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PREDMLUVA

Neuromuskularni choroby jsou fascinujici, avSak obtiznou kapitolou neurologie. Pe¢livd anamnéza a cilené neuro-
logické vySetieni umozni klinickému 1ékafti lokalizovat onemocnéni do nervového ¢i muskuldrniho systému a stanovit
klinickou diagnézu a diferencialni diagnostiku stavu. Nasleduji laboratorni vySetieni krve (véetné glykemie, kreatin-
kinazy), elektromyografie, zobrazovaci vysetfeni a dal$i pomocna vySsetieni.

U casti nemocnych ma diagnostickou dileZitost biopsie svalu (véetné imunohistochemického vyseteni), u malého
u fady neuromuskularnich chorob cilena terapie — napt. u Duchenneovy dystrofinopatie (exon skipping), u spinalni
svalové atrofie, u Pompeho choroby (ndhradni terapie — replacement). U autoimunitnich nemoci je obvykle vice moz-
nosti imunoterapie — myasthenia gravis, autoimunitni neuropatie, zanétlivé autoimunitni myozitidy (imunosuprese,
i.v. imunoglobuliny, plasmaferéza, imunodifuze, monoklonalni autoprotilatky). Terapie neuromuskularnich nemoci
v8ak neni levnd a zejména terapie geneticky podminénych poruch je velmi draha. Proto i vybér nemocnych k této
1é¢bé musi byt presné definovan.

V pribéhu studii na 1ékarské fakulté se studenti seznamuji pouze se zdkladnimi neuromuskularnimi choroba-
mi, a to jen se zdkladnimi aspekty téchto chorob. VEtSina 1ékaii se navic s témito chorobami ¢asto nesetkava ani
v postgradudlnim stupni vzdélani. Na spddovém neurologickém oddéleni ma lékat v EMG laboratofi vétsi prehled
o anamnéze a klinickych nalezech u vétS§iny méné Castych neuromuskuldrnich chorob. Podstatné vét§i zkuSenosti
s touto problematikou maji Iékafi v neuromuskularnich centrech, kterych je v Ceské republice 10. Z téchto divodi je
velmi Zadouci konzultovat nemocné s neuromuskularnimi chorobami i v téchto centrech. Nejedna se pouze o gene-
ticky podminéné choroby, ale také autoimunitni ¢i paraneoplastické poruchy (myasthenia gravis, akutni a chronické
imunitné podminéné neuropatie, myozitidy, kandlopatie).

V dostupné Ceské literature existuji vyborné napsané prehledné publikace zabyvajici se chorobami nervii (Z. Ambler
— Poruchy perifernich nervt, 2013), svalti (J. Bednafik a kol. — Nemoci kosterniho svalstva, 2001) a poruchami
nervosvalového prenosu (J. Pitha a kol. — Myasthenia gravis a ostatni poruchy nervosvalového pienosu 2010). Tyto
publikace jsou urceny pro lékare specializujici se na neuromuskularni problematiku.

My jsme se nékolik let zabyvali mySlenkou zpfistupnit tuto obtiZnou problematiku mnoha dal$sim odbornikim.
Rozhodli jsme se pro kazuisticka sd€leni, kdy se ¢tendf na podkladé anamnézy, klinického vySetfeni a pomocnych
vySetieni snadno sezndmi s konkrétnim pacientem trpicim typickou formou nékteré z neuromuskularnich chorob. Pro
systémovy pfistup ke kazuistikam jsou duleZité stejné formalni soucasti pribéhi i vystizny nazev (mnohdy s davti-

vvvvvv

vasi kazdodenni neurologické praxe.

Pardubice, 15. 2. 2019 Doc. MUDr. Edvard Ehler, CSc., FEAN
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NEUROMUSKULARNI
CHOROBY

— a case-based
approach







1 0voD
Edvard Ehler

Klinicky nélez, stesky a problémy nemocnych, pribéh
nemoci i stupeni poruchy funkénich schopnosti jsou
u neuromuskularnich nemoci a také u jednotlivych ne-
mocnych velmi rozdilné. Geneticky podminéné choroby
se lisi svym klinickym postiZzenim u jednotlivych ne-
mocnych ¢lent rodiny. Ziskané neuromuskularni nemoci
maji velkou variabilitu priznakl, progrese i odpovédi
na lécbu.

Detailni diagnostika a terapie neuromuskularnich
nemoci vyZaduje specializaci na tuto oblast mediciny,
dlouhodoby kontakt se specializovanym pracovi§tém

i mnohaleté zkuSenosti. AvSak i zdravy pohled klinické-
ho 1ékare se schopnosti logické argumentace je dobrym
zakladem pro stanoveni klinické i diferencialni diagno-
zy, k navrZeni dalSich logicky sestavenych pomocnych
vySetfeni. Pfistup k neuromuskuldrnim onemocnénim
pro klinicky zamétené 1ékare je zamérem této publikace.
Na podkladé konkrétnich kazuistik s typickou anamné-
zou, klinickymi projevy, nejpodstatnéj$imi nalezy po-
mocnych vySetfeni a typickymi popisnymi formulacemi
se autofi snazi podat urcity strukturovany prehled neuro-
muskuldrnich onemocnéni.




2 PRISTUP K NEMOCNEMU
Edvard Ehler

2.1  ANAMNEZA

Rozhovor s nemocnym a s jeho ptibuznymi je pro dia-
gnostiku nemoci i pro dalsi 1é¢bu a sledovani nemocné-
ho velmi dulezity. Cilenymi otdzkami, znalostmi potiZi
a problémil nemocnych i otevienym piistupem k nemoc-
nému si lékar ziskava uznani svych medicinskych kvalit
a dale davéru nemocného, coz je dileZité pro dalsi 1é-
¢ebny postup.

Prvé otazky sméfuji na soucasné potize nemocného.
Které problémy jsou pro néj tiZzivé, kdy vznikly, co je
provokovalo, jaké pfiznaky je provézely. U neuromusku-
larnich nemoci je dilezité smérovat diagnostiku na Cis-
t& svalovou slabost a tnavnost, tedy na svalové nemoci
a poruchy neuromuskuldrniho pfenosu ¢i na soucasné se
vyskytujici poruchy ¢iti, tedy neuropatie. Je pouze mélo
neuropatii (motorickd neuropatie s kondukénim blokem,
Cisté motorické formy akutni zanétlivé demyelinizacni
polyradikulitidy [AMAN] ¢i motorické formy CIDP),
které nemaji senzitivni ¢i autonomni ptiznaky.

Pro ziskéni validnich informaci je nezbytné mit celou

fadu pfedem pfipravenych otdzek na témata:

* stoj a chlize (samostatné, s pomoci berle ¢i s podporou
dalsi osoby)

* vzdalenost, kterou ujde

e co vede k ukonceni chiize (slabost, bolesti, ataxie,
inava)

» zda se usla vzdélenost déle zkracuje

Pro zhodnoceni jemné hybnosti se ptime na:
e zapinani knoflika

* oblékani

* uchopeni jemné mince

* otoceni kli¢em v zdmku

» otevieni PET ldhve

Pak je nutné se zeptat na zaméstnani (toxiny, pretiZe-
ni), sporty a koni¢ky. U starSich muzi je dulezité zeptat
se na vojenskou sluzbu.

Informace o porodu a psychomotorickém vyvoji
v predskolnim véku maji svlij vyznam, avSak ne vzdy
jsou informace nemocnych o jejich détstvi (a informace
pfibuznych) vérohodné. Nejsou to jen otazky, kdy zacal
sedét, mluvit, béhat, pst, ale také zda vykonnostné stacil
na své stejné staré kamarady (v b&hu, fotbalu, mi¢ovych
hrach).

V predchorobi zjistujeme détské nemoci, které prodé-
lal. Zda byl hospitalizovan. Zda nemél pozitivni ,,jaterni
testy* — tedy transamindzy, které se zvySuji nejen pii one-
mocnéni jater, ale také pfi chorobach svalu. To byva Casta
zaména. Dulezita je informace o urazech — okolnostech
vzniku a jejich 1é¢bé. Informujeme se o 1é¢beE, délce po-
davani Iéku, pfipadnych neZadoucich reakcich.

Ptame se na vyskyt podobnych nemoci a nervovych ¢i
svalovych postiZeni v rodin€. SnaZime se probrat rodice,
sourozence, prarodi¢e z obou stran. Pokud se v rodiné
vyskytne nemocny s podobnym onemocnénim, tak se
snaZzime i toto onemocnéni peclivé popsat a zjistit stu-
peni diagnozy.

Pak se jiz pfechézi ke klinickému vySetieni, kdy pro-
birame jednotlivé skupiny potiZi, jejich zacatek a prubéeh,
anélezy. U neuromuskuldrnich chorob se pojem ,,akutni‘
pouZziva pro ta onemocnéni, kterd dosahuji svého klinic-
kého vrcholu v pribéhu 4 tydnd. Pribéh miiZe byt chro-
nicko-progresivni, relabujici ¢i monofazicky (tab. 2.1).
Velka ¢ast hereditarnich neuromuskularnich onemocnéni
se klinicky manifestuje v détstvi nebo v adolescenci (tab.
2.2 a 2.3). Zacatek v dospélosti ¢i v pokrocilém véku
v8ak neni u neuromuskularnich nemoci vyjimkou (tab.
2.4).

M Tabulka 2.1 Prlibéh neuromuskuldrnich nemocf
Akutni
Subakutni
Chronicko-progresivni  progrese trvd vice nez 8 tydni
Monofazicky
Relabujici a remitujici

vrchol nemaci v priibéhu 4 tydnd
progredujici priibéh trvajicf maximdlné 8 tydn{

pouze jedna ataka nemoci
periody zhorseni a zlepeni
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B Tabulka2.2 Neuromuskuldrninemodi, které se manifestuji po porodu
a v kojeneckém véku (floppy infant)

B Tabulka 2.4 Neuromuskuldrni nemoci v dospélosti

Postizeni CNS

Nemoci prednich
misnich rohd

- nejcastéjsi

- spindIni svalovd atrofie —typ 1a 2

Nemaoci prednich misnich
rohti

- spindlIni svalovd atrofie typ Il
« Kennedyho syndrom

- poliomyelitida (polio-like)

- amyotrofickd laterdIni skleréza

Periferni - kongenitdIn hypomyelinizacni neuropatie Periferni neuropatie - GBSaClDP
neuropatie - CMT1 I I (zFidka) - hereditdrn{ neuropatie
- axondlnineuropatie (giantaxonal neuropathy) ’ tgxmkg ne/uropane )
- diabetické neuropatie
Poruchy - infantilni botulismus - vaskulitida
neuromuskuldrniho antni .
pienosu s e Neuromuskuldrni pfenos - botulismus
- kongenitdIni myastenické syndromy . MG
Myopatie - kongenitalni myopatie - LEMS
« svalové dystrofie (kongenitaInf svalové Myopatie - svalové dystrofie
dystroﬁg, d/ystroﬁnopatie, kongenitélni - metabolické myopatie
myotonickd dystrofie) - mitochondridlni myopatie
- metabolické myopatie (glykogendzy, - periodické paralyzy
poruchy lipidového metabolismu) - toxické myopatie
- mitochondridIni myopatie - zdnétlivé myopatie
- endokrinni myopatie (hypotyreéza) - myopatie u systémovych chorob

(MT — Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, MG — myasthenia gravis (IDP — chronickd zdnétlivd demyelinizacni polyneuropatie, GBS — Guillaindv-Barrédv

syndrom, LEMS — Lambertdv-Eatonilv myastenicky syndrom, MG —myasthenia gravis

W Tabulka 2.3 Neuromuskuldrnf nemoci v détstvia v ¢asné dospélosti

Nemoci prednich miSnich rohti - spindlni svalova atrofie typ Il
- poliomyelitida
- amyotrofickd laterdIni skler¢za

Periferni neuropatie - GBS, CIbP
- hereditarni neuropatie

Neuromuskuldrni pienos - botulismus
- MG
- kongenitdlni myastenické syndromy
- LEMS

Myopatie - kongenitalni myopatie
- svalové dystrofie
- metabolické myopatie
- mitochondridIni myopatie
- periodické paralyzy
- endokrinni myopatie
- toxické myopatie
- zdnétlivé myopatie
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KLINICKE VYSETRENI
NEMOCNEHO

2.2

2.2.1 Potize a pfiznaky motorického

systému

Svalova slabost

Vyskytuje se u vétSiny neuromuskularnich poruch. Vznik
svalové slabosti miiZe byt nahly ¢i pozvolny, stuperi osla-
beni je moZno méfit pomoci svalového testu (MRC —
Medical Research Council), pomoci riiznych vigorimetri
(napt. sila stisku ruky). Je dilezita distribuce oslabeni
— paréz — svalu (distalni, proximalni, kombinovana, tru-
povad).

Svalovy tonus

Definice svalového tonu — odpor, ktery pocituje vySet-
fujici pfi pasivnim protaZeni svalu. M4 slozky neurdlni,
fibroelastické i kombinace obou slozek. Hypotonie se
vyznacuje vymizenim odporu svalu pii pasivnim pro-
taZzeni. Hypertonie je zvySeny odpor svalu pfi pasivnim
protaZeni. MiiZe se rozvijet na podkladé sniZené inhibi-
ce na mis$ni Grovni (napf. spasticita), zvySenou aktivitou
sestupnych drah (napf. rigidita) ¢i zvySenim odporu va-
zivovych struktur.

Trofika svalu

Objem svalu je dan genetickou dispozici, stavem vyZi-
vy, fyzickou aktivitou (cvi¢enim). SniZeny objem sva-
Iu je hypotrofie a v tézkych pripadech atrofie svalu.
Vznika na podkladé riznych faktort — z inaktivity, pii
poruchach vyZivy, v rdmci neurogennich poruch (napft.
pfi amyotrofické lateralni skler6ze/nemoci motoneuro-
nu [ALS/MND], tézkych motorickych neuropatiich) ¢i
myopatii (svalové dystrofie, polymyozitidy, myozitidy
s inkluznimi télisky [IBM]). Atrofie svala se vSak vysky-
tuji také u poruch neuromuskuldrniho pfenosu — u my-
asthenia gravis, a to zejména pfi ndlezu anti-MuSK proti-
latek. Hypertrofie svali — napf. lytkovych — se vyskytuje
u myotonie (Beckerova forma). Pseudohypertrofie svald,
kdy sval ma vétsi objem, a pfitom nejde o svalovou tkan,
ale o vazivo a tuk, se vyskytuji u fady chorob. Pro dys-
trofinopatie (Duchenneovu) je typicka hypertrofie lytek,
deltovych svalu, kruhového svalu st.

Unava svalu

Mnoho pacienti s neuromuskularnim onemocnénim
si jiz v pocatku nemoci stéZuje na vyraznou svalovou

unavnost. Jednim z prvych pfiznakil nemoci je tnava
u ALS, Pompeho choroby ¢ myotonické dystrofie. Una-
va v pozdnim stadiu nemoci se jako rezidudlni ptiznak
vyskytuje u postpoliomyelitického syndromu, Guillaino-
va-Barréova syndromu (GBS) ¢i myozitidy. Pokud ne-
mocny udava vyraznou tnavnost, av§ak nejsou pfitomny
objektivni zndmky unavy a je normalni hladina kreatin-
kinazy, pak je mélo pravdépodobné, Ze jde o neuromus-
kularni onemocnéni. Chronicky tnavovy syndrom neni
neuromuskularni choroba.

Fascikulace a myokymie

Fascikulace vznikaji aktivaci vSech svalovych vldken
naleZejicich k jedné motorické jednotce (MU). Klinicky
se projevi simultanni kontrakci svalovych vldken jed-
né MU. Fascikulace je moZno vidét, prokazat palpaci
a rovnéz (i v hlubokych vrstvach svalu) identifikovat
pomoci ultrasonografu a zejména pomoci jehlové elek-
tromyografie (EMG). Rozsah kontrakce zavisi na ve-
likosti MU — od nékolika svalovych vldken (mimické
svaly) aZz po nékolik set vlaken (lytkové svaly). Fasci-
kulace 1ze pozorovat v klidu (zaSkuby pod kiiZi, nékdy
i opakujici se zaskuby), jejich vyskyt se zvysi po sil-
né€j$i kontrakci svalu ¢i po poklepu na sval. Vyskytuji
se na lytkach po sportovani ¢i delsi chiizi, na mimic-
kych svalech i drobnych svalech ruky pfi 1é¢bé pyri-
dostigminem (u myasthenia gravis). Cetné fascikulace
v riznych svalech jsou ¢asté u nemocnych s ALS/MND,
avSak mohou byt i zcela benignim pfiznakem (u anxie-
ty, ve stresu, po theinu ¢i kofeinu).

Myokymie jsou spontidnni rytmické a prechodné
se vyskytujici zaSkuby jednotlivych skupin svalovych
vlaken ve svalu. Nejsou provazeny motorickym efek-
tem — pohybem v kloubu, avSak lze je pozorovat, pal-
povat, detekovat ultrasonografem i EMG. Vyskytuji se
pii unavé (vicka), v rdmci hyperexcitaéniho syndromu
(Morvan, Isaacs), u pozdni postradiacni 1éze plexus
brachialis maji diferencialné diagnostickou dtleZitost.
Jedna se o repetitivni, rytmickou a téméf synchronni
aktivaci nékolika MU.

Myotonie

V klinickém ndlezu se myotonie vyznacuje prodlouze-
nou kontrakci a opozdénou relaxaci kosterniho svalu.
Podkladem této kontrakce provazené svalovou hypertonii
jsou vyboje svalové membrany, které naristaji a klesaji
ve frekvenci i ve velikosti potencialu. Tyto myotonické
vyboje se charakteristicky projevuji pii EMG, kdy zvu-
kové pripominaji startujici motorku ¢i motorovou pilu
(undulujici frekvence i amplituda). Vyboje se provokuji
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mechanicky — pohybem hrotu EMG jehly. Myotonické
vyboje se mohou objevit i spontdnné. Akéni myotonie se
objevuje po svalové kontrakci. Perkusni myotonie se po-
zoruje po mechanické stimulaci — napt. poklep kladivka
na Spatli na hrané jazyka. Nemocni si stéZuji na neschop-
nost uvolnit stisk (po uchopeni pfedmétu), po podéani
ruky, pfi préci ¢i hie na hudebni néstroj (piano, kytara).
Pfi opakovani stisku se postupné sniZuje stupeii myoto-
nické reakce u myotonické dystrofie (I a II). U paramyo-
tonia congenita se opakovanim stisku (kontrakce) zvySuje
myotonicka odpovéd a chlad rovnéz zvysuje kontrakci.

Krampy

Spontanni kratce trvajici a bolestivé kontrakce svalu ¢i
jeho ¢asti se nazyvaji krampy. Tyto svalové kiece se mo-
hou uvolnit protazenim svalu. U zdravych osob se kram-
py vyskytuji v pribéhu cviceni a po ném, po namaze,
ve spanku. Krampy se nejcastéji vyskytuji v lytkéach,
flexorech stehen, ve svalech nohou. Poruchy periferniho
motoneuronu mohou byt pri¢inou krampti. Krampy se
vSak nevyskytuji u centrdlnich poruch — pfi 1ézi korti-
kospindlni ¢i kortikobulbarni drahy. Nékteré myopatie
se mohou projevit krampy. V terapii se zkousi preparaty
chininu, myorelaxancia, dile je nutna Gprava ionti, Gpra-
va poruch prokrveni, 1é¢ba radikulopatie.

Bolest u neuromuskularnich chorob

Muskuloskeletalni bolest vznikd na podkladé pretize-
ni, kontraktur ¢i zanétu a mé jinou klinickou charak-
teristiku neZ neuropatickd bolest. Nemocny lokalizuje
neuropatickou bolest do inervac¢ni oblasti postizeného
kofene, plexu ¢i nervu a byva ¢asto intenzivni v klidu ¢i
v noci. Neuropatickd bolest se obvykle vyskytuje u dia-
betické, alkoholické ¢i amyloidni neuropatie. Akutni
radikulédrni bolest provéazi herpetickou radikulitidu ¢i

W Tabulka 2.5 Typy vlaken v perifernich nervech

Lymeskou borreliézu. Ruzné typy neuropatické bolesti
se vyskytuji u GBS. Svalové bolesti se objevuji v klidu
u dermatomyozitidy, polymyozitidy, virovych myozitid
¢i thabdomyolyzy. Casto byvé pritomna svalové ztuh-
lost. Bolest v pritbéhu cviceni (napf. pfi del$sim pocho-
du) se objevuje u celé fady myopatii (napt. McArdleho
glykogendza). Svalové bolesti jsou charakteristické pro
svalové dystrofie — facioskapulohumeralni dystrofii
(FSHD), Beckerovu dystrofinopatii ¢i pletencové for-
my svalové dystrofie.

2.2.2 Senzitivni poruchy

Podle typu postizenych senzitivnich neurond (axond,
myelinovych pochev, gangliovych bunék) si nemocni
stéZuji na brnéni, mravenceni, tupost, nejistotu pti po-
hybu koncetiny (ataxii), pocity chladu a horka. Pfi po-
stizeni silnych vlaken je v poptedi porucha taktilniho
Citi, propriocepce, brnéni a pfi postiZzeni tenkych vlaken
se vyskytuji pocity chladu, horka, precitlivélost na ter-
mické i taktilni podnéty, neuropaticka bolest. Neuropa-
ticka bolest ma rtiznou charakteristiku a je popisovana
nemocnymi riznymi vyrazy. Byva paliva, projizdiva,
chladiva, pichava, svirava. K detekci neuropatické bo-
lesti a jeji semikvantifikaci se pouzivaji rizné dotazniky
(napt. PD4).

Pti vySetfeni silnych vldken hodnotime (tab. 2.5):

e povrchni citlivost (véetné ohybu detek¢nich vldken)

e polohocit, pohybocit

e vibrac¢ni Citi — Rydelova-Seifferova ladicka 128 Hz
(na dolni koncetiné — bazalni ¢lanek palce, vnitini
kotnik, tuberositas tibiae)

Typ vidken Inervované struktury
A-alfa kosterni svalova vidkna
A - beta taktilnf itf
vibrace
A-gama motorickd inervace intrafuzalnich vidken
A- delta 0strd bolest
chlad
C teplo

VySetteni
svalovy test

filamenta, vata, Stétec
graduovand ladicka (64 ¢i 128 Hz)

testovani svalového tonu, spasticity

pichnutf (neurotipsy), hrot
zkumavka se studenou vodou (20 °C)

zkumavka s teplou vodou (40 °C)
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B Tabulka 2.6 Oslabenfsvaldi, klinické pfiznaky a piiklady neuromuskuldmich chorob

Postizené svaly

zevni okohybné svaly

m. levator palpebrae superioris

Zvykaci svaly

mimické svaly (oblicej)

polykaci svaly

svaly slouzici fonaci a artikulaci

svaly jazyka

svaly krku, Sfje

svaly pletence ramenniho

ObtiZe a priznaky

diplopie, ptéza, neostré vidéni

ptoza
funkeni slepota
bolesti Sijovych svalli — trvald retroflexe Ibi

pomalé Zvykani
pacient si podepird bradu
atrofie Zvykacl (massetery, vpadIé spanky)

nemocny spi s otevienyma ocima

ztréta asymetrie mimika, plochd mimika
(smich, plac)

dysartrie, slinénf

pitf pomoci sldmky

kouse se do tvari

dysfagie
zména jidelnich ndvyka
(bytek hmotnosti (> 10 %)

dysartrie, nazoldlie
dysfonie

dysartrie, dysfagie

bolesti Sijovych svali

nemocnf si pfidrzuji bradu
prepadani hlavy

neudrZi hlavu pfi posazeni zleze

odstdvajici lopatky
(inavnost
obtiZe pfi cesani, mytf vlasi

Neuromuskularni choroby

myasthenia gravis
Miller-Fisher{iv syndrom
diabetes mellitus
mitochondridIni cytopatie

myasthenia gravis

OPMD

myotonickd dystrofie typu |
mitochondridIni cytopatie
Pompeho nemoc

myasthenia gravis
ALS/MND

Kennedyho nemoc

OPMD

myotonickd dystrofie . typu
kongenitdIni myopatie

myasthenia gravis

GBS

FSHMD

OPMD

myotonickd dystrofie . typu
mitochondridIni cytopatie
Lymeskd borrelioza

ALS/MND

myasthenia gravis

GBS & MFS

Kennedyho nemoc, OPMD
myozitida, sporadickd [BM
myotonickd dystrofie . typu

myasthenia gravis

ALS/MND

Kennedyho nemoc, OPMD

CMT 2A

neuralgicka amyotrofie (hereditdrni)

myasthenia gravis
ALS/MND, PMA
myotonickd dystrofie typu |

myasthenia gravis

ALS, PMA

FSHMD

myozitida, sporadickd IBM
idiopaticky drop head syndrom

ALS/MND

SMA

myasthenia gravis
myozitida, Pompeho nemoc
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B Tabulka 2.6 Oslabenf svaldl, klinické pfiznaky a pifklady neuromuskuldrnich chorob — pokracovdni

Postizené svaly

svaly predlokti a rukou

svaly pdnve a stehen

Obtize a pfiznaky

potize pfi psani a drobnych cinnostech rukou

obtiZe pfi vstavani ze zidle
obtiznd chiize po schodech
chiize s nestabilni panvi

Neuromuskulrni choroby

ALS/PMA

MMN

distdInf myopatie
sporadickd IBM

ALS ¢i PMA
Kennedyho nemoc
GBS ¢i CIDP

svaly bércil a nohou zakopdvani $pickou

pokles Spicky

paraspindIni svaly tnava zad, kyféza

svaly bisni stény pokles bricha, pupku

dychaci svaly
nocni mdry, ortopnoe

dusnost, ranni bolesti hlavy

iIBM

ALS & PMA

MMN

FSHMD, OPMD, myozitida
Pompeho nemoc

ALS, PMA, FSHMD
myozitida (ilBM, DM, PM)
distdIni myopatie,

Pompeho nemoc
FSHD

ALS, PMA, SMA
GBS, CIDP
myasthenia gravis
BMD, FSHMD

ALS —amyotrofickd laterdini sklerdza, BMD — Beckerova svalovd dystrofie, CIDP— chronickd zdnétlivd demyelinizacni polyneuropatie, (MT — Charcotova-Marieova-Toothova
nemoc, DM — dermatomyozitida, FSHD — facioskapulohumerdini dystrofie, FSHMD — facioskapulohumerdini muskuldrni dystrofie, GBS — Guillainciv-Barrédv syndrom, IBM —
myozitida s inkluznimitélisky, MFS — Miller-Fishertv syndrom, MMD — myotonickd svalovd dystrofie, MMN — multifokdini motorickd neuropatie, MND — nemoc motoneuronu,
OPMD — okulo-faryngedini svalovd dystrofie, PM — polymyozitida, PMA — progresivni svalovd atrofie, SMA — spindlni svalovd atrofie

Funkci tenkych vldken vySetfujeme:

e teplymi a studenymi podnéty

e srovnanim tupych a ostrych stimuli

e bolestivymi podnéty (povrchové — koZni — i hluboké
— stisk Slachy)

Pfi vySetfeni neuropatické bolesti se hodnoti allodynie:

 statickd (opakovany dotek bolestivé zony tupym pied-
métem provokuje algicky vjem)

* dynamicka (pfejizdéni bolestivé kozni zOny Stéteckem
provokuje algie)

 chladova (opakované chladové podnéty provokuji bolest)

e tepelna

2.2.3 Zakladni neuromuskularni syndromy

PostiZeni jednotlivych svalt a svalovych skupin vede
k rozvoji typickych potiZi nemocnych, s riznym stup-

ném parézy v klinickém nélezu (svalovy test) a zvySe-
nym vyskytem u nékterych neuromuskuldrnich chorob
(tab. 2.6-2.10).

Prehled nejcastéjsich neuromuskularnich syndroma
a jejich ptiznaky a pficiny jsou uvedeny v tabulce 2.11.

U neuromuskularnich nemoci spojenych s poruchou
respirace (tab. 2.12) je nutno patrat po vyskytu ortop-
noe a pak i dalSich pfiznakd spojenych s respiraénim
distresem (tachypnoe, tachykardie, neklid, anxieta)
i s vyskytem hypoxie (ranni bolesti hlavy, nespavost,
porucha koncentrace). Je tfeba provést spirometrii vse-
dé i vleze. Pokud se vitdlni kapacita vleZe sniZi o vice
nez 10 %, pak se muze jednat o respiracni insuficienci
(branice).

Schéma dulezitych bodi neurologického vysetieni
u neuromuskularnich poruch uvédi tabulka 2.13.
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W Tabulka 2.7 Neuromuskuldrni poruchy projevujici se akutnim ¢~ ® Tabulka 2.8 Neuromuskuldrni poruchy s chronickym rozvojem

subakutnim rozvojem proximalnf slabosti proximalni slabosti
prednirohy miSni - poliomyelitida piedni rohy miSni - amyotrofickd laterdIni skleréza
- poliomyelitis-like - spindlnf svalovd atrofie
periferni « Guillaindv-Barrév syndrom - Kennedyho choroba
neuropatie . diahetick4 o .
d|apet}cka amyoFroﬁe periferni neuropatie - neuropatie u systémovych chorob
- toxické neuropatie (diabetes, nemoci pojiva)
-+ vaskulitida - chronickd zanétlivd demyelinizacnf
- nddorovd infiltrace (leukemie, lymfom) polyneuropatie
- paraneoplastickd neuropatie - multifokdIni motorickd neuropatie
- akutnf uremickd neuropatie - toxické neuropatie
- porfyrickd neuropatie - paraneoplastické neuropatie
neuromuskuldrni . i i A : :
Dienos mya:hema RS o neuromuskulami - myasthenia gravis
- LambertCiv-Eaton(iv myastenicky syndrom ¥ o . o
. y ysy i1l - Lambert{iv-Eatondv myastenicky
« botulismus syndrom
myopatie - zdnétlivé myopatie (dermatomyozitida,

myopatie - zanétlivé myopatie (dermatomyozitida,

polymyozitida, IBM) polymyozitida, IBM)

- metabolické tie (glykogendzy, h
?peidaﬂ)o ické myopatie (glykogendzy, poruchy . svalove dystofie

- toxické myopatie - endokrinopatie

- periodicka paralyza, poruchy elektrolytd
- endokrinopatie - metabolické myopatie

- toxické myopatie

W Tabulka 2.9 Priklady typickych neuromuskuldrnich syndromd u systémovych chorob

- neuropatie u diabetu, metabolickych poruch, rendIni insuficience

- neuropatie u vaskulitidy (polyarteritis nodosa, Wegenerova granulomatoza, systémovd vaskulitida)
- polyneuropatie u nadorovych onemocnéni (paraneoplastickd, toxickd)

« neuropatie u amyloidézy

- polyneuropatie ¢i myopatie kriticky nemocnych

- myozitidy autoimunitniho pivodu (dermatomyozitida, polymyozitida, nekrotizujici myozitida)

- tyreotoxicka periodickd paralyza

- hypokalemickd paralyza u rendlnich poruch

- toxickd neuropatie a myopatie
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B Tabulka 2.10 Charakteristicky pfiznak — spolecny pro nékolik chorob

Priznak
katarakta (< 50 let)

postizenf srdce (kardiomyopatie)

kozni zmény

ptoza

zvétseny jazyk

pokles hlavy (dropped head)

periordIni fascikulace
slabost hlubokyich flexord prstd

kontraktura v lokti

asymetrické prepaddni nohy

senzitivni ataxie

posturdini a kineticky tremor

Choroba
myotonickd dystrofie I. a ll. typu

GBS, Duchenneova ¢i Beckerova dystrofinopatie
pletencovd forma svalové dystrofie
Emeryova-Dreifussova svalovd dystrofie
myotonickd dystrofie [a ll

myofibrildrni myopatie

POEMS

Lymeskd radikuloneuritida
lepromatézni neuropatie
vaskulitickd neuropatie
dermatomyozitida

myasthenia gravis
Miller-Fisherdv syndrom
mitochondridIni cytopatie
myotonickd dystrofie |
Pompeho nemoc

hypotyredza
Pompeho choroba
Beckerova dystrofinopatie

ALS, PMA

myasthenia gravis

myotonickd dystrofie |
mitochondridInf cytopatie
dermatomyozitida/polymyozitida
Cibp

izolovana myopatie Sjovych extenzor(

Kennedyho nemoc
sporadickd [BM

Emeryova-Dreifussova svalovd dystrofie
Desminova myopatie
Bethlemova myopatie

ALS ¢ PMA

HNPP (hereditarni neuropatie s tendencf k tlakovym obrndm)
MMN, FSHMD, sporadicka IBM

kompresnf neuropatie

vaskulitickd neuropatie

MFS, senzitivni forma CIDP
monoklondlni gamapatie
mitochondrilnf choroby
paraneoplastickd neuropatie

Kennedyho nemoc
SMA, CMT
polyneuropatie pfi [gM monoklondlnf gamapatii

Pozndmka

nejsou zahmuty izolované kardiomyopatie

vsechny piiznaky POEMS nemusi byt
piftomny

asymetrickd ptéza byvd u MG,
mitochondridInich cytopatif i u Pompeho
choroby

slabost Sfjovych svalll je spojena s dysfagif

zfidka u ALS

flexory lokte ruky, kolena, kotnfku

miiZe byt spojena s namahou ¢i kompresi

ALS — amyotrofickd laterdlni sklerdza, BMD — Beckerova svalovd dystrofie, CIDP — chronickd zdnétlivd demyelinizacni polyneuropatie, (MT — Charcotova-Marieova-Toothova
nemoc, DMD — Duchenneova svalovd dystrofie, FSHMD — facioskapulohumerdini dystrofie, GBS — Guillainiiv-Barrédv syndrom, IBM — myozitida s inkluznimi télisky, HNPP
— hereditdrni neuropatie s tendencf k tlakovym obmdm, MFS — Miller-Fisherdv syndrom, MMN — multifokdini motorickd neuropatie, PMA — progressive muscular atrophy,
POEM — kombinace myelomu s nervovymi poruchami, organomegqalif, endokrinopatii, koznimi zménami, SMA — spindini svalovd atrofie
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W Tabulka2.11 Bé&Zné neuromuskuldrni syndromy

Syndrom PotiZe a pfiznaky Priciny Poznamky
axondini polyneuropatie (senzitivni - nechodi po patdch CMT, diabetes (dst vyrazné holesti
vice nezmotorické, distdlnivicenez  prepadd noha alkohol, deficit B1 CMT — vétsi motorické neZ senzitivni postizen
proximalni, DK vice nez HK) stepdz idiopatickd vaskulitida pokud jsou RR na HK, pak zvéZit demyelinizaci
limb girdle syndrome vztyk ze Zidle Kennedyho nemoc, SMA flexory v kycli, kolené a extenzory chodidla
(vice oslabent, pletencil, vice po schodech (typIlalV), BMD, LGMD, jsou slabsi (nizsi rezerva)
DK) Gowers(v piiznak Pompeho nemoc, pfi nevybavnosti reflext — CIDP
nejistd fixace panve (waddling ~ DM2, myozitida, myopatie
gait) u hypotyre6zy
kmenové priznaky bez diplopie  dysfagie (ibytek hmotnosti, ALS, PMA, Kennedy, MG, hyperreflexie u ALS
aspiracni pneumonie) OPMD, DM typ | kolisajici slabost u MG
dysartrie
kmenové pfiznaky s ptézou dysfagie MG ptéza a oftalmoplegie u mitochondridlnich
a diplopif dysartrie cytopatif, OPMD, DM
akutnf respiracnf insuficience rychle progredujici slabost GBS méné nez 10 % nemocnych s ALS ¢i MG maji
a porucha respirace ALS jako prvy pfiznak respiracnf insuficienci
deteriorace v priibéhu dntiaz 14 MG
pomalu progredujici suspektni motorickd neuropatie  MMN nejsou poruchy citf
asymetrickd atrofie svaliruky ~ progrese v pribéhu mésici fokdInf SMA sporadickd IBM — slabost hlubokého flexoru prstti
sporadickd IBM zfidka zacdtek na DK
scapula alata akcentace pfi extenzi HK ¢i FSHMD byvd vyrazné asymetrie
abdukci pazi LGMD 2A
Pompeho nemoc
léze n. XI
plexitis brachialis
rhabdomyolyza akutni bolest svall (hodiny— excesivni svalovd ndmaha

dny), casto v oblasti pletenc(l (epilepticky zdchvat), crush,
(kde i slabost), vysokd hladina trauma, ischemie, drogy,
kreatinkindzy |éky (statiny), virové infekce,

myopatie, svalovd dystrofie

ALS—amyotrofickd laterdlni sklerdza, CIDP — chronickd zdnétlivd demyelinizacni polyneuropatie, (MT — Charcotova-Marieova-Toothova nemac, DK — dolni koncetiny, FSHMD
— facio-skapulhumerdini dystrofie, GBS — Guillaindv-Barréiv syndrom, HK — horni koncetiny, IBM — myozitida s inkluznimi télisky, LGMD — pletencovd svalovd dystrofie,
MMN — multifokdIni motorickd neuropatie, OPMD — okulo-faryngedini svalovd dystrofie, PMA — progredujici svalovd atrofie, rr — reflexy, SMA — spindlni svalovd atrofie

B Tabulka 2.12 Neuromuskuldrni choroby s ¢asnou ¢i vyraznou poruchou respirace

- Guillaintiv-Barrétiv syndrom

- myasthenia gravis

- amyotrofickd laterdInf skleréza/nemoc motoneuronu

- progredujici svalova atrofie

- dystrofinopatie (Duchenneova ¢i tézkd forma Beckerovy)

- svalové dystrofie (FSHMD — zfidka, DM typ |, desminopatie, LGMD — fukutin)
- myopatie (Bethlemova, kongenitdlnf)

- Pompeho choroba

- autoimunitni myopatie (vcetné podilu intersticidIni plicni choroby; DM, PM, nekrotizujici myozitida, sporadickd IBM)




PRISTUP K NEMOCNEMU

M Tabulka 2.13 ABCschéma neurologického vy3etfeni u neuromuskuldmich poruch

Chiize, stoj, posazenti, leh

- vzorec chilze (nestabilnf panev — Duchenneova dystrofinopatie; hyperlorddza-slabost paraspindlnich s bfisnich svaldi; pfepaddni nohy;
tandemovad chilize — ataxie)

- postura (zvySena bedernf lordéza, vyklenuti bisni stény, skoliéza)

- piitomnost kontraktur (,rigidni pdter”)

- stoja chize po patdch i Spickdch

- vstyk ze sedacky ¢i ze dfepu (pomoc rukou, Svih)

- posazeni z lehu na zadech (bez pomoci rukou)

- hyperlorddza vleze na zadech (aktivni kontrakce)

- nemocny mé zakaslat (aktivni funkce dychacich sval{)

- vstyk z lehu na zédech (bez pomoci rukou)

Hlava a ramena

- ptoza (slabost m. tarsalis) ¢i m. levator palpabrae (nezmensi se pfi pohledu nahoru)

- slabost mimickych sval(i (asymetrické nosolicni ryhy; schopnost plné zaviit oci; mald sila zavieni oka proti odporu; opozdéni otevieni o¢i —
myotonie; horizontaIni pohyby Ustnich koutk( pfi Spuleni rtd ¢i dsmévu; schopnost zapiskat)

- inspekce jazyka (v klidu, pfi oliznuti rtd, pfi rychlych horizontdlnich pohybech)

- inspekce pohyb mékkého patra

- extenze hlavy a krku proti odporu (silnd; dropped head)

- flexe hlavy a krku (slabsi nez extenze; testovat ve vertikdIni poloze i pfi pfitazenf ke sternu)

- odstdvajici lopatky (smér deviace lopatky; pfi zatlaceni pazi proti pevnému odporu)

- skapulohumerdIni rytmus (funkce rotdtorové manzety; detekce frozen shoulder)

- testovani deltového svalu (riznych porci)

- testovanf prsnich svalli (addukce pazf)

Horni a dolni koncetiny

- pdtrat po vyskytu atrofii sval(

- fascikulace, myotonie, kontrakce svalGi po poklepu na sval

- zhodnotit svalovy tonus

- piftomnost kontraktur (loket, zapésti, Achillovy Slachy)

- piftomnost zvysené laxity (loket, zdpésti, prsty)

- zhodnotit slabost svalli (proximalné, distalné, vsech svalli — také hluboké flexory prstd, Iytka)
- neprava slabost extensord prstl — n. radialis (pfi oslabeni abduktord a adduktord prsti — n. ulnaris)
- otevienf pésti po del3f silné kontrakci (myotonie)

- Vleze na zddech zvednout jednu nohu (Hoovertiv test)

- vySetreni vibracniho a taktilniho ¢itf (ladicka a filamenta)

- vysetfit Sikovnost prstli ¢ nohou (klepani po dobu 5 s na pevnou podlozku — tapping)

- zhodnotit Sikovnost a taxi — zkousky prst-nos a pata-koleno, se zavienyma ocima




