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Úvod – vlastní pozorování
Pětiměsíční kojenec ženského pohlaví trpěl nechuten-

stvím, dráždivostí a již 4krát byl krátkodobě hospitalizo-
ván na spádovém dětském oddělení. Důvodem přijetí byl 
vždy rozvrat vnitřního prostředí s dominujícími nálezy hy-
ponatrémie, hypokalémie a metabolické alkalózy. Uvedené 
dyselektrolytémie byly léčeny parenterální aplikací infúz-
ních roztoků; příčina těchto stavů nebyla objektivizována, 
pomýšleno bylo na některou renální tubulopatii. Později by-
lo dítě přijato na kliniku (hmotnost 4 760 g, délka 52,2 cm, 
obě hodnoty < 10. perc.) s těmito abnormálními hodnota-
mi: sérum (mmol/l) – Na 117 (norm. hodnota 130–145), 
K 2,6 (3,4–4,7), Cl 79,8 (98–110), HCO

3
 36,2 (22–26), moč 

(mmol/24 hod) – Na 2,19 (100–200), K 2,04 (20–40), Cl 
0,47 (15–40). Hodnoty iontů v moči jednoznačně určovaly, 
že ztráty těchto solutů jsou extrarenálního původu. Po ko-
rekci iontové dysbalance byla u kojence vyšetřena koncent-
race chloridů v potu (93 mmol/l) a následně pak provedena 
genetická analýza. Ta prokázala cystickou fibrózu (CF, mu-
tace ∆ F508). U dítěte byla zahájena odpovídající léčba. Ra-
cionální vysvětlení původu dyselektrolytémií u nemocných 
s CF vychází z několika možných mechanizmů:
1. excesivní ztráty potem
2. akutní interkurentní choroby GIT
3. sekundární hyperaldosteronizmus. 

Ten vzniká v důsledku déletrvající deplece vody a solu-
tů. Zpětnovazebným mechanizmem dochází následně k vel-
kým ledvinovým ztrátám draslíku a vodíkových iontů. Dé-
letrvající průběh uvedených mechanizmů vede k rozvoji hy-

pokalémie a metabolické alkalózy se současnými ztrátami 
chloridů močí. Dodávka solutů dětem s CF je proto v urči-
tých „stresových“ situacích (akutní infekce, ztráty tekutin 
vlivem horka, operační zákroky) naprosto nezbytná (4).

Na pozadí stručně uvedené kazuistiky bychom chtěli při-
blížit široké pediatrické veřejnosti některé aspekty chorob, 
které jsou podmíněny patologií iontových kanálů. Anglický 
jazyk pro tuto skupinu onemocnění používá velice přiléha-
vého označení „channelopathie“ (5). V českém překladu to-
muto pojmu nejvíce odpovídá název „kanálopatie“; možným 
synonymem je však i „tubulopatie“, které je však v domácí 
odborné terminologii frekventněji používáno ve spojitosti 
s chorobami postihujícími tubulární část nefronu.

Fyziologické poznámky
Buněčné membrány jsou pro většinu iontů/molekul ne-

propustné a významným způsobem se tak uplatňují při 
udržování celulární integrity. Mezi extracelulárním (ECT) 
a intracelulárním (ICT) prostorem se však odehrává fas-
cinující a permanentní oscilace nezbytných výměn, které 
jsou limitující pro udržení homeostázy. Mnohé z těchto 
výměn jsou realizovány pomocí iontových kanálů (IK). Bi-
ochemickým substrátem IK jsou glykoproteiny obsahující 
iontselektivní póry. Ty umožňují průnik iontů přes buněč-
nou membránu. Přitom se většinou jedná o průnik selektiv-
ní, kdy IK je permeabilní pouze pro jeden iont a pro jiné 
ne. Podle toho lze rozlišovat pět základních typů IK: sodí-
kové, draslíkové, vápníkové, chloridové a neselektivní. Svo-
jí funkcí IK vytvářejí a koordinují elektrické signály v buň-
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kách a to tak, že příslušný IK je střídavě otevírán (je umož-
něn přestup iontu přes buněčnou membránu) a uzavírán 
(přestup není možný). Otevření/uzavření IK je modelová-
no různými mechanizmy (např. elektrickým potenciálem, 
specifickým ligandem, vápníkem, cyklickými nukleotidy, 
fosforylací), podle nichž lze IK dále rozdělovat.

Stručně lze tedy shrnout, že na základě tří základ-
ních předpokladů (1. přítomnost koncentračního gradi-
entu membrány buněk pro ionty Na+, K+, Ca++, Cl-; 2. pří-
tomnost selektivních kanálů pro tyto ionty; 3. otevírání/
uzavírání kanálu) je v buňkách iniciována řada pochodů, 
jejichž výsledkem je např. srdeční rytmus nebo kontrakce 
příčně pruhované kosterní svaloviny. Schematická struktu-
ra IK je uvedena na obrázku 1. 

Klinické poznámky
Kanálopatie (Kp) je rozsáhlá skupina onemocnění 

podmíněná dysfunkcí IK. K této dysfunkci dochází na 
podkladě mutace genů, které za normálních okolností kó-
dují činnost IK. Pro zajímavost je vhodné uvést, že genom 
některých červů obsahuje více než 200 těchto kódujících 
genů a jejich počet u savců je mnohonásobně vyšší. Drtivá 
většina Kp je vrozená, pouze některé jsou získané. I když 
IK jsou přítomny v řadě tělesných tkání, většina Kp posti-
huje centrální nervový systém (CNS) nebo kosterní svalo-
vinu. Mnohé Kp charakterizuje jejich jasně určený feno-
typ, přitom ale pouze některé mají také odpovídající bio-
chemické markery, k jejichž stanovení je často nezbytné 
použít potencionálně velmi nebezpečných provokačních 
testů. Charakteristiku Kp uvádí tabulka 1. V následujícím 
přehledu stručně komentujeme některé Kp manifestující se 
v dětském věku. Přitom není smyslem našeho sdělení při-
nést kompletní a podrobného údaje o jednotlivých Kp, ne-
boť některé z nich se u dětí vyskytují velmi vzácně, příp. 
vůbec, navíc hypotetická nekonečnost vzniku nových mu-
tací vytváří předpoklady k tomu, že budou identifikovány 
další nové varianty těchto chorob (2, 7, 8, 10, 11, 12). V ná-
zvosloví jednotlivých onemocnění jsme se snažili použít 

českou odbornou terminologii, kde toto nebylo možné do-
držet, je uvedena terminologie anglo-americká.

Vrozená onemocnění

Srdce
Syndrom prodlouženého intervalu QT (LQTS)

Jde o relativně vzácné onemocnění, geneticky značně he-
terogenní, označované také jako syndrom Romanův-Wardův. 
Charakteristické na EKG je prodloužení úseku QT, resp. je-
ho hodnoty korigované k srdeční frekvenci (QT

c
), častá je sou-

časná abnormita vlny U. Pacienti s LQTS mívají ataky komo-
rové tachykardie nejčastěji typu torsades de pointes (jde o ko-
morovou tachykardii s měnící se amplitudou komplexů QRS, 
které vytvářejí vřeténkovité útvary kolem izoelektrické linie 
EKG, srdeční frekvence je většinou 200–250/min).

Klinickou symptomatologii LQTS charakterizují paroxy-
zmy uvedené dysrytmie provázené bezvědomím, nepřítom-
ností periferního pulzu, zástavou dechu a mydriázou. Nemoc-
ní jsou bezprostředně ohroženi na životě. Uvedené příznaky, 

Tabulka 1. Charakteristika některých kanálopatií
Onemocnění Dědičnost Typ kanálu Kódující gen
Vrozené formy

Sr
dc

e LQTS1 AD K+ KCNQ1 
(KVLQT1)

LQTS2 AD K+ HERG
LQTS3 AD Na+ SCN5A
LQTS4 AD ? ?
LQTS5 AD K+ KCNE1
LQTS6 AD K+ KCNE2

CN
S EA1 AD K+ KCNA1

EA2, SPC6, 
FHM

AD Ca++ CACNL1A4

BFNC AD K+ KCNQ2, 
KCNQ3

GEFS+ AD Na+ SCN1B
H AD K+ KCNQ4

O
či XS X Ca++ CACNA1F

Ko
st

er
ní

 s
va

l –
 

m
ot

or
ic

ká
 in

er
va

ce HyperKPP, 
PMC, PAM

AD Na+ SCN4A

HypoKPP, MH, 
CCD

AD Ca++, rya CACNL1A3, 
RYR1

CM – Thomsen AD Cl- CLCN1
CM – Becker AR Cl- CLCN1

G
IT FH AR K+ SUR1

CF AR Cl- CFTR

Le
dv

in
y ARPHA1, LS AR Na+ SCN1

DN X Cl- CLCN5
BS AR K+ KCNJ1, 

CLCNKB
Získané formy

AN K+

MG ace, rya
AD – autozomálně dominantní, AR – autozomálně recesivní, X – X-vázané, 
rya – ryanodinový receptor, ace – acetylcholinový receptor 
zkratky jednotlivých onemocnění jsou uvedeny v textu práce

Obrázek 1. Schematické znázornění iontových kanálů (jako model zvolena 
buňka tlusté části vzestupného raménka Henleovy kličky)

ECT – extracelulární tekutina ClCNKB – chloridový kanál
ICT – intracelulární tekutina NKCC2 – víceiontový transportní systém
ROMK – draslíkový kanál Na-K-ATPáza – sodíko-draslíková pumpa
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často vyprovokované sportovní činností (u dětí udáváno ze-
jména plavání a fotbal), snadno imitují postižení CNS a není 
proto vzácností, že některé děti mohou být složitě neurologic-
ky vyšetřovány či dokonce léčeny pro diagnózu epilepsie (1). 
Pečlivá anamnéza (LQTS v rodině, náhlá úmrtí mladších čle-
nů), EKG záznam a analýza molekulárně genetická jsou pro 
konečnou diagnózu LQTS nezbytné. Diskutován je vztah me-
zi LQTS a Syndromem náhlého úmrtí kojence (SIDS).

Vždy je nutno odlišit kongenitální LQTS od prodloužení 
QT intervalu, které může být vyvoláno farmakoterapií (tricy-
klická antidepresiva, antiarytmika, prokinetika, makrolidová 
antibiotika, antimykotika, některá antihistaminika), iontovou 
dysbalancí (hypokalémie), některými lézemi CNS nebo v zá-
vislosti na změně příjmu stravy (hladovění, používání teku-
tých proteinových výživ). U dětí bývá důležité od syndromu 
Romanova-Wardova odlišit Jervellův-Lange-Nielsenův syn-
drom – jde o vrozené prodloužení QT intervalu a kongenitál-
ní hluchotu, dědičnost je autozomálně recesivní. 

Léčebně se u LQTS používají betablokátory (někdy 
společně s magnéziem), při neúspěchu je nutná implanta-
ce kardioverteru-defibrilátoru. Je vhodné, aby se děti s pro-
kázaným LQTS vyvarovali tělesné aktivity provázené vý-
razným vzestupem srdeční frekvence.

CNS
Na rozdíl od jiných tkání/orgánů není doposud z pohle-

du fyziologie/patofyziologie vše o CNS známo, a to i přes 
prokázanou existenci IK v jeho jednotlivých partiích. To 
na jedné straně může vysvětlovat značnou plasticitu CNS, 
na straně druhé lze očekávat průkaz dalších nových IK, 
resp. jejich variant a tím i klinických jednotek. Většina Kp 
CNS je obtížně léčebně ovlivnitelná.

Epizodická ataxie typ 1 (EA1)
Dysfunkční je draslíkový kanál, který je bohatě zastou-

pen v buňkách mozečku a periferních nervů. Manifestace 
je již v časném dětském věku, rekurentní záchvaty (trvají-
cí sekundy/minuty) bývají vyprovokovány náhlou změnou 
polohy těla, stresem nebo emocemi. Klinickým korelátem 
je cerebelární ataxie s následným rozvojem myokymií (po-
stihují především svaly obličeje, paže a ruky).

Epizodická ataxie typ 2 (EA2), Spinocerebelární ataxie 
typ 6 (SPC6), Familiární hemiplegická migréna (FHM)

Jde o varianty mutace s postižením genu kódujícího kal-
ciový kanál P/Q typu, který je přítomen zejména v Purkyňo-
vých a granulárních buňkách mozečku. Klinický obraz uve-
dených nemocí se může značně překrývat. K manifestaci 
EA2 dochází u starších dětí/adolescentů; typické jsou paro-
xyzmy (trvající hodiny/dny) bolestí hlavy, které provází cere-
belární ataxie, vertigo, dysartrie a nystagmus. Záchvaty býva-
jí provokovány stresem/emocí/dietní chybou/únavou. S dél-
kou trvání nemoci dochází k atrofii vermis cerebelli a nystag-
mus s ataxií jsou přítomny i v mezidobí záchvatů. Pro FHM 
(školní věk/adolescence, bývá pozitivní rodinná anamnéza) 
jsou typické ataky jednostranných bolestí hlavy, kterým ob-
vykle předchází aura. Ta mívá charakter hemiplegie/afázie/

hemianopsie/faciální parestézie. Neurologické projevy mo-
hou být transitorní nebo přetrvávají i několik dnů. Opakova-
né záchvaty FHM vedou k mozečkové atrofii s trvalými pro-
jevy ataxie. Projevy SPC6 se objevují v pozdějším věku dětí, 
dominuje pozvolna narůstající mozečková ataxie. Dostupný-
mi metodami lze prokazovat atrofii mozečku.

Benigní familiární novorozenecké křeče (BFNK)
U novorozenců se mezi 3. – 6. dnem života objevují kře-

če, které bývají frekventní, krátce trvající, klonického typu. 
K remisi onemocnění obvykle dochází ve věku 6 týdnů ži-
vota, pozdější rozvoj epilepsie je možný.

Syndrom generalizované epilepsie s febrilními křečemi plus 
(GEFS+)

Klinické projevy mohou mít různou podobu: febrilní 
křeče u dětí starších 6 let nebo jde o tonicko-klonické kon-
vulze bez přítomnosti horečky nebo se jedná o febrilní kře-
če s jinými projevy (absence, myoklonie, atonie) (16).

Hluchota (H)
Může mít dědičnost autozomálně dominantní (výskyt asi 

20%)/recesivní (výskyt 70–80%)/X-vázanou (výskyt 1–3 %). 
Některé formy H bývají sdruženy s jinými anomáliemi nebo 
jsou součástí různých syndromů, diagnostika je v těchto pří-
padech poněkud snadnější. Identifikace H autozomálně rece-
sivní je obtížná. U autozomálně dominantní formy H je dys-
funkční draslíkový kanál buněk vnitřního ucha, které za nor-
málního stavu převádějí vibrace k hlemýždi. Precizní funkč-
ní analýza tohoto kanálu však nebyla doposud objasněna. 

Oči
X-vázaná inkompletní stacionární noční slepota (XS)

Vedle formy vázané na X chromozóm se uvádí, že mo-
hou existovat varianty s dědičností autozomálně recesivní/
dominantní. Kp vede k dysfunkci tyčinek v sítnici; nejed-
ná se o slepotu v pravém slova smyslu, postižení jedin-
ci však mají významnou poruchu adaptace zraku na tmu/
nedostatečně osvětlené prostředí, doprovázející refrakční 
vadou bývá myopie.

Kosterní sval a motorická inervace
Na této úrovni je doposud popisována řada Kp, resp. 

mutací příslušných IK. Může se přitom jednat o dysfunkce 
kanálu sodíkového, draslíkového nebo chloridového. Ně-
která jiná onemocnění z této skupiny jsou důsledkem dys-
funkce receptorů (acetylcholinový, ryanodinový) uplatňu-
jících se v nervosvalovém přenosu. Pro diagnózu je vedle 
pečlivé anamnézy nezbytné podrobné neurologické vyšet-
ření a často repertoár dalších pomocných metod (krevní 
analýzy, EMG, ultrasonografie, CT, MR, svalová biopsie). 

Hyperkalemická periodická paralýza (HyperKPP), 
Paramyotonia congenita (PMC), Draslíkem se zhoršující 
myotonia (Potassium-aggravated myotonia, PAM)

Jde o skupinu chorob, které jsou alelickými variantami 
mutace genu, který kóduje α-podjednotku sodíkového ka-
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nálu buněk kosterní svaloviny. Z klinického hlediska nebý-
vá snadné je diferencovat, neboť uvedené nozologické jed-
notky se svými příznaky vzájemně překrývají; typický je 
paroxyzmální charakter těchto chorob, symptomatologie 
může imitovat postižení CNS.

HyperKPP – charakterizují epizody významné svalo-
vé ochablosti (v období předškolního/školního věku) pro-
vázené hyperkalémií. Ztráta svalového tonusu trvá i něko-
lik hodin, následuje spontánní úzdrava. Paroxyzmy mo-
hou být provokovány odpočinkem po předchozí výrazné 
svalové aktivitě, podobnou roli sehrává velký přívod dras-
líku. V mezidobí je u nemocných často přítomna variabil-
ní myotonie (zejména očních víček). S délkou trvání ne-
moci se rozvíjí progresivní myopatie. K diagnóze může po-
moci rodinná anamnéza (jedinci malého vzrůstu, s komo-
rovou tachykardií a paramyotonií. V atakách je třeba vždy 
vyšetřit sérovou koncentraci kalia. Záchvat lze provokovat 
i.v. podáním NaCl – tento test je však nebezpečný (mož-
nost vzniku srdečních dysrytmií a obrny dýchacích svalů). 
V léčbě se uplatňuje podávání acetazolamidu.

PMC – první příznaky jsou možné již u kojenců. Jde o ata-
ky ztuhlosti kosterní svaloviny během svalové zátěže nebo při 
expozici chladu. Svalová ztuhlost může přecházet do stadia 
ochablosti, poté následuje spontánní úzdrava. V období me-
zi paroxyzmy bývá přítomna myotonie postihující obličejové 
svaly, oční víčka nebo svaly faryngeální. Sérová koncentrace 
draslíku během vlastního paroxyzmu je měnlivá.

PAM – první ataky onemocnění nejsou věkově nijak 
závislé. U postižených bývá přítomna soustavná myotonie, 
jindy se dostavují paroxyzmy svalové ztuhlosti (provokova-
né svalovou zátěží/požitím většího množství draslíku).

Familiární hypokalemická periodická paralýza 
(HypoKPP), Maligní hypertermie (MH), Myopatie 
s centrálně uloženými jádry (Central core disease, CCD)

I přes heterogenitu alel, jsou tato onemocnění navzá-
jem příbuzná a proto uvedena souborně.

HypoKPP a MH – jednotícím prvkem těchto chorob 
je: a) mutace α1S podjednotky T-tubulu kalciového kanálu 
svalové buňky nebo b) mutace ryanodinového receptoru, 
který kontroluje uvolňování vápníku ze sarkoplazmatické-
ho retikula. V klinické symptomatologii HypoKPP domi-
nují ataky ztráty svalového tonusu (postiženy nebývají sva-
ly dýchací a obličejové) biochemicky provázené hypokalé-
mií. Manifestace je typická ve druhé dekádě života, častěji 
bývají postiženi jedinci mužského pohlaví. Paroxyzmy nej-
častěji nastupují ráno po probuzení, mohou však být inici-
ovány inzulínem, hypoglykémií, vysokým přívodem glyci-
dů nebo odpočinkem po předchozí svalové zátěži. MH se 
častěji vyskytuje u dětí/adolescentů než u dospělých. Vy-
volávajícím faktorem je použití anestetika halotanu nebo 
sukcinylcholinu, je však uváděna asociace i s jinými i. v./
inhalačními anestetiky a myorelaxanciemi. Pro klinický 
obraz je charakteristický vzestup tělesné teploty během an-
estézie nebo těsně po ní na hodnoty > 41°C, stav provází ta-
chykardie, tachypnoe, acidóza, hypoxie, hyperkapnie, hy-
perkalémie, svalová rigidita, rabdomyolýza, šok, disemino-

vané intravaskulární srážení. Některé případy mohou mít 
fatální průběh. Terapeuticky je nezbytná komplexní inten-
zivní péče, vč. včasného podání dantrolenu sodného.

CCD – označení choroby je determinováno histologic-
kým nálezem, kdy centrální jádra svalových vláken neob-
sahují myofibrily a organely, ale přítomna je pouze amorf-
ní granulární cytoplazma. Onemocnění se může obje-
vovat již u kojenců, kdy vévodí hypotonie (proximální/
generalizovaná) s úbytkem svalové hmoty a postupným 
postižením zvl. svalů obličeje a flexorů krku, děti začínají 
pozdě chodit. Průběh nebývá progredující a choroba neve-
de k těžké invalidizaci.

Kongenitální myotonie Thomsenova a Beckerova typu (CM)
Projevy myotonie obvykle mají svůj začátek mezi 2.–3. 

rokem života – jde o ataky svalové ztuhlosti provokované 
svalovou kontrakcí, postupně se vytváří obraz generalizo-
vané svalové hypertrofie, většina svalů je však přitom sla-
bá. CM téměř neprogreduje a je stabilní po řadu let.

GIT
Familiární hyperinzulinizmus (FH)

Jde o stálou sekreci inzulínu a to i přes přítomnou 
hypoglykémii, první příznaky se objevují obvykle již 
u novorozenců/kojenců. U postižených bývá nutná téměř 
totální pankreatektomie. Uveřejněno bylo již 6 mutací ge-
nu kódujícího příslušný draslíkový kanál. Nutná je diferen-
ciace oproti jiným formám vrozeného hyperinzulinizmu.

Cystická fibróza (CF)
Gen pro CF je na dlouhém raménku 7. chromozómu, pre-

natální diagnostika je možná. Popsána je řada mutací, kte-
ré lze v genetických laboratořích pomocí PCR technik ana-
lyzovat, nejčastější varianta v našich podmínkách je ∆ F508. 
CF je pediatrické veřejnosti dostatečně známým onemocně-
ním, podrobnější údaje jsou snadno dostupné (15).

Ledviny
Autozomálně recesivní pseudohypoaldosteronizmus typ 1 
(ARPHA1), Liddleův syndrom (LS)

Při ARPHA1 dochází často již v novorozeneckém věku 
k vážným projevům nedostatku mineralokortikoidů (zvra-
cení, ztráty vody a solí, hyperkalémie, metabolická acidó-
za), při mírnějším průběhu je v popředí klinického nále-
zu neprospívání. V séru je zvýšen aldosteron i plazmatická 
reninová aktivita (PRA). Dysfunkce iontového kanálu ve 
svých důsledcích vede k tomu, že cílový orgán je necitlivý 
k aldosteronu, proto i aplikace mineralokortikoidů je neú-
činná. V léčbě se podává NaCl (3–6 g/24 hod).

U dětí s LS dominuje hypertenze doprovázená meta-
bolickou alkalózou a hypokalémií. Sérová koncentrace al-
dosteronu a PRA jsou sníženy. Podobně jako u ARPHA1 
je také manifestace LS možná již v neonatálním období, 
častější je však až u dětí školního věku. Defektní je sodí-
kový kanál distálního tubulu ledvin. V terapii LS se dopo-
ručuje omezení přívodu sodíku, zvýšená dodávka draslíku 
a podávání triamterenu/amiloridu (13).
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Dentova nemoc (DN)
Jde o syndrom s konstantním nálezem proteinurie (ty-

picky bílkovin s nízkou molekulární hmotností) a různě 
intenzivní přítomností hyperkalciurie, aminoacidurie, hy-
pofosfatémie a nefrolitiázy. Manifestace je možná u obou 
pohlaví, těžší průběh je popisován u chlapců (9, 14). Jsou 
uváděny čtyři fenotypické varianty této nemoci (Dentova 
nemoc, Nízkomolekulární proteinurie, X-vázaná nefroliti-
áza s chronickým selháním ledvin a X-vázaná hypofosfate-
mická rachitida), označení DN bývá používáno nejčastěji 
a promiskue. V klinické symptomatologii jednotlivých fo-
rem mohou být určité odlišnosti (doposud je popsáno 35 
mutací genu kódujícího příslušný chloridový kanál v ledvi-
nách), k častým projevům onemocnění však patří: nízký 
vzrůst, kolébavá chůze, coxa vara, genu varus/valgum, de-
fektní chrup. Pozvolná progrese vede k chronickému selhá-
ní ledvin. U DN chybí příznaky klasické křivice jako např. 
tetanie, rachitický růženec nebo Harrisonova rýha.

Bartterův syndrom (BS)
Velké ztráty soli močí, hypokalemická alkalóza, hyper-

kalciurie a zvýšená diuréza patří k typickým projevům. In-
tenzita těchto nálezů je rozdílná, neboť BS má několik va-
riant, vč. neonatální. Podrobnější údaje o BS byly nedávno 
publikovány (3).

Získaná onemocnění

Autoimunitní neuromyotonie (AN, Isaacův syndrom)
Dysfunkční je draslíkový kanál motorického neuronu 

který se stává cílovým orgánem vytvářených autoprotilá-
tek. Symptomatologie je podobná jiným myotoniím.

Myastenia gravis (MG)
Autoprotilátkami jsou poškozeny acetylcholinové re-

ceptory v postsynaptickém úseku nervosvalové ploténky. 
Etiologie není známa, z pediatrického hlediska jde o one-
mocnění pozdější adolescence. Nejčastějšími příznaky 
(postiženo je více ženské pohlaví) bývají: rychlá unavitel-
nost svalů, ptóza očních víček, diplopie, dysartrie, dysfa-
gie. Terapeutické ovlivnění není jednoduché (cholinergika, 
kortikoidy, thymektomie, plazmaferéza).

Identické poškození příslušného receptoru bylo ne-
dávno popsáno u spinální svalové atrofie (6); je proto 
možné, že tento patofyziologický podklad může být i u ji-
ných nervosvalových onemocnění manifestujících se v ra-
ném dětství.

Závěr
Rozvoj metod molekulární biologie umožnil poznat 

celulární/subcelulární úroveň některých onemocnění, je-
jichž manifestace je možná již v dětském věku. Kp repre-
zentují jednu z takových skupin chorob. I když frekven-
ce výskytu některých z Kp není velká, je vhodné na tyto 
jednotky pamatovat v rámci široké diferenciální diagnos-
tiky. Konečná diagnóza těchto onemocnění je nemožná 
bez vzájemné spolupráce pediatrů, genetiků, neurologů 
a patologů. I přes dosažené pokroky přetrvává obtížné te-
rapeutické ovlivnění některých Kp. Lze však předpoklá-
dat, že s poznáním genů kódujících tyto choroby budou 
vytvořeny základy jejich genové terapie. Podobně lze oče-
kávat, že intenzivní výzkum medicínských věd jakými 
jsou fyziologie a patofyziologie, odhalí některé z dopo-
sud neznámých Kp. 
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