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1 Uvod do problematiky svalové
patologie

Uvop

Svalové poruchy patii mezi méné castd onemocnéni, klin-
icky se vsak jednd o zavaznou skupinu chorob. Diagnéza
vyzaduje interdisciplindrni spolupréaci mezi klinickymi spe-
cialisty (neurology) a na svalovou diagnostiku zaméfenymi
patology. Nezastupitelna je role genetiky, a to jak na trovni
klinické, tak na trovni molekularni.

1.1 Odbér tkané pro histologické vysSetieni

Uvop

Svalova biopsie patii mezi metodicky i interpretacné narocné
histopatologické discipliny. Odebrany sval je zpravidla
vySetfovan pomoci fady metodik, které vyzaduji specidlni
postup pii odbéru svalové biopsie. Postup bézny u jinych
orgdni (vlozeni{ odebrané tkéné do formolu) znamend
zasadni metodické omezeni pro dalsi vyhodnoceni; vysetfeni
je tak prakticky zmafeno. Proto je nutnd domluva mezi
spolupracujicimi pracovisti (zpravidla neurologie, chirurgie
a patologie) co se tyce indikace, mista odbéru, techniky
odbéru, zmrazeni odebrané tkané a transportu na patologii.
Postup pii odbéru svalové biopsie:

1. vybér vhodného svalu (zpravidla se musi odebirat
postizeny sval, ktery ale neni jinym zptsobem zménény
(injekce, mista vbodnuti jehly pfi elektromyografii)

2. spravné provedeni excise (Setrny odbér svalové tkdné po
incisi nebo transkutdnné silnou jehlou)

3. vhodné natazeni odebrané tkédné a okamzité zmrazeni
podchlazenym propan-butanem na teplotu kapalného
dusiku

4. vlozeni malého mnozstvi tkdné do glutaraldehydu pro
ev. pozdéjsi vysetieni elektronovym mikroskopem

Tkan dostdva specializované pracovisté spolu s po-
drobnymi klinickymi tdaji (ddaje o pacientovi, misto
odbéru, prubéh onemocnéni, reakce na terapii, vysledky
vySetieni elektromyografického, bichemického, napt. hladina
kreatinkindzy v séru aj.).

1.2 Zpracovani svalové biopsie

Uvop

Pro zpracovéni svalové biopsie se pouzivad jednak klasické
barveni (HE), déle celd Fada histochemickych metod, metod
imunohistochemickych a metod molekularné genetickych.

Ptehledné barveni HE dava informaci o celkovém stavu
tkané, o velikosti svalovych vldken, o rozsahu pfipadného
svalového postizeni, zdnétlivého infiltratu, cévnich zménéch,
piitomnosti vaziva, tuku a dal§ich zménéch.

Specidlni enzymatické metody jako je kysela fosfatdza iden-
tifikuji enzymy aktivované pii rozpadu svalovych vlaken.

NADH tetrazolium reduktdza, ATP-dza a nékteré dalsi
metody zobrazuji ruzné typy svalovych vldken a upfesni
postizeni (kterd vldkna jsou zménénd, jak atd.), déle iden-
tifikuji nékteré poruchy (napf. na irovni mitochondridln{ —
NADH).

Protilatky proti nékterym svalovym proteinum (antigentim)
prukazem jejich pritomnosti ¢ nepfitomnosti identifikuji
piipadnou poruchu (dystrofinopatie).

Molekularné genetické metody lokalizuji pfimo genové
poruchy a Kklasifikuji tak nékteré poruchy s definitivni
presnosti.

Pro prukaz nékterych chorob je nutny elektronovy
mikroskop; nékdy se pouzivaji i kvantitativni metody na
hodnoceni velikostnich zmén svalovych vlaken.
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1.3 Zakladni typy svalovych vlaken

U cloveéka existuji dva zédkladni typy svalovych vlaken, typ I.
a typ II. Typ II. se déle déli na typ Il.a, II.b a Il.c. Pro
rozliSeni jednotlivych typu je nutné provést vhodnou histo-
chemickou reakci (ATP, NADH) nebo pouzit vhodnou pro-
tildtku.

V reakci na ATP-dzu (obrdzek vpravo) je reakéni produkt
hnédy a vldkna typu L. se barvi svétle, vldkna typu II. tmaveé.
Pii razném pH se odlisi podtypy vldken Il.a, II.b, IL.c.

V reakci na NADH tetrazolium reduktdzu (obrdzek vlevo) je
reakéni produkt modry, zrnity a situace je opacna: vldkna
typu L. jsou tmava, vldkna typu II. jsou svétla.

Rozliseni jednotlivych typu svalovych vldken je pro diagnos-
tiku nutné, protoze nékteré zmény postihuji jen nékteré typy
vldken (napiiklad atrofie z inaktivity postihuje jen vldkna
II.a) a také proto, ze distribuce jednotlivych typu se muze
ménit (jak bude popséno dale).

Za norméalnich okolnosti jsou u vét§iny kosternich svalu zas-
toupeny oba typy vldken (ale podil muze kolisat), oba typy
vldken maji stejnou velikost a na pii¢ném fezu tvoii viceméné
pravidelnou mozaiku.

Typ svalového vidkna je dan zpusobem inervace a muZe se
menit.

1.4 Zakladni zmény v histologickém
obraze kosterniho svalu

Zakladni zmény pii chorobach svalu lze rozdélit do nékolika
skupin:
e zmény ve svalu pii poruchach inervace
e zmény ve svalu pii poruchdch svalu samotného
e zmény pii poruchédch nervosvalového prenosu (zpravidla
jsou nespecifické, minimélni)

1.4.1 Zmény pii poruchach svalové inervace

Zakladni funkéni jednotkou kosterniho svalu je nervos-
valovad jednotka, coz je skupina vldken inervovand jednim
motorickym neuronem. Tato vldkna nebyvaji nutné vedle
sebe, spiSe se stiidaji vlakna nékolika motorickych jednotek
navzajem.

Pro periferni inervaéni poruchy byva charakteristické, ze
v prvnich fézich nastdvd denervace (ibytek mnervovych
vldken). Vldkna, kterd ztratila mervové zasobeni, atrofujf
(silné se zmensuji, na pficném fezu maji trianguldrni tvar).
Pozdéji dochdazi k regeneraci, kdy ze sousednich, zachovalych
neuronu vyrustaji nové nervové terminaly do denervovanych,
atrofickych vlaken: reinervace. Atrofickd svalovd vldkna tak
mohou regenerovat a nabyt své puvodni velikosti. Protoze je
pocet nervu snizen, velikost motorickych jednotek se zvysuje:
jeden nerv inervuje vice svalovych vldken. A protoze se typ
vldkna pfizpusobuje inervaci, histologicky se tento proces
projevi jako naruSeni pravidelného stFiddni ruznych typu
svalovych vlaken — typové seskupovani.

1.4.2 Myopatické zmény

KLASIFIKACE

Myopatické zmény nastavaji u procesu, kde proces postihuje
svalova vldkna samotnd. Mezi myopatické zmény patii:

e zmnozeni vnitinich jader (normdlné jsou v kosternim

svalu vldkna na periferii bunék)

e Stépeni svalovych vldken (ale muze byt i u nékterych
neurogennich 16z{) [s]
regresivni zmény: degenerace, nekrézy, hyalinni vldkna
regenerace vldken (bazofilie sarkoplasmy) [r]
zmnozeni endomysia a perimysia (fibréza f)
zmény velikosti vldken, atrofie [a]
zadnétlivy infiltrat (T lymfocyty, histiocyty)

Na obrazku vlevo jsou zachycena svalova vldkna s vnitinimi
jadry.

2 Hereditarni myopatie
2.1 Svalové dystrofie
Uvop

Geneticky podminéné myopatie vyznacujici se progresivni
svalovou slabosti.

2.1.1 Dystrofinopatie

KLASIFIKACE

Klinické syndromy:
e Duchenneova svalové dystrofie (DMD)
e Beckerova svalovd dystrofie (BMD)
e X recesivni dilataéni kardiomyopatie (XRDKMP)
e pienasecky dystrofinopatii

KLINIKA

e DMD: ndstup onemocnéni do 3 let véku, poruchy
chuze zejména do schodu, dominujici proximélni svalova
slabost predilekéné na dolnich koncetinach, pozdéji
roz§ifeni na horni koncetiny, krk a dychaci svaly.
Prumérné doziti 20 let

e BMD: mirnéjsi alelickd forma, nejmirnéjsi v podobé syn-
dromu krampu, myalgii a myoglobinurii

e XRDKMP: progresivni dilata¢ni kardiomyopatie bez
klinického postizeni kosterniho svalstva, terapeuticka je
transplantace srdce

e pienasecky dystrofinopatii: asymtomatické i symtomat-
ické s dominujici atrofif a svalovou slabosti v oblasti ple-
tencu

ETIoLOGIE

e na X chromosom vazané recesivné dédi¢né onemocnéni

e mutace v genu pro bilkovinu dystrofin a jeji néslednd
abnormalni exprese

e DMD: mutace narusujici integritu ¢teciho ramce

e BMD: mutace nenarusujici integritu ¢teciho ramce

¢ XRDKMP: mutace v promotorové oblasti dystrofi-
nového genu

HISTOLOGIE
e DMD: Myogenni 1éze s regresivnimi zménami svalovych
vldken, absence dystrofinu v sarkolematické lokalizaci
prokazatelnd imunohistochemicky
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e BMD: Myogenni léze mirnéjstho stupné, dystrofin
pfitomen na vétsiné vldken, Western blottingem
prokazatelna zkracend molekula dystrofinu

o XRDKMP: absence dystrofinu sarkolematicky na
materidlu endomyokardidlni biopsie, relevantni je
molekuldrné-genetickd diagnostika

e pienaseCky: u asymtomatickych vétSinou normélni
nélez, u symtomatickych myogenni léze s mozaikou dys-
trofin negativnich a pozitivnich vldken

2.1.2 Pletencové svalové dystrofie (LGMD;
limb girdle muscular dystrophy)

KLINIKA
e geneticky heterogenni skupina progresivnich svalovych
dystrofii, které postihuji prevazné pletencové svaly

ETIioLOGIE

e podminéné mutacemi v genech, které koduji proteiny
svalové tkané

e dosud definovdno 6 AD LGMD (1A-1F) a 10 AR (2A-
2J)

e nejcastéji se vyskytuje AR LGMD 2A podminénd mu-
tacemi v genu capn3, ktery kéduje nelysosomélni svalove
specifickou protedzu calpain 3

HiSTOLOGIE

Obraz myogenni léze variabilné vyjadieny v zavislosti na
typu LGMD a na zavaznosti mutace. Imunohistochemicky
a Western blottingem je prokazatelny deficit zodpovédnych
proteinu svalové tkaneé.

(obr. )

2.1.3 Facioskapulohumeralni svalova dystrofie

KLINIKA
e typicky asymetrické postizeni s primarni manisfestaci na
dominantni koncetiné
e pomald progrese choroby kraniokaudalné, neomezuje
délku zivota
e slabost mimického svalstva

ETIOLOGIE
AD deédi¢éné choroba podminénd deleci v tandemovém re-
peatu telomerické oblasti 4935

(obr. )

HISTOLOGIE

Myogenni léze s regresivnimi zménami svalovych vldken i
jejich regeneraci, Castd je pfitomnost angularné-atrofickych
vldken, které nevytvéieji svazky ani typové skupiny.

(obr. )

2.1.4 Emery-Dreifussova svalova dystrofie

KLINIKA
e kontraktury flexoru lokti, nohou a §ijvého svalstva
e atrofie a slabost svali v oblasti pazi a bércu
e srde¢ni postizeni — kondukéni porucha

ETIOLOGIE
e geneticky heterogenni choroba, vyskytuje se v X vazané,
AD i AR formé, podminénd mutacemi v genu pro emerin
a v genu pro lamin A/C.

HISTOLOGIE
e Kosterni sval: vétSinou mirny myogenni ndlez, deficit
emerinu na jaderné membrané u X vazané formy
e Srde¢ni sval: tukovd a vazivovd degenerace svaloviny
dilatované pravé siné, intersticialni fibréza i ve svaloviné
komor

2.2 Kongenitalni svalové dystrofie (CMD)

KLINIKA
e manifestace v dobé narozeni ¢ v prubéhu prvnich
6 mésicu svalovou hypotonii, slabosti a variabilnim
vyskytem kontraktur
e asociace svalového postizeni se strukturalnimi lézemi
mozku a retiny u nékterych typu

ETIOLOGIE
e fenotypicky i genotypicky heterogenni AR dédicné
svalové dystrofie
e dosud popséno 11 forem CMD
e 40% vsech CMD piedstavuje merosin deficientni forma

HISTOLOGIE

Myogenni 1éze, nékteré formy v ¢asnych stadiich morfolog-
icky imitujici polymyositidu.
(obr. )

2.3 Kongenitalni strukturalni myopatie

KLINIKA
e skupina  kongenitdlnich  myopatii  definovanych
zvla§tnimi strukturalnimi zménami svalovych vldken
e typickd manifestace kolem 5. roku svalovou slabosti,
hypotonii se zpomalenim motorického vyvoje, ale
s normdlnim intelektem, prubéh benigni, s mirnou pro-
gresi Ci zcela bez progrese
e tézkad forma se projevuje jiz pfi porodu tézkou hypo-
tonii, hypoventilaci ¢i apnoi
ETIOLOGIE
e geneticky podminéné myopatie (AD, AR i X vdzané)
e genetika jednotlivych typu rozdilnd, u vétsiny dosud
definovanych jednotek bylo identifikovano vice genovych
lokust

KLASIFIKACE
Typy kongenitalnich strukturalnich myopatii:

(obr. )
e Central core myopatie
e Mini/multicore myopatie
e Nemaline myopatie
e Centronukledrni myopatie
e Kongenitalni typova disproporce svalovych vldken

HISTOLOGIE

Svalova biopsie je u jednotlivych typu diagnostickd. His-
tochemicka vysetfeni prokazuji pfitomnost diagnostickych
strukturdlnich zmén (napf. jader ¢&ili ,cores“, ty€inek ¢ili
»rods® ).

(obr. )
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2.4 Mitochondrialni myopatie

Uvop

Heterogenni skupina onemocnéni podminénd poruchami mi-
tochondrif.

(obr. )

KLINIKA
e typické jsou myopatické symptomy ve spojeni s multi-
organivym postizenim
e nejcatéji je postizen kromé kosterniho svalstva centralni
a periferni nervovy systém (¢asté oznaceni encefalomy-
opatie)

ETIOLOGIE

e geneticky podminéné vrozené mitochondridlni myopatie
podminéné defekty nukledrni DNA (deficity karniti-
nového systému, efekty v utilizaci mitochondridlnich
substratu, defekty beta-oxidace mastnych kyselin, de-
fekty citrdtového cyklu) a defekty mitochondridlni DNA

e ziskané mitochondridlni myopatie (vliv infekce — Reyuv
syndrom, toxickych l4tek, 16kt)

HISTOLOGIE
e Fokalni subsarkolemalni akumulace mitochondrii
charakteru tzv. ,ragged red fibres“ (RRF)
e Negativita cytochromoxidizy v RRF
e Strukturdlni abnormality mitochondrii prokazatelné
elektronopticky

2.5 Metabolické myopatie
2.5.1 Glykogenézy

KLINIKA
e Unavnost, myalgie, kiece
e dynamicka intolerance svalové zatéze — piiznaky zavislé
na zvysujicich se energetickych nérocich béhem cviéeni

ETIioLOGIE
e geneticky podminéné AR dédi¢né enzymatické poruchy
metabolismu glycida
e hromadénim substratu ve svalech a myopatickymi pro-
jevy se vyznacuji glykogendzy 11, II1, IV, V, VII
HISTOLOGIE
e Obraz vakuolarni myopatie ve svalové biospii
e ZvySeny obsah PAS+ glykogenu ve svalech

2.5.2 Poruchy lipidového metabolismu

KLINIKA
e metabolickd dekompenzace béhem hladovéni, infekce,
prolongovaného cviceni, expozice hladu a stresu
o familidarni vyskyt, opakovani epizod
e postizeni svalu, srdce, jater tj. tkdni zavislych na oxidaci
mastnych kyselin

KLASIFIKACE
Klinické syndromy:
(obr. )

e deficit karnitinu
e deficit karnitinpalmitoyltransferazy

ETIOLOGIE
e geneticky podminéné metabolické defekty oxidace
mastnych kyselin

HIsSTOLOGIE
e Mezi atakami myoglobinurie muze byt normélni nélez
e Po atace pritomny svalové nekrézy a akumulace
tukovych kapének zejména ve vldknech typ I

3 Ziskané myopatie
3.1 Zanétlivé myopatie
3.1.1 Dermatomyositida

KLINIKA
e subakutni rozvoj proximalni symetrické svalové slabosti
Casto provazeny celkovymi piiznaky
dysfagie u 30 % pacietnu
svalové bolesti zejména u détskych pacientu
typicky kozni exantém
asociace s jinymi autoimunnimi chorobami

ETIiOLOGIE
e patologickd imunitni reakce, pfi niz dochazi k akti-
vaci membranolytického komplexu protilatkami, které
se vazou na endotelie kapildr a malych cév
e humoralné podminénd mikroangiopatie

HISTOLOGIE
e Myogenni 1éze s perivaskuarnimi a perimysidlnimi lym-
focytarnimi infiltraty (CD20+ B lymfocyty a CD4+
T lymfocyty)
e Perifascikuldrni atrofie

3.1.2 Polymyositida

KLINIKA
e subakutni rozvoj proximalni symetrické svalové slabosti
casto provazeny celkovymi piiznaky
e svalové bolesti u 50 % pacientu
e postizeni myokardu u 1/3 pacientu
e Castd asociace se zdnétlivymi nemocemi pojiva, pol-
yartritidou a intersticidlni pneumonii

ETIoLOGIE

Idiopatickd inflamatorni myopatie podminénd autoimu-
nitnim procesem, pii niz destrukce svalovych vldken je
vysledkem piimé reakce cytototoxickych CD8+ T lymfocytii.

(obr. )

HISTOLOGIE
e Myogenni léze s regresivnimi zménami svalovych vlaken
e Intersticidlni endomysidlni zdnétlivy infiltrat tvofeny
CD8+ T lymfocyty a makrofagy

3.1.3 Myositida s inkluznimi télisky

KLINIKA
e pomalu progredujici nebolestivd myopatie s dominantné
rhizomelicky lokalizovanou slabosti dolnich konécetin
s predilekénim postzenim kvadricepsiu, ¢asté je postizent
akralnich svalu
e nebyva asociace s jinymi autoimunnimi chorobami
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ETIOLOGIE
e ctiologicky nejasnd inflamatorni myopatie rezistentni na
imunosupresivni terapii
e jsou znamy formy hereditarni i sporadické

HISTOLOGIE
e Endomysidlni zdnétliva infiltrace tvofend makrofigy a
CD8+ T lymfocyty
e Lemované vakuoly s pozitivni reakci na amyloid
e Elektronopticky cytoplazmatickd i nuklearni vlaknitd
inkluzni téliska

3.2 Myopatie u systémovych onemocnéni.
3.2.1 Endokrinni myopatie
KLINIKA

Projevy svalové slabosti, unavnosti; kfece, myalgie pii en-
dokrinopatiich. Zahrnuje tyto jednotky:

(obr. )

e steroidni myopatie
myopatie pfi adrendln{ insuficienci
tyreopatické myopatie pfi hypo- i hypertyreéze
myopatie asociované s hyper a hypoparatyreoidismem
myopatie pii diabetu-diabeticky svalovy infarkt
myopatie pfi akromegalii
myopatie pfi panhypopituitarismu

ETIOLOGIE
e v zavislosti na zakladnim onemocnéni
HISTOLOGIE
U nékterych je histologicky obraz viceméné specificky:
(obr. )
e Nespecifickd selektivni atrofie vlaken typu II u steroidni
myopatie
e ZvySeny pocet vliken typu I a atrofie vlaken typu II u
hypotyredzy
e Blokdda glykolyzy a akumulace glykogenu ve svalech u
akromegalie
e Atrofie vldken typu II, vakuoldrni degenerace a loziskové
atrofie u hyperparatyreoidismu

3.3 Lékové myopatie
KLINIKA

e zvysena hladina CK
myalgie, myotonie, kiece
e rabdomyolyza s myoglobinuri{
e myositida

ETIOLOGIE

Toxicky vliv 1éku na svaly muze mit ruzny mechanismus.

(obr. )

e zména propustnosti svalové membrany
porucha syntézy proteinu svalové tkéné
degenerace svalu s autofagii
nerovnovaha elektrolyt
naruseni oxidativni fosforylace

HISTOLOGIE
e nekréza svalovych vldken
e obraz zanétlivé myopatie
e vakuoldarni myopatie
e mitochondridlni myopatie

3.4 Nelékové toxické myopatie
3.4.1 Alkoholicka myopatie

KLINIKA
e bolest, otoky svalu dolnich koncetin, kiece
e akutni rabdomyolyza a myoglobinurie

ETIOLOGIE
e Alkohol; pfesny mechanismus neni objasnén

HISTOLOGIE

Zdufeni a hyalinizace svalovych vldken s néaslednou seg-
mentélni nekrézou. Predilekéni postizeni vldken typu I.
(obr. )

3.4.2 Myopatie kritického stavu.

KLINIKA
e generalizovana svalové slabost postihujici proximélni i
distalni svaly nebo dominuje distalni slabost
e postupny rozvoj svalovych atrofif

ETIOLOGIE

Heterogenni, zvazuje se myotoxické pusobeni kortikosteroidu
a nedepolarizujicich kurarimimetik.

(obr. )

HISTOLOGIE

3 typy patologickych zmén:
(obr. )
e atrofie vldken typ II
e nekroéza svalovych vlaken
e selektivni ztrdta myosinovych filament

4 Poruchy nervosvalového prenosu a
poruchy svalové drazdivosti

4.1 Myastenia gravis

KLINIKA
e abnormdlni inavnost po déle trvajici ¢i opakované ak-
tivité svalu a zlepSeni po odpoéinku
e asociace s hyperplazii thymu a thymomem
e jsou popsany i kongenitdlni myastenické syndromy,
které jsou podminény mutacemi v genech, které koduji
komponenty nervosvalové junkce

ETIiOLOGIE
e autoimunni choroba s tvorbou autoprotilatek proti
acetylcholinovému receptoru

HISTOLOGIE
Pro diagnézu je nepiinosna a nespecifickd.
(obr. )
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4.2 Periodické paralyzy (PP)

KLINIKA
e ataky svalové slabosti objevujici se po télesném klidu ¢i
spanku, kterému ptredchéazela fyzickd ndmaha
e slabost nepostihuje dychaci svaly, postizeny je bdély

ETIioLOGIE
e primdrni kongenitdlni periodické paralyzy jsou AD
dédicnd onemocnéni podminéné mutacemi v genech,
které kéduji proteiny iontovych kandlu — tzv.
»kanalopatie®
e sekundédrni periodickd paralyza pii iontovych dysbal-
ancich z jinych pfic¢in
HiISTOLOGIE

Je nepfinosnd, ndlez je obvykle normélni, u chronické sla-
bosti se muze vyskytnout vakuolarni myopatie

(obr. )

4.3 Myotonie

Uvop

Heterogenni skupina geneticky podminénych onemocnéni
vyznacujicich se zvySenou excitabilitou svalového vlédkna.
Charakteristicka je svalova ztuhlost a neschopnost rychlé re-
laxace svalu pro pretrvavajici kontrakci v dusledku vzniku

repetitivnich akénich potencidlu jako reakce na jednotlivy
stimulus.

(obr. )

4.3.1 Myotonicka dystrofie

KLINIKA
e svalové slabost, atrofie, myotonie
e variabilné katarakta, gonaddlni atrofie, plesatost, kar-
diomyopatie, defekt intelektu
e ndastup klinickych pfiznaku vysoce variabilni

ETIOLOGIE
e dédicnost vSech jednotek z okruhu myotonickych dys-
trofii AD

HISTOLOGIE
e Nespecifické zmény: zvysSend frekvence vnitinich jader,
atrofie vldken typ I, prsténcitd vldkna
e Normélni ndlez nevylucuje diagnézu myotonické dys-
trofie

4.3.2 Myotonia congenita

KLINIKA
e myotonie bez asociace se svalovou slabosti ¢i en-
dokrinnimi a jinymi abnormitami

ETIiOLOGIE
e AD i AR dédiéné formy tohoto onemocnéni jsou
podminéné mutacemi v genu, ktery kéduje chloridovy

kanal

HISTOLOGIE

Vétsinou normaéalni nélez.

(obr. )

4.4 Maligni hypertermie

KLINIKA
e epizoda hypertermie a hypertonie s rozvojem svalové
nekréozy po aplikaci halotanovych anestetik nebo
sukcinylcholinu
e komplikace: DIK, renélni selhdni, mortalita 10 %, bez
1écby az 70 %

ETIoLOGIE
e dédiéné AD dédiéné onemocnéni podminéné mutacemi
v genu pro ryanodinovy receptor

HISTOLOGIE

Nepiinosna pro diagnézu, validni je in vitro kontrakéni test
a mutacni analyza zodpovédného genu.

(obr. )

5 Neurogenni léze

5.1 Afekce piredniho rohu misniho
5.1.1 Spindlni svalové atrofie (SMA)

KLINIKA
e svalova hypotonie postihujici dolni koncetiny a
proximélni svalstvo v dusledku zaniku motorickych
neuronu piednich rohu miSnich
e podle nastupu prvnich klinickych pfiznaku a vaznosti
postizeni 3 typy:

— typ I: Infantilni maligni forma Werdnig-Hoffmann
(z&dvazna generalizovand svalovd slabost a hypo-
tonie pfi porodu nebo v prubéhu prvnich 6 mésict,
smrt v dusledku respira¢niho selhdni nastava do
dvou let)

— typ II: Intermedidrni forma SMA

— typ III:  Juvenilni typ Kugelberg-Welander
(proximdlni svalovd slabost s rozvojem po
18 meésici zivota)

ETIOLOGIE
e autosomadlné recesivné dédi¢né onemocnéni podminéné
u 90 % SMA pacientii mutacemi v genech pro ,survival
motor neurone gene“ (SMN)

HISTOLOGIE

e U infantilni maligni formy jsou konstantnim nalezem
velké skupiny atrofickych vldken, které nélezi obéma
zékladnim typum, hypertrofickd vldkna nélezi vétsinou
typ I a vyskytuji se ojedinéle ¢i v mensich skupinkach.

e Juvenilni forma je charakterizovdna piitomnosti
skupina atrofickych i hypertrofickych vldken, které
vykazuji i strukturdlni zmény (vnitini jddra, Stépeni
svalovych vldken a regresivni zmény).
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5.1.2 Amyotroficka lateralni skleréza (ALS)
Uvop
Progresivni degenerace hornich i dolnich motoneuront.
(obr. )

KLINIKA
e svalova slabost, atrofie, kieCe, fascikulace, dysartrie
e postizeni bulbdrnich svalua, svali trupu i konéetin
e distribuce predilekéné distalni, muze byt i asymetricka

ETIOLOGIE
e sporadické i familidrni formy ALS
e dédicnost familidrnich forem ALS pfevazné dominantni
e zvazovana je ucast virové infekce a patologickych imu-
nitnich mechanismu

HISTOLOGIE
e Piitomnost anguldrnich atrofickych vldken ojedinéle ¢i
v nevelkych skupinkach
o Atrofickd vlakna ndlezi obéma typum svalovych vlaken
e Vyjimecné je i typové seskupovani a piitomnost
tercovitych vldken

5.1.3 Poliomyelitis acuta anterior

Uvob

Mezi ziskané afekce predniho rohu mi$niho fadime i po-
liomyelitis acuta anterior.

(obr. )

5.2 Postizeni motorického koiene
5.2.1 Polyradikuloneuritis Guillain-Barré

KLINIKA

e symetrickd distdlni i proximalni svalovd slabost
predilekéné postihujici dolni koncetiny

e svalova bolest, ztrdta slachovych reflextu, distdlni
parestézie, obéhové poruchy

e respiracni selhdni, 30 % pacientii na umélé ventilaci

e 30 % pacientu kvadriplegickych

e mortalita 3 — 10 %, imunomodulaé¢ni terapie

ETIOLOGIE
e zanétlivé demyeliniza¢ni onemocnéni autoimunni po-
vahy

HiISTOLOGIE
e Anguldrni atrofickd vldkna samostatné i ve skupindch
e 7Znamky reinervace: typové seskupovani a tercovitd
vldkna

5.2.2 Dalsi postizeni

Uvop

Do této skupiny onemocnéni fadime i komprese kofenu
pii diskopatiich, deformacnich zménach patefe a ex-
tramedularnich tumorech.

(obr. )
5.3 Postizeni periferniho nervu

5.3.1 Hereditarni senzomotorické neuropatie

KLINIKA
e progresivni slabost a atrofie distdlnich svala hornich i
dolnich koncetin
e poruchy citlivosti, kozni troficity
e deformity nohou typu pes cavus

ETIOLOGIE
e geneticky heterogenni onemocnéni
e dédi¢nost autosomdlné dominantni, recesivni i vdzand
na X chromosom

HISTOLOGIE
e hypertrofie vlaken typu I
e piitomnost anguldrné atrofickych vlaken, skupinovych
atrofii, typového seskupovani a tercovitych vlidken
e piitomnost regresivnich a  strukturdlnich zmén
svalovych vldken

5.3.2 Ziskana postizeni periferniho nervu

IjVOD

Mezi ziskand postizeni periferniho nervu fadime traumatické,
zénétlivé, toxické, metabolické ¢i ischemické postizeni.
(obr. )



