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) PROGRAM

IIl. NEUROMUSKULARNI FORUM
Ctvrtek 19.9. 2019

11.00-12.00  Zasedani Vyboru Neuromuskularni sekce CNS

12.40-15.30  Registry - schlizka kurator a center

ODBORNY PROGRAM
16.00-17.30 Satelitni sympozium generalniho partnera féra spole¢nosti SANOFI GENZYME
B HyperCKemie jako projev svalového postizeni - Vohanka S.
B Jak poznat pacienta s Pompeho nemoci: teorie vs. praxe; pribézné vysledky
celonarodniho screeningového projektu — Parmova O.
B Klinicky obraz klicem ke genetické verifikaci diagn6zy Pompeho nemoci -
kazuistika — Mensova L., Mazanec R., Jesina P, Malinova V.
17.00-17.15 Prestavka
17.15-18.15 Diskuzni blok kazuistik
B Neobvykly pfipad FSHD z pohledu klinika i molekularniho genetika -
Mazanec R., Mensova L., Zidkova J., Fajkusova L.
B Nékdy i smich skodi zdravi: kazuistika mladého muze se subakutni
kvadruparézou a ataxii - Baumgartner D.
B Translarna - aktualni stav v CR a zkus$enosti rodi¢a s touto l1é¢bou - Juifkova L,
Balintova Z., Havlin O.
B Hypersomnie jako dominantni pfiznak myotonické dystrofie I. typu -
P¥thodové I, Paclt I, Sonka K.

Patek 20. 9. 2019

9.00-9.40 Satelitni sympozium hlavniho partnera féra spole¢nosti Pfizer, spol. sr.o.
Predsedajici Mazanec R.
B Screening, diagnosis and treatment in ATTR polyneuropathy - experiences
from Austria - Wurm R.

9.40-9.50 Prestavka
9.50-11.30 Obecné priznaky nervosvalovych onemocnéni |
B Diagnostické moznosti u pacientl s neuropatickou bolesti - Vickova E.
B Fascikulace a benigni fascikula¢ni syndrom - Ridzor P.
B Poruchy branice a dychacich svalG - Ehler E.
B Diferencialni diagnostika myalgii - Bednafik J.

11.30-11.50 Prestavka
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ATTR = amyloid z depozice mutovangho transtyretinu. ®  Skdre NIS-LL (Neuropathy Impairment Score in the Lower Limbs) posuzuje svalovou slabost, reflexy a citv dolnich
konGetindch, které byvaj v rané fazi ATTR polyneuropatie postizeny nejvice. VySSi skdre NIS-LL znacf zhorSeni neurologickych priznakii.'  *Design studie: Srovndni miry
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(mésice 18-66) bylo provedeno pomaoci retrospektivni, post-hoc analyzy." Pacientiim Val3OMet byl jednou denné podavan pripravek VYNDAQEL 20 mg od 1.dne do
66. mésice (n=38) nebo placebo od 1.dne do 18. mésice snédslednym prevedenim pacientii z placeba na pripravek VYNDAQEL 20 mg s poddnim jednou denné do
66, mésice (n=237)." » Velikost vzorku reprezentovala pocet pacientd, kteff byli hodnoceni béhem planovanych névstév. « Reference: 1. Barroso FA, Judge DP. Ebede B, et
al. Long-term safety and efficacy of tafamidis for the treatment of hereditary transthyretin amyloid polyneuropathy: results up to 6 years. Amyloid. 2017;24(3):194-204.
2. Adams D, Suhr 0B, Hund E, et l; European Network for TTR-FAP (ATTReuNET). First European consensus for diagnosis, management and treatment of transthyretin familial
amyloid polyneuropathy. Curr Opin Neurol. 2016;29(suppl 1):514-S26.
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11.50-12.20  Satelitni sympozium hlavniho partnera féra spole¢nosti BIOGEN
(Czech Republic) s.r.o.
Spinalni svalova atrofie

B Nové moznosti lécby SMA - Hordk T, Vohanka S.

12.20-13.20  Obecné pfiznaky nervosvalovych onemocnéni ll
B Magneticka rezonance svalti - Hordk T, Bednafik J,, Voharka S.
®m  Uskali magnetické rezonance v diagnostice nervosvalovych onemocnéni -
Mensova L., Mazanec R., Hedvic¢akova P, Fajkusova L.

B Terapeutické moznosti poruch autonomniho nervového systému -
Potockova V., Mensova L., Baumgartner D., Mazanec R.

13.20 Losovani ankety, zavér, obéd

Zména programu vyhrazena
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) ABSTRAKTA

HyperCKemie jako projev svalového postizeni
Vohénka S.
Neuromuskuldrni centrum FN Brno

Kreatinkindza (CK) je povaZovana za jeden z klicovych enzym energetického metabolizmu
bunék. V cytoplazmé se vyskytuje ve tfech izoformach. Kromé toho existuje i mitochondrialni CK,
kterd ma dva izoenzymy.

Hladina CK je v soucasnosti povazovana za nejcitlivéjsi laboratorni indikator svalového posko-
zenf a zrcadli pfedevsim miru destrukce sarkolemy, popf. nekrézu celého svalového vidkna. Kromé
primérniho svalového postizeni nachdzime zvysenou hladinu i u fady jinych stav(, jako je fyzické
cviceni, svalova poranéni, téhotenstvi, malignity, abuzus alkoholu ¢i jinych drog, onemocnéni
stitné Zlazy a pristitnych télisek, diabetes. Vyznamna je také elevace v dlsledku medikamentdzni
terapie. Vzestup CK nachazime také u nékterych chorob periferniho nervového systému. Zvysenou
hladinu CK oznacujeme terminem hyperCKemie. Mélo by se jednat o 1,5nasobek horniho limitu
pro definovanou populaci.

) POZNAMKY
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) ABSTRAKTA

Jak poznat pacienta s Pompeho nemoci: teorie vs. praxe; prubézné
vysledky celonarodniho screeningového projektu

Parmova P.

Neurologicka klinika FN Brno

Pompeho nemoc (PN) neboli glykogendza II. typu je autosomalné recesivni dédicné stfadavé
onemocnéni zptsobené mutaci genu pro lysosomalni enzym (kyselou alfa 1,4-glukosidazu), stépici
glykogen v lysosomech. Pfi deficitu enzymu dochézi k hromadéni glykogenu prakticky ve viech
bunkach a tkdnich s ndslednou dysfunkci pfedevsim ve svalové tkéni srdce a kosternich svald.
Pribéh je velmi variabilni a tize symptomU je déna zbytkovou aktivitou enzymu, a to od tézkého
rychle progredujiciho postizeni novorozenct (klasickd infantilni forma) po postupné postizeni
s manifestaci v détstvi ¢i pozdni dospélosti (juvenilni a adultni forma). Infantilni forma choroby se
rozviji v prvnich mésicich Zivota a ma charakter neprospivani, svalové slabosti a potiZi s dychanim,
dochézi k vyraznému zvétseni srdce. Hlavnim projevem juvenilni a adultni formy je postupujicf
svalova slabost proximdalnich svalovych skupin, trupovych ¢&i dychacich svald.

V Ceské republice byl v minulém roce zahajen celonarodni screeningovy projekt vyhledavani
pacientt s PN pomoci ,suché krevnikapky (DBS — Dried Blood Spot)". V pfipadé pozitivniho vysledku
bude diagnéza potvrzena nebo vyvracena vysetfenim aktivity enzymu v leukocytech a mutacni
analyzou na DNA Urovni. Hlavnim cilem projektu je nalézt dosud nediagnostikované pacienty s PN
sledované v ambulancich neurologd, pneumology, internistl nebo rehabilitacnich 1ékafd. Vysetfeni
pomoci ,suché kapky krve” je jednoduchym a nezatézujicim vysetfenim a predpokladdany ndbér
pacientl bude do roku 2020. Doposud bylo v projektu pomoci DBS vysetfeno 298 vzorkd krve.
Nejvice vzorkd bylo odesldno neurology (223), dale pak nejcastéji revmatology (32), praktickymi
Iékafi (26) a internisty (13). Nej¢astéjsimi potizemi, pro které byli pacienti testovani na Pompeho ne-
moc, byly pletencové slabosti dolnich koncetin (126 vzorkd) a hornich koncetin (108). HyperCKemie
byla pfitomnad u 112 vy3etienych pacientl a izolovana hyperCKemie byla déivodem vysetfeni u 10
pacientd. Slabost dechovych svalli byla pfitomna pouze u 11 testovanych pacientl a vysetfeni bylo
indikovano pouze jednim pneumologem.

Dle prlibézného vyhodnoceni projektu je povédomi o PN mezi neurology dobré. Cilem projektu
bylo oslovit také Iékare jinych odbornosti, ktefi by mohli mit pacienty s PN ve sledovani. Pribézné
vysledky naznacuji, e napfiklad dechové potize z déivodu oslabenf dechovym svall jsou zfidkavym
symptomem a dvodem pro testovani na PN. Pfitom slabost dechovych svalt je zakladnim sym-
ptomem nemoci. Na tuto problematiku bychom se méli v pokracovani projektu zaméfit.
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POZNAMKY (

19.-20.9.2019 / NEUROMUSKULARNIi FORUM 11



) ABSTRAKTA

Klinicky obraz klicem ke genetické verifikaci diagnézy
Pompeho nemoci - kazuistika

Mensova L., Mazanec R, Jesina P.2, Malinova V.?
'Neuromuskularni centrum FN Motol a 2. LF UK, Praha

’Klinika détského a dorostového lékarstvi 1. LF UK a VFN, Praha

Pompeho nemoc (glykogendza II. typu) je vzacné autosomalné recesivni dédi¢né meta-
bolické onemocnéni zapfi¢inéné mutacemi v genu pro lysosomalni kyselou a-1,4-glukosidazu
(GAA). Dsledkem mutaci je Uplny ¢i ¢aste¢ny deficit enzymu s naslednym stfddanim glykogenu
v bunkach mnohych tkéni vedouci k jejich poskozeni. Fenotypické projevy Pompeho nemoci jsou
velmi variabilni. U forem s nastupem v détstvi a dospélosti (Late Onset Pompe Disease, LOPD)
charakterizovanych nenulovou enzymatickou aktivitou dominuje svalova slabost a respiracni ob-
tize. Prezentujeme kazuistiku 68leté Zeny vysetfované od jejich 40 let pro myalgie, Unavu a slabost
pelvifemorélnich svalQ. V 67 letech se nové objevila nédmahova dusnost a postupné intolerance
horizontdly s vyraznou Ulevou vsedé a ve stoje, pro kterou byla pneumologem indikovéna ven-
tila¢ni podpora. Biochemické vysetieni opakované prokazalo elevaci transamindz, kreatinkindzy
a myoglobinu. Elektromyografické vysetfeni prokézalo pokrocilou myogennf 1ézi. Sonografické
vysetfen( bficha odhalilo difuznf jaternf 1ézi s hepatomegalii. Test suché krevni kapky prokézal
nizkou enzymatickou aktivitu kyselé a-1,4-glukosidazy, proto bylo pfistoupeno ke konfirmaci mo-
lekuldrné genetickym vysetfenim. Vysetfenim genomové DNA byla u probandky nalezena jedna
dfive popsana patogenni mutace c.-32-12T>G v heterozygotni formé. Druhd patogenni mutace
nalezena nebyla. Podminkou pro definitivni diagndzu Pompeho nemoci a moznosti dosdhnout
na lécbu je viak pfitomnost dvou mutaci. Klinicky obraz u této pacientky byl natolik pfesvédcivy,
Ze bylo genetické vysetfeni opakovano a rozsifeno o vysetieni transkriptu. Toto druhé vysetfenf
objevilo heterozygotii pro dffve popsanou patogenni mutaci r.670c>u (na urovni mRNA), c.670C>T
na urovni genomové DNA. Nélez druhé mutace konfirmoval u pacientky diagnézu Pompeho
nemoci. Pacientce byla schvélena Uhrada enzymové substitucni terapie.

) POZNAMKY
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) ABSTRAKTA

Neobvykly pripad FSHD z pohledu klinika i molekularniho genetika
Mazanec R.!, Mensova L.}, Zidkova J.2, Fajkusova L.2

'Neurologické klinika 2. LF UK'a FN Motol, Praha

2Centrum molekularni biologie a genové terapie, IHOK, FN Brno

Facioskapulohumerélini svalové dystrofie (FSHD) s prevalenci 1:20 000 predstavuje tieti nej¢astéjsi
formu svalové dystrofie u dospélych. Nemoc je dédi¢na autosomalné dominantné (AD) a je vazana
na dlouhé raménko 4. chromozomu. FSHD existuje ve dvou formach — FSHD1 (95 %) a FSHD2 (5 %).
K 1.8.2019 je v registru REaDY vloZeno celkem 154 pacientd.

Molekuldrné geneticka pficina obou typl FSHD je objasnéna. Pricinou FSHD1 je snizeni poctu
repetic D474 v subtelomerické oblasti 4. chromozomu. Za normdélnich okolnosti tuto oblast tvori
vice nez 11 repetic D474, ale maze jich byt i vice nez 100. Tato oblast je spojena s modifikacemi
typickymi pro transkripéné neaktivni chromatin, jako je metylace. Za patologické situace dochézf
ke zkracenf Useku s repeticemi D474 a tim k hypometylaci. Tato situace umoznf aktivaci DUX4 genu,
ktery je aktivni pouze béhem embryonalniho vyvoje, jeho aktivace vede k ovlivnéni funkce dalich
genl v myofibrile, coz vede k pfed¢asnému zéniku svalového vldkna, ke svalové atrofii a slabosti.
K tomu je tieba, aby alela se snizenym poctem repetic byla typu 4gA. U FSHD2 je hypometylace
oblasti s repeticemi D4Z4 zplisobena mutacemi v genu SMCHDI. Nicméné u 20% FSHD2 pacientd
se mutace nenajde a pficina hypometylace je nejasna.

Prezentujeme kazuistiku 50letého muze s negativni rodinnou anamnézou, u kterého se pfiznaky
myopatie objevily ve véku 47 let (peronedlni slabost). Pfi konzultaci v NMC FNM byla zjisténa slabost
skapulohumerdlnich svall, chabd bfisni sténa a oslabenf pelvifemoralnich svald. Nebylo postizeno
svalstvo obliceje. Stéle schopen samostatné chiize a dokonce pracuje na plny tvazek. K ur¢eni kau-
zalni mutace byla odeslana krev do Centra molekuldrni biologie a genové terapie IHOK ve FN Brno.
VySetfeni SeqCap prokézalo pravdépodobné patogennf variantu c.1087C>T p.(Arg363*) v SMCHD1
genu v heterozygotnim stavu. Tato sekvencni varianta typu nonsense vytvafi pfedcasny terminacnfi
kodon v misté mutace a je spojovana s FSHD2. Na doporuceni genetikd byla dopinéna dalsf analyza
délky Useku s repeticemi D474 a bylo zjisténo jeho zkraceni (1-10) pfi potvrzené alele typu 4gA.

Dle literatury pacienti s touto digenni dédi¢nosti vykazuji tézsi formu FSHD. Prezentujeme klinicky
myologicky nalez ve formé videa a fotografif + vysledky paraklinickych testd.
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) ABSTRAKTA

Nékdy i smich Skodi zdravi: kazuistika mladého muze se subakutni
kvadruparézou a ataxii

Baumgartner D.

Neurologicka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Prezentovéna je kazuistika mladého muze, dosud bez vyznamnych komorbidit ¢i rodinné
anamnézy, ktery subakutné rozvinul ataktickou kvadruparézu na podkladé cervikaIni myelopatie
v kombinaci s akutni difuzni, dominantné motorickou axonalni neuro(no)patii. Diskutovana bude
diferencidlni diagnostika se zaméfenim na metabolické pficiny, resp. specifika a tskalf jejich diagnos-
tiky na prikladu daného pacienta. Déle bude prezentovan krétky pfehled publikované literatury ve
vztahu k dané nozologické jednotce.

) POZNAMKY
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Zkracena informace o légivém pripravku Privigen

Nézev pripravku: Privigen 100 mg/ml infuzniroztok. Kvalitativni a kvantitativni sloZeni: Normélni lidsky immunoglobulin (Vlg). Vyrobeno z plazmy lidskych dérci. Maximlni obsah IgA je
25 4g/ml. Privigen obsahuje priblizng 250 mmol/I (rozmez 210 a7 290) L-prolinu. Lékova forma: Infuzni roztok. Terapeutické indikace: Substituéni lécha dospélych a déti a dospivajicich

0-18 let) u: 1/ Syndrom primarniho imunodeficitu (PID) s poruchou tvorby protilitek. 2/ Sekundarmich imunodeficitil (SID) u pacienti trpicich zévaznymi nebo rekurentnimi infekcemi, nedcinnou
antimikrobialni Iéghou, a bud's prokdzanym selhénim specificke protilétky (PSAF=neschopnost dosahnout alespori dvojndsobného zvySent titru protildtky lgG u pneumokokovych vakein $ polysachari
dovym a polypeptidovym antigenem) nebo s hladinou IgG v séru < 4 /1. Imunomodulace u dospélych a dét a dospivajicich (0-18 let) u: 1/ Primérni imunitni trombocytopenie (ITP) u pacientd s vy-
sokym rizikem krvaceni nebo pred chirurgickym vykonem k tipravé poctu trombocyt. 2/ Guillainova-Barrého syndromu. 3/ Kawasakiho choroby. 4/ Chronické zangtivé demyelinizacni polyneuropatie
(CIDP). Zkusenosti s pouitim intravendznich imunoglobuling u déti's CIDP jsou omezené. 5,/ Mutifokaln motorické neuropatie (MMN). Dévkovani: Velikost dévky a rezim dévkovni zvisgji na indi-
kaci. U substituéniléshy miize byt nutné prizpisobit davkovani individulng pro kazdého pacienta v zavislosti na klinicke odpovedi. Substituci lecba u syndromil primarniho imunodeficitu (PID): Mé byt
dosazeno miniméini hladiny 1gG v rovnovazném stavu (méfené pred podanim dalsfinfuze) nejméné 5 a7 6 g/I. Rovnovéhy miiZe byt dosaZeno za 3 a7 6 mésicii po zahdjeni échy. Doporugend poate-
nidévkaje 0,4 a7 0,8 g/kg télesné hmotnosti (TH) v jedné davee nésledovana alespori 0,2 o/kg TH kazde 3 a7 4 tydny. K dosaZeni minimalni hladiny b az 6 /I v rovnovazném stavu je zapotfebi fado-
vé dévka 0,2 a7 0,8 g/kg TH/meésic. Sekundérni imunodeficity: Doporucend dévka je 0,2 - 0.4 o/kg kazdé 3 a7 4 tydny. Primémi imunitni trombocytopenie (ITP): Existujf dva alterativni Iggebné po-
stupy: 1/ 0,8 aZ 1 g/kg TH podané v den 1; tato dévka miiZe byt jednou znovu podana do 3 dnd.. 2/ 04 g/kg TH denné po dobu 2 a7 5 dn. PFi relapsu je mozno I8Ebu opakovat. Guillaindv-Barrého
syndrom. 0.4 g/kg TH/den po dobu  dnil. Kawasakiho choraba: 1,6 7 2,0 g/kg TH v dicich dévkdch behem 2 a7 5 dnii, nebo 2,0 g/kg TH jako jednordzova dévka. Soub&zng maj byt pacienti IéSeni
kyselinou acetylsalicylovou. Ghronickd zanétlivd demyelinizacni polyneuropatie (CIDP): Doporucend poétecni davkaje 2 g/kg THv dicich dévkéch bshem 2 - b po sobg nasleduicich dndi s ndslednymi
udrZovacimi davkami 1 g/kg TH b&hem 1- 2 po sobé nasledujfcich dnii kazdé 3 tydny. Multifokaini motoricka neuropatie (MMN): Potatetni dévka: 2 g/kg poddvand bhem 2 a7 5 po sobé nésledujicich
dnd. UdrZovact davka: 1 g/kg kazde 2 a7 4 tydny nebo 2 g/kg kazdych 4 a7 8 tydn. LéSebny uinek ma bjt vyhodnocen po kazdém cyklu. Pokud po 8 mésicich nen pozarovan dostategny Géinek
Iéchy, IéEba ma byt ukoncena. Zpiisob podani: Intravendzni podani. Privigen je tieba podat intravendzni infuzi s pogategni rychlosti 0,3 ml/kg TH/hod po dobu pfiblizng 30 min. Je-i dobre snasen
(viz bod 4.4), Ize rychlost podani postupn zvygit na maximalng 4,8 mi/kg TH/hod. U pacientt s primdmim imunodeficitem, kteff dobFe snéSeli rychlost poddni infuze 4.8 mi/kg TH/hod, Ize rychlost
postupné zvysit na maximélng 7,2 ml/ kg TH/hod. Pokud je pred infuzi Zadouct zFedéni, miZe byt Privigen ziedén 5% roztokem glukdzy na konetnou koncentraci 50 mg/ml (5 %). Kontraindikace:
Hypersenzitivita na écivou létku nebo na kteroukoli pomocnou latku. Hypersenzitivita na lidske imunoglobuliny, 2vIaste v pripads, kdy mé pacient profilétky proti IgA. Pacienti s hyperprolinémif typu | nebo
|| Zviastni upozornéni a opatfeni pro pouziti: Nekteré zdvazné nezadouct cinky mohou souviset s rychlosti podanf infuze. Je treba presné dodrZovat doporucenou rychlost podavani infuze.
Hypersenviivita: Pravé hypersenzitivni reakee jsou vzécné. Mohou se vyskytnout u pacientd s protilatkami proti IgA. Légha intravendznimi imunoglobuliny neni indikovand u pacient( se selektivnim defi-
citem IgA, kde deficitIgA je jedind sledovand abnormita. Hemolytickd anémie; Intravendzné podavané imunoglobuliny mohou obsahovat protilatky proti krevnim skupindm, které tcinkuji jako hemolysi-
ny a in vivo vyvoldvaji obaleni Eervenych krvinek imunoglobulinem, coZ zpiisobuje pozitivni primy antiglobulinovy test (Coombsiv test) a vzacné i hemolyizu. Hemolytick anémie se mize vyvinout né-
slednd po IEEb intravendznd poddvanymi imunoglobuliny nésledkem zvjSené sekvestrace Gervenych krvinek. Syndrom aseptické meningitidy (SAM): V' souvislosti s ébou intravendzné poddvanymi
imunoglobuliny byl popsén vyskyt syndromu aseptické meningitidy. Preruseni intravendzniho podavani imunoglobulind vedlo k remisi SAM béhem nékolika dni'bez ndsledkd. Syndrom obydejng propuka
behem nékolika hodin a7 2 dn po Iéché intravendzné podavanymi imunoglobuliny. SAM se mize Gastéji vyskytnout v pripadz IEEby vysokymi dévkami (2 g/kg) intravendzn poddvanych imunoglobu-
find.Tromboembolismus: Fxistuje klinicky dikaz o tom, Ze existuje spojeni mezi intravendznim poddvénim imunoglobulind a tromboembolickymi prihodami, jako jsou infarkt myokardu, cévni mozkova
piihoda, plicni embolie a hluboké Zilnf trombazy, u nichz se predpokladd, Ze budou souviset s relativnim zvyiSenim krevni viskozity béhem vysokeho privodu imunoglobulinu u ohroZenyich pacientu. Pfi
predepisovanf intravendzn podavanych imunoglobulindi a jejich poddvani infuzi u obéznich pacient a pacientl s jiZ preexistujicimi rizikovymi faktory trombotickjich pihod (jako jsou pokrogily vek, hy-
pertenze, diabetes mellitus a vaskuldrni onemocnént nebo trombotické epizody v anamnéze, pacienti se ziskanymi &i zdgdénymi trombofilickymi poruchami, pacienti s prodlouzenymi dobami imobiliza-
ce, pacienti s hypovolgmif zdvazngho stupné, pacienti s onemocnénimi, kterd zvySuji viskozitu krve) je tfeba postupovat opatrng. U pacienti s rizikem vzniku tromboembolickych nezédoucich tinki se
musf pripravky s intravendzng poddvanymi imunoglobuliny podévat miniméini rychlosti infuze a v miniméini mozné ddvce. Akutnf selhdnf ledvin: Pripady akutniho selhani ledvin byly hldSeny u pacient
I6cenych Vlg pripravky. U pacientd ohrozenych akutnim selhdnim ledvin by se mély pfipravky s intravendznimi imunoglobuliny poddvat minimalni moZnou rychlosti infuze a v minimainf mozné dévee.
Akutni poskozeni plic v souvislosti s transfuz (TRALI): Nekardiogenni plicni edém se miize velmi vzaené objevit po [68bé g pripravky. TRALIje charakterizovan t8zkou respiracni tisni, plicnim edémem,
hypoxemii, normln funkef levé komory a horeckou. Piiznaky se typicky objevuji behem 1 a7 6 hodin po léché. Interakee s jinymi léivymi pipravky a jiné formy interakce: Oslabené
Zivé virové vakeiny: Poddniimunoglobulinu mdze po dobu minimélné 6 tydn a maximélng 3 mésicd sniit utinnost oslabenyich Zivich virovjich vakein, jako nap. proti spalnickam, zardgnkam, pfiusnicim
aplanym nestovicim. Mezi podénim tohoto Iégivého pripravku a vakcinaci oslabenou Zivou virovou vakcinou ma uplynout interval 3 mésic. V pripadg spalnicek miize toto snizeni iginnosti trvat az 1 rok.
Proto by méli byt pacienti ockovani proti spalnickam vySetfeni na protildtky. Pediatrickd populace: ASkoli jsou dostupné jen omezend tidaje, predpokldda se, Ze stejné interakce se mohou vyskytnout
u pediatrické populace. Fertilita, téhotenstvi a kojeni: Bezpecnost podavani tohoto léciveho pripravku tehotngm Zenam nebyla ovéfena v kontrolovanjch Klinickych studiich. Proto e tfeba zvj-
$ené opatrnosti pi podavani tohoto pripravku téhotnym zendm a kojicim matkam. Bylo prokazano, Ze intravendzni imunoglobuliny prochéze placentou se vzriistajici tendenci bshem tetiho trimestru.
Na zakladg Klinickych zkusenosti s podavanim imunoglobulindi nelze oGekavat Zadné nepfiznivé ovlivnni pribéhu téhotenstvi nebo plodu a novorozence. Imunoglobuliny jsou vyluSovény do matefskeho
miéka a mohou prispivat k ochrang novorazence pred patogeny, které se dostavaj do téla pres sliznice. Na zaklads kiinickjich zkuSenostf s poddvanim imunoglobulind nelze otekévat Zadné nepfiznivé
ovlinéni plodnosti. Uginky na schopnost fidit a obsluhovat stroje: Schopnost fidit a obsluhovat stroje mize byt oviivnéna nékterymi nezadoucimi dinky souvisejicimi s podavanim piprav-
ku Privigen. Pacienti, u kterych se béhem IEgby projevi neZadoucimi éinky, museji pred Fizenim nebo obsluhou stroji vyekat jejich odeznéni. NeZadouei téinky: Velmi casté: nausea, bolest (véetnd
bolesti zad, bolesti koncetin, bolesti kloub, bolest e, bolesti obliceje), horecky (vCetn zmnice), onemocnéni podobné chfipce (vEetné nazofaryngitidy, faryngolaryngedin bolest, orofaryngedinich
puchyt, pocit sevieni v hrdle), bolest hlavy (véetn bolesti vedlejsich nosnich dutin, migrény, dyskomfortu hlavy, tenzni bolesti hlavy). Gasté: anémie, hemolyza (véetné hemolyticke anémie), leukope-
nie, hypersenzitivita, zévrats (vEetng vertiga), vysoky krevni tlak, névaly (vetng ndvald horka, hyperemie), hypotenze, dyspnoe (vietnd bolesti na hrudi, nepFjemnych pocitd na hrudniku, bolestivého
dychani), zvracen, prijem, bolesti bicha, hyperbilirubinémie, kozni onemocn&ni (vietng vyrazky, svédeni, kopfivky, makulopapuldrni vyrazky, erytému, exfoliace kiize), myalgie (vietng svalové kiece,

2vyend alaninaminotransferdza, zvysend aspartataminotransferdza, 2vyiSend laktdtdehydrogendza v krvi. Ménd tasté: aseptické meningftidy, anizocytdza (vetng mikrocytdzy), trombocytdza, ospalost,
tremor, palpitace, tachykardie, tromboembolické pfhody, proteinurie, zvySent kreatininu v krvi, bolest v mist vpichu injekce. Neni zndmo: snizeny pocet neutrofil, akutni selhdni ledvin.* Predavke-
vani: Predavkovani miize mit za nasledek pretizent tekutinami a hyperviskozitu, 2vI4St u riziowjch pacientd, vietng starsich pacientil a pacientd s poskozenim srdce nebo s poruchou funkce ledvin.
Doba pouZitelnosti: 3 roky. Stailita po prvnim otevieni: Jakmile je injekni lahvicka oteviena, je tieba obsah bez prodlent spotfebovat. Vzhledem k tomu, Ze roztok neobsahuje Zadné konzervani
[étky, mus se infuze pripravku Privigen podat okamZité. Stabilita po nafedgni: Pokud je pripravek zFedén na nizsf koncentrace, doporutuje se ho po zFedeni okamiit pouit. Stabilita po otevreni pred
pouitim pripravku Privigen po ziedéni 5% roztokem glukdzy na kanegnou koncentraci 50 mg/ml (5 %) byla prokézana na dobu 10 dni pi teploté 30 °C, avsak aspekt mikrobidini kontaminace nebyl
studovan, Zviastni opatfeni pro uchovavani: Uchovvejte pfi teploté do 25 °C. Chraiite pred mrazem. Uchovavejte injekini lahvicku v krabicce, aby byl pripravek chrangn pred svétlem. Druh
obalu a obsah baleni: 1 injekéni lahvicka (2.5 g/26 ml, 5 g/50 ml, 10 g/ 100 ml, 20 g/200 ml nebo 40 g/400 ml), 3 injekeni lahvicky (10 g/100 minebo 20 /200 ml). Na trhu nemusf byt
k dispozici viechny velikosti baleni. DrZitel rozhodnuti o registraci: CSL Behring GmbH, Emikvon-Behring-Strasse 76, D-35041 Marburg, Némecko. Registraéni éisla: £U/1/08/446/
001-EU/1/08/446/007. Datum prvni registrace/ prvni prodlouZeni registrace: 25. dubna 2008/ 28. Listopadu 2017. Datum revize textu: 5.8.2019. Podrobné informace
0 tomto Iégivém pfipravku jsou k dispozici na webovyich strénkach Evropske agentury pro IGive pfipravky na adrese http:/ /www.ema.europa.eu/. Pripravek je vzén na Iékafsky predpis a je hrazen
7 prostredk verejného zdravotniho pojisteni

* \iSimnéte si zmén v textu této zkracend informace o pripravku.
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ABSTRAKTA (
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Translarna - aktualni stav v €R a zkusenosti rodi¢t s touto léébou
Jurikova L., Balintova Z., Havlin O.
Klinika détské neurologie FN Brno a LF MU, Brno

Duchennova svalové dystrofie (DMD) je se svou incidenci 1:3500 nové narozenych chlapcd
nejcastéjsim svalovym onemocnénim détského véku. Je zplsobena mutaci v genu pro dystrofin,
ktery se nalézd na X chromozomu. Jednd se o onemocnéni pomérné rychle progredujici, ke ztraté
samostatné chlize dochazi primeérné kolem 12 let, postupneé se svalova slabost $ifi i na horni kon-
Cetiny, v ¢asné dospélosti se pfidavaji srde¢ni a dechové potiZe a pravé srde¢ni ¢i dechové selhani
byvé nejcastéjsi pricinou smrti, a to jiz kolem 30. roku Zivota.

Translarna (U¢innd latka ataluren) predstavuje prvni schvélenou lé¢bu pro pacienty s DMD, u nichZ
je onemocnéni zplsobeno bodovou nonsense mutaci. Jedna se o malou molekulu, ktera cili na
preklenuti genetického defektu a ¢astecné obnovuje produkci dystrofinu. Tim zmirriuje klinické
projevy nemoci. U¢innost atalurenu prokazala randomizovana, placebem zaslepena studie, které
se zUcastnilo 164 pacientl z 11 zemi. Lék schvdlila Evropska Iékova komise v ¢ervenci roku 2014 ke
komerenimu poutziti. V CR jsou pacienti lé¢eni od roku 2016 a aktudlné tuto lé¢bu dostava 13 pacientd.

Pfednaska se zaméfuje na princip léku, aktudini indikacnf kritéria, ale nejvice prostoru je vénovano
zkusenostem jednoho z pacientd a jeho rodicd s touto Ié¢bou.
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) ABSTRAKTA

Hypersomnie jako dominantni p¥iznak myotonické dystrofie I. typu
Piihodova I.!, Paclt 1.2, Sonka K.

'Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN, Praha

’Psychiatrickd klinika 1. LF UK a VFN, Praha

Myotonicka dystrofie I. typu je geneticky podminéné multisystémové onemocnéni, spojené
s vyskytem poruch spanku, zejména nadmeérné denni spavosti. Nadmérna dennf spavost variabiln{
tize je vyjadfenad u vétsiny pacientll, mUZe napodobovat diagnézu idiopatické hypersomnie nebo
narkolepsie a vyznamné ovlivriuje kvalitu Zivota. Uvadime kazuistiku pacienta sledovaného mylné
nékolik let pfed rozvojem svalovych pfiznakd pro idiopatickou hypersomnii.

) POZNAMKY
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) ABSTRAKTA

Diagnostické moznosti u pacientii s neuropatickou bolesti
VIc¢kova E.
Neurologické klinika LF MU a FN Brno

Neuropaticka bolest (NB) je v souladu s aktudlni definici (Treede et al,, 2008) bolest vznikajici
dusledkem léze nebo nemoci postihujici somatosenzitivni nervovy systém. Jedna se o klinicky projev
fady onemocnéni periferniho i centralniho nervového systému. Recentné publikované diagnostické
schéma NB (Finnerup et al. 2016) umoZnuje stanovit, s jakou pravdépodobnosti je bolest u daného
pacienta bolesti neuropatickou.

Prvnim krokem umoznujicim stanoveni diagndzy ,mozné NB" je anamnéza odpovidajicich
klinickych obtizi zalozené predevsim na vyskytu tzv. typickych deskriptor( (popisnych charakteristik
bolesti), jako jsou paliva, sviravé ¢i bodava bolest, pocit elektrickych vyboj a dalsi doprovodné
senzitivni symptomy (brnéni, mravenceni). Kromé zdkladni anamnézy je v tomto kroku mozné
vyuzit specializované dotazniky (napf. PainDetect, NPSI apod.).

Predpokladem pro stanoveni diagnézy ,pravdépodobné NB* je priikaz poruchy citlivosti v od-
povidajici (neuroanatomicky plauzibilni) distribuci a to pomoci bézného jednoduchého klinického
vysetieni nebo (obvykle presnéji) pomoci tzv. kvantitativniho testovéani senzitivity. Toto testovani
umozni detailné a kvantitativné stanovit senzitivni a/nebo algickou citlivost pro urcitou senzitivn{
modalitu (teplo, chlad, vibrace, tlak, dotek, ostrd mechanické bolest atd.).

Pro stanoveni ,potvrzené (jisté) NB” je pozadovan prlkaz |éze nebo onemocnéni somato-
senzitivniho nervového systému, které ma potencial vysvétlit bolest (a to i z hlediska anatomické
distribuce a charakteru léze/onemocnéni), pomoci odpovidajiciho diagnostického paraklinického
testu. Takovym testem mohou byt zobrazovaci vysetteni, koznf biopsie prokazujici redukci intra-
epidermalni hustoty tenkych nervovych vlaken, neurofyziologické testy (napf. elektromyografie,
evokované potencialy zejména evokované kontaktnim teplem ¢ilaserem nebo reflexy asociované
s bolesti) a vzacné i molekuldrné-biologické metody.

} POZNAMKY
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) ABSTRAKTA

Fascikulace a benigni fascikulaéni syndrom
Ridzon P.
Neurologicka klinika FTN a 3. LF UK, Praha

Fascikulace jsou jednim z nejcastéjsich hledanych a pozorovanych symptoma svédcicim pro
postizeni periferniho nervového systému. Fascikulace mohou vznikat z mnoha réznych pficin, od
metabolickych poruch (nedostatek Mg, Ca), pres nezadouci Ucinek farmak (succinylcholin, depolari-
zujici myorelaxans, inhibitory ACHE, salbutamol) az po vazna neurologicka onemocnéni (ALS/MND,
neuropatie, kofenové syndromy, borreliéza). Casto jsou dlisledkem zvysené nervosvalové drazdivosti
pfi nadmeérném uzivani stimulancif (kofein, tein) ¢i Uzkosti, nebo po ndrazovém fyzickém pretizeni.
Zde je jiz pfechod od pouhého symptomu k diagnéze benigniho fascikula¢niho syndromu, jako
trvalého nalezu fascikulaci bez jinych projevi nervosvalového onemocnéni.

} POZNAMKY
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) ABSTRAKTA

Poruchy branice a dychacich svala
Ehler E.
Neurologicka klinika FZS, Univerzity Pardubice a PKN, Pardubice

K paréze branice ¢i dalsich dychacich svalt dochazi z neurogennich i z myogennich pficin.
Porucha nervosvalového pfenosu (zejména myasthenia gravis) vede k vyskytu patologické inavnosti
a oslabenf vice svalovych skupin a postizeni pouze dychacich svall je vyjimecné. Z neurogennich
pficin je tfeba vylucovat motor neuron disease, bolestivou brachidini neuritidu, akutnf polyradiku-
loneuritidu, polio-like syndromy a vyjimecné dalsi neuropatie. Z myogennich pfi¢in mivaji poruchy
respiracnich svalll svalové dystrofie, polymyositis, Pompeho choroba, mitochondridini myopatie,
nemalinova myopatie.

Vznik slabosti dychacich svalt mdze byt rychly (hodiny az dny) ¢i subakutni az chronicky. Poruchy
hybnosti poloviny branice se nej¢astéji projevi dusnosti pfi zatéZi ¢&i mirnou dusnosti v noci. Viyrazna
porucha obou polovin branice se manifestuje dusnosti vleze — ortopnoi. Pfi sledovéani dychani se
i vsedé objevuje paradoxni dychanf, kdy pfi nddechu se kontrahuijf svaly bfisnf stény (vpada bficho)
a pfi vydechu se zase uvolni. Bfisni svaly totiz pfi nddechu fixuji bfisni Utroby, které se ve vertikalni
poloze posunuly dold, a tim zvy3uji dechovy objem. Pfi pokusu o dychanf vleZe se v3ak brisni or-
gany neposunou kaudalné (vsedé na podkladé gravitace) a naopak se pfemisti kranialné, ve sméru
vyrazného negativniho nitrohrudniho tlaku, ktery je dale akcentovén kontrakcf dalsich dychacich
svall (nejen interkostalnich, ale také m. sternocleidomastoideus, mm. scaleni, a dalsich). Timto me-
chanizmem dochézi skokové k dekompenzaci hypoxie a k vyraznému pocitu dusnosti s anxietou.
Proto nemocni s ortopnofi pouze sedi u lizka a nejsou schopni se polozit.

Zakladnim vysetfenim dusnosti nemocnych s podezfenim na svalovou slabost je laboratorni
vysetieni (véetné saturace, event. krevnich plynt — Astrup, iontd, CK, laktétu, a dalsich biochemic-
kych parametr(). Pak ndsleduje spirometrie — at jiz jednoduchd ,ru¢nim spirometrem’, a to vsedé
a event. i vleZe (snizenf vitaIni kapacity vleze o 10% proti poloze vsedé jiz svéd¢i pro poruchu bra-
nice, dychacich svalt) nebo komplexnégjsi (rovnéz inspiracni a exspiracnf tlaky). Pak nasleduje EMG
vysetieni, a to v¢etné vysetieni brani¢nich nervd. Existuje nékolik metod neurografie nn. phrenici.
Pomérné snazsi je metoda, pfi které se povrchovou elektrodou stimuluje n. phrenicus za okrajem
kyvace (¢i mezi obémi hlavami kyvace) a M-odpoved se registruje pomoci povrchové elektrody
umisténé ve stfedni ¢afe 5 cm nad procesus xifoides. Referencni elektroda se umistuje v mamilarni
Care v 7. mezizebfi. Latence M-odpovédi je 6,5-8,1 ms a amplituda 0,5 mV s dolni hranici 0,3 mV.
Pokud pfi stimulaci dochazi k pohybu segmentl HK, pak je stimulovan plexus brachialis a je nut-
no polohu stimula¢ni elektrody ménit. K vysetfeni branice jehlovou elektrodou je nezbytné mit
urcité zkusenosti. EMG jehla se zavadi v 7.-9. mezizebfi, 2-3 cm laterdiné od okraje Zeber, a tésné
nad hornim okrajem dolniho Zebra. Zavadi se kolmo k povrchu hrudniku. Po prichodu dychacimi
svaly (Mm. intercostales externf a internf: aktivace pfi exspiraci ¢i inspiraci s poméerneé vetsimi MUP
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az se pronikne do brénice, kde jsou MUP nizsi a aktivuji se pouze pfi inspiraci). Velkym nebezpecim
je zavedeni do pohrudni¢ni dutiny se vznikem akutniho pneumothoraxu (a déle jiz chirurgickym
pfistupem Iécby komplikace — drendzi) a pomérné mensi komplikace je zavedeni jehly do bfisni
dutiny (pfipadné jaterniho parenchymu) ¢i krvéacent.
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) ABSTRAKTA

Diferencialni diagnostika myalgii
Bednafik J.
Neurologické klinika LF MU a FN Brno

Bolesti svall (myalgie) patii mezi velmi ¢asté priznaky, odhadované prevalence v populaci je
10%. Vzhledem k heterogenité pficin je diferencialni diagnostika obtizna.

Generalizované myalgie byvaji pfiznakem onemocnéni kosterniho svalstva (myopatické
myalgie), velmi typicky u metabolickych a zdnétlivych myopatii. DlleZitou a ¢astou pficinou
z hlediska progndzy jsou akutné se rozvijejici rabdomyolyzy, u kterych se asi v poloviné pfipad
podafi prokazat definovanou myopatii, ale druhd ¢ast pripadd zlstava z hlediska pficiny idiopatickou.
Specifickd skupina generalizovanych, ¢asto migrujicich myalgif se vyskytuje jako dominantni pfiznak
komplexu nepresné definovanych a vzajemné se prekryvajicich revmatologickych jednotek: revma-
tické polymyalgie (PMR), fibromyalgie (FM) a chronického tinavového syndromu (CFS). Myalgie
se mohou vyskytovat i u celé fady mimosvalovych onemocnéni: endokrinopatii a metabolickych
poruch (hypotyredza, hypoparatyredza, urémie, hemodialyza, deficit thiaminu, selenu, magnézia),
neuropatif, onemocnéni CNS, kosti, kloubU, pojiva. Myalgie také ¢asto doprovazeji nékteré infekce,
zejména virové (influenza, CMV, EBV, HIV, Coxackie).

Lokalizované, akutné se rozvijejici bolestivé mimovolnia pfechodné kontrakce svalll — krampy —
vznikajf typicky po ndmaze nebo ve spanku a jsou obecné neurogenniho plvodu. Pokud postihuji
zejména m. gastrocnemius, jsou obecné benigni. Krampy postihujici i jiné svalové skupiny mohou
byt méné casto priznakem postizeni PNS ¢i CNS, jako je onemocnéni motorického neuronu, syn-
drom hyperaktivity motorické jednotky, syndromu ,stiff-person” ¢i syndromu krampt a fascikulaci.

V diferencidni diagnostice je tfeba zvézit nasledujici faktory:
| familidrni vyskyt,

B pfidruzend onemocnéni a medikadi,

m  |okalizaci (lokalizované, generalizované, migrujici myalgie), za¢atek a prabéh (akutni, chronické,
recidivujici myalgie),

m  vyvolavajici faktory (ponamahové, klidové, nocni),

| Klinické ¢i laboratorni zndmky myopatie (CK, myoglobin, EMG, svalové biopsie, MR svald, au-
toprotildtky),

| klinické ¢ilaboratorni zndmky neuropatie, onemocnéni CNS, pohybového aparatu,

B kritéria PMR/FM/CFS.
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) ABSTRAKTA

Nové moznosti lécby SMA
Hordk T., Vohanka S.
Neurologické klinika FN Brno

Spinalni svalova atrofie (SMA) je autosomalné recesivni onemocnéni nej¢astéji zplisobené mutaci
v SMNT genu (survival motor neuron gen) na dlouhém raménku 5. chromozomu (5q), ktera vede ke
snizeni exprese SMN proteinu a nasledné degeneraci alfa motoneuront prednich roh misnich. SMN
protein je kromé genu SMN1 kédovan i genem SMN2, ktery je lokalizovany v jeho blizkosti. Od genu
SMNT1 se lisi 11 nukleotidy, a i kdyZ je také zodpovédny za produkci SMN proteinu, tento protein nenf
ze 70-90 % funkeni. SMA fenotyp souvisi s poctem kopif genu SMN2, svou roli vsak hraji také dalsi
faktory a klinicky fenotyp je tak zna¢né heterogenni. Soucasna klasifikace zohledruje zejména vék
rozvoje klinickych pfiznakl onemocnéni a z tohoto pohledu klasifikuje SMA do Ctyr, respektive péti
typd. Nusinersen, antisense oligonukleotidové (ASO) Iécivo fungujici na principu modulace splicingu
SMN 2 genu, je prvni schvalenou terapif (12/2016) pro I1é¢bu SMA. Létka je injikovéna intratékalné a zvy-
Suje produkci funkeéniho SMN proteinu. Klinickd Gc¢innost léku nusinersen byla prokézéna ve studiich
ENDEAR, CHERISH a stéle probihajici studii NURTURE. Tyto studie zéroven pfinesly informaci o tom,
Ze je zddouci, aby pacienti byli lé¢eni co mozna nejdrive a mohlo tak dojit ke zlepseni nebo stabilizaci
motorickych funkci. Proto je zdsadni spravnd a vcasna diagndza SMA, se kterou pifmo souvisi otazka
novorozeneckého genetického screeningu, ktery je v soucasnosti diskutovan. V rdamci probihajici studie
NURTURE (NCT02386553) jsou léceni také pacienti v presymptomatickém stadiu choroby. V Ceské
republice je v soucasné dobé schvdlena Uhrada terapie Gc¢innou latkou nusinersenum pro pacienty
do 12 let véku a probihd jednani rozsifeni Uhrady pro pacienty do 18 let a dospélé.
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Magneticka rezonance svala
Horak T., Bednarik J., Vohanka S.
Neurologické klinika FN Brno

Neuromuskuldrmi onemocnéni zahrnuji velkou skupinu individualné vzacnych vrozenych ¢i
ziskanych onemocnéni, kterd se vyskytuji napfi¢ populaci a postihuji pacienty véech vékovych sku-
pin. Vyznacuji se velkou klinickou a genetickou heterogenitou, kdy mutace v jednom genu mohou
zpUsobovat rlizné klinické projevy. Zaroven vsak stejné klinické projevy mohou byt zpdsobeny muta-
cemi v rlznych genech. Klasickymi pili¥i diagnostického procesu u neuromuskuldrnich onemocnéni
jsou neurologicka vysetfeni k ur¢eni klinického fenotypu, genetické a neurofyziologické vysetfeni
a svalové biopsie. V poslednich letech se staly nedilnou soucasti diagnostiky metody magnetické
rezonance a MR spektroskopie (MRl a MRS), které umoznuji zobrazeni tukové ndhrady, ale také
akutni zanétlivé ¢i chronické fibrotické zmény a zaroven umoznuiji jejich kvantifikaci. Popisuji tak
vzorec a miru postizeni svall. ObzvIdsté uziteCnymi jsou tyto metody pfi podpofe klinické diagnézy,
omezeni rozmezf diferencidinich diagnoéz a zarover vedeni intervencnich diagnostickych postupt,
jako je svalova biopsie. S rozvojem terapie neuromuskuldrnich onemocnéni v poslednich letech
také vznikla potfeba objektivniho a neinvazivniho vysetfeni pro sledovani progrese onemocnéni
a lécebného ucinku v Case, a to zejména u onemocnénti, jako jsou svalové dystrofie ¢i spinalni
muskularni atrofie, kde nachazf uplatnéni kvantitativni MR metody. Jako kazdy diagnosticky néstroj
viak vyuziti metody magnetické rezonance v klinické praxi skytd nékterd uskal, se kterymi je nutné
pocitat. Jednd se zejména o tukovou ndhradu spojenou s pfirozenym starnutim svall a inaktivitou
¢i kombinaci s edémem pfi denervaci nebo jako ndsledek onemocnéni pohybového aparatu.
Prestoze provedeni vysetreni je v zasadé mozné na kterémkoli pracovisti disponujicim magneticko-
-rezonanc¢nim pfistrojem, interpretace vysledkd zobrazeni svall je pfimo zavislé na zkusenostech
pracovisté v oblasti neuromuskuldrnich onemocnént.
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) ABSTRAKTA

Uskali magnetické rezonance v diagnostice nervosvalovych onemocnéni
Mensova L., Mazanec R.!, Hedvi¢akova P.2, Fajkusova L.

'Neuromuskuldrni centrum FN Motol a 2. LF UK, Praha

2Ustav biologie a lékaiské genetiky, 2. LF UK a FN Motol, Praha

*Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, IHOK, LF MU a FN, Brno

Magneticka rezonance (MRI) se stala dUleZitou soucasti diagnostického procesu i nasledné péce
0 pacienty s neuromuskularnimi onemocnénimi. Zejména v myologii se zafadila vedle klinického
a elektrofyziologického vysetfeni k zékladnim metoddm. Zasadni pfinos MRI spocivéa v detekci
svalové atrofie a tkdnovych zmén charakteru edému ¢i tukové prestavby, dale ve stanovenirozsahu
a stupné poskozenijednotlivych svald, ale také v moznosti identifikovat vzorec postizeni svald, ktery
je charakteristicky pro urcitou klinickou jednotku. MRI maze pomoci pfi indikaci svalové biopsie ¢i
zacileni genetického vysetieni, nejedna se vsak o metodu, kterd by umoznila stanovit definitivni
diagnoézu. Od roku 2017 bylo na nasem pracovisti provedeno vice nez 80 vysetfeni. Prezentujeme
kazuistiku 58letého pacienta sledovaného od roku 2002 pro myopaticky syndrom nejasné etiolo-
gie. Prvni pfiznak v 19 letech — pdd z nejasnych pficin, nasledné zacal pozorovat svalovou slabost.
Od 29 let neni schopen se zvednout ze zemég, s odstupem dalsich deseti let se objevilo oslabenf
hornich koncetin. V naSem centru poprvé vysetfen v r. 2018, biochemickeé vysetfenf ukdzalo mirnou
elevaci kreatinkindzy a myoglobinu, EMG myogenni [ézi bez myotonickych vybojd. MRI sval( dol-
nich koncetin s ndlezem pokrocilé tukové pfestavby v oblasti m. iliopsoas oboustranné, ve viech
kompartmentech stehna s relat. usetfenim dlouhé i krdtké hlavy m. biceps femoris oboustranné, na
lytku pak s maximem patologickych zmén v oblasti m. soleus. Provedeno molekuldrné genetické
vysetieni panelu neuromuskularnich chorob metodou SeqCap (IHOK FN Brno) s ndlezem variant
nejasného vyznamu ve Ctyfech genech — COL5AT, LDB3, LRP4, PRPH — vSechny v heterozygotnich
stavech, vechny bez genotyp/fenotyp korelace. 3/2019 opakovano EMG vysetieni nové se zachytem
chronické neurogenniléze v m. quadriceps femoris a m. biceps brachii bez denerva¢niho syndromu.
Molekuldrné genetické vysetfeni rozsifeno o vysetfeni SMA a CMT, nalezena homozygotni delece
7.exonu SMNT genu (UBLG 2. LF UK a FN Motol). MRI sval nutno vzdy hodnotit v souvislosti s kli-
nickym nalezem a vysledky ostatnich paraklinickych metod. Zékladni MRI protokol (sekvence T1
a STIR) neumozni detekci priciny prestavby svall (priméarné pyogenni ¢i neurogenni).
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) ABSTRAKTA

Terapeutické moznosti poruch autonomniho nervového systému
Potockova V., Mensova L., Baumgartner D., Mazanec R.
Neuromuskuldrnf centrum Neurologické kliniky 2. LF UK a FN Motol, Praha

V rdmci neurologickych onemocnéni se nejcastéji setkdvame s poruchou autonomniho nervo-
vého systému (ANS) u akutnich dysimunitnich neuropatif pfi Guillain Barré syndromu, u starsich pa-
cientl nejcastéji u neurodegenerativnich onemocnénimi (napf. u Parkinsonovy nemocia Parkinson
plus syndrom jako je multisystémova atrofie atd.). V rdmci metabolickych onemocnéni je nejcastéjsi
pficinou autonomni dysfunkce diabetes mellitus 1.1 2. typu.

| pres to, ze vysetfovaci metody ANS jsou relativné dobie dostupné, byvaji dysautonomni poruchy
stéle poddiagnostikované. Hlavni pric¢inou je, Ze pfiznaky u pacienta nemuseji byt pfilis vyjadreny,
nebo jsou pouze subklinické a v neposledni fadé i to, Ze vysetfeni ¢i dotazovani se na autonomni
funkce byva neurology v bézné klinické praxi ¢asto opomijeno. Pritom zakladni vysetfovaci metody
jsou velice jednoduché — napt. Schellonguv test (méfeni TK a TF vleZe a po postaveni je dostacujicf
k prlkazu ortostatické hypotenze), dotazniky zamérené na autonomni dysfunkce (napf. Survey of
Autonomic Symptoms). Dalsi specializované testy, jako jsou napriklad kardiovaskuldmi autonomni
reflexni testy nebo test na naklonéné roviné (HUTT), jsou jiz vézény na specializovand pracovisté
neurofyziologie, kardiologie nebo diabetologie.

Management terapie poruch ANS spociva v rezimovych a farmakologickych opatrenich podle
daného typu onemocnéni a ¢asti ANS, kterd je postiZzena.

Mezi zakladni rezimova opatreni patii edukace pacienta (napf. pouceni o pozvolné vertikalizaci,
moceni vsedé, vyvarovani se prostiedi o vysoké teploté atd.), posturdlni manévry (napf. fyzikalni
cviceni kontramanévr(, vyuziti kompresivnich puncoch, spanek s dostate¢né podloZenou hlavou),
dostatek pffjmu nealkoholickych tekutin a dietni opatfenf (vyvarovat se alkoholu, nadmérnym
porcim jidla atd.)

Ve farmakoterapii se vyuzivaji Iéciva, kterd ovliviuji cholinergni a adrenergni neurotransmisi.

V pfipadé ortostatické hypotenze se z farmakoterapie nejcastéji vyuziva peroralni podanf alfa-1
agonisty — midodrinu, dle potfeby v kombinaci s fludrokortisonem. Aplikace botulotoxinu je vyuzi-
vana v 1écbé hypersalivace a hyperhidrézy. Antagonisté muskarinovych receptor(i napt. oxybutinin
Ize podat pfi terapii hyperaktivniho mocového méchyre a hyperhidrézy. Nizké davky betablokétord
napf. metoprolol jsou indikovany pfi syndromu posturalni ortostatické tachykardie.
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HU N Z ‘ K je osmilety kluk. Jednoho
dne zjistil, ze nékteré bézné cinnosti
zacaly byt pro néj vysilujici. Zacal
mit problémy se vstavanim anebo
s lezenim po zebiiku...

CHTELI BYSTE VEDET,
IARE BUDE MIT TENTO
PRIBER ROZUZLENI?

Objedneijte si brozurku
Honzik a Pompeho nemoc
na adrese cz-info@sanofi.com.
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