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Nervosvalovd onemocneéni v detskem veku

MUDr. Dana Siskova
Détska neurologie, Thomayerova nemocnice, Praha

Clanek pFiblizuje problematiku nervosvalovych onemocnéni détského véku, poruch nékteré ze struktur tzv. periferniho nervového
systému (PNS), nebo jinak fe¢eno motorické jednotky. Ta za¢ina motoneuronem v prednich rozich misnich, pokracuje axonem a pres
nervosvalovou ploténku ma spojeni's burikou kosterniho svalu. Soucasti periferniho nervového systému jsou i nervova vlakna senzitivni
a autonomni. Na vsech téchto trovnich mize dojit k 1ézi, bud'vrozené, na genetickém podkladé (coz ale neznamen, Ze se projevi hned
pfi narozeni), a dale zmnoha dalsich pfi¢in - ischemie, zanét, uraz, toxické plisobeni a podobné. V¢asna a spravna diagndza je nezbytna
ke stanoveni lé¢ebné strategie, a tam, kde je to mozné, kauzalni Ié¢by, pfipadné ke genetické konzultaci u hereditarnich nemoci.
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Neuromuscular diseases in childhood

The article deals with neuromuscular diseases in childhood, i.e. disorders of some of the structures of the peripheral nervous system
(PNS) or, in other words, of the motor unit. This starts with the motor neuron in the anterior horns of the spinal cord, continues with
an axon, and synapses with a skeletal muscle cell at the motor end-plate. Sensory and autonomic nerve fibres are also a part of the
peripheral nervous system. At all these levels, a lesion can develop that can be either congenital or of a genetic nature (which does not
mean, however, that it will be manifested immediately at birth) as well as due to numerous other causes, including ischaemia, inflamma-
tion, trauma, toxic effects, and others. A timely and correct diagnosis is necessary to determine the therapeutic strategy and, whenever
possible, causal treatment as well as genetic counselling in the case of hereditary diseases.
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Uvod

Diagnostika, klasifikace a lé¢ba nervosva-
lovych onemocnéni prochézi v posledni dobé
prevratnymizménami. Jednotlivé choroby z této
oblasti neurologie maji svij klinicky obraz ob-
dobny, svymi projevy se mohou znacné pre-
kryvat. Zvl&sté v détském obdobf je orientace
v této problematice sloZitd, musime si uvédomit,
Ze Casto vidime jesté nerozvinuté piiznaky.

Chronicky, pozvolna probihajici jsou praktic-
ky vzdy hereditarni nervosvalova onemocnén,
nebo metabolicka, zde ndm nékdy pomuze
rodinnd anamnéza. Projevuji se odchylkou
v normalnim pohybovém (psychomotorickém)
vyvoji ditéte, snizenym svalovym napétim, tzv.
hypotonii, dale svalovou slabosti, hypotrofiemi
¢i hypertrofiemi sval(, pozdéji nachédzime i kon-
traktury, skoliozu.

Akutni ¢i subakutni nastup slabosti az paréz
je ndsledkem Urazu ¢&i zanétu.

Nervosvalova onemocnéni mohou postih-
nout vsechny vékové skupiny, u nékterych je ty-
picky zacatek v détském véku, jind zacinajfaz v do-
spélosti a u détf je vidime raritné. Z rychlosti roz-
voje a véku zacatku obtiZf, dalSich anamnestickych
Udajl jak rodinnych, tak osobnich, a z klinického
neurologického nalezu mizeme usuzovat na ur-
¢itou skupinu diagndéz a dle toho pak smérovat
dalsi vysetfovaci metody. Vétsina nervosvalovych
onemocnéni se fadi mezi tzv.onemocnénivzacng,
s velmi nizkym vyskytem v populaci (1).

Indikace pomocnych vysetfeni musi byt
uvazliva, protoZe jsou pro pacienta mnohdy
nepfijemnd az invazivni a je tfeba brat v dvahu
i ekonomickou stranku nékterych specidlnich
metod. Po pracovni diagnéze na drovni klinické
je stézejni vysetfeni svalového enzymu krea-
tinkindzy (CK), jehoz signifikantné zvysena
hodnota mUze svédcit (ale nejen) pro svalové
onemocnéni. Pak mdze nédsledovat cilené mo-
lekuldrné genetické vysetieni tam, kde ma-
me vyrazné podezfeni jen z klinického obrazu
a vysledku CK (napfiklad spindlni muskuldrni
atrofie nebo Duchennova svalovd dystrofie).
Dalsi moznosti je elektromyografické (EMG)
vysetreni perifernich nervi povrchovymi elek-
trodami nebo svall jehlovou elektrodou. Déle
je v paleté metod u nervosvalovych chorob
vysetfeni metabolickych vad, bioptické vyset-
feni svalu ¢i nervu, u autoimunitnich poruch
vysetfeni mozkomisniho moku a vysetfeni
imunologické atd. Do poptedi se dostava vy-
Setfeni zobrazovaci — magnetickd rezonance ¢i
ultrazvuk svalt (1).

Kazdy rok pfibyvaji nové informace, nové
diagnostické i lécebné metody (2, 3).

Nervosvalovd onemocnénfjsou v soucasné
dobé klasifikovana jednak pravé podle mista
nejvétsiho poskozeni na Urovni motorické jed-
notky a dale podle etiopatogeneze (zda se jedna
o geneticky podminény proces, zanétlivy ¢i au-
toimunitni, metabolicky, toxicky atd.) (4).
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U geneticky, hereditarné podminénych po-
ruch, pokud je postizen nékdo dalsi v roding, je
potfeba si uvédomit typ genetického preno-
su (dominantni, recesivni ¢i vdzany na muzské
pohlavi), velmi ¢asto se vak jedna o izolovany
vyskyt (2, 5).

Z praktického hlediska a ziednodusené ma-
Zeme neuromuskuldrni poruchy délit do ctyf
skupin: postizeni motoneuron( prednich rohd
misnich, perifernich nerv(, nervosvalové plo-
ténky a svald.

Postizeni motoneuront
pFednich rohii misnich

SpindIni muskuldrni atrofie (SMA) je
hereditarni postizeni, zpUsobuijici degeneraci
motoneuront prednich roht misnich. Vyskyt
v populaci je zhruba 1:10000 obyvatel. Vétsina je
zpUsobena homozygotni deleci exonu 7 v SMNT
genu (kodujicf tzv. survival motor neuron pro-
tein) na 5. chromozomu, je autosomalné rece-
sivni a frekvence heterozygott se pfedpoklada
mezi 1:50 az 1:80. Tato skupina onemocnénf
se délf dle zacatku a pribéhu, tim i zdvaznosti,
do 3 skupin. Rizna tize je dand vyskytem tzv.
pseudogenu — SMN2 genu na témze chromo-
zomu, pokud je pfitomno vice pseudogend,
pribéh onemocnént je relativné mirnéjsi.

Typ |, akutni infantilni forma, podle autord
Werdnig—Hoffmannova nemoc, typicky zac¢ina
do 6 mésicl Zivota, dité je téZce hypotonické
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a pro svalovou slabost se po strance motorické
dale nevyviji, chabé leZi v ,zabi" postufte, ani
koncetiny prakticky nezvedne nad podlozku.
S tim kontrastuje veku pfimérend socidlni inter-
akce. Bez opory nesedi, postupné se pridavaji
problémy ventila¢ni a s krmenim. Sérova CK je
normalni nebo velmi lehce zvysena u viech ty-
pl SMA. Progndza je velmi nepfiznivd, udavalo
se doziti véku 1-2 let, déti zmiraji na dechovou
nedostatecnost. V soucasné dobé pfi zlepsujici
se péci se dozivaji i vyssiho véku.

SMA typ II, tzv. pozdné infantilni forma,
se zacina projevovat po 6. mésici, jesté pred
nastupem samostatné chlize, kterd jiz mUze
byt opozdéna. Dité se umf posadit a sedi bez
opory, nékdy si stoupd, ale nechodi, a schopnost
vertikalizace brzy ztraci. Pribéh je chronictéjsi,
kromé tézké svalové slabosti se zacinajf proje-
vovat druhotné zmény na svalové-kosternim
aparatu: kontraktury, skoliéza, a samozfejmé
v prlbéhu i respira¢ni problematika. Jsou ohro-
Zeny i béznymi infekty hornich cest dychacich,
jez mohou skoncit nutnosti ventila¢ni podpory
akutni a posléze i dlouhodobé (3).

SMA typ lll, neboli nemoc Kugelberg—
Welanderové, je forma juvenilni, zacatek je
po 18. mésici, déti jsou rtzné dlouho asympto-
matické, nez se zacne projevovat svalova slabost.
Nejprve na kofenovém svalstvu dolnich kon-
Cetin, chlze je kolébava, zacinaji byt problémy
s chlzi do schodU, do kopce, vstavani ze Zidle,
ze dfepu. Schopnost, byt nekvalitni chdze je
zachovand razné dlouho, dfive nebo pozdéji
nastava nutnost uzivani invalidniho voziku.

Nékteri autofi jesté popisuji typ 0, konge-
nitdlni, tam je vyraznd hypotonie a minimalnf
spontanni hybnost od narozeni a maminky
mohou udavat slabsi pohyby plodu in utero,
progndza je zcela nepfizniva. Naopak typ IV, tzv.
adultni, za¢iné obtizemi az po 30. roce Zivota.

Pacienti se SMA maji normalni mentalni,
kognitivni vyvoj. Pfi vysetfeni biochemie krve
maji normalni, nebo jen lehce zvysenou CK,
vysetfen{ EMG ma pomérneé typicky obraz (a po-
kud je klinicky obraz pfesvédcivy, ani se nemusf
délat) a molekuldrné genetické vysetieni (bézné
dostupné) pak potvrdi mutaci v SMN1 genu.
Pokud je genetické vySetfeni negativni, je tfe-
ba diagnézu SMA prehodnotit, mUze se jednat
0 jinou, vzédcnou jednotku ze skupiny SMA nebo
0 jiné nervosvalové onemocnént.

Predstavitelem zanétlivého postizeni pred-
nich roht misnich byla, jiz ockovanim témér era-
dikovana, virova poliomyelitis anterior acuta.
Nicméné i v soucasnosti je mozné zachytit ob-
dobna zanétliva postizen( zplsobena jinymi

viry napf. ze skupiny enterovir(l. Autoimunitni
zanét michy (transverzalni myelitis) v oblasti
intumescenci maze poskodit i oblast prednich
roh misnich a klinicky vidime kombinaci léze
misnich drah s periferni obrnou vzniklou posti-
zenim motoneurond. Dale i nékteré metabolické
poruchy mohou imitovat SMA.

Postizeni perifernich nervu

Periferni nervy — jejich axony nebo mye-
linové pochvy — mohou byt postizeny u fady
hereditarnich neuropatif a u autoimunitné pro-
bihajicich zanétd. Poskozeni perifernich nervd je
i soucdsti vice hereditarnich degenerativnich i
metabolickych poruch (leukodystrofie, konge-
nitaIni poruchy glykosylaci atd.). U déti se nese-
tkdvdme s toxickym poskozenim (alkohol) a jesté
ne s projevy diabetické neuropatie.

Hereditarni neuropatie jsou heterogennf
skupinou degenerativnich chorob a patfi mezi
nejcastéjsi dédi¢nd nervosvalovd onemocnéni
s celkovou prevalenci 1: 2 500. Ustélend a jednot-
na klasifikace ani ndzvoslovi neexistuje, prochazi
zménami na podkladé novych poznatkd, lisf
se dle elektrofyziologickych (EMG) nélezl a po-
dle typu dédi¢nosti (2, 4, 5).

Oznacujf se nejc¢astéji podle prvych auto-
r(i jako choroba Charcot-Marie-Tooth (CMT),
pozdéji se v anglosaské literature zacal pouzi-
vat nazev hereditdrni motorickd a senzitivni
neuropatie (HMSN). Jak zndzvu vyplyva, jedna
se o postizen{ motorickych i senzitivnich vla-
ken. U nékterych typd mdze jit o ¢isté motoric-
kou (hereditarni motoricka neuropatie — HMN)
nebo cisté senzitivni (HSN), nebo senzitivni
a autonomnfi (HSAN) neuropatii. Do dnesni do-
by bylo identifikovano pres 40 rdznych gend
s vazbou k CMT. Dédi¢nost je autosomalné
dominantni, recesivni i X vdzand. Na zakladé
rychlosti vedeni perifernim nervem pfi EMG
vysetfeni byly dédi¢né neuropatie rozdéleny
do dvou zékladnich skupin. CMT 1 ma rychlos-
ti vedenf jasné snizené pfi poruse myelinové
nervové pochvy. CMT 2 ma rychlosti vedenf
normdalni nebo jen lehce snizené, je viak patrny
pokles amplitudy motorického potenciélu, coz
svedci pro postizeni axonu.

Pfiznakem CMT je typicky pozvolna nastu-
pujici a progredujici svalova slabost distélnich
svall na dolnich koncetinach s jejich atrofizaci,
rozvoj deformit, mlze dojit az ke ztraté schop-
nosti chlize. Pozdéji jsou obtize i na hornich
koncetinach a pfistupuji i poruchy ¢iti, majici
za nasledek otlaky az nehojici se kozni |éze.
Zacdtky onemocnénise u jednotlivych typd lisf,
od détstvi aZz po dospélost, pribéh je vétsinou
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pomalu progredujici, nezkracuji délku Zivota,
nicméné invalidizuiji.

Typickym predstavitelem je choroba
Charcot—Marie-Tooth 1A, demyeliniza¢ni, po-
stihujici myelinovou pochvu, zpdsobend dupli-
kaci v genu pro periferni myelinovy protein 22
(PMP22) na 17. chromozomu. Je autosomalné
dominantné dédi¢nd (méné casto se jedna
0 mutaci de novo) a potvrzeni diagnézy na mo-
lekuldrné genetické urovni je bézné dostupné.
Nastup obtizi je vétsinou v détstvi, koncem
1. dekddy. Za¢ina poruchou chiize charakteru
zakopavani (tzv. stepdz, Capi chize), pfidava
se deformita nohou - vysoky nért, kladivkovité
prsty a déle atrofie bércovych svald (¢api nohy).
Porucha ¢iti je az pozdéji, tize obtiZi je variabilni
a mnoho pacientd je schopno samostatné chi-
ze po cely zivot.

Mezi choroby CMT patff jesté dalsi jednotky,
s odlisnymi fenotypy klinickymi i EMG nélezy.
nou ztratu schopnosti chlize, skoliézu, trofické
defekty apod., ty zadvaznéjsi jsou vétsinou rece-
sivné dédicné.

Zde stoji za zminku recesivné dédi¢na kom-
plexni porucha vyskytujicf se u romského etnika.
Jedna se o kongenitdlni kataraktu, neuropatii
s pozvolna invalidizujicim prdbéhem a v poz-
déjsim véku je popisovana facidlni dysmor-
fie (Congenital cataracts facial dysmorphism
neuropathy syndrome a pouzivany akronym
CCFDN).

Doporuceny diagnosticky algoritmus spo-
¢iva v peclivém odebrani rodinné anamnézy
véetné vysetreni pfibuznych, neurologickém
a EMG vysetfeni a na konci je racionalné in-
dikovana DNA analyza (v CR se vysetiuje t.¢.
13 genU). To, Ze na molekuldrné genetické Urov-
ni nenf diagndza potvrzena, viak neznamenj,
Ze se 0 onemocneni CMT nejedna (6).

Zanétlivé, autoimunitn{ postizeni perifer-
nich nerv( a kofenl prestavuje polyradikulo-
neuritis, Gullain-Barré syndrom (GBS) podle
prvnich autord. Dochdzi k segmentaini demyeli-
nizaci nebo axonalni degeneraci perifernich ner-
v{, misnich senzitivnich a motorickych korend,
v nékterych pfipadech jsou postizeny i hlavové
nervy a zavazné komplikace pfindsi postizeni
autonomnich nervl. Jeho incidence je 1-2
pfipady na 100000 obyvatel ro¢né, postihuje
viechny vékové skupiny. Délf se na nékolik sub-
inflamatory demyelinating polyneuropathy —
AIDP), asi v 80-90% pfipadd, to je viastné ty-
picky GBS a po eradikaci infekéni poliomyelitidy
je to nejcastéjsi zanétlivé podminéna paréza.



Akutni axondlniforma, chronické demyelinizacni
¢i Miller=Fisherdv syndrom jsou méné casté.

Patogeneticky se jednd o nadmérnou
imunitni reakci na predchozi udalost (infekce,
imunizace) aktivujici imunitni systém, ktery pak
Utoci na struktury periferniho nervu — myelinové
pochvy ¢i axonu. Priblizné u dvou tfetin déti
zaznamename zhruba o 2 tydny predchézejici
respiracni ¢i gastrointestindlni infekt, méné ¢asto
imunizaci, vyjimecné zavaznéjsi Uraz ¢i chirur-
gicky vykon. Neurologické pfiznaky se rozvinou
pomérné rychle, v ivodu se mohou vyskytnout
parestezie, nékdy i bolesti, vétsinou dolnich
koncetin nebo v zaddech. Nasleduje viceméné
symetrickd svalova slabost az paréza, rovnéz
od dolnich koncetin, a béhem dnd mize po-
stupovat vzestupné, i s postizenim dychaciho
svalstva a hlavovych nervd. Komplikujici jsou
dysautonomni pfiznaky, jako je kolisanf krevni-
ho tlaku ¢i srde¢ni frekvence, profuzni pocen,
sfinkterové poruchy.

Diagnodzu kromé priibéhu a klinického ob-
razu podporuje vysetfeni mozkomisniho moku,
kde je s odstupem nékolika dnf od zacatku one-
mocnénfzachycena elevace bilkoviny s vétsinou
normalnim poctem bunék (proteinocytologicka
disociace). Elektromyografické vysetfeni proka-
Ze abnormity ve vedeni vzruchu nervy, rovnéz
v odstupu dni az tydnl od prvych pfiznakd.
Po nékolika dnech az tydnech jiz klinicky ob-
raz neprogreduje, dosdhne faze plato, které
mUZe trvat az 2 tydny, poté dochazi pozvolna
ke zlepSovani, u déti vétsinou béhem 2 mésicd,
ale i déle, takZze celé onemocnéni mdize trvat
i rok. U déti v 90-95 % dochdzi k Uplné tzdrave,
pokud je neurologické reziduum, tak ve smyslu
lehké poruchy chtize (1).

Lécba je imunosupresivni (vysoce davkova-
né imunoglobuliny, plazmaferéza), komplexnf
symptomatickd az intenzivni dle stavu a déle
rehabilitace, v rekonvalescenci i 1é¢ba 1azenska.

Postizeni nervosvalové ploténky

Nervosvalova ploténka je velmi komplikova-
ny orgdn a rovnéz mUize byt postizena mutacemi
v fadé gent pro nékterou z jejich struktur, pak
hovotime o kongenitdlnich myastenickych syn-
dromech, kterych je rovnéz jiz fada diagnostiko-
vatelna a pfibyvaji stale nové poznatky. Znamejsi
je autoimunitni onemocnéni, spise dospélého
veku, tzv. myastenia gravis, a nervosvalova plo-
ténka je rovnéz cilem rdznych toxinC (organo-
fosfaty, botulinum-toxin).

Kongenitdlni myastenické syndromy
(CMS) byly koncem 20. stoleti odliseny od imu-
nitné podminéné myastenia gravis. Jedna

se o klinicky i geneticky heterogenni skupinu
onemocneni s pfevazné autosomalné recesivni
dédi¢nosti, ndsledkem mutace nékterého z ge-
nt kodujicich bilkoviny nervosvalové ploténky.
Priznaky mohou kolisat, vétsinou se projevuji jiz
od ¢asného véku jako porucha sénf a polyka-
ni, slaby pla¢, ptoza, oftalmoplegie, hypotonie,
svalova slabost a opozdéni motorického vyvoje.
Pro nékteré jednotky jsou typické krize s Zivot
ohrozujicim akutnim respira¢nim selhanim, nebo
se mohou projevit artrogrypdézou. Vzacnéjsi jsou
pfipady s mirnymi projevy a zacatkem az pozdéji
v détstvi ¢i v adolescenci. Pacienti ¢asto spravné
diagnoze unikaji, mohou byt mylné vedeni ja-
ko kongenitdlnf ¢i metabolickd myopatie nebo
klasicka myastenie. V CR se nej¢astéji vyskytuje
CMS s mutaci epsilon podjednotky acetylcholi-
nového receptoru (AChR) u pacientl romského
etnika, spektrum kongenitalnich myastenickych
syndrom je vsak mnohem $irsi. Obvykle dobra
odpovéd na symptomatickou Ié¢bu inhibitory
cholinesterdzy vyrazné méni prognézu one-
mocnéni (2,4, 5).

Autoimunitni onemocnéni nervosvalové
ploténky je myastenia gravis, nasledkem proti-
latkoveé zprostiedkované reakce proti strukturdm
ploténky, nejcastéji proti AChR. Protilatky (anti-
AChR) se prokazi v séru ¢asti myastenik(, mensi
skupina pacientd s myastenii ma protilatky proti
jiné sloZce ploténky, receptoru pro tyrozinkinazu
(@nti MuSK), nebo se neprokaZi, jsou tzv. sérone-
gativni. U détf je myastenia gravis vzacna, o néco
Castéjsi je v adoslescenci. Projevuje se kolisajici
slabosti, u okuldrni formy se jednd o ptdzu vicek
(Casto asymetrickou) a poruchu okulomotoriky
s diplopii, strabizmem. Generalizovana forma ma
kromé toho slabost kosterniho, $ijového a bulbar-
niho svalstva, coz mize vést k poruchdm polykani,
odkaslavani. Symptomaticka lé¢ba spociva v po-
davani inhibitori acetylcholinesterdzy, vétsinou
je nutna i lé¢ba imunologické ve snaze navodit
remisi, tzn. kortikoterapie, imunosupresiva, i plaz-
maferéza ¢i imunoglobuliny. U zavaznéjsich piipa-
dU je pfinosna chirurgicka lé¢ba — tymektomie (4).

Zvlastnijednotkou je tranzientni myastenie
u novorozencl matek myastenicek, zpUsobe-
na transplacentdrné pfenesenymi protilatkami.

Botulizmus je reverzibilni toxické poskoze-
ni nervosvalové ploténky, zptsobené termola-
bilnfm neurotoxinem, produkovanym bakterif
Clostridium botulinum v kontaminované, Spatné
konzervované potravé za anaerobnich podmi-
nek. Po poziti po prodromalnich gastrointes-
tindlnich obtiZich nastupuji symptomy neuro-
logické: diplopie, slabost bulbdrniho svalstva,
ochrnuti vétdiny kosternich svald véetné dycha-
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cich. Zvlastni jednotka je botulizmus kojencd,
kde je zaZivaci trakt kolonizovan C. botulinum,
které produkuje za specifickych podminek (za-
cpa, imunodeficit, neobvykla mikrofléra strev-
ni) toxin. Pfiznakem je svalové slabost vcetné
bulbdrmniho svalstva s hypotonif.

Nemoci kosterniho svalstva

Kosterni, pfi¢né pruhované svalstvo je dd-
lezity ,organ”, tvori 40% (u zen) az 50% télesné
hmotnosti. U geneticky podminénych svalovych
poruch, pokud jsou souvislosti objasnény, nacha-
zime mutaci v nékterém z mnoha gent pro rlizné
proteiny, které maji strukturalni funkci ve svalové
membrané i v jadrech, jsou soucasti iontovych
kanald, maji enzymatickou funkci ¢i tvori kontrak-
tilnf proteiny. Metabolické hereditarni poruchy
mohou postihnout energeticky metabolizmus
mitochondrif, metabolizmus cukrd a organickych
kyselin a vyznamna soucast klinického obrazu je
porucha funkce kosternich svalt. Celkové preva-
lence viech hereditarnich svalovych onemocnéni
se predpoklada asi 1:4000 (7).

Déle i zde jsou onemocnéni zanétliva, auto-
imunitni a toxicka (napf. polékova).

Spektrum klinickych obtiZf je u svalovych
onemocnéni obdobné: slabost, inavnost, opoz-
déni motorického vyvoje ¢i jeho regres, tzn. ztra-
ta jiz nabytych dovednosti. Postupné se mohou
pfidavat druhotné zmeény — kontraktury, skoliéza,
kritické je vzdy postizeni dychacich svald, u né-
kterych i myokardu.

Klasifikace dédi¢nych svalovych onemoc-
néni stdle prochdzi vyvojem, jesté v prvé plli
minulého stoleti se jednalo o délenf popisné
na zakladé klinického obrazu. V soucasné dobé
je snaha o v¢lenéni molekularné biologickych
poznatkl (2, 6).

Z praktického hlediska mtzeme dédi¢na
svalové onemocnéni rozdélit do ¢ty skupin:

Svalové dystrofie, kam fadime jednak tzv.
dystrofinopatie (Duchennova a Beckerova sva-
lova dystrofie — Duchenne muscular dystrophy
[DMD] a Becker muscular dystrophy [BMD]),
ddle pletencové svalové dystrofie (limb girdle
muscular dystrophy [LGMD]), kongenitdIn{ sva-
lové dystrofie (congenital muscular dystrophy
[CMD]) a dalf, velmi vzacné typy. U &asti z nich
se mUze rozvinout komplikujici kardiomyopatie.

Druhou skupinou, zna¢né heterogenni svym
klinickym obrazem, zdvaznosti a dédi¢nostf, jsou
kongenitdlni myopatie. Jsou nazyvané také
strukturadlni, jelikoz klasifikace se vétsinou odvijf
od histologického, elektron-mikroskopického
popisu (nemalinova, centronukledrni myopatie,
central core disease a dalsf). Termin kongeni-
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taIni je ponékud zavadéjici, nebot u nékterych
se mohou prvé obtize objevit pozdéji v dét-
stvi i v dospélosti. U pacientd je hodnota CK
normalni nebo jen lehce zvysend, EMG neni
pfilis pfinosnd a diagnodza se opird o vysetie-
ni bioptické. Potvrzeni na Urovni genetické je
jen u nékolika jednotek, v zahranicf a vétsinou
na urovni vyzkumné (7).

Treti skupinou jsou myotonické poruchy,
kam patfi myotonicka dystrofie | a Il. typu (kom-
plexnionemocnéni postihujici kromé kosterniho
svalstva i myokard, hladkou svalovinu, endokrin-
ni systém, zplsobuje kataraktu), a dale myotonia
congenita, jeZ je zplsobena poruchou chlorido-
vého kandlu (7).

Ctvrtou skupinou jsou poruchy iontovych
kanall, projevujici se klinicky jako tzv. perio-
dické obrny.

Nejcastéjsim a velmi zavaznym hereditarnim
svalovym onemocnénim je Duchennova svalo-
vd dystrofie, vyskytujici se asi u 1: 3500 chlapcd.
Je vdzand na muzské pohlavi, s mutaci v genu
pro dystrofin (na X chromozomu). Chlapci jsou
asymptomaticti zhruba do 3-5 let, pak se objevi
kolébava chize, hyperlordéza, problémy s chizf
do schodU a tzv. Splhanf ze dfepu (Gowersovo
znamen() - co? je zpUsobeno slabosti svalstva
pletence panevniho. V tu dobu jiz byva patrna
hypertrofie lytkovych svald. Ztrata schopnosti
samostatné chiize nastava kolem 10 let, rozvijf
se kontraktury, skoliéza, kardiomyopatie, snizu-
je se vitaIni kapacita plic. U ¢asti pacient( jsou
snizené intelektové schopnosti. Onemocnéni
vyznamné zkracuje délku Zivota, i pfi kvalitni
péci umiraji pramérné ve 3. dekadé. U podezieni
na toto onemocnénije na prvém misté vysetieni
CK, kterd je vyznamné zvy3end na mnohem vice
nez desetindsobek. Zaroven jsou zvysené trans-
amindzy AST a ALT, coz ¢asto vede primdrné
k vySetfovani funkce jater, ale hladina GMT je
normalni. Pfi vysoké suspekci na Duchennovu
svalovou dystrofii nasleduje genetické vysetient
na event. prikaz mutace v dystrofinovém genu.
Pokud se tato nezachyti, je na misté svalova bio-
psie s imunohistochemickym stanovenim dys-
trofinu v sarkolemalni lokalizaci. Pfi jeho uplné,
nebo témér Uplné absenci je mozné k potvrzeni
diagndzy vyuzit dalsich specidlnich molekuldrmé
genetickych metod (2).

Alelickym onemocnénim, zplsobenym rov-
néz mutaci v dystrofinovém genu, avsak s mir-
néjsimi projevy je (asi 4x méné ¢astd), Beckerova
svalové dystrofie (1, 7).

Lécebné se uZivaji kortikosteroidy a v sou-
Casné dobé jsou jiz prvé klinické studie s ge-
netickou terapii. Samozfejmé kromé nezbytné
symptomatické 1écby (3).

Zanétlivé postizent svall, autoimunitni myo-
sitidy, jsou u déti vzacné, zavazné, ale 1écitelné
paletou imunosupresivnich Iékd.

Za zminku stoji para ¢i postinfekéni benigni
akutni détskd myositis (benign acute child-
hood myositis [BACM]), nazyvand také myositis
cruris. Rozviji se béhem ¢i po respiracnim infektu
(identifikovany napt. viry influenzy, coxsackie)
a projevuje se vyraznou bolestivostf lytkovych
svall, kterd se zvyrazni protazenim a znemoznu-
je chlizi UpIné, nebo dité chodi po Spickach. Jiné
svalové skupiny postizeny nejsou, zachytime
elevaci CK. Stav nevyzaduije jinych intervenci, jen
klidovy rezim, uziti béznych analgetik, Priessnitz.
Obtize ustoupfl béhem nékolika dnia CK se nor-
malizuje do 2-3 tydn(.

Metabolickd onemocnéni se svalovou sym-
ptomatikou nyni nabyvaji na vyznamu, nebot
napfiiklad lysozomalni porucha — glykogeno-
za typu Il (Pompeho nemoc) — je 1écitelnd po-
davanim chybgjiciho enzymu (6).

Lécba

Lécba hereditarnich nervosvalovych chorob
je komplexni. Kauzalni vétsinou neexistuje, nebo
je na drovni vyzkumné. Vyjimkou je |é¢ba inhibi-
tory cholinesterdzy u nékterych kongenitalnich
myastenickych syndrom( a podavani chybéjici-
ho enzymu u Pompeho nemoci.

Symptomatickd 1é¢ba je multidisciplindrni
a spociva jednak v zajisténi mobility, prevenci
deformit: rehabilitace, fyzioterapie, balneotera-
pie, Ié¢ba ortopedicka, protetickd, vyuziti kom-
penzacnich pomUcek. Déle je to péce o respi-
racni Ustroji, gastrointestindlni funkce a vyzivu,
kardiologicka, v neposlednifadé pomoc socidlni,
psychologicka, lidské (3).

Jind situace je u zanétlivych ¢&i autoimunit-
nich onemocnéni, podle etiologie je k dispozici
|é¢ba antibiotiky, virostatiky a dale lé¢ba imu-
nomodula¢ni ¢i imunosupresivni. U zavaznych
stavll se jedna az o komplexni intenzivni péci.
Samoziejmé fyzioterapie je i zde nedilnou sou-
¢asti (1).

Pomocnou ruku rodindm a pacientlim, ale
i 1ékaflim a dalsim osobam pecujicim o pacienty
s nervosvalovymi chorobami, podéava fada ob-
¢anskych sdruzeni. Vétsinou se sdruzuji pacienti
a jejich rodiny podle diagnéz. Pomoc spociva
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v poskytnuti podpory po sdéleni diagnozy a vy-
rovnani se s ni, sdélovani si zkusenosti o péci
o nemocné, o moznostech socidlnich podpor,
jednani s Urady atd. Pro pacienty se SMA na-
bizi péci sdruzeni s podporou Kolpingovy ro-
diny Smecno (odkaz: www.dumrodin.cz), déle
spole¢nost GM-T (www.GM-T.cz) pro pacienty
s neuropatiemi, sdruzeni rodi¢ déti se svalovou
dystrofiit DMD/BMD se nazyva Parent Project
(www.parentproject.cz) a dalsi je Asociace mus-
kuldrnich dystrofikd (www.amd-mda.cz). Tato
sdruzeni Casto ziskavaji zkusenosti a spolupracuji
s obdobnymi organizacemi v zahranici (3).

Zavér

Orientovat se v problematice nervosvalo-
vych chorob nenf jednoduché, diagnostika je
slozita, u mnoha chorob je progndza tak ne-
pfizniva, Ze i v soucasnosti na né déti umirajf.
Jsou tragédii pro rodinu, frustrujici pro Iékafe
i dalsf oetfujici. Je tfeba veas a spravné diagnos-
tikovat ty, kde je mozno lécebné zasdhnout,
a déle ty, kde je dostupné molekuldrné genetic-
ké vysetfeni a moznost prenatalni diagnostiky.
Rozhodné by se mélo zabranit dalsimu vyskytu
vrodiné (SMA, nékteré typy hereditarnich neuro-
patii a kongenitélnich myastenickych syndrom,
DMD/BMD). Stéle se zkvalithuje napfiklad ven-
tila¢ni podpora i v domacich podminkach. Do
budoucna Ize ocekavat preciznéjsi genetickou
diagnostiku, nové moznosti 1é¢by jak u dédic-
nych, tak u autoimunitnich a metabolickych
poruch.
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