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III. NEUROMUSKULÁRNÍ FÓRUM
Čtvrtek 19. 9. 2019

11.00–12.00 Zasedání Výboru Neuromuskulární sekce ČNS

12.40–15.30 Registry – schůzka kurátorů a center

ODBORNÝ PROGRAM
16.00–17.30 Satelitní sympozium generálního partnera fóra společnosti SANOFI GENZYME

 HyperCKemie jako projev svalového postižení – Voháňka S.

 Jak poznat pacienta s Pompeho nemocí: teorie vs. praxe; průběžné výsledky 

celonárodního screeningového projektu – Parmová O.

 Klinický obraz klíčem ke genetické verifikaci diagnózy Pompeho nemoci – 

kazuistika – Mensová L., Mazanec R., Ješina P., Malinová V.

17.00–17.15 Přestávka

17.15–18.15 Diskuzní blok kazuistik

 Neobvyklý případ FSHD z pohledu klinika i molekulárního genetika –

Mazanec R., Mensová L., Zídková J., Fajkusová L.

 Někdy i smích škodí zdraví: kazuistika mladého muže se subakutní 

kvadruparézou a ataxií – Baumgartner D.

 Translarna – aktuální stav v ČR a zkušenosti rodičů s touto léčbou – Juříková L., 

Bálintová Z., Havlín O.

 Hypersomnie jako dominantní příznak myotonické dystrofie I. typu – 

Příhodová I., Paclt I., Šonka K.

Pátek 20. 9. 2019

9.00–9.40 Satelitní sympozium hlavního partnera fóra společnosti Pfizer, spol. s r. o.

Předsedající Mazanec R.

 Screening, diagnosis and treatment in ATTR polyneuropathy – experiences 

from Austria – Wurm R.

9.40–9.50 Přestávka

9.50–11.30 Obecné příznaky nervosvalových onemocnění I 

 Diagnostické možnosti u pacientů s neuropatickou  bolestí – Vlčková E.

 Fascikulace a benigní fascikulační syndrom – Ridzoň P.

 Poruchy bránice a dýchacích svalů – Ehler E.

 Diferenciální diagnostika myalgií – Bednařík J.

11.30–11.50 Přestávka
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11.50–12.20 Satelitní sympozium hlavního partnera fóra společnosti BIOGEN

(Czech Republic) s.r.o.

Spinální svalová atrofie 

 Nové možnosti léčby SMA – Horák T., Voháňka S. 

12.20–13.20 Obecné příznaky nervosvalových onemocnění II

 Magnetická rezonance svalů – Horák T., Bednařík J., Voháňka S. 

 Úskalí magnetické rezonance v diagnostice nervosvalových  onemocnění – 

Mensová L., Mazanec R., Hedvičáková P., Fajkusová L. 

 Terapeutické možnosti poruch autonomního nervového systému – 

Potočková V., Mensová L., Baumgartner D., Mazanec R.

13.20 Losování ankety, závěr, oběd
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ABSTRAKTA

HyperCKemie jako projev svalového postižení
Voháňka S.
Neuromuskulární centrum FN Brno

Kreatinkináza (CK) je považována za jeden z klíčových enzymů energetického metabolizmu 

buněk. V cytoplazmě se vyskytuje ve třech izoformách. Kromě toho existuje i mitochondriální CK, 

která má dva izoenzymy.

Hladina CK je v současnosti považována za nejcitlivější laboratorní indikátor svalového poško-

zení a zrcadlí především míru destrukce sarkolemy, popř. nekrózu celého svalového vlákna. Kromě 

primárního svalového postižení nacházíme zvýšenou hladinu i u řady jiných stavů, jako je fyzické 

cvičení, svalová poranění, těhotenství, malignity, abúzus alkoholu či jiných drog, onemocnění 

štítné žlázy a příštítných tělísek, diabetes. Významná je také elevace v důsledku medikamentózní 

terapie. Vzestup CK nacházíme také u některých chorob periferního nervového systému. Zvýšenou 

hladinu CK označujeme termínem hyperCKemie. Mělo by se jednat o 1,5násobek horního limitu 

pro definovanou populaci.

POZNÁMKY
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ABSTRAKTA

Jak poznat pacienta s Pompeho nemocí: teorie vs. praxe; průběžné 
výsledky celonárodního screeningového projektu
Parmová P.
Neurologická klinika FN Brno

Pompeho nemoc (PN) neboli glykogenóza II. typu je autosomálně recesivní dědičné střádavé 

onemocnění způsobené mutací genu pro lysosomální enzym (kyselou alfa 1,4-glukosidázu), štěpící 

glykogen v lysosomech. Při deficitu enzymu dochází k hromadění glykogenu prakticky ve všech 

buňkách a tkáních s následnou dysfunkcí především ve svalové tkáni srdce a kosterních svalů. 

Průběh je velmi variabilní a tíže symptomů je dána zbytkovou aktivitou enzymu, a to od těžkého 

rychle progredujícího postižení novorozenců (klasická infantilní forma) po postupné postižení 

s manifestací v dětství či pozdní dospělosti (juvenilní a adultní forma). Infantilní forma choroby se 

rozvíjí v prvních měsících života a má charakter neprospívání, svalové slabosti a potíží s dýcháním, 

dochází k výraznému zvětšení srdce. Hlavním projevem juvenilní a adultní formy je postupující 

svalová slabost proximálních svalových skupin, trupových či dýchacích svalů. 

V České republice byl v minulém roce zahájen celonárodní screeningový projekt vyhledávání 

pacientů s PN pomocí „suché krevní kapky (DBS – Dried Blood Spot)“. V případě pozitivního výsledku 

bude diagnóza potvrzena nebo vyvrácena vyšetřením aktivity enzymu v leukocytech a mutační 

analýzou na DNA úrovni. Hlavním cílem projektu je nalézt dosud nediagnostikované pacienty s PN 

sledované v ambulancích neurologů, pneumologů, internistů nebo rehabilitačních lékařů. Vyšetření 

pomocí „suché kapky krve“ je jednoduchým a nezatěžujícím vyšetřením a předpokládaný náběr 

pacientů bude do roku 2020. Doposud bylo v projektu pomoci DBS vyšetřeno 298 vzorků krve. 

Nejvíce vzorků bylo odesláno neurology (223), dále pak nejčastěji revmatology (32), praktickými 

lékaři (26) a internisty (13). Nejčastějšími potížemi, pro které byli pacienti testování na Pompeho ne-

moc, byly pletencové slabosti dolních končetin (126 vzorků) a horních končetin (108). HyperCKemie 

byla přítomná u 112 vyšetřených pacientů a izolovaná hyperCKemie byla důvodem vyšetření u 10 

pacientů. Slabost dechových svalů byla přítomná pouze u 11 testovaných pacientů a vyšetření bylo 

indikováno pouze jedním pneumologem. 

Dle průběžného vyhodnocení projektu je povědomí o PN mezi neurology dobré. Cílem projektu 

bylo oslovit také lékaře jiných odborností, kteří by mohli mít pacienty s PN ve sledování. Průběžné 

výsledky naznačují, že například dechové potíže z důvodu oslabení dechovým svalů jsou zřídkavým 

symptomem a důvodem pro testování na PN. Přitom slabost dechových svalů je základním sym-

ptomem nemoci. Na tuto problematiku bychom se měli v pokračování projektu zaměřit.
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ABSTRAKTA

Klinický obraz klíčem ke genetické verifi kaci diagnózy
Pompeho nemoci – kazuistika
Mensová L.1, Mazanec R.1, Ješina P.2, Malinová V.2

1Neuromuskulární centrum FN Motol a 2. LF UK, Praha
2Klinika dětského a dorostového lékařství 1. LF UK a VFN, Praha

Pompeho nemoc (glykogenóza II. typu) je vzácné autosomálně recesivní dědičné meta-

bolické onemocnění zapříčiněné mutacemi v genu pro lysosomální kyselou α-1,4-glukosidázu 

(GAA). Důsledkem mutací je úplný či částečný deficit enzymu s následným střádáním glykogenu 

v buňkách mnohých tkání vedoucí k jejich poškození. Fenotypické projevy Pompeho nemoci jsou 

velmi variabilní. U forem s nástupem v dětství a dospělosti (Late Onset Pompe Disease, LOPD) 

charakterizovaných nenulovou enzymatickou aktivitou dominuje svalová slabost a respirační ob-

tíže. Prezentujeme kazuistiku 68leté ženy vyšetřované od jejích 40 let pro myalgie, únavu a slabost 

pelvifemorálních svalů. V 67 letech se nově objevila námahová dušnost a postupně intolerance 

horizontály s výraznou úlevou vsedě a ve stoje, pro kterou byla pneumologem indikována ven-

tilační podpora. Biochemické vyšetření opakovaně prokázalo elevaci transamináz, kreatinkinázy 

a myoglobinu. Elektromyografické vyšetření prokázalo pokročilou myogenní lézi. Sonografické 

vyšetření břicha odhalilo difuzní jaterní lézi s hepatomegalií. Test suché krevní kapky prokázal 

nízkou enzymatickou aktivitu kyselé α-1,4-glukosidázy, proto bylo přistoupeno ke konfirmaci mo-

lekulárně genetickým vyšetřením. Vyšetřením genomové DNA byla u probandky nalezena jedna 

dříve popsaná patogenní mutace c.-32–12T>G v heterozygotní formě. Druhá patogenní mutace 

nalezena nebyla. Podmínkou pro definitivní diagnózu Pompeho nemoci a možnosti dosáhnout 

na léčbu je však přítomnost dvou mutací. Klinický obraz u této pacientky byl natolik přesvědčivý, 

že bylo genetické vyšetření opakováno a rozšířeno o vyšetření transkriptu. Toto druhé vyšetření 

objevilo heterozygotii pro dříve popsanou patogenní mutaci r.670c>u (na úrovni mRNA), c.670C>T 

na úrovni genomové DNA. Nález druhé mutace konfirmoval u pacientky diagnózu Pompeho 

nemoci. Pacientce byla schválena úhrada enzymové substituční terapie.

POZNÁMKY
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ABSTRAKTA

Neobvyklý případ FSHD z pohledu klinika i molekulárního genetika
Mazanec R.1, Mensová L.1, Zídková J.2, Fajkusová L.2

1Neurologická klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Centrum molekulární biologie a genové terapie, IHOK, FN Brno

Facioskapulohumerální svalová dystrofie (FSHD) s prevalencí 1 : 20 000 představuje třetí nejčastější 

formu svalové dystrofie u dospělých. Nemoc je dědičná autosomálně dominantně (AD) a je vázaná 

na dlouhé raménko 4. chromozomu. FSHD existuje ve dvou formách – FSHD1 (95 %) a FSHD2 (5 %). 

K 1. 8. 2019 je v registru REaDY vloženo celkem 154 pacientů. 

Molekulárně genetická příčina obou typů FSHD je objasněná. Příčinou FSHD1 je snížení počtu 

repetic D4Z4 v subtelomerické oblasti 4. chromozomu. Za normálních okolností tuto oblast tvoří 

více než 11 repetic D4Z4, ale může jich být i více než 100. Tato oblast je spojena s modifikacemi 

typickými pro transkripčně neaktivní chromatin, jako je metylace. Za patologické situace dochází 

ke zkrácení úseku s repeticemi D4Z4 a tím k hypometylaci. Tato situace umožní aktivaci DUX4 genu, 

který je aktivní pouze během embryonálního vývoje, jeho aktivace vede k ovlivnění funkce dalších 

genů v myofibrile, což vede k předčasnému zániku svalového vlákna, ke svalové atrofii a slabosti. 

K tomu je třeba, aby alela se sníženým počtem repetic byla typu 4qA. U FSHD2 je hypometylace 

oblasti s repeticemi D4Z4 způsobena mutacemi v genu SMCHD1. Nicméně u 20 % FSHD2 pacientů 

se mutace nenajde a příčina hypometylace je nejasná.

Prezentujeme kazuistiku 50letého muže s negativní rodinnou anamnézou, u kterého se příznaky 

myopatie objevily ve věku 47 let (peroneální slabost). Při konzultaci v NMC FNM byla zjištěna slabost 

skapulohumerálních svalů, chabá břišní stěna a oslabení pelvifemorálních svalů. Nebylo postiženo 

svalstvo obličeje. Stále schopen samostatné chůze a dokonce pracuje na plný úvazek. K určení kau-

zální mutace byla odeslána krev do Centra molekulární biologie a genové terapie IHOK ve FN Brno. 

Vyšetření SeqCap prokázalo pravděpodobně patogenní variantu c.1087C>T p.(Arg363*) v SMCHD1 

genu v heterozygotním stavu. Tato sekvenční varianta typu nonsense vytváří předčasný terminační 

kodon v místě mutace a je spojovaná s FSHD2. Na doporučení genetiků byla doplněna další analýza 

délky úseku s repeticemi D4Z4 a bylo zjištěno jeho zkrácení (1–10) při potvrzené alele typu 4qA. 

Dle literatury pacienti s touto digenní dědičností vykazují těžší formu FSHD. Prezentujeme klinický 

myologický nález ve formě videa a fotografií + výsledky paraklinických testů.
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ABSTRAKTA

Někdy i smích škodí zdraví: kazuistika mladého muže se subakutní 
kvadruparézou a ataxií
Baumgartner D.
Neurologická klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha 

Prezentována je kazuistika mladého muže, dosud bez významných komorbidit či rodinné 

anamnézy, který subakutně rozvinul ataktickou kvadruparézu na podkladě cervikální myelopatie 

v kombinaci s akutní difuzní, dominantně motorickou axonální neuro(no)patií. Diskutována bude 

diferenciální diagnostika se zaměřením na metabolické příčiny, resp. specifika a úskalí jejich diagnos-

tiky na příkladu daného pacienta. Dále bude prezentován krátký přehled publikované literatury ve 

vztahu k dané nozologické jednotce.

POZNÁMKY
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ABSTRAKTA

Translarna – aktuální stav v ČR a zkušenosti rodičů s touto léčbou
Juříková L., Bálintová Z., Havlín O.
Klinika dětské neurologie FN Brno a LF MU, Brno

Duchennova svalová dystrofie (DMD) je se svou incidencí 1 : 3 500 nově narozených chlapců 

nejčastějším svalovým onemocněním dětského věku. Je způsobena mutací v genu pro dystrofin, 

který se nalézá na X chromozomu. Jedná se o onemocnění poměrně rychle progredující, ke ztrátě 

samostatné chůze dochází průměrně kolem 12 let, postupně se svalová slabost šíří i na horní kon-

četiny, v časné dospělosti se přidávají srdeční a dechové potíže a právě srdeční či dechové selhání 

bývá nejčastější příčinou smrti, a to již kolem 30. roku života.

Translarna (účinná látka ataluren) představuje první schválenou léčbu pro pacienty s DMD, u nichž 

je onemocnění způsobeno bodovou nonsense mutací. Jedná se o malou molekulu, která cílí na 

překlenutí genetického defektu a částečně obnovuje produkci dystrofinu. Tím zmírňuje klinické 

projevy nemoci. Účinnost atalurenu prokázala randomizovaná, placebem zaslepená studie, které 

se zúčastnilo 164 pacientů z 11 zemí. Lék schválila Evropská léková komise v červenci roku 2014 ke 

komerčnímu použití. V ČR jsou pacienti léčeni od roku 2016 a aktuálně tuto léčbu dostává 13 pacientů.

Přednáška se zaměřuje na princip léku, aktuální indikační kritéria, ale nejvíce prostoru je věnováno 

zkušenostem jednoho z pacientů a jeho rodičů s touto léčbou.

POZNÁMKY
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ABSTRAKTA

Hypersomnie jako dominantní příznak myotonické dystrofi e I. typu
Příhodová I.1, Paclt I.2, Šonka K.1
1Neurologická klinika 1. LF UK a VFN, Praha
2Psychiatrická klinika 1. LF UK a VFN, Praha

Myotonická dystrofie I. typu je geneticky podmíněné multisystémové onemocnění, spojené 

s výskytem poruch spánku, zejména nadměrné denní spavosti. Nadměrná denní spavost variabilní 

tíže je vyjádřená u většiny pacientů, může napodobovat diagnózu idiopatické hypersomnie nebo 

narkolepsie a významně ovlivňuje kvalitu života. Uvádíme kazuistiku pacienta sledovaného mylně 

několik let před rozvojem svalových příznaků pro idiopatickou hypersomnii.

POZNÁMKY
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ABSTRAKTA

Diagnostické možnosti u pacientů s neuropatickou bolestí
Vlčková E.
Neurologická klinika LF MU a FN Brno

Neuropatická bolest (NB) je v souladu s aktuální definicí (Treede et al., 2008) bolest vznikající 

důsledkem léze nebo nemoci postihující somatosenzitivní nervový systém. Jedná se o klinický projev 

řady onemocnění periferního i centrálního nervového systému. Recentně publikované diagnostické 

schéma NB (Finnerup et al. 2016) umožnuje stanovit, s jakou pravděpodobností je bolest u daného 

pacienta bolestí neuropatickou. 

Prvním krokem umožňujícím stanovení diagnózy „možné NB“ je anamnéza odpovídajících 

klinických obtíží založená především na výskytu tzv. typických deskriptorů (popisných charakteristik 

bolesti), jako jsou pálivá, svíravá či bodavá bolest, pocit elektrických výbojů a další doprovodné 

senzitivní symptomy (brnění, mravenčení). Kromě základní anamnézy je v tomto kroku možné 

využít specializované dotazníky (např. PainDetect, NPSI apod.). 

Předpokladem pro stanovení diagnózy „pravděpodobné NB“ je průkaz poruchy citlivosti v od-

povídající (neuroanatomicky plauzibilní) distribuci a to pomocí běžného jednoduchého klinického 

vyšetření nebo (obvykle přesněji) pomocí tzv. kvantitativního testování senzitivity. Toto testování 

umožní detailně a kvantitativně stanovit senzitivní a/nebo algickou citlivost pro určitou senzitivní 

modalitu (teplo, chlad, vibrace, tlak, dotek, ostrá mechanická bolest atd.). 

Pro stanovení „potvrzené (jisté) NB“ je požadován průkaz léze nebo onemocnění somato-

senzitivního nervového systému, které má potenciál vysvětlit bolest (a to i z hlediska anatomické 

distribuce a charakteru léze/onemocnění), pomocí odpovídajícího diagnostického paraklinického 

testu. Takovým testem mohou být zobrazovací vyšetření, kožní biopsie prokazující redukci intra-

epidermální hustoty tenkých nervových vláken, neurofyziologické testy (např. elektromyografie, 

evokované potenciály zejména evokované kontaktním teplem či laserem nebo reflexy asociované 

s bolestí) a vzácně i molekulárně-biologické metody. 
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Fascikulace a benigní fascikulační syndrom
Ridzoň P.
Neurologická klinika FTN a 3. LF UK, Praha

Fascikulace jsou jedním z nejčastějších hledaných a pozorovaných symptomů svědčícím pro 

postižení periferního nervového systému. Fascikulace mohou vznikat z mnoha různých příčin, od 

metabolických poruch (nedostatek Mg, Ca), přes nežádoucí účinek farmak (succinylcholin, depolari-

zující myorelaxans, inhibitory ACHE, salbutamol) až po vážná neurologická onemocnění (ALS/MND, 

neuropatie, kořenové syndromy, borrelióza). Často jsou důsledkem zvýšené nervosvalové dráždivosti 

při nadměrném užívání stimulancií (kofein, tein) či úzkosti, nebo po nárazovém fyzickém přetížení. 

Zde je již přechod od pouhého symptomu k diagnóze benigního fascikulačního syndromu, jako 

trvalého nálezu fascikulací bez jiných projevů nervosvalového onemocnění.
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Poruchy bránice a dýchacích svalů
Ehler E.
Neurologická klinika FZS, Univerzity Pardubice a PKN, Pardubice

K paréze bránice či dalších dýchacích svalů dochází z neurogenních i z myogenních příčin. 

Porucha nervosvalového přenosu (zejména myasthenia gravis) vede k výskytu patologické únavnosti 

a oslabení více svalových skupin a postižení pouze dýchacích svalů je výjimečné. Z neurogenních 

příčin je třeba vylučovat motor neuron disease, bolestivou brachiální neuritidu, akutní polyradiku-

loneuritidu, polio-like syndromy a výjimečně další neuropatie. Z myogenních přičin mívají poruchy 

respiračních svalů svalové dystrofie, polymyositis, Pompeho choroba, mitochondriální myopatie, 

nemalinová myopatie.

Vznik slabosti dýchacích svalů může být rychlý (hodiny až dny) či subakutní až chronický. Poruchy 

hybnosti poloviny bránice se nejčastěji projeví dušností při zátěži či mírnou dušností v noci. Výrazná 

porucha obou polovin bránice se manifestuje dušností vleže – ortopnoí. Při sledování dýchání se 

i vsedě objevuje paradoxní dýchání, kdy při nádechu se kontrahují svaly břišní stěny (vpadá břicho) 

a při výdechu se zase uvolní. Břišní svaly totiž při nádechu fixují břišní útroby, které se ve vertikální 

poloze posunuly dolů, a tím zvyšují dechový objem. Při pokusu o dýchání vleže se však břišní or-

gány neposunou kaudálně (vsedě na podkladě gravitace) a naopak se přemístí kraniálně, ve směru 

výrazného negativního nitrohrudního tlaku, který je dále akcentován kontrakcí dalších dýchacích 

svalů (nejen interkostálních, ale také m. sternocleidomastoideus, mm. scaleni, a dalších). Tímto me-

chanizmem dochází skokově k dekompenzaci hypoxie a k výraznému pocitu dušnosti s anxietou. 

Proto nemocní s ortopnoí pouze sedí u lůžka a nejsou schopni se položit.

Základním vyšetřením dušnosti nemocných s podezřením na svalovou slabost je laboratorní 

vyšetření (včetně saturace, event. krevních plynů – Astrup, iontů, CK, laktátu, a dalších biochemic-

kých parametrů). Pak následuje spirometrie – ať již jednoduchá „ručním spirometrem“, a to vsedě 

a event. i vleže (snížení vitální kapacity vleže o 10 % proti poloze vsedě již svědčí pro poruchu brá-

nice, dýchacích svalů) nebo komplexnější (rovněž inspirační a exspirační tlaky). Pak následuje EMG 

vyšetření, a to včetně vyšetření bráničních nervů. Existuje několik metod neurografie nn. phrenici. 

Poměrně snazší je metoda, při které se povrchovou elektrodou stimuluje n. phrenicus za okrajem 

kývače (či mezi oběmi hlavami kývače) a M-odpověď se registruje pomocí povrchové elektrody 

umístěné ve střední čáře 5 cm nad procesus xifoides. Referenční elektroda se umísťuje v mamilární 

čáře v 7. mezižebří. Latence M-odpovědi je 6,5–8,1 ms a amplituda 0,5 mV s dolní hranicí 0,3 mV. 

Pokud při stimulaci dochází k pohybu segmentů HK, pak je stimulován plexus brachialis a je nut-

no polohu stimulační elektrody měnit. K vyšetření bránice jehlovou elektrodou je nezbytné mít 

určité zkušenosti. EMG jehla se zavádí v 7.–9. mezižebří, 2–3 cm laterálně od okraje žeber, a těsně 

nad horním okrajem dolního žebra. Zavádí se kolmo k povrchu hrudníku. Po průchodu dýchacími 

svaly (Mm. intercostales externí a interní: aktivace při exspiraci či inspiraci s poměrně většími MUP 
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až se pronikne do bránice, kde jsou MUP nižší a aktivují se pouze při inspiraci). Velkým nebezpečím 

je zavedení do pohrudniční dutiny se vznikem akutního pneumothoraxu (a dále již chirurgickým 

přístupem léčby komplikace – drenáží) a poměrně menší komplikace je zavedení jehly do břišní 

dutiny (případně jaterního parenchymu) či krvácení.
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Diferenciální diagnostika myalgií
Bednařík J.
Neurologická klinika LF MU a FN Brno

Bolesti svalů (myalgie) patří mezi velmi časté příznaky, odhadovaná prevalence v populaci je 

10 %. Vzhledem k heterogenitě příčin je diferenciální diagnostika obtížná. 

Generalizované myalgie bývají příznakem onemocnění kosterního svalstva (myopatické 
myalgie), velmi typicky u metabolických a zánětlivých myopatií. Důležitou a častou příčinou 

myalgií jsou také některé léky a nejčastější polékové myalgie vyvolávají statiny. Nejzávažnější 

z hlediska prognózy jsou akutně se rozvíjející rabdomyolýzy, u kterých se asi v polovině případů 

podaří prokázat definovanou myopatii, ale druhá část případů zůstává z hlediska příčiny idiopatickou. 

Specifická skupina generalizovaných, často migrujících myalgií se vyskytuje jako dominantní příznak 

komplexu nepřesně definovaných a vzájemně se překrývajících revmatologických jednotek: revma-
tické polymyalgie (PMR), fibromyalgie (FM) a chronického únavového syndromu (CFS). Myalgie 

se mohou vyskytovat i u celé řady mimosvalových onemocnění: endokrinopatií a metabolických 

poruch (hypotyreóza, hypoparatyreóza, urémie, hemodialýza, deficit thiaminu, selenu, magnézia), 

neuropatií, onemocnění CNS, kostí, kloubů, pojiva. Myalgie také často doprovázejí některé infekce, 

zejména virové (influenza, CMV, EBV, HIV, Coxackie).

Lokalizované, akutně se rozvíjející bolestivé mimovolní a přechodné kontrakce svalů – krampy – 

vznikají typicky po námaze nebo ve spánku a jsou obecně neurogenního původu. Pokud postihují 

zejména m. gastrocnemius, jsou obecně benigní. Krampy postihující i jiné svalové skupiny mohou 

být méně často příznakem postižení PNS či CNS, jako je onemocnění motorického neuronu, syn-

dromů hyperaktivity motorické jednotky, syndromu „stiff-person“ či syndromu krampů a fascikulací. 

V diferenciální diagnostice je třeba zvážit následující faktory:

 familiární výskyt,

 přidružená onemocnění a medikaci,

 lokalizaci (lokalizované, generalizované, migrující myalgie), začátek a průběh (akutní, chronické, 

recidivující myalgie),

 vyvolávající faktory (ponámahové, klidové, noční),

 klinické či laboratorní známky myopatie (CK, myoglobin, EMG, svalová biopsie, MR svalů, au-

toprotilátky),

 klinické či laboratorní známky neuropatie, onemocnění CNS, pohybového aparátu,

 kritéria PMR/FM/CFS. 
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Nové možnosti léčby SMA
Horák T., Voháňka S.
Neurologická klinika FN Brno

Spinální svalová atrofie (SMA) je autosomálně recesivní onemocnění nejčastěji způsobené mutací 

v SMN1 genu (survival motor neuron gen) na dlouhém raménku 5. chromozomu (5q), která vede ke 

snížení exprese SMN proteinu a následně degeneraci alfa motoneuronů předních rohů míšních. SMN 

protein je kromě genu SMN1 kódován i genem SMN2, který je lokalizovaný v jeho blízkosti. Od genu 

SMN1 se liší 11 nukleotidy, a i když je také zodpovědný za produkci SMN proteinu, tento protein není 

ze 70–90 % funkční. SMA fenotyp souvisí s počtem kopií genu SMN2, svou roli však hrají také další 

faktory a klinický fenotyp je tak značně heterogenní. Současná klasifikace zohledňuje zejména věk 

rozvoje klinických příznaků onemocnění a z tohoto pohledu klasifikuje SMA do čtyř, respektive pěti 

typů. Nusinersen, antisense oligonukleotidové (ASO) léčivo fungující na principu modulace splicingu 

SMN 2 genu, je první schválenou terapií (12/2016) pro léčbu SMA. Látka je injikována intratékálně a zvy-

šuje produkci funkčního SMN proteinu. Klinická účinnost léku nusinersen byla prokázána ve studiích 

ENDEAR, CHERISH a stále probíhající studii NURTURE. Tyto studie zároveň přinesly informaci o tom, 

že je žádoucí, aby pacienti byli léčeni co možná nejdříve a mohlo tak dojít ke zlepšení nebo stabilizaci 

motorických funkcí. Proto je zásadní správná a včasná diagnóza SMA, se kterou přímo souvisí otázka 

novorozeneckého genetického screeningu, který je v současnosti diskutován. V rámci probíhající studie 

NURTURE (NCT02386553) jsou léčeni také pacienti v presymptomatickém stadiu choroby. V České 

republice je v současné době schválena úhrada terapie účinnou látkou nusinersenum pro pacienty 

do 12 let věku a probíhá jednání rozšíření úhrady pro pacienty do 18 let a dospělé.
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Magnetická rezonance svalů
Horák T., Bednařík J., Voháňka S.
Neurologická klinika FN Brno

Neuromuskulární onemocnění zahrnují velkou skupinu individuálně vzácných vrozených či 

získaných onemocnění, která se vyskytují napříč populací a postihují pacienty všech věkových sku-

pin. Vyznačují se velkou klinickou a genetickou heterogenitou, kdy mutace v jednom genu mohou 

způsobovat různé klinické projevy. Zároveň však stejné klinické projevy mohou být způsobeny muta-

cemi v různých genech. Klasickými pilíři diagnostického procesu u neuromuskulárních onemocnění 

jsou neurologická vyšetření k určení klinického fenotypu, genetické a neurofyziologické vyšetření 

a svalová biopsie. V posledních letech se staly nedílnou součástí diagnostiky metody magnetické 

rezonance a MR spektroskopie (MRI a MRS), které umožňují zobrazení tukové náhrady, ale také 

akutní zánětlivé či chronické fibrotické změny a zároveň umožňují jejich kvantifikaci. Popisují tak 

vzorec a míru postižení svalů. Obzvláště užitečnými jsou tyto metody při podpoře klinické diagnózy, 

omezení rozmezí diferenciálních diagnóz a zároveň vedení intervenčních diagnostických postupů, 

jako je svalová biopsie. S rozvojem terapie neuromuskulárních onemocnění v posledních letech 

také vznikla potřeba objektivního a neinvazivního vyšetření pro sledování progrese onemocnění 

a léčebného účinku v čase, a to zejména u onemocnění, jako jsou svalové dystrofie či spinální 

muskulární atrofie, kde nachází uplatnění kvantitativní MR metody. Jako každý diagnostický nástroj 

však využití metody magnetické rezonance v klinické praxi skýtá některá úskalí, se kterými je nutné 

počítat. Jedná se zejména o tukovou náhradu spojenou s přirozeným stárnutím svalů a inaktivitou 

či kombinaci s edémem při denervaci nebo jako následek onemocnění pohybového aparátu. 

Přestože provedení vyšetření je v zásadě možné na kterémkoli pracovišti disponujícím magneticko-

-rezonančním přístrojem, interpretace výsledků zobrazení svalů je přímo závislé na zkušenostech 

pracoviště v oblasti neuromuskulárních onemocnění.
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Úskalí magnetické rezonance v diagnostice nervosvalových onemocnění 
Mensová L.1, Mazanec R.1, Hedvičáková P.2, Fajkusová L.3

1Neuromuskulární centrum FN Motol a 2. LF UK, Praha
2Ústav biologie a lékařské genetiky, 2. LF UK a FN Motol, Praha
3Centrum molekulární biologie a genové terapie, IHOK, LF MU a FN, Brno

Magnetická rezonance (MRI) se stala důležitou součástí diagnostického procesu i následné péče 

o pacienty s neuromuskulárními onemocněními. Zejména v myologii se zařadila vedle klinického 

a elektrofyziologického vyšetření k základním metodám. Zásadní přínos MRI spočívá v detekci 

svalové atrofie a tkáňových změn charakteru edému či tukové přestavby, dále ve stanovení rozsahu 

a stupně poškození jednotlivých svalů, ale také v možnosti identifikovat vzorec postižení svalů, který 

je charakteristický pro určitou klinickou jednotku. MRI může pomoci při indikaci svalové biopsie či 

zacílení genetického vyšetření, nejedná se však o metodu, která by umožnila stanovit definitivní 

diagnózu. Od roku 2017 bylo na našem pracovišti provedeno více než 80 vyšetření. Prezentujeme 

kazuistiku 58letého pacienta sledovaného od roku 2002 pro myopatický syndrom nejasné etiolo-

gie. První příznak v 19 letech – pád z nejasných příčin, následně začal pozorovat svalovou slabost. 

Od 29 let není schopen se zvednout ze země, s odstupem dalších deseti let se objevilo oslabení 

horních končetin. V našem centru poprvé vyšetřen v r. 2018, biochemické vyšetření ukázalo mírnou 

elevaci kreatinkinázy a myoglobinu, EMG myogenní lézi bez myotonických výbojů. MRI svalů dol-

ních končetin s nálezem pokročilé tukové přestavby v oblasti m. iliopsoas oboustranně, ve všech 

kompartmentech stehna s relat. ušetřením dlouhé i krátké hlavy m. biceps femoris oboustranně, na 

lýtku pak s maximem patologických změn v oblasti m. soleus. Provedeno molekulárně genetické 

vyšetření panelu neuromuskulárních chorob metodou SeqCap (IHOK FN Brno) s nálezem variant 

nejasného významu ve čtyřech genech – COL5A1, LDB3, LRP4, PRPH – všechny v heterozygotních 

stavech, všechny bez genotyp/fenotyp korelace. 3/2019 opakováno EMG vyšetření nově se záchytem 

chronické neurogenní léze v m. quadriceps femoris a m. biceps brachii bez denervačního syndromu. 

Molekulárně genetické vyšetření rozšířeno o vyšetření SMA a CMT, nalezena homozygotní delece 

7. exonu SMN1 genu (ÚBLG 2. LF UK a FN Motol). MRI svalů nutno vždy hodnotit v souvislosti s kli-

nickým nálezem a výsledky ostatních paraklinických metod. Základní MRI protokol (sekvence T1 

a STIR) neumožní detekci příčiny přestavby svalů (primárně pyogenní či neurogenní).
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Terapeutické možnosti poruch autonomního nervového systému
Potočková V., Mensová L., Baumgartner D., Mazanec R.
Neuromuskulární centrum Neurologické kliniky 2. LF UK a FN Motol, Praha 

V rámci neurologických onemocnění se nejčastěji setkáváme s poruchou autonomního nervo-

vého systému (ANS) u akutních dysimunitních neuropatií při Guillain Barré syndromu, u starších pa-

cientů nejčastěji u neurodegenerativních onemocněnímí (např. u Parkinsonovy nemoci a Parkinson 

plus syndromů jako je multisystémová atrofie atd.). V rámci metabolických onemocnění je nejčastější 

příčinou autonomní dysfunkce diabetes mellitus 1. i 2. typu. 

I přes to, že vyšetřovací metody ANS jsou relativně dobře dostupné, bývají dysautonomní poruchy 

stále poddiagnostikované. Hlavní příčinou je, že příznaky u pacienta nemusejí být příliš vyjádřeny, 

nebo jsou pouze subklinické a v neposlední řadě i to, že vyšetření či dotazování se na autonomní 

funkce bývá neurology v běžné klinické praxi často opomíjeno. Přitom základní vyšetřovací metody 

jsou velice jednoduché – např. Schellongův test (měření TK a TF vleže a po postavení je dostačující 

k průkazu ortostatické hypotenze), dotazníky zaměřené na autonomní dysfunkce (např. Survey of 

Autonomic Symptoms). Další specializované testy, jako jsou například kardiovaskulární autonomní 

reflexní testy nebo test na nakloněné rovině (HUTT), jsou již vázány na specializovaná pracoviště 

neurofyziologie, kardiologie nebo diabetologie.

Management terapie poruch ANS spočívá v režimových a farmakologických opatřeních podle 

daného typu onemocnění a části ANS, která je postižena.

Mezi základní režimová opatření patří edukace pacienta (např. poučení o pozvolné vertikalizaci, 

močení vsedě, vyvarování se prostředí o vysoké teplotě atd.), posturální manévry (např. fyzikální 

cvičení kontramanévrů, využití kompresivních punčoch, spánek s dostatečně podloženou hlavou), 

dostatek příjmu nealkoholických tekutin a dietní opatření (vyvarovat se alkoholu, nadměrným 

porcím jídla atd.)

Ve farmakoterapii se využívají léčiva, která ovlivňují cholinergní a adrenergní neurotransmisi. 

V případě ortostatické hypotenze se z farmakoterapie nejčastěji využívá perorální podání alfa-1 

agonisty – midodrinu, dle potřeby v kombinaci s fludrokortisonem. Aplikace botulotoxinu je využí-

vána v léčbě hypersalivace a hyperhidrózy. Antagonisté muskarinových receptorů např. oxybutinin 

lze podat při terapii hyperaktivního močového měchýře a hyperhidrózy. Nízké dávky betablokátorů 

např. metoprolol jsou indikovány při syndromu posturální ortostatické tachykardie.
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Zkrácená informace o přípravku. Název přípravku: Myozyme 50 mg prášek pro koncentrát pro přípravu infuzního roztoku. Léčivá látka: alglucosidasum alfa. Indikace: Myozyme je indikován pro 
dlouhodobou enzymatickou substituční léčbu u pacientů s potvrzenou diagnózou Pompeho nemoci. Myozyme je indikován u dospělých i dětských pacientů všech věkových kategorií. Kontraindi-
kace: Život ohrožující hypersenzitivita (anafylaktická reakce) na léčivou látku nebo na kteroukoli pomocnou látku, pokud opětovné nasazení přípravku znovu vyvolalo příslušnou reakci. Dávkování 
a způsob podání: Doporučená dávka přípravku alglucosidasum alfa je 20 mg/kg tělesné hmotnosti a aplikuje se jedenkrát za 2 týdny intravenózně. Doporučuje se začít podávat infuzi počáteční 
rychlostí 1 mg/kg/hod a postupně, pokud se neobjeví příznaky reakcí souvisejících s infuzí, dávkování zvyšovat o 2 mg/kg/hod každých 30 minut, a to až do maximální rychlosti 7 mg/kg/hod. Zvláštní 
upozornění a opatření pro užití: Závažné a život ohrožující anafylaktické reakce včetně anafylaktického šoku byly během infuzí přípravku Myozyme hlášeny u pacientů s infantilní i pozdní formou 
nemoci. Při podávání přípravku Myozyme je z důvodu možnosti závažných reakcí přidružených k infuzi nutné mít připravená vhodná lékařská podpůrná opatření, včetně přístroje pro kardiopulmonár-
ní resuscitaci. Jestliže se vyskytnou závažné hypersenzitivní/ anafylaktické reakce, okamžitě přerušte infuzi přípravku Myozyme a zahajte odpovídající léčbu za dodržení lékařských standardů. Pacienti 
s pokročilou Pompeho nemocí mohou mít zhoršenou srdeční a respirační funkci a tak vyšší riziko vzniku závažných komplikací způsobených reakcemi přidruženými k infuzi a je třeba je monitorovat 
mnohem přísněji. Objeví-li se reakce imunitního systému, je třeba zvážit rizika a přínos opětovného zahájení podávání přípravku. Interakce: Nebyly provedeny žádné formální studie interakce. Ferti-
lita, těhotenství a kojení: Myozyme by neměl být během těhotenství podáván, pokud to není nezbytně nutné. Při aplikaci přípravku Myozyme se doporučuje přerušit kojení. Neexistují žádné klinické 
údaje o účinku alglukosidázy alfa na fertilitu. Účinky na schopnost řídit a obsluhovat stroje: Studie hodnotící účinky na schopnost řídit nebo obsluhovat stroje nebyly provedeny. Nežádoucí účinky: 
Infantilní forma Pompeho nemoci: tachykardie, návaly horka, tachypnoe, kašel, zvracení, kopřivka, vyrážka, pyrexie, snížená saturace kyslíkem, agitovanost, tremor, cyanóza, hypertenze, bledost, 
říhání, nevolnost, erytém, makulopapulární vyrážka, makulární vyrážka, papulární vyrážka, svědění, podrážděnost, zimnice, zvýšená srdeční frekvence, zvýšený krevní tlak, zvýšená tělesná teplota. 
Pozdní forma Pompeho nemoci: přecitlivělost, závratě, parestezie, bolesti hlavy, návaly horka, pocit staženého hrdla, průjem, zvracení, nevolnost, kopřivka, papulární vyrážka, svědění, hyperhidróza, 
svalové křeče, cukání ve svalech, myalgie, pyrexie, hrudní diskomfort, periferní otok, místní otok, únava, pocit horka, zvýšený krevní tlak. Zvláštní opatření pro uchovávání: Uchovávejte v chladničce 
(2 °C – 8 °C). Balení: 50 mg prášku v injekční lahvičce. Registrační čísla: EU/1/06/333/001-003. Držitel rozhodnutí o registraci: Genzyme Europe B.V., Paasheuvelweg 25, 1105 BP Amsterdam, Nizozemsko. 
Datum poslední revize textu: 26. 11. 2018. Přípravek je vydáván na lékařský předpis a je plně hrazen z prostředků veřejného zdravotního pojištění. Před použitím přípravku se seznamte s úplnou 
informací o přípravku. Další informace jsou k dispozici na adrese: sanofi-aventis, s.r.o., Evropská 846/176a, 160 00 Praha 6, tel.:233 086 111, fax: 233 086 222, nebo na www.sanofi.cz.

sanofi-aventis, s.r.o., Evropská 846/176a, 160 00 Praha 6 
tel.: +420 233 086 111, fax: +420 233 086 222,
e-mail: cz-info@sanofi.com.
Kód materiálu: GZCS.PD.19.01.0005.
Datum přípravy materiálu: leden 2019. Určeno pro odbornou veřejnost.

Odhalte Pompeho nemoc včas.
Objednejte si diagnostický set 

dříve, než bude pozdě.

www.spravnadiagnoza.cz



Honzik je osmiletý kluk. Jednoho 
dne zjistil, že některé běžné činnosti 
začaly být pro něj vysilující. Začal 

mít problémy se vstáváním anebo 
s lezením po žebříku…

je osmiletý kluk. Jed
dne zjistil, že některé běžné č
začaly být pro něj vysilující. Z

mít problémy se vstáváním a
s lezením po žebříku…

Objednejte si brožurku 
Honzík a Pompeho nemoc 

na adrese cz-info@sanofi.com.

sanofi-aventis, s.r.o., Evropská 846/176a, 160 00 Praha 6
tel.: +420 233 086 111, fax: +420 233 086 222
e-mail: cz-info@sanofi.com
Datum přípravy: březen 2019. Kód materiálu: GZCS.PD.19.03.0086.
Určeno pro širokou veřejnost.


