsie svalu ¢i nervu;
vysetreni mozkomisniho moku;
imunologické vysetrent;
magnetickd rezonance (MRI);
ultrazvuk sval@.[!

Odkazy

Souvisejici ¢clanky

Nervosvalovd onemocnéni ¢ Neuropatie a nervosvalovd onemocnéni/PGS

Externi odkazy

= prof. MUDr. J. Bednafrik, CSc.: Svalové dystrofie (http://www.solen.sk/index.php?page=pdf view&pdf id=1945)
= prof. MUDr. Z. Ambler, DrSc., prof. MUDr. J. Bednarik, CSc.: Myopatie (http://www.solen.sk/pdf/Amblerl.pdf)
= MUDr. J. Kraus, CSc. a kol.: Kongenitalni myopatie (http://www.solen.sk/pdf/6f7d390f0a0f04119997d18d0330a

587.pdf)
doc. MUDr. E. Ehler, CSc, doc. MUDr. J. Zamecnik, Ph.D.: Zanétlivé myopatie (http://www.neurologiepropraxi.cz
/pdfs/neu/2012/04/07.pdf)

= prof. MUDr. Z. Ambler, DrSc.: Zanétlivé myopatie (http://www.solen.cz/pdfs/neu/2004/03/06.pdf)
= prof. MUDr. J. Bednarik, CSc.: Toxické a |ékové myopatie (http://www.solen.sk/pdf/Bednarikl.pdf)
= MUDr. R. Mazanec, Ph.D., Mgr. Z. MuSova, Ph.D.: Myotonické dystrofie (http://www.solen.cz/pdfs/neu/2012/04/

03.pdf)
prof. MUDr. Z. Ambler, DrSc.: Myotonickd dystrofie (http://www.solen.sk/index.php?page=pdf view&pdf id=19
46)
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