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Rhabdomyolyza jako projev vrozené poruchy
energetického metabolizmu u dvouletého chlapce

MUDTr. Stépan Rucki, CSc.!, MUDr. Eva Hruba?
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?Ustav dédi¢nych metabolickych poruch, VFN a 1. LF UK, Praha

Prezentujeme kazuistiku dvouletého chlapce s recidivujicimi epizodami rhabdomyolyzy. Pfi metabolickém vy3etfeni v Ustavu dédi¢nych
metabolickych poruch (UDMP) bylo u pacienta vysloveno podezieni na poruchu beta-oxidace mastnych kyselin (BOX MK) s dlouhym fetéz-
cem. Vysledky dalsich specialnich vysetieni na irovni enzymti i genu vedly ke stanoveni diagnézy deficitu mitochondrialniho trifunkéniho

proteinu (MTP). V diskuzi jsou v pfehledu uvedeny jednotlivé priciny rhabdomyolyzy, jeji klinické projevy, diagnosticky pfistup i lé¢ba.

Kli¢ova slova: rhabdomyolyza, beta-oxidace mastnych kyselin s dlouhym fetézcem, deficit mitochondridlniho trifunkéniho proteinu.

Rhabdomyolysis as the manifestation of in born energy metabolism error in 2-year-old boy

A case report of 2-year-old boy with relapsing episodes of rhabdomyolysis is presented. The disorder of beta-oxidation of long chain
fatty acid was presumed by the metabolic testing at the Institute of Inherited Metabolic Disorders. The results of further special testing
on the level of enzymes and gene activities led to the diagnosis of the mitochondrial trifunctional protein (MTP) deficit. Various causes
of rhabdomyolysis, its clinical manifestation, diagnostic approach and treatment are listed at a glance in the discussion.

Key words: rhabdomyolysis, beta-oxidation of long chain fatty acid, mitochondrial trifunctional protein deficiency.

Uvod

P¥i rhabdomyolyze dochazi k rozpadu bunék
pficné pruhované (kosterni) svaloviny. PFiciny
tohoto stavu jsou velmi rliznorodé. Jejich spolec-
nym jmenovatelem je porucha integrity bunéc-
né membrany svalové burky v disledku jejiho
pfimého poskozeni noxami nebo nésledkem
energetické deplece v myocytech. PFi rozpa-
du bunky dochazi k uvolnéni vétsiho mnoz-
stvi drasliku, urdtl a celé rady intraceluldrnich
proteiny, jako jsou napf. kreatinkindza, aldoléza,
laktatdehydrogenéza, aspartdtaminotransfera-
za a myoglobin. ZvIasté myoglobin muze, pro
velikost své molekuly a zfejmé i pffimé toxické
pUsobeni, poskodit ledvinné kandlky a zpUsobit
akutni tubuldrni nekrézu s rozvojem akutniho
selhdni ledvin (1). Rychla a spravna diagndza
je dllezitd pro zahdjeni adekvétni a promptni
|é¢by, kterd umozZnuje uplatnéni reparacnich
mechanizm pfi¢né pruhovaného svalstva a tim
poskytuje sanci na pomérmné dobrou prognoézu.

Kazuistika

Prvni manifestace onemocnéni

Chlapec ve véku 2 let a 4 mésict byl hospita-
lizovéan s kratkodobou anamnézou zvraceni, pri-
jmu a subfebrilnich teplot. V rodinné anamnéze
nebyl zachycen vyskyt zdvaznych onemocnént,
v€etné neuromuskularnich. V osobnfanamnéze
probéhla v 1,5 roce Zivota kontuze Ibi. S respirac-
nimi afektivnimi zachvaty byl sledovan v neuro-

logické ambulanci, pro které bylo v 17 mésicich
Zivota natoceno EEG a v 18 mésicich provedeno
CT mozku, oboji s normalnim nélezem.

Pri prijeti byla zjisténa mirna az stfednf ele-
vace aminotransferaz, AST 5,15 pkat/I (norma
do 0,63) a ALT 1,21 pkat/I (norma do 0,6). Pfi
kontrole cca za 12 hodin dochazi k enormni-
mu vzestupu aminotransferdz — AST 54,8 pkat/!
a ALT 11,57 ukat/I. Pfi sonografickém vysetfenf
bficha byla zjisténa mirnd hepatomegalie. Pfi
doplInénf vysetfeniamoniaku v krvi byla zachy-
cena mirnd hyperamonemie 92 umol/l (norma
do 72). Pro pfevahu elevace AST nad ALT bylo
doplnéno vysetfen svalovych enzym( v séru
a zjisténa jejich enormnf elevace — kreatinkina-
za az 1853 pkat/l (norma do 3,24) a myoglobin
6992 ug/l (norma 28-72).

Pfi neurologickém vysetfen( byla zjisténa
pouze svalové hypotonie. Echokardiografické
vysetfeni prokazalo fyziologickou kontraktilitu
srde¢niho svalu s normalni funkcf levé komory.
PYi EKG vysetieni byl detekovdan sinusovy rytmus
bez patologickych zmén v repolarizac¢ni fazi.

Pro ndlez ,krve” v moci pfi vysetfeni Clini-
testem (ktery nespecificky detekuje pseu-
doperoxiddzovou reakci vyvolanou pfitomnostf
hemoglobinu nebo myoglobinu) a pfi souc¢asné
absenci erytrocyturie v mocovém sedimentu
jsme predpokladali myoglobinurii, a proto byla
zahdjena zvysena rehydratace s intravendznim
prijmem tekutin az na 3000 mI/m?/24 hodin
a alkalinizace moci bikarbonatem sodnym.
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Sledovand hodinova diuréza byla dostatec-
na a funkce ledvin zGstavaly v normé. Dité bylo
respira¢né suficientni, sledované vitalni funkce,
veetné SpO, byly fyziologicke, stejné jako hladiny
krevnich plynd i laktatu v krvi.

Pretrvaval viak stav somnolence a hypoto-
nie, ktery jeSté mirné progredoval. Chlapec byl
proto pfeloZen na specializované pracovisté dle
spadu, kde pfi podpurné lé¢bé doslo k postupné
normalizaci jak klinického stavu, tak svalovych
enzym( ad integrum. Odtud také byly zaslany
vzorky moci, krevni sérum a suché krevni kapky
na novorozeneckém screeningovém krevnim
papirku (kp) do biochemické laboratoife UDMP.
Vysledky metabolického vysetfenti, veetné pro-
filu acylkarnitind v krvi pfi vysetfeni metodou
tandemové hmotnostni spektrometrie (MS/MS)
a profilu organickych kyselin v moci pfi vysetieni
plynovou chromatografif s hmotnostni spektro-
metril (GC/MS), byly bez specifickych odchylek.
Na zakladé neurologického nalezu byl stav dia-
gnosticky uzavien jako parainfekéni myozitida
s kvadruparézou periferniho typu na podkladé
klinicky se rozvijejici polyneuropatie, nejprav-
dépodobnéji hereditarni motoricko-senzorické
neuropatie Il. typu.

Dalsi projevy a stanoveni diagnézy
Zhruba za 1,5 mésice byl chlapec pfijat opét
na nase détské oddéleni s anamnézou zvracen,
prdjmu, bolesti a slabosti dolnich koncetin. Opét
byly zachyceny velmi vyrazné laboratorni zndmky



svalového poskozenf (kreatinkindza 284 pikat/|,
myoglobin 9108 ug/l). Dité bylo po domluve
prelozeno na Kliniku détského a dorostového
lékafstvi VFN a 1. LF UK v Praze, kde ve spolu-
praci s UDMP probéhlo opakované metabolické
vysetieni. Na zakladé vysetfeni profilu acylkarni-
tind v kp metodou MS/MS (obrdzek 1) a vysetfent
profilu organickych kyselin v moci bylo vysloveno
podezieni na poruchu beta-oxidace mastnych
kyselin s dlouhym fetézcem — deficit aktivity
3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych
kyselin s dlouhym fetézcem (LCHAD) nebo MTP.
Toto podezieni bylo podpofeno vysledkem spe-
cidlntho vysetfeni enzymd spiraly mitochondrialni
BOX MK v lymfocytech, které prokazalo snizenou
beta-oxidaci mastnych kyselin s delSim fetézcem.
Vzhledem k negativnimu vysledku molekuldrné
genetického vy3etfeni v laboratofi DNA diagnos-
tiky v UDMP, zaméfeného na detekci prevalentni
mutace v genu pro LCHAD, byla u chlapce pro-
vedena kozni biopsie a zalozena tkanova kultura
fibroblastl. Enzymologické vysetreni ve fibro-
blastech na spolupracujicim zahrani¢nim praco-
visti v Holandsku prokézalo deficity aktivit LCHAD
i 3-ketothioldzy pro mastné kyseliny s dlouhym
fetézcem, které jsou soucasti tzv. mitochondridlni-
ho trifunkeniho proteinu, enzymového komplexu
ulozeného na vnitfni mitochondridlni membrané,
a potvrdilo tak diagnézu deficitu MTP u pacienta.

Lécba této poruchy je zaloZzena na preven-
ci hladovénf a zajisténf dostate¢ného energe-
tického pfijmu i pfi stavech zvysené zatéze
organizmu (horecka, infekce, fyzickd ndmaha,
stres). Dieta s vysokym obsahem sacharidd
az na 65-75 % celkového energetického pfijmu
je dopInéna podavanim nevafeného skrobu
jako pomalu se uvolfujici formy glukdzy ze-
jména k preklenuti intervalu no¢niho la¢nént.
Strava s omezenim tukd na 20-25% celkového
energetického piijmu je obohacend MCT oleji
(mastné kyseliny se stfedni délkou fetézce), které
umozni BOX MK pod metabolickym blokem,
a esencidlnimi mastnymi kyselinami, jako jsou
napf. omega-3 mastné kyseliny. Bilkoviny tvo-
I ve stravé 8-10% energetického pfijmu. PFi
akutnich onemocnénich je nutny parenterdini
privod glukdzy rychlosti dle véku pacienta a vy-
sledku monitorovani glykemie a laktatu v krvi.
Nezbytné je i prabézné laboratorni sledovanf
jaternich a svalovych enzym, vnitfniho pro-
stfedi s ionty a funkce ledvin.

Cilem téchto opatfent je zabranit jakémuko-
liv hladovéni, které by vedlo k vyuZivani mast-
nych kyselin jako zdroje energie a tim k hroma-
dénf toxickych metabolitd nad enzymatickym
blokem a nedostatecné tvorbé energie. Stav
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Obrdzek 1. Typicky profil acylkarnitind v krvi u pacienta s deficitem LCHAD/MTP
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Obrdzek 2. Elevace kreatininkindzy (v pkat/l) a myoglobinu (ug/l) v séru v pribéhu epizod rhabdo-

myolyzy u sledovaného pacienta
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chlapce je peclivé monitorovan rodici a pfi ata-
kach zvracen, slabosti koncetin, bolesti bficha
nebo zméné chovani je provedeno orientani
vysetfeni moci papirkem. V pfipadé, Ze se ne-
dafi zajistit dietu a rezimové opatieni, je nutné
urychlené laboratornf vysetfeni a hospitalizace
se zajisténim vyse uvedené [éCby.

Chlapec doposud béhem témér pétiletého
obdobi sledovani prodélal celkem 15 epizod
rhabdomyolyzy. Na obrazku 2 jsou zndzornény
vzestupy kreatinkindzy a myoglobinu v prdbéhu
sledovaného obdobi. Pfi dodrzovani dietnich
a reZimovych opatfenfi jsou epizody rhabdo-
myolyzy (zvlasté pfi interkurentnich infektech)
méneé Casté a méneé intenzivni.

Diskuze

Rhabdomyolyza mdze byt vyvoldna fadou
pricin, které Ize ramcoveé rozdélit na ziskané
a vrozené (tabulky 1 a 2). Kazda takova klasifika-

ce ma viak sva omezeni, navic jednotlivé pficiny
se mohou vzajemné kombinovat (2).

U vétsiny pacient( s rozvojem rhabdomyo-
lyzy se nejednd o primarni neuromuskuldrni
onemocnéni ¢i metabolickou poruchu. Rozpad
bunék je vyvolan plisobenim extrémnich zevnich
podminek, jako napf. nadmérnou fyzickou ndma-
hou, traumatem, ischemif nebo nékterymi toxiny.

Zékladnim charakteristickym rysem rha-
bdomyolyzy hereditdrniho plvodu jsou reci-
divujici epizody myoglobinurie vyvolané lac-
nénim, fyzickou zatézi nebo infekci. Kosterni
svaly vyuzivaji k pokryti svych ndrokd energii
pochazejici z metabolizmu glykogenu, glukdzy
nebo mastnych kyselin. Metabolické myopatie
vznikaji na podkladé poruch v téchto oblastech
metabolizmu. V poslednich letech je mozné pri-
fadit stale vice nejasnych epizod rhabdomyolyzy
ke konkrétnim poruchdm energetického meta-
bolizmu, takZe oblast tzv. ,idiopatické myoglo-
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Tabulka 1. Ziskané pticiny rhabdomyolyzy
(podle 2)

Toxiny

m |éky (statiny, fibraty, kortikoidy, fenytoin, sukcinyl-
cholin aj)

m drogy (kokain, toluen aj.)

m alkohol

m jedy hadi, ¢lenovcl aj.

Excesivni svalovd ndmaha

® nadmeérna sportovni aktivita u netrénovanych
jedincd

m status epilepticus

m status asthmaticus

m elektricky Sok

Pfimé poskozeni svalii

m crush-syndrom

popélenina, omrzlina, Uder blesku
dlouhd imobilizace

tyrani

Ischemie

m komprese

m cévni uzaver

m diseminovand intravaskuldrni koagulace

Endokrinologickd porucha

m diabeticka ketoacidéza

m non-ketotické hyperosmoldrni koma
m hypotyredza

Poruchy metabolizmu vody a minerdlt
m hyponatremie

m hypokalemie

m hypofosfatemie

Infekce

m bakteridlnf: legionella, salmonela, streptokoky aj.
m virové: influenza A, B, adenoviry, coxackie viry aj.
m jiné: aspergillus, candida, mykoplazma aj.

Extrémnivzestup teploty

m toxicky Sokovy syndrom

m prehféti, teplota

m malignf neurolepticky syndrom

Zdnétlivé myopatie
m polymyozitida

m dermatomyozitida
m vaskulitidy

binurie” se stale zuzuje. Nékteré z téchto pficin
jsou uvedeny v tabulce 2.

Deficit mitochondridlniho trifunkeni-
ho proteinu (MTP), ktery byl diagnostikovan
u prezentovaného pacienta, je onemocne-
ni z poruchy BOX MK s dlouhym fetézcem
s autosomalné recesivni dédi¢nosti. Mito-
chondridlni BOX MK je proces s opakujicimi
se cykly dehydrogenace, hydratace, dehydroge-
nace a thiolyzy, pfi kterém se v mitochondriich
oxiduji mastné kyseliny a tim se zkracuje jejich
fetézec za uvolnovani acetyl-CoA (obrazek 3).
Ten je dale oxidovén v Krebsové cyklu nebo
pouzit k tvorbé ketolatek. BOX MK je tak pfimym
zdrojem energie pro srdec¢ni a svalovou tkan
a v jatrech zdrojem ketolatek pro energetické
zajisténi funkce CNS a vyznamné se podili na za-
jisténf energetickych potfeb organizmu pfi hla-
dovéni. Enzymy mitochondridlni BOX tvofi sady

pro MK's dlouhym, stfednim a kratkym fetézcem

ajejich specifita pro urcitou délku uhlikatého

fetézce MK se ¢astecné prekryva. MTP je vazan

k vnitfni mitochondridIni membrané a obsahu-

je aktivity 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogendzy

(LCHAD), 2-enoyl-CoA hydratazy a 3-ketoacyl-

-CoA thioldzy (LCKAT) mastnych kyselin s dlou-

hym fetézcem. MTP je sloZen ze 4 alfa a 4 beta

podjednotek (a4p4). Geny (HADHA, HADHB)
pro alfa i beta podjednotku MTP jsou ulozeny
na 2. chromozomu. Izolovany deficit LCHAD je
zpUsoben mutacemi v HADHA genu a je daleko

Castéjsi nez deficit MTP. Obé onemocnéni nelze

na zékladé klinického prabéhu od sebe odlisit.
Klinickd manifestace onemocnéni vykazuje

znacnou variabilitu, kterd je podminéna i mu-
tacemi v a a 3 podjednotkidch enzymu. Podle
klinického pribéhu se rozlisuji tfi fenotypy:

B zdvazna novorozeneckd letdIni forma se syn-
dromem nahlého umrti (SIDS) a kardiomy-
opatif

® infantilni forma s hepatalnim postizenim
a atakami Reye-like syndromu (porucha
védomi, hyperamonemie, hepatopatie, hy-
poglykemie)

B miméjsi pozdniforma s nastupem v dospélosti
a pfevazné svalovym postizenim (3).

U vétsiny pacientl dochazi postupné i k roz-
voji pigmentové retinopatie. Epizody rhabdo-
myolyzy, svalové slabosti a myoglobinurie jsou
¢asto provokované fyzickou zatézi, latnénim ¢i
infekci. Kromé toho byvaji ¢asto pfitomny zndm-
ky progresivni periferni neuropatie prevazné
na dolnich koncetinach. Hladina kreatinkinazy je
béhem atak vyrazné zvysena, v meziobdobi jsou
hladiny normalni, nebo jen lehce zvysené (4).
Hlavnim rizikem je respiracni selhani na podkla-
dé svalové slabosti, které se vyskytuje az u 45 %
pacientd (5).

Rhabdomyolyza se projevuje sirokym spekt-
rem klinickych projevd — od asymptomatického
prabéhu po Zivot ohrozujici stav. MzZe se mani-
festovat svalovymi projevy s myoglobinurif, systé-
movymi ptiznaky a komplikacemi zp&sobenymi
postizenim jinych orgdnl. Rozpad svalovych
bunék se casto projevuje jako myalgie, hypo-
tonie nebo pfechodnd chaba paréza, jindy jako
otok, ztuhnutf ¢i svalova kontraktura. Mohou byt
postizeny vsechny skupiny pfi¢né pruhovaného
svalstva, véetné patra, hitanu, hrudniku i bricha.
Regeneracnikapacita pficné pruhované svalovi-
ny je velmi dobrd, a proto pfiznaky samovolné
odeznivaji v horizontu nékolika dnl ¢i tydna.
K systémovym priznakim fulminantni rhabdo-
myolyzy patfi teplota, nevolnost, tachykardie,
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Tabulka 2. \/rozené priciny rhabdomyolyzy
(podle 2)

Porucha metabolizmu mastnych kyselin

m primarni karnitinova deficience (CUD)

m deficit karnitinacylkarnitin translokazy (CACT)

m deficit karnitinpalmitoyltransferdzy Il (CPT II)

m deficit acyl-CoA dehydrogendazy mastnych kyselin
s dlouhym fetézcem (VLCAD)

m deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogendzy mast-
nych kyselin s dlouhym fetézcem (LCHAD)

m deficit mitochondridlniho trifunkéniho proteinu
(MTP)

Glykogendzy

m GSD V (deficit myofosforyldzy) aj.

Mitochondridlni poruchy

m deficit koenzymu Q10
m poruchy respiracniho fetézce

Svalovd onemocnéni

m dystrofinopatie
® myotonia congenita
m myotonicka dystrofie aj.

Onemocnéni s rizikem maligni hypertermie

m central core disease
m familidrni maligni hypertermie aj.

Ruzné genetické syndromy

autosomalné dominantni myoglobinurie
deficit myoadenylatdeaminézy

deficit glukozo-6-fosfat dehydrogenazy
idiopatickd rhabdomyolyza

Obrdzek 3. Spirdla BOX MK
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bolesti bficha, nauzea a zvraceni. V nékterych
pfipadech se mohou objevit i zndmky encefa-
lopatie s poruchami védomia zménou chovani.
K hlavnim komplikacim rhabdomyolyzy patfi
srde¢nf zastava, kompartment syndrom (kom-
prese cév a nerv( v dusledku svalovych otokd)
a akutni selhaniledvin. Na vzniku srde¢ni zastavy
se vétsinou podili akutni hyperkalemie, ¢asto
potencovana jesté moznou hypokalcemif. Na sr-
decni zastavé u poruch beta-oxidace mastnych
kyselin s dlouhym fetézcem se mlze podilet
toxicky arytmogenni efekt dlouhych acylkarniti-
nl nahromadénych nad metabolickym blokem.
Exaktni patogeneze akutniho selhanfledvin nenf
zcela jasnd — vétsinou se uvadi pfimé toxické



plsobeni myoglobinu nebo tubuldrni obstrukce
precipitaty pigmentovych krystald.

Diagnosticky postup urhabdomyolyzy je
mozné rozdélit do tif krokd: prikaz laboratornich
znamek rhabdomyolyzy (elevace kreatinkinazy,
myoglobinu a dalsich ukazatel svalového po-
Skozeni v séru, pfitomnost myoglobinurie), zhod-
nocen( rizika akutniho selhani ledvin a prevence
dalsich komplikaci (monitorovani hladin elektrolyt(
v séru, sledovani funkce ledvin, bilance diurézy
a sledovani pH moci) a hledani pripadného za-
kladniho onemocnéni, pokud tato pficina nenf
Zjevnd, zvlasté v pfipadech recidivujicich epizod.

Lécba spociva v podplrnych opatienich
u akutnich projevd a v eliminaci vyvoldvajici prici-
ny. Akutni terapie je zamérena predevsim na pre-
venci a lé¢bu akutniho selhdni ledvin a korekci
piipadné iontové dysbalance. Hlavnim cilem lé¢-
by je udrzeni dostatecného cirkulujictho objemu
a adekvatni diurézy. Za timto Ucelem se dopo-
rucuje podani izotonickych roztokd krystaloidd,
nejlépe fyziologického roztoku. V doporucenich
se objevuje také podani diuretik (mannitolu ¢i
furosemidu), i kdyz jejich Uc¢innost v této indikaci
mUze byt sporna. Stejné tak je sporné doporucenf
tykajici se alkalinizace moci pomocf intravendz-
niho podani bikarbonatu sodného s cilem zvysit
pH moci na 6,5 a vice, coz ma teoreticky snizit
toxické plsobeni myoglobinu na rendlni tubuly.
Vysledky nékterych studif ukazuiji, ze u pacientl
s dobrou diuretickou odpovedi na rehydratacnf
lé¢bu je provadénti alkalinizace moci zbytecné (1).
V pfipadech tézké hyperkalemie nebo acidézy
je nutna dialyza. Stejné tak je indikaci k dialyze
uremicka encefalopatie (2).

Pokud je rhabdomyolyza vyvolana zevni no-
xou, je duleZité jeji odstranéni. V pfipadech pud-

sobenf toxinu je nutna jeho eliminace — vyplach
Zaludku v prvnich 1-2 hodinach po pofiti, podanf
aktivniho uhli, dialyza nebo jiné elimina¢ni metody.
V pfipadech prlikazu poruchy energetic-
kého metabolizmu ovliviuji pozitivné pribéh
onemocnéni a vyskyt recidiv dietnf a rezZimova
opatfeni — prevence la¢nénfa nadmérné fyzické
namahy, ¢asté jidlo, Uprava sloZenf stravy — snize-
ni pfijmu tukl a zvyseny pfijem sacharidd a ne-
vafeného skrobu, pfipadné podavani doplnkd
stravy jako napf. omega-3 mastné kyseliny, né-
kdy karnitin. Tato dietnf 1é¢ba je vedena ve spe-
cializovanych metabolickych centrech, kde
jsou tito pacienti sledovani a léceni. V akutnich
pfipadech mdze pribéh ataky rhabdomyolyzy
priznivé ovlivnit aplikace 10% glukdzy s ionty,
kterd doplni energetické zdsoby v postizenych
bunkach a zamezi tak potfebé vyuZit jako zdroj
energie beta-oxidaci mastnych kyselin.

Zavér

Rhabdomyolyza mUze byt vyvoldna celou
fadou mechanizma a pficin, které se mohou
vzajemné kombinovat. Spektrum klinické ma-
nifestace je Siroké — od subklinického prabéhu
po Zivot ohrozujici projevy se systémovymi
pfiznaky a komplikacemi v podobé akutniho
selhdniledvin a srdec¢ni zéstavy. Pii opakovanych
epizodach rhabdomyolyzy je nutno pomyslet
na dédi¢né podminénou metabolickou poru-
chu. Stanoveni v¢asné a spravné diagndzy, a tim
i brzké zahdjeni adekvatni terapie, mize byt,
jak dokladda nase kazuistika, zavislé na meta-
bolickém vysetfeni provedeném v atace obtizi.
Spoluprace mezi klinickymi pracovisti a spe-
cializovanymi diagnostickymi centry je proto
nezbytna.

Sdéleni z praxe

Mezi vzacné pticiny rhabdomyolyzy patfi
nékteré poruchy mitochondridlnf beta-oxidace
mastnych kyselin. Deficit mitochondridlniho tri-
funkéniho proteinu je onemocnéni z poruchy
tvorby energie beta-oxidaci mastnych kyselin
s dlouhym fetézcem a ve své mirnéjsi formé
se mUze projevovat epizodami rhabdomyolyzy
s pomalu progredujici neuropati.
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