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2 PRISTUP K NEMOCNEMU
Edvard Ehler

2.1 ANAMNEZA

Rozhovor s nemocnym a s jeho pfibuznymi je pro dia-
gnostiku nemoci i pro dalsi 1é¢bu a sledovani nemocné-
ho velmi dtlezity. Cilenymi otdzkami, znalostmi potiZi
a problémi nemocnych i otevienym pfistupem k nemoc-
nému si lékaf ziskava uznani svych medicinskych kvalit
a dale divéru nemocného, coz je dilezité pro dalsi 1é-
¢ebny postup.

Prvé otazky sméfuji na soucasné potize nemocného.
Které problémy jsou pro néj tizivé, kdy vznikly, co je
provokovalo, jaké pfiznaky je provazely. U neuromusku-
larnich nemoci je diilezité smérovat diagnostiku na Cis-
té svalovou slabost a Uinavnost, tedy na svalové nemoci
a poruchy neuromuskuldrniho prenosu ¢i na soucasné se
vyskytujici poruchy ¢iti, tedy neuropatie. Je pouze malo
neuropatii (motoricka neuropatie s kondukénim blokem,
¢isté motorické formy akutni zanétlivé demyelinizacni
polyradikulitidy [AMAN] ¢i motorické formy chronické
zanétlivé demyelinizacni polyneuropatie [CIDP]), které
nemaji senzitivni ¢i autonomni ptiznaky.

Pro ziskéni validnich informaci je nezbytné mit celou

fadu predem pripravenych otazek na témata:

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

e vzdalenost, kterou ujde

¢ co vede k ukonceni chlize (slabost, bolesti, ataxie,
Uinava)

e zda se usla vzdalenost dale zkracuje

Pro zhodnoceni jemné hybnosti se ptime na:
e zapinani knoflikd

e oblékani

e uchopeni jemné mince

* otoceni klicem v zdmku

e otevieni PET lahve

Pak je nutné se zeptat na zaméstnani (toxiny, pretiZe-
ni), sporty a konicky. U star§ich muzi je dtlezité 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
pribuznych) vérohodné. Nejsou to jen otazky, kdy zacal
sedét, mluvit, béhat, psat, ale také zda vykonnostné stacil
na své stejné staré kamarady (v béhu, fotbalu, mi¢ovych
hrach).

V predchorobi zjistujeme détské nemoci, které prode-
lal. Zda byl hospitalizovan. Zda nemél pozitivni ,,jaterni
testy* — tedy transamindzy, které se zvysuji nejen pfi one-
mocnéni jater, ale také pri chorobach svalu. To byva Casta
zaména. Dulezita je informace o trazech — okolnostech
vzniku a jejich 1écbé. Informujeme se o 1é¢be, délce po-
davani 1éku, pripadnych nezadoucich reakcich.

Ptame se na vyskyt podobnych nemoci a nervovych ¢i
svalovych postiZeni v rodiné. Snazime se probrat rodice,
sourozence, prarodi¢e z obou stran. Pokud se v rodiné
vyskytne nemocny s podobnym onemocnénim, tak se
snazime i toto onemocnéni peclivé popsat a zjistit stu-
peini diagnézy.

Pak se jiZ prechazi ke klinickému vysetfeni, kdy pro-
birdme jednotlivé skupiny potiZi, jejich zacatek a pribeh,
anélezy. U neuromuskularnich chorob se pojem ,,akutni*
pouziva pro ta onemocnéni, kterd dosahuji svého klinic-
kého vrcholu v prubéhu 4 tydnt. Pribéh miZe byt chro-
nicko-progresivni, relabujici ¢i monofazicky (tab. 2.1).
Velka ¢ast hereditarnich neuromuskuldrnich onemocnéni
se klinicky manifestuje v détstvi nebo v adolescenci (tab.
2.2 a 2.3). Zacatek v dospélosti ¢i v pokrocilém véku
vSak neni u neuromuskuldrnich nemoci vyjimkou (tab.
2.4).

M Tabulka 2.1 Priibéh neuromuskuldrnich nemoci
Akutni
Subakutni progredujici priibéh trvajicf maximalné 8 tydn(i
Chronicko-progresivni  progrese trva vice nez 8 tydni
Monofazicky
Relabujici a remitujici

vrchol nemoci v priibéhu 4 tydnd

pouze jedna ataka nemoci
periody zhorsenf a zlepseni
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M Tabulka2.2 Neuromuskuldrninemoci, které se manifestujipoporodu M Tabulka 2.4 Neuromuskuldmi nemoci v dospélosti
a v kojeneckém véku (floppy infant)

Nemoci prednich miSnich - spindini svalovd atrofie typ Il
Postizeni CNS « nejcastéjsi rohi Kennedyho syndrom
poliomyelitida (polio-like)
amyotrofickd laterdlnf skleréza

Nemoci prednich - spindlni svalovd atrofie —typ 1a 2
mi3nich rohd

Periferni - kongenitalni hypomyelinizacni neuropatie Periferni neuropatie - GBSa (P
neuropatie - CMTI, I 1l (ziidka) « hereditarni neuropatie
o . - toxické neuropatie
- axondInfneuropatie (giantaxonal neuropathy) L ‘ :
- diabetické neuropatie
Poruchy - infantilnf botulismus - vaskulitida
neuromuskuldrniho A It
pienosu HRStEl Peenaiin(iie Neuromuskularni pfenos - botulismus
- kongenitdInf myastenické syndromy < MG
Myopatie - kongenitdIni myopatie - LEMS
- svalové dystrofie (kongenitdlni svalové Myopatie « svalové dystrofie
dystroﬁg, d/ystroﬁnopatie, kongenitdlnf - metabolické myopatie
myotonickd dystrofie) - mitochondridInf myopatie
- metabolické myopatie (glykogendzy, - periodické paralyzy
poruchy lipidového metabolismu) - toxické myopatie
- mitochondridlni myopatie - zdnétlivé myopatie
- endokrinnf myopatie (hypotyreéza) - myopatie u systémovych chorob
(MT — Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, MG — myasthenia gravis (IDP — chronickd zdnétlivd demyelinizacni polyneuropatie, GBS — Guillaindv-Barrého

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

W Tabulka 2.3 Neuromuskuldrni nemoci v détstvia v ¢asné dospélosti

Nemoci piednich miSnich rohi spindIni svalovd atrofie typ Il
poliomyelitida

amyotrofickd laterdinf skleréza

Periferni neuropatie - GBS, CIDP
hereditdrni neuropatie

Neuromuskuldrni prenos botulismus
- MG
kongenitalni myastenické syndromy

- LEMS

.

Myopatie

.

kongenitdInf myopatie
svalové dystrofie
metabolické myopatie
mitochondridIni myopatie
periodické paralyzy
endokrinni myopatie
toxické myopatie
zanétlivé 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 miiZze byt nahly ¢i pozvolny, stuperi osla-
beni je mozno méfit pomoci svalového testu (MRC —
Medical Research Council), pomoci riznych vigorimetra
(napf. sila stisku ruky). Je dilezita distribuce oslabeni
— paréz — svalu (distalni, proximalni, kombinovana, tru-
pova).

Svalovy tonus

Definice svalového tonu — odpor, ktery pocituje vySet-
fujici pri pasivnim protaZeni svalu. Ma slozky neuralni,
fibroelastické i kombinace obou slozek. Hypotonie se
vyznacuje vymizenim odporu svalu pfi pasivaim pro-
taZeni. Hypertonie je zvySeny odpor svalu pii pasivnim
protaZzeni. MiiZe se rozvijet na podkladé sniZené inhibi-
ce na misni drovni (napf. spasticita), zvySenou aktivitou
sestupnych drah (napf. rigidita) ¢i zvySenim odporu va-
zivovych struktur.

Trofika svalu

Objem svalu je dan genetickou dispozici, stavem vyZzi-
vy, fyzickou aktivitou (cvi¢enim). SniZeny objem sva-
lu je hypotrofie a v tézkych pfipadech atrofie svalu.
Vznika na podklad€ raznych faktorti — z inaktivity, pfi
poruchach vyzivy, v ramci neurogennich poruch (napf.
pri amyotrofické laterdlni skleréze/nemoci motoneuro-
nu [ALS/MND], tézkych motorickych neuropatiich) ¢i
myopatii (svalové dystrofie, polymyozitidy, myozitidy
s inkluznimi télisky [IBM]). Atrofie svald se vSak vysky-
tuji také u poruch neuromuskularniho pfenosu — u my-
asthenia gravis, a to zejména pfi nalezu anti-MuSK proti-
latek. Hypertrofie svalii — napf. Iytkovych — 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 svalt, kruhového svalu tst.

Unava svalu

Mnoho pacientil s neuromuskularnim onemocnénim si
jiz v po¢atku nemoci stéZuje na vyraznou svalovou tinav-

nost. Jednim z prvych pfiznaki nemoci je inava u ALS,
Pompeho choroby ¢&i myotonické dystrofie. Unava
v pozdnim stadiu nemoci se jako rezidudlni pfiznak vy-
skytuje u postpoliomyelitického syndromu, Guillainova-
-Barrého syndromu (GBS) ¢i myozitidy. Pokud nemocny
udava vyraznou inavnost, avSak nejsou pfitomny objek-
tivni znamky tnavy a je normalni hladina kreatinkinazy,
pak je malo pravdépodobné, Ze jde o neuromuskularni
onemocnéni. Chronicky tnavovy syndrom neni neuro-
muskuldrni choroba.

Fascikulace a myokymie

Fascikulace vznikaji aktivaci vSech svalovych vlaken
nélezejicich 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) az po nékolik set vlaken (lytkové svaly). Fasci-
kulace 1ze pozorovat v klidu (zaskuby pod kizi, nékdy
i opakujici se zaskuby), jejich vyskyt se zvysi po sil-
né&jsi kontrakci svalu ¢i po poklepu na sval. Vyskytuji
se na lytkach po sportovani ¢i del§i chizi, na mimic-
kych svalech i drobnych svalech ruky pfi 1écbé pyri-
dostigminem (u myasthenia gravis). Cetné fascikulace
v riznych svalech jsou Casté u nemocnych s ALS/MND,
avSak mohou byt i zcela benignim pfiznakem (u anxie-
ty, ve stresu, po theinu ¢i kofeinu).

Myokymie jsou spontanni rytmické a pfechodné
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
pri tnavé (vicka), v rdmci hyperexcitacniho syndromu
(Morvan, Isaacs), u pozdni postradiacni 1éze plexus
brachialis maji diferencidlné diagnostickou diileZitost.
Jedna se o repetitivni, rytmickou a téméf synchronni
aktivaci nékolika MU.

Myotonie

V klinickém nélezu se myotonie vyznacuje prodlouze-
nou kontrakei a opoZdénou relaxaci kosterniho svalu.
Podkladem této kontrakce provazené svalovou hypertonii
jsou vyboje svalové membrany, které nartistaji a klesaji
ve frekvenci i ve velikosti potencidlu. Tyto myotonické
vyboje se charakteristicky projevuji pfi EMG, kdy zvu-
kové pfipominaji 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 $patli na hrané jazyka. Nemocni si stéZuji na neschop-
nost uvolnit stisk (po uchopeni pfedmétu), po podani
ruky, pfi praci ¢i hfe na hudebni nastroj (piano, kytara).
Pti opakovani stisku se postupné sniZuje stupeii myoto-
nické reakce u myotonické dystrofie (I a IT). 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 prabéhu cviceni a po ném, po namaze,
ve spanku. Krampy se nejcastéji vyskytuji v lytkach,
flexorech stehen, ve svalech nohou. Poruchy periferniho
motoneuronu mohou byt pri¢inou krampt. Krampy se
vSak nevyskytuji u centralnich poruch — pfi 1ézi korti-
kospinalni ¢i kortikobulbarni drahy. Nékteré myopatie
se mohou projevit krampy. V terapii se zkousi preparaty
chininu, myorelaxancia, ddle je nutnd dprava iontt, dpra-
va poruch prokrveni, 1écba radikulopatie.

Bolest u neuromuskularnich chorob

Muskuloskeletalni bolest vznika na podkladé pretize-
ni, kontraktur ¢i zanétu a ma jinou klinickou charak-
teristiku neZ neuropaticka bolest. Nemocny lokalizuje
neuropatickou bolest do inervacni oblasti postizeného
kofene, plexu ¢i nervu a byva casto intenzivni v klidu ¢i
v noci. Neuropaticka bolest se obvykle vyskytuje u dia-
betické, alkoholické ¢i amyloidni neuropatie. Akutni
radikularni bolest provazi herpetickou radikulitidu ¢i

W Tabulka 2.5 Typy vldken v perifernich nervech

Lymeskou borreliézu. Rizné typy neuropatické bolesti
se vyskytuji u GBS. Svalové bolesti se objevuji v klidu
u dermatomyozitidy, polymyozitidy, virovych myozitid
¢i rhabdomyolyzy. Casto byvé pfitomna svalové ztuh-
lost. Bolest v prubéhu cviceni (napf. pfi delSim pocho-
du) se objevuje u celé fady myopatii (napf. 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 neuroniti (axoni,
myelinovych pochev, gangliovych bunék) si nemocni
stéZuji na brnéni, mravenceni, tupost, nejistotu pfi po-
hybu koncetiny (ataxii), pocity chladu a horka. Pfi po-
stizeni silnych vldken je v popfedi porucha taktilniho
Citi, propriocepce, brnéni a pfi postizeni tenkych vlaken
se vyskytuji pocity chladu, horka, ptecitlivélost 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).

Pfi vySetfeni silnych vldken hodnotime (tab. 2.5):

» povrchni citlivost (véetné ohybu detekénich vldken)

* polohocit, pohybocit

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

Typ vldken Inervované struktury
A-alfa kosternf svalovd vldkna
A-beta taktilni ¢it
vibrace
A -gama motorickd inervace intrafuzalnich vidken
A - delta ostra bolest
chlad
C teplo

VySetteni
svalovy test

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

testovani svalového tonu, spasticity

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

zkumavka s teplou vodou (40 °C)
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M Tabulka 2.6 Oslabenfsval, klinické piiznaky a pfiklady neuromuskuldrnich chorob

Postizené svaly

zevni okohybné svaly

m. levator palpebrae superioris

Zvykaci svaly

mimické svaly (oblicej)

polykaci svaly

svaly slouzici fonadi a artikulaci

svaly jazyka

svaly krku, Sije

svaly pletence ramenniho

Obtize a pfiznaky

diplopie, ptdza, neostré vidéni

ptoza
funkeni slepota
bolesti sfjovych svalli — trvald retroflexe Ibi

pomalé zvykani
pacient si podepird bradu
atrofie Zvykacd (massetery, vpadlé spanky)

nemocny spi s otevienyma o¢ima

ztrdta asymetrie mimika, plochd mimika
(smich, plac)

dysartrie, slinéni

pitf pomoci sldmky

kouse se do tvari

dysfagie
zména jidelnich ndvyk(
Gbytek hmotnosti (> 10 %)

dysartrie, nazoldlie
dysfonie

dysartrie, dysfagie

bolesti $fjovych sval(
nemocni si pfidrzuji bradu
pfepaddni hlavy

neudrZf hlavu pfi posazeni zleze

odstdvajici lopatky
dnavnost
obtize pfi cesani, myti vlasi

Neuromuskuldrni choroby

myasthenia gravis
Miller-Fishertiv syndrom
diabetes mellitus
mitochondridInf 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
Lymeska borrelioza

ALS/MND

myasthenia gravis

GBS ¢i MFS

Kennedyho nemoc, OPMD
myozitida, sporadickd IBM
myotonickd dystrofie |. typu

myasthenia gravis

ALS/MND

Kennedyho nemoc, OPMD

CMT 2A

neuralgickd amyotrofie (hereditdmni)

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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W Tabulka 2.6 Oslabenisval, klinické pfiznaky a piiklady neuromuskuldrnich chorob — pokracovdni

Postizené svaly ObtiZe a priznaky Neuromuskuldrni choroby
svaly predlokti a rukou potiZe pii psanf a drobnych cinnostech rukou  ALS/PMA
MMN

distdIni myopatie
sporadicka IBM

paraspindinf svaly (inava zad, kyféza

svaly bfisni stény pokles bficha, pupku

dychacf svaly
nocni mdry, ortopnoe

svaly panve a stehen obtize pfi vstavani ze zidle ALS ¢i PMA
obtiznd chilze po schodech Kennedyho nemoc
chiize s nestabilni panvi GBS ¢i CIDP
ilBM
svaly bércdl a nohou zakopdvani Spickou ALS ¢i PMA
pokles Spicky MMN

dusnost, rannf bolesti hlavy

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, CMT — Charcotova-Marieova-Toothova
nemoc, DM — dermatomyozitida, FSHD — facioskapulohumerdini dystrofie, FSHMD — facioskapulohumerdini muskuldri dystrofie, GBS — Guillainciv-Barrého syndrom,
IBM — myozitida s inkluznimi télisky, MFS — Miller-Fisherilv 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 vlaken vySetfujeme:

e teplymi a studenymi podnéty

* srovnanim tupych a ostrych stimult

* bolestivymi podnéty (povrchové — kozni — i hluboké
— stisk $lachy)

P1i vySetfeni neuropatické bolesti se hodnoti allodynie:

* statickd (opakovany dotek bolestivé zény tupym pred-
métem provokuje algicky vjem)

* dynamicka (prejizdéni bolestivé kozni z6ny $téteCkem
provokuje algie)

* chladova (opakované chladové podnéty provokuji bolest)

* tepelna

2.2.3 Zékladni neuromuskulérni syndromy

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

ném parézy v klinickém ndlezu (svalovy test) a zvyse-
nym vyskytem u nékterych neuromuskularnich chorob
(tab. 2.6-2.10).

Prehled nejcastéjSich neuromuskularnich syndromu
a jejich priznaky a priciny 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 pfiznaki 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 mize jednat o respiracni insuficienci
(branice).

Schéma dutlezitych bodl neurologického vySetfeni
u neuromuskularnich poruch uvadi tabulka 2.13.
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V uplynulych letech se magneticka rezonance (MRI) sta-
la daleZitou soucasti diagnostického procesu i nasledné
péce o pacienty s neuromuskuldrnimi onemocnénimi.
Zejména v myologii se zaradila vedle klinického a elek-
trofyziologického vysetieni k zdkladnim metoddm. MRI
umoziuje neinvazivni zobrazeni vSech svalovych skupin
ve vysokém rozliSeni, posouzeni svalové atrofie a diky
vyuziti vhodnych sekvenci vybornou detekci tkadnovych
zmén charakteru edému ¢i tukové prestavby. Tim miZe
MRI vyrazné pfispét k diagnostice zanétlivych i heredi-
tarnich myopatii. Zasadni pfinos MRI spociva ve stanove-
ni rozsahu a stupné poSkozeni jednotlivych svald, ale také
v moznosti identifikovat vzorec postiZeni sval (pattern
of involvement), ktery je charakteristicky pro urcitou kli-
nickou jednotku. Téchto informaci lze nasledné vyuzit
pri indikaci dalSich invazivnich ¢i nakladnych vySetieni
(molekularné genetického vySetfeni, svalové biopsie).
Stale vice se uplatiiuje také retrospektivni hodnoceni
MRI v korelaci s fenotypem a vysledky molekularné ge-
netického vysetieni. MRI ndlez miiZze napomoci oziejmit
roli mutaci nejasného vyznamu nalezenych pii vySetieni
panelu gent ¢i celogenomovém/exomovém sekvenovani.
Kvantitativni svalova MRI umoZiiuje objektivni stanoveni
procentudlniho zastoupeni tukové tkané a je Siroce vy-
uzivana k monitoraci pfirozeného pribéhu onemocnéni
a sledovani efektu 1é¢by v klinickych studiich.

Rychle se rozvijejici a perspektivni metodou je rov-
néz zobrazovani perifernich nervii magnetickou rezonan-
ci a specializované metody jako MR neurografie a MR
traktografie pfinaseji cenné dopliujici informace tam,
kde jsou moZnosti elektrofyziologického testovani limi-
tovany napf. Spatnou dostupnosti nervu pro stimulaci.
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Zobrazovaci protokol (obr. 5.1)

Magneticka rezonance svalll se nejcastéji provadi na béz-
né dostupnych pfistrojich s magnetickym polem o sile 1,5,

pripadné 3,0 Tesla bez vyuziti kontrastni latky. VSeobecné
platny protokol pro diagnostiku svalovych onemocnéni
v tuto chvili neexistuje. Vedle zlatého standardu zobraze-
ni dolnich koncetin byva u neuromuskularnich pacientt
stale Castéji vyuzivano celotélové zobrazeni (whole-body
MRI, WBMRI) zachycujici svalové skupiny od musculus
temporalis po drobné svaly chodidla. Standardné vyuzi-
vanymi sekvencemi jsou T1 ¢i Dixon k zobrazeni atrofie
a tukové prestavby a sekvence STIR (short-time inversion
recovery), T2, nebo IDEAL T2, které umozni homogen-
ni potlaceni signdlu tukové tkané a oziejmi edemat6zni
zmény. Pro zkraceni vySetfovaciho Casu pii zachovani
kvality obrazu a rozliSeni jsou vyuzivany turbo/fast spin
echo sekvence. Pfesné nastaveni parametrt zavisi na typu
pristroje, ale také na pacientovi. U dospélych je zakladem
axidlni zobrazeni panevniho pletence, stehen a lytek pii
nastaveni tloustky fezu (slice thickness) 5-8 mm a me-
zery mezi fezy (slice gap) 5—10mm. Takovéto vySetieni
trva cca 40 min. U détskych pacientl je Zadouci zkraceni
protokolu, toho lze docilit rozsifenim mezery mezi fezy.
Doba stravena v pristroji zabere cca 30 min a protokol je
uspeésné aplikovatelny i u déti starSich 4 let bez nutnosti
sedace ¢i celkové anestezie. U mladSich déti je na misté
zvazit mozny piinos MRI versus rizika spojena se seda-
ci a anestezii, od zobrazeni pfipadné ustoupit a provést
prednostné molekularné genetické vySetieni. Pracovisté
specializovana na zobrazovani svald jsou schopna provést
i WBMRI v case cca 45 minut.

U naprosté vétSiny pacientl dostacuje axidlni zobra-
zeni, v indikovanych ptipadech (méné obvyklé loZiskové
zmény, vySetfeni jinych svalovych skupin napt. Zvykaci
svaly, kofen jazyka), 1ze doplnit zobrazeni v roviné ko-
rondrni ¢i sagitalni.

Hodnoceni

Hodnoceni se v zasadé nelisi od standardniho popisu ja-

kékoli zobrazovaci metody a zahrnuje posouzeni:

 tvaru svalu, svalové skupiny (normalni konfigurace,
deformace)

* velikosti (norma, atrofie, hypertrofie)
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Obr. 5.1 Zakladni protokol — axidlni zobrazeni dolnich koncetin v oblasti pnve, stehna a lytka v sekvenci TTW (vlevo) a STIR (vpravo).
Obrdzek poulZit s laskavym svolenim Kliniky JL, s. 1. o.

Obr.5.2 AxidIni T1W zobrazeni stehen pacientky s pokrocilou formou autozomalné recesivné dédicné pletencové svalové dystrofie typu 2A (LGMD2A).
V posteriornim a medidlnim kompartmentu jsou svaly zcela nahrazeny hypersignalnf tukovou tkani. V m. vastus lateralis, medialis a intermedius Ize
pozorovat zbytky svalové tkdné v centraInf ¢asti svalu. M. rectus femoris charakteristicky useten. Obrdzek poutit s laskavym svolenim Kliniky JL, s. 1. o.
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Obr. 5.3 Zobrazenf stehen u pacienta s dermatomyozitidou v sekvenci
STIR. Vlysokd intenzita signdlu v oblasti m. quadriceps femoris odpovida
edemat6znim zméndm ve svalové tkani. Obrdzek pouZit s laskavym svo-
lenim MUDr. Jany Haberlové, Ph.D., a Kliniky zobrazovacich metod 2. LF UK
a FN Motol

e architektoniky tkan€ (homogenni, znamky tukové pie-
stavby, stav pfilehlé pojivové tkané)

 fokalnich 1ézi (kalcifikace, tumorézni zmény)

* signalovych zmén (edém)

Tvar, velikost a architektoniku tkané 1ze popsat nejlépe
z T1 vazeného zobrazeni (TIW). V T1W je intenzita sig-
nélu svalové tkané mirné vyssi nez intenzita signalu vody
a vyrazné nizsi nez intenzita signalu tukové tkané, ktera
se diky kratkému relaxacnimu Casu zobrazuje jako svét-
14, jasna (obr. 5.2). K posouzeni pfitomnosti signidlovych
zmén charakteru edému se vyuzivaji sekvence potlacujici
signdl tukové tkané — nejcastéji STIR, pripadné T2W
s potlacenim tuku. V tomto zobrazeni se edém zobrazuje
jako hypersignalni (svétld) oblast s vysokou koncentraci
molekul vody (obr. 5.3).

Edém

Pti edému svalové tkané dochazi k navyseni objemu vody
v extracelularnim i intracelularnim prostoru. K prikazu
edematdznich zmén vyuzivame sekvence potlacujici sig-
nal tukové tkané: STIR, T2WES. V téchto sekvencich
se edematdzni tkan zobrazuje jako hypersignalni, tedy

svétla. Zmény mohou mit rizny charakter od fokalniho
proséaknuti jednotlivého svalu po povsechny edém napf.
pri rhabdomyolyze.

Etiologie edemat6znich zmén je velmi Siroka:

* denervace

e autoimunitni zanétlivé myopatie (dermatomyozitida,
polymyozitida)

 infek¢éni onemocnéni svalu ¢i prilehlych struktur

° traumata

* iatrogenni pfiCiny (ozarfovani)

» rhabdomyolyza (toxickd, 1éky indukovana)

* hereditarni myopatie

* svalové dystrofie

Fyziologicky je edém ve svalech pfitomen béhem
a po fyzické zatézi. Edém tedy neni zdaleka jen znamkou
zanétlivych myopatii, ale jeho pfitomnost je intenzivné
zkoumana i v souvislosti s hereditarnimi svalovymi one-
mocnénimi, zejména svalovymi dystrofiemi. Histopato-
logické studie ukazuji, Ze pfitomnost edému poukazuje
na poskozeni integrity svalového vldkna, coZ nasledné
vede ke zmnoZeni intracelularni tekutiny, rozvoji lokal-
niho zanétu a postupné degeneraci svalovych vlaken,
které jsou v pozdgjSich stadiich onemocnéni nahrazena
tukem a vazivem. Edém svalové tkané je odrazem dis-
krétniho poskozeni svalovych vldken nezévisle na prici-
né (toxickd, metabolickd, zanétliva) a predchazi tukové
degeneraci. Jeho zobrazenim Ize pomoci MRI monito-
rovat aktivitu onemocnéni a cilené vybrat misto vhodné
pro svalovou biopsii (sval s mirnym stupném poskozeni
— tedy sval, ktery jevi znamky patologie — edém/tukova
prestavba, ale zarovenl ma zachovan dostatek svalovych
vlaken k histopatologickému hodnoceni).

Tukova degenerace

Tukova degenerace je pojem oznacujici nahradu svalové
tkané tkani tukovou. Pficin je celd fada: starnuti, inak-
tivita, imobilita koncetiny a z neurologického hlediska
je podstatné chronické stadium denervace, degenera-
tivni a dystrofickd svalovd onemocnéni. Zmény mohou
mit fokdlni ¢i difuzni charakter a jejich posouzeni ma
vyznam zejména u symptomatickych pacientl s pode-
zfenim na pfitomnost hereditarniho svalového onemoc-
néni. Odhaleni vzorce postiZeni svall u téchto pacientt
muze podpofit klinickou diagndzu, zazit diferencidlné
diagnostické uvahy a zasadné ovlivnit nasledny diagnos-
ticky postup. Pro tyto tcely jsou vyuZivany semikvantita-
tivni vizualni §kaly, nejrozsifenéjsi je hodnoceni sestave-
né Mercurim (2002) a modifikované Fischerem (2008),
které definuje Ctyfi stupné dystrofickych zmén (tukové
degenerace) svalu:
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LGMD2A

LGMD2B

LGMD2D

LGMD2|

S

LGMD2L

Obr. 5.4 Axidlni TTW zobrazenf levého lytka a stehna u pacient( s rliz-
nymi formami autozomdlné recesivné dédicné pletencové svalové dys-
trofie a odpovidajici schematické kresby ukazujici selektivni postizeni
jednotlivych svalli v odstinech Sedi, kdy bild zndzorfiuje nejtézsi stupen
postizeni a cernd normalni svalovou tkdn. MRI snimky poskytuji piiklady
selektivniho svalového postizeni u konkrétnich pacientd, kresby shruji
dosavadni poznatky a zobrazuiji vzorce postizeni svald u jednotlivych typl
onemocnén{ (Straub Vet al, 2012)

e 0 - normdlni vzhled svalu

e 1 —mirné: stopy zvySeni intenzity signilu v TIW

e 2 — stiedni: zvySeni intenzity signilu v TIW se sply-
vanim v méné nez 50 % svalu

e 3 —tezké: zvyseni intenzity signalu v TIW se splyva-
nim ve vice nez 50 % svalu

e 4 — konecné stadium: cely sval nahrazen pojivovou
a tukovou tkani o vyssi hustoté

Hodnoceni MRI by mélo vzdy byt provadéno v ko-
relaci s klinickym stavem pacienta a vysledky dalSich
vySetfeni. V pokrocilych fazich onemocnéni, kdy jsou
dystrofické zmény rozsahlé, dochazi k zastfeni vzorce

Obr. 5.5 AxidIni TTW zobrazeni u pacienta s formou autozomdlné re-
cesivné dédicné pletencové svalové dystrofie typu 21 (LGMD2I, LGMD R9
FKRP-related). Obrdzek pouZit s laskavym svolenim Kliniky JL, s. 1. o.

postiZeni ve smyslu kombinace postizenych a usetfenych
svall (obr. 5.4, 5.5). Uzitecné pro diagnostiku pak mtize
byt komparativni hodnoceni (napf. u pletencové svalové
dystrofie LGMD R1 — autozomalné recesivni kalpaino-
patie byva skupina adduktord a m. semimembranosus
postiZen vyrazné&ji nez m. gracilis).

Kvalitativni, pfipadné semikvantitativni hodnoceni je
dostacujici pro diagnostiku, navigaci svalové biopsie ¢i
orienta¢ni hodnoceni interindividualni progrese. Pro ob-
jektivni hodnoceni progrese ¢i efektu 1é¢by v klinickych
studiich jsou k dispozici metody kvantitativniho hodno-
ceni svalové MRI, napft. vypocet tukové frakce.
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Obr. 5.6 Korondrni zobrazeni n. suprascapularis v sekvenci STIR u pacienta s neuralgickou amyotrofii. Vpravo: Zvysent intenzity signalu postizeného
n. suprascapularis. Vlevo: Zvysenf intenzity signalu v m. supraspinatus a m. infraspinatus odpovidd subakutnim denervacnim zméndm. Snimek pouZit
s laskavym svolenim MUDr. Martina Kyncla a Kliniky J.L., s. 1. o.

Obr. 5.7 Léze n. ulnaris v oblasti lokte. PoSkozeny nerv se zobrazuje s ndpadné vysokou intenzitou (Sipky). Snimek pouZit s laskavym svolenim
MUDr. Martina Kyncla a Kliniky J.L., s. 1. o.
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Zavér

Vyhody MRI jako diagnostického néstroje u svalovych
onemocnéni jsou nezpochybnitelné: vyborné zobraze-
ni mékkych tkani, moznost vysokého rozliSeni, Siroké
spektrum ziskanych informaci v zavislosti na pouZzité
sekvenci, neinvazivita, nepfitomnost radiacni zatéze. Jeji
hlavni pfinos spocivd v moznosti navigace svalové bio-
psie, zacileni molekularné genetického vySetfeni a objas-
néni mutaci nejasného vyznamu. Za urcitych okolnosti je
MRI pro detekci svalovych abnormalit citlivéjsi nez kli-
nické vySetieni, coZ naznacuje, Ze miiZze byt uzitecna pro
hodnoceni subklinického svalového postiZeni u pacientil
s nespecifickymi pfiznaky (napf. myalgie a inava), nebo
asymptomatickou hyperCKemii. Schopnost odlisit myo-
patické a neuropatické procesy na svalové MRI ziistava
omezena.

U pacienti, kde je MRI kontraindikovdna — pacien-
ti s paramagnetickymi implantaty, kardiostimulatorem
apod., malé déti s nutnosti uziti analgosedace, predsta-
vuje vhodnou alternativu sonografie.

Vyvoj v myologii smétuje k uzivani celotélovych pro-
tokolt, které podavaji informaci o vSech svalovych sku-
pinéch, a rovnéz ke kvantifikaci a objektivizaci hodnoce-
ni MRI. Rozpoznavani vzorct postiZeni by v budoucnu
mélo usnadnit vyuziti nastrojd umélé inteligence.

MAGNETICKA REZONANCE
PERIFERNICH NERVU

5.2

Elektrofyziologické vysetfeni je tradi¢ni metodou k po-
souzeni léze perifernich nervi, ale jeho moZnosti jsou
omezeny dostupnosti nervu pro stimulaci a u akutnich
1ézi relativné dlouhym ¢asem (2-3 tydny), nez je posko-
zeni detekovatelné. Pfinosné informace muzZe poskytnout
zobrazeni MRI. Zasadni pro hodnoceni je nejen nerv
samy, ale i zmény v prilehlych strukturdch a zejména
v inervovanych svalech. Akutni denervace (hypersignalni
zmény podminéné zvysenim objemu IC i EC tekutiny)
se na MRI zobrazi do 24 h od vzniku 1éze, subakutni
zmény (zvySend intenzita signdlu, zmnozZeni tukové
tkané) v fadu tydnl aZ mésicti a chronické denervacni
zmény (tukova prestavba, atrofie) v pribéhu mésicti az
let. Lokalizace téchto zmén pouze na svaly inervované
jednim nervem, difuzni postizeni svalu a nepfitomnost
perifascidlniho a subkutdnniho edému v kombinaci
s anamnestickymi udaji je kliova pro odliSeni zmén de-
nervacnich od primarniho svalového postiZeni.

Protokol zobrazovani perifernich nervti zahrnuje
axialni TIW a axidlni T2W s potlacenim signalu tukové
tkané nebo STIR. U nervu je posuzovéna intenzita sig-
ndlu, prabéh, praimér, vzhled fascikli a jejich velikost,
pritomnost perineurdlni fibrézy ¢i tumoréznich 1ézi.
Zdravy nerv se v TIW zobrazuje se stejnou intenzitou
jako svalova tkan, v T2W je jeho signal mirné vyssi.
Pfi poskozeni nervu dochazi k neimérnému zvyseni in-
tenzity signalu, ktera dosahuje trovné signalu tekutiny
v cévach (obr. 5.6, 5.7).

Jesté detailnéjsimi metodami jsou zobrazeni difuzniho
tenzoru (DTI, diffusion tensor imaging), MR neurografie
a MR traktografie. Difuzni tenzor je matematicky model
difuze v 3D prostoru. DTI poskytuje novy typ kontrastu
zaloZeny na citlivosti MR signalu k difuzi molekul vody
ve tkanich a faktu, Ze difuze molekul vody v biologickém
prostiedi je zavisla na mikrostruktufe tkdné. MRI neuro-
grafie kombinuje informace ziskané 2D a 3D zobraze-
nim se zobrazovanim s pomoci difuznich gradientnich
pulzt a poskytuje anatomicky presné 3D zobrazeni peri-
ferniho nervu ¢i plexu véetné ultrastrukturalnich zmén
na drovni fascikld. V souCasnosti je vyuzivani zejména
neurochirurgy, a to k ozfejmeni patologii brachidlniho
a lumbosakralniho plexu, u syndromu horni hrudni aper-
tury a pri detekci degenerace ¢i regenerace perifernich
nervl. Stav nervi lze rovnéz hodnotit kvantitativné a to
s pomoci MRI traktografie. MRI neurografie a MRI trak-
tografie jsou zejména diky technickému pokroku rychle
se vyvijejici pomocné vysetfovaci metody, které nacha-
zeji uplatnéni zejména pii planovani neurochirurgickych
vykont a hodnoceni pooperac¢niho vyvoje.
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6 NEUROMUSKULARNI ULTRASONOGRAFIE

Hynek Lachman, Radim Mazanec

Ultrasonografie (US) je radiacné nezitéZova neinvaziv-
ni dynamicka zobrazovaci metoda vhodna pro vySetfeni
meékkych tkani. S postupné se zvysujicim prostorovym
rozliSenim ultrazvukovych pfistroji nartsta jeji vyznam
i v diagnostice neuromuskularnich onemocnéni. Zobraze-
ni postizenych nervl a svali je komplementérni k jejich
funkénimu vySetfeni pomoci elektromyografie a je velkou
vyhodou, probihaji-li tato vySetfeni na stejném pracovisti.

K zakladnimu ultrazvukovému vysetfeni perifer-
nich nervi a svall se pouziva linedrni sonda v rozsahu
7—14 MHz, nizsi frekvence pro hloubéji uloZené struktury,
vyssi frekvence pro povrchové ulozené struktury a lepsi
rozliSeni. Pro detailnéjsi rozliSeni povrchové ulozenych
nervu a svali (do hloubky cca 3cm) je s vyhodou pouziti
vysokofrekvencnich sond (18-22 MHz). K vySetieni se
pouziva zdkladni B mdd se zobrazenim tkani ve stupnich
Sedi. Barevny dopplerovsky méd mizeme vyuzit k zob-
razeni okolnich cév a priikazu patologické vaskularizace.
Velkou vyhodou ultrazvukového vySetfeni je zobraze-
ni v redlném case umoziujici vizualizovat pohyb tkani
(napr. svalové kontrakce, fascikulace atd.), ¢i zacilit vy-
Setfeni na misto s nejvyssi palpacni bolestivosti. Limitaci
ultrazvukového zobrazeni je nemoznost vysetfeni tkani
za kostnimi strukturami, nebot zde je akusticky stin.

ULTRAZVUKOVE VYSETRENI
PERIFERNICH NERVU

6.1

Periferni nervy Ize pomoci ultrazvuku zobrazit od jejich
vystupu z neuroforamin az po konecné periferni vétveni.
Limitaci je prabéh za kosténymi strukturami (napf. kratky
prubéh brachidlniho plexu za kliéni kosti), velka hloubka
uloZeni nervu snizujici prostorové rozliseni pfistroje (napf.
prubéh lumbosakralniho plexu v panvi). Nerv ma v ultra-
zvukovém obrazu na pfi¢ném fezu vostinovitou strukturu
(prirovnava se téz k plastvi), kde hypoechogenni fascikly
jsou obklopeny hyperechogennim perineuriem (obr. 6.1).
Na podélném fezu je jeho struktura kabeliformni, stfidaji
se hypoechogenni fascikly s hyperechogennimi vazivo-
vymi slozkami. Kromé echogenity nervu hodnotime jeho
rozméry, tvar, vaskularizaci a pohyb ¢i vztah k okolnim

tkanim. Rozmér 1ze zméfit jako primér nervu (fadove
jednotky mm), ale nej¢astéji pouZivany parametr je cross-
-sectional area (CSA), coz je plocha jeho pri¢ného prifezu
(fadové jednotky aZ desitky mm ctvere€nich).

Pfi kompresi je rozmér nervu v daném misté sniZen,
distalné a zejména proximalné od mista komprese na-
opak zvysen pii sekundarné vzniklém edému nervu, kdy
je patrno sniZeni jeho signdlu (hypoechogenita) se ztratou
fascikularni struktury (obr. 6.2). Zobrazit 1ze i izolova-
ny edém fasciklu. U traumatickych 16zi nervi Ize dobie

Obr. 6.1 Pfi¢ny fez —n. medianus v oblasti zapésti, pod nim jsou Slachy
flexord prstd, nad nim tenky pruh ligamentum carpi transversum

0Obr. 6.2 Podélny fez — komprese n. medianus v oblasti karpalniho tu-
nelu se zmen3enim priméru v misté komprese a edémem nervu zejména
proximalné od mfsta komprese
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Obr. 6.3 Podélny fez —neurom n. medianus v oblasti zdpésti

zobrazit jejich kontinuitu ¢i preruSeni s tvorbou neuromu
(v podélném zobrazeni hypoechogenni ukonceni nervu
s kyjovitym rozsifenim — obr. 6.3), event. vznik neuromu
in continuitatem. Dulezity je topicky vztah nervu k pa-
tologickym strukturam (kostni fragmenty, jizvy, hema-
tom, ganglion, aberantni sval, tumor) nebo k fixaénimu
materidlu (napf. Srouby a dlahy). Dynamicky Ize zobrazit
abnormni pohyblivost nervu k okolnim tkdnim, jako je
luxace ulnarniho nervu pies medialni epikondyl ¢i fixace
nervu jizvou. Pomoci ultrazvuku 1ze dobie zobrazit tu-
mory perifernich nervi, projevujici se lokalnim zvySenim
rozméri postizeného nervu se zménou signalu, kterd zavi-
si na typu nadoru (obr. 6.4). Sviij specificky ultrazvukovy
obraz maji i nékteré polyneuropatie, zejména chronické
zanétlivé demyelinizacni (napt. CIDP), kde dochazi k fo-
kalnimu ¢i regionalnimu zvyseni rozmérti nervu s edé-
mem fascikld (obr. 6.5) a ultrazvukové vySetfeni mizZe
prispét k jejich diagnostice zejména v Casné fazi onemoc-

vy

néni. Difuzni rozsifeni nervt je mozné vidét u neékterych

Obr. 6.4 Podélny fez — schwannom n. ulnaris v axile, patrné hypo-
echogenni vyrazné kulovité fokdInf rozsifenf nervu

hereditarnich polyneuropatii demyeliniza¢niho typu, ty-
picky u Charcot-Marie-Tooth typu 1A nebo hereditarni
neuropatie s tendenci k tlakovym obrnam (HNPP).

ULTRAZVUKOVE VYSETRENI
SVALU

6.2

Svalova tkan je v ultrazvukovém obrazu hypoechogen-
ni s hyperechogennimi vazivovymi septy, ohranicena je
hyperechogennim epimyziem a fasciemi. Na piicném
fezu se obraz svalu prirovnava k no¢ni obloze (obr. 6.6).
Hodnotime trofiku svalu, echogenitu a volni kontrakci.
Nejcastéjsim patologickym nalezem u neuromusku-
larnich chorob je svalova atrofie se zvySenim signalu,
které je dano kombinaci tukové a vazivové prestavby
svalu, ktera zvysuje jeho akustickou impedanci. Pomo-

ci ultrazvuku lze odlisit, zda se jednd o neurogenni ¢i

Obr. 6.5 Pfi¢ny fez — n. radialis na paZi u pacienta s multifokdIni mo-
torickou neuropatif. Je patrna fokdlni hypertrofie nervu (CSA 87 mm?,
norma do 10 mm?)

Obr. 6.6 Pricny fez — svaly kolem lopatky, nahofe m. latissimus dorsi,
pod nim m. teres major, v hloubce m. subscapularis
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Obr. 6.7 Pricny fez predloktim u pacienta s Inclusion Body Myopathy se
selektivni atrofif hlubokych flexord prstii (+), parcidini atrofii povrchovych
flexord prst(

vox:

myogenni pfi¢inu atrofie. U neurogenni atrofie je zména
signdlu nehomogenni a je dobfe patrny hyperechogenni
signdl kosti pod pfislusnym svalem. Oproti tomu u myo-
genniho postiZzeni je zvySeni signdlu homogenni a kost-
ni echo mizi. Neurogenni pfi¢inu mize podpofit ndlez
fascikulaci, pro které je ultrazvukové vysetieni citlivé;jsi
nez jehlova EMG a senzitivita se zde udava az 100 %.
V diagnostice myopatii pomaha ultrazvukové vysetfeni
s ur¢enim specifického vzorce postizenych svali (predi-
lekéni postizeni urcitych svalovych skupin — pattern of
involvement) (obr. 6.7). Dile ndm umoziiuje urcit sprav-
né misto k odbéru vzorku tkané u svalové biopsie. Po-
moci ultrazvuku lze zobrazit i branice, kde kromé trofiky
hodnotime i svalovou kontraktibilitu. Lze dobfe porovnat
obé strany, a toto vySetieni ndm miiZe nahradit invazivni
vySetieni branice jehlovou elektrodou.

ULTRAZVUKOVE VYSETRENI
KRCNICH KORENU
A BRACHIALNIHO PLEXU

6.3

Kréni kotfeny jsou v ultrazvukovém obrazu difuzné hy-
poechogenni, v pficném fezu maji tvar kruhu a daji se

0br. 6.8 Kofen (6 vystupujici mezi vy3sim tuberculum anterior a nizsim
tuberculum posterior processi transversi, nad nim blize povrchu kofen C5

sledovat od processus transversus az na uroven brachial-
nich trunkt (obr. 6.8). Kvalita jejich zobrazeni se interin-
dividualné lisi, obecné obtizné zobrazitelny je koren C8.
Rozsifeni nervovych kofend pfi edému lze vidét kromé
traumatickych radikularnich 1ézi napf. u pacientd s akut-
ni i chronickou zanétlivou demyeliniza¢ni polyneuropatii
jiZ v ¢asném stadiu onemocnéni.
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KAZUISTIKA 1

Amyotroficka laterdlni skleréza: muz, ktery vzdoroval nemoci

s pomoci rodiny
Petr Ridzon

ANAMNEZA

Do neuromuskuldrni ambulance se dostavil 60lety muZ,
normalniho habitu, védecky pracovnik. LéCil se jen
na hypertenzi a benigni hyperplazii prostaty. Z 1éki uZzi-
val Lokren, Xatral, Rhefluin.

Na obvodni neurologii byl vySetfen pro ptl roku
zhorSenou vykonnost — nedokazal dobéhnout na auto-
bus, zakopéval na nerovném terénu, hife se mu chodilo
do schodt. VEtsi obtize mél s pravou nohou. Cirkadidlné
obtize nekolisaly. Rovnéz se objevily zaskuby ve sva-
lech, jak dolnich koncetin, tak i hornich. Posledni mé-
sic mél kiece v lytkach. Nemél senzitivni obtiZe nebo
bolesti.

Obvodni neurolog provedl CT mozku a MRI C patere
s normalnim nalezem a vyslovil podezieni na ALS.

VYSETRENI

Klinické vySetieni u pfijmu

Objektivné byla normdlni artikulace a nalez na jazyku.
Masseterovy reflex byl lehce zvysen. Bez atrofii svald
na koncetinach, ale viditelné fascikulace na DEL, BB,
TRB, VSM. Sila podle svalového testu vSude 5, kromé
dorzalni flexe nartu vpravo, kde byly 4, a vlevo — 4+.
Drep svedl. Reflexy povSechné Zivé, iritacni jevy neza-
chyceny. Citi a ladi¢ka normalni.

Pomocna vysetieni

e Biochemie: Normalni hodnoty bézné biochemie vcet-
n¢ T4, TSH, AST, CK. Negativni protilatky proti
boreliim, chlamydiim, ENA, ANA.

e CT mozku a MRI C patete a Th patefe s normalnim
nalezem.

o Spirometricky (vsedé): FVC 4,221 (91 % normy),
FEV, 3,421 (94 % normy), PEF 7,5 1/s (85 %).

DIAGNOSTICKA ROZVAHA

Star§i muz s postupné progredujici slabosti dolnich
koncetin, s difuznimi fascikulacemi a hyperreflexii je
pacient s vysokou suspekci na EMG nalez odpovidajici
MND; ocekavame tedy nalez odpovidajici difuzni ztra-
té motoneuronti — s patologickou spontanni aktivitou
klidové a regeneracnim ndlezem v analyze potenciald
a Willisonové analyze. Diagnosticky postup spociva
ve vylouceni polyneuropatické 1éze (konduk¢ni studie)
a peclivém vySetieni vét§iho poctu svalll z nejméné tii
ze Ctyt oblasti (bulbarni, cervikalni, torakalni a lumbosa-
krélni). Potvrzeni uvedenych zmén ve tfech segmentech
pri hyperreflexii znamena podle kritérii El Escorial jistou
diagnézu ALS.

EMG nalez

Neurografie (kondukéni studie) ukazuje normalni para-
metry vedeni v motorickych a senzitivnich nervech.

Pfi jehlové EMG byly nalezeny fascikulace a fibrila-
ce, pozitivni ostré viny v IDI dx., EDC sin., DEL dx.,
TBA dx., VSM sin., rectus abdominis dx. Vysoké regene-
racni potencialy byly nalezeny v TBA, IDI, DEL a VSM
(tab. 1.1).

B Tabulka 1.1 EMGnélez

Sval Fibrilace, POV~ Fascikulace Regeneracni
potencidly

DI dx. 4 4+ 4
EDCsin. 4 4

DEL dx. 4F 4=k 4

TBA dx. 4 4e4F 4

VSM sin. 4 4 4
rectus abd. dx. 4 +
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DALSI PRUBEH

Po stanoveni diagnézy na EMG byl proveden podrobny
edukacni pohovor, kdy byl probran dalsi vyvoj nemoci,
moznosti 1é¢by, prognéza. Byl nasazen riluzol, postupné
podle potieby byly predepisovany pomicky — chodit-
ko, mechanicky vozik, antidekubitni podlozky, oto¢ny
zvedak do vany, polohovaci postel. Po zhorSeni stavu
hybnosti hornich koncetin, kdy jiz ptestal ovladat mys
od PC, si pacient koupil ovlada¢ PC s detektorem pohybt
o€, pfi rozvoji plné imobility pak i zdvésny transportni
systém do bytu. Diky uvedenym pomiickdm manzelka
zvladala péci sama, sama byla schopna pacienta dopra-
vit do koupelny, umyt, napolohovat a vétsi pomoc potfe-
bovala az v pretermindlni fazi onemocnéni. Pacient pii
kvadruplegii byl schopen dopsat védeckou praci, kterou
kolegové mohli prezentovat na zahranicnim védeckém
foru. Odmitl intubaci a UPV, zemfel doma v péci rodi-
ny, v posledni fazi onemocnéni s podporou ambulantni
péce domaciho hospice. Vzhledem k diagn6ze mu rodina
a plna paliativni péce pomohly Zit s nemoci smysluplné
Ctyfi roky.

DULEZITE INFORMACE, KOMENTAR

e Pro ALS/MND je typické velmi pozvolné oslabo-
vani bulbarnich a/nebo koncetinovych svala s jejich
dysfunkci, projevujici se bud potizemi artikula¢nimi,
polykacimi a/nebo slabosti koncetin. Slabost nemusi
byt symetrickd, neziidka za¢ind nemoc tzv. fokalné —
tedy jako oslabeni jedné svalové skupiny (napf. osla-
beni dorsélni flexe nohy se projevi zakopavanim).

* Dosti pravidelné (ale ne u vSech pacientil) nachazime
makroskopicky nebo na EMG fascikulace.

* EMG je nenahraditelnou diagnostickou metodou —
jiny prukaz ztraty perifernich motoneuront je dosti
obtizny. Je potfeba vysetfit 4—6 svald nejméné 3 ze
4 oblasti (bulbarni, cervikalni, torakalni a lumbosa-
kralni). Prikazem léze periferniho motoneuronu je
nélez klidové patologické spontanni aktivity a neuro-
genniho (regeneracniho) nélezu v analyze potencialt
a Willisonové analyze. Vysoké neurogenni potencialy
vykazuji Casto nestabilitu tvaru. Léze centralniho mo-
toneuronu se projevi hyperreflexii, spasticitou, neob-
ratnymi pohyby, ev. ndlezem na kortikospinalni draze
na MRL

M Tabulka 1.2 Diagnosticka kritéria ALS

Stanoveni diagnézy amyotrofickd laterdrni skleréza

- priikaz degenerace periferniho motoneuronu klinickym
a elektromyografickym vysetfenim

- prikaz degenerace centrélniho motoneuronu klinickym
vySetfenim

- progresivni sifenf symptom{ onemocnénf

Vylucujici kritéria

- prlikaz jiného onemocnéni, které by mohlo vysvétlit symptomy
(elektrofyziologicky, zobrazovacimi metodami)

Diagnostické kategorie

Jista (definitive) ALS

- klinické nebo elektrofyziologické zndmky postizen centralnho
a periferniho motoneuronu ve tiech oblastech ze ctyr (bulbamt,
cervikdIni, torakdIni a lumbosakralni).

Pravdépodobna (probable) ALS

- klinické nebo elektrofyziologické zndmky postizeni centrdiniho
a periferniho motoneuronu ve dvou ze ¢tyr oblasti a alespori
nékteré zndmky postizeni centrdlniho motoneuronu jsou

rostralnéji neZ periferniho

» Diagnosticky ndm pomuze klasifikace (tab. 1.2).
» Diferencidlni diagnostika — je nutné myslet na:

~ myelopatie

~ tandemovou stendzu (C a LS oblasti)

~ multifokalni motorickou neuropatii

~ nékteré myopatie

~ IBM

~ jiné formy MND (SBMA - Kennedyho nemoc —
u muzt, SMA pozdniho véku)

* Soucasti péce o pacienty s touto diagnézou je palia-

tivni a socidlni péce, které umozni pacientim s touto
devastujici nemoci fungovat.
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U

ulceromutilujici neuropatie 84
unava svalu 18

Vv

vakcina proti Covid-19 125, 127
vertikalizace 91

vldkna v perifernich nervech 79
vySetfeni

— autonomnich funkci 29

— elektrofyziologické 26

— genetické 35

— klinické 18

— magnetickd rezonance 41

— neuromuskularni ultrasonografie 47
— pomocna 26

— zobrazovaci 41

W
Western blot 33

y 4

zanétlivé myopatie 235





