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) SDELENI Z PRAXE

PACIENT S MYOPATII.... NEBO NE?

poznani a moznosti dosetfit nervosvalové
onemocnéni.

Dvé kazuistiky z neddvné doby ukazuji
na Ctyfi pfipady nespravné a dlouho nerevi-
dované diagnézy.

Kazuistika 1. a 2.

Pani Alena, ro¢nik narozeni 1963, hybné
nestacila vrstevnikim uz na zakladni skole,
méla hubend lytka a Skobrtala. Na stfedni $ko-
le se pridaly i potiZe ze slabosti stehen a pazi.
Stejné problémy mél i o Sest let starsi bratr,
u néhoz byla na podkladé svalové biopsie
v roce 1977 stanovena diagndza svalové dys-
trofie (blize nespecifikované). Stejna diagnoza,
podloZena podobnostifenotypu a histologic-
kého nélezu ze svalové biopsie, tedy pfipadla
i pani Alené. Rajonni ambulantni neurolog za-
jistil preskripci pomucek ke zlepseni mobility,
rehabilita¢ni a lazeriskou l1é¢bu a ve 40 letech
véku plny invalidni dichod. Kontrolni EMG ani
jiné paraklinické testy neprobéhly. Ve svych
58 letech, v roce 2021, pani Alena sama, na
popud rodiny, pozadala o konzultaci v Centru
pro diagnostiku a [é¢bu nervosvalovych cho-
rob pfi FN Ostrava. U jinak zdravé pacientky
jsme klinicky popsali atrofii pletencové-
ho i distélniho svalstva hornich i dolnich
koncetin, chlizi o berlich s prvky myogenni
i periferné neurogenni léze maximélné do
150 m. Citi bylo normalni pro viechny mo-
dality. Sérové hladiny CK-s a myoglobinu
byly nizce pozitivni (dvojnasobek normy).
Provedena jehlova elektromyografie (EMG)
z koncetinovych i trupovych svald jedno-
znacné ukazala chronickou neurogenni [ézi
motorickych vldken, nikoli chronické stadi-
um myopatie. Odklon od myopatie potvr-
dil i biopticky nalez ze stehenniho svalu.
Genetické testy prokazaly homozygotni de-
leciexonli 7 a 8 genu SMN1 a 4 kopie exonl
7 a 8 genu SMN2, tedy diagnézu spinalni
svalové atrofie typ Il pii nastupu pfiznaka
v détském véku. Pacientka byla indikovana
k 1é¢bé SMA a bez prodleni s vyfizenim Uhra-
dy jsme |é¢bu zapocdali. Klinimetrické testy
svalové sily a hybnych dovednosti, prova-
déné co 6 mésicl, uz tieti rok dokumentuji
efekt pod obrazem stabilizace a nehorseni
skére, k cemuz by nevyhnutelné bez Ié¢by
doslo. 66lety, tézce imobilni bratr pacientky,
u néhoz byla nsledné rovnéz pfehodnocena

diagnéza myopatie na SMA, paraklinické testy
i moderni [é¢bu odmitl.

Kazuistika 3. a 4.

Pan Milan, ro¢nik narozeni 1971, v 3esti
letech neunesl aktovku a v deseti nevysel
schody bez opory o zabradli a ¢asto padal. Do
triceti let byl schopen chize v interiéru s dr-
zenim se o ndbytek, nyni je mobilni pouze na
elektrickém invalidnim voziku a k presundm
pouziva hydraulicky zvedak. Vsedé s opfenymi
lokty zvlada administrativni praci v rezimu home
office. Nema jiné zdravotni potize. V dobé, kdy
podstupoval vysetfovaci metody, tedy kolem
roku 1981, vykazovala stejné klinické problémy
ijednazjeho sester, Lenka, ro¢nik narozeni 1973.
Oba sourozenci podstoupili svalovou biopsii
se zavérem svalova dystrofie. Neurolog v misté
bydlisté zajistil rehabilitace, lazné, pomcky.
Plny invalidni dichod byl Milanovi pfiznan ve
26 letech véku a Lence s dovrSenim dospélosti.
EMG si oba matné pamatovali z détstvi, v poz-
déjsich letech kontrolné neprobéhlo. Podnét ke
genetickému dosetfeni vzedel od rodiny az na
zacétku roku 2022. Cilem bylo zdokumentovat
rizika poceti zdravé netefe obou sourozenctl.
Genetici odhalili u Milana i Lenky homozygotni
deleci exontl 7 a 8 genu SMNT1 a 4 kopie exonl
7 a8 genu SMN2, tedy spindlni svalovou atrofii.
AzZ s timto zjisténim oba pacienti zkontaktovali
Nervosvalové centrum pii FN Ostrava. Doplnili
jsme EMG, jez dolozilo neurogenni etiologii
atrofie svall, nikoli chronickou myopatii. Byla
zdokumentovana signifikantni nizka pozitivita
CK-s a myoglobinu-s (u obou maximalné troj-
nasobek normy). V3echny nélezy podpoily in-
dikaci moderni écby. Pacienti si zvolili zptsob
a standardnim zplisobem sledujeme jejich sko-
re motorickych dovednosti v rdmci hodnoceni
efektivity lécby.

Diskuze

Ill. typ spindlni svalové atrofie (SMA),
Kugelberg-Welanderov4, je rovnéz oznacovan
jako pseudomyopaticka forma SMA (Bednaiik,
2001). Projevuje se slabosti pletencovych
a trupovych svall uz v détském véku a budi
dojem myopatie s vétsinou nezkrdcenou délkou
zivota nemocnych (Haberlova et al., 2016).
Ubytek svalové hmoty a sily v typické proximalni
a axialni distribuci, snizeni slachookosticovych
reflex{ a intaktni ¢iti pro vSechny modality jsou
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stejné pro obé jednotky (Ambler et al., 2021).
Jak tedy klinicky tyto fenotypové podobné az
splyvajici choroby rozlisit? U pani Aleny a patrné
i jejiho bratra byly krom proximalnich atrofii
pfitomny i atrofie distalnich svall nohou a tato
skute¢nost napovida o neurogenni etiologii po-
tizi. Navodna, nikoli urcujici, miize bytiabsence
hypomimie, normalni trofika obli¢ejovych svala
u neuropatt. Naopak typicka ,facies myopatica”
snizuje pravdépodobnost neurogennietiologie
atrofie svalU. V rozvaze pomohou paraklinické
testy: u obou jednotek je pravidlem elevace
CK-s, pfipadné myoglobinu, pficemz hladiny
u SMA Il nepresahuiji pétindsobek normy, zatim-
co umyopatii jsou vyssi (Haberlova et al., 2016).
Toto pravidlo samoziejmé neplati univerzalné,
i mezi myopatiemi jsou jednotky s nevyraznou
elevaci sérové CK a myoglobinu, tfeba nedys-
trofické myopatie, FSHD a myotonie. Velkou
vytéznost v diferencidlni diagnostice ma EMG,
konkrétné jehlova elektromyografie, ktera do-
vede rozlisit neurogenni a myogenni vzorec
chronické léze (Preston et Shapiro, 2021). Z fazi
testu je podstatné hlavné hodnoceni potencidlt
motorickych jednotek a jejich ndbor pfi kon-
trakci - interferencni kfivka (Kimura, 2001).
Provedeni EMG pouze v rozsahu kondukénich
studii s pouzitim povrchovych snimacich elek-
trod neni dostate¢né a nevyresi rozvahu, zda
atrofiim Umérné snizeni amplitud sumacnich
motorickych ak¢nich potencialt (CMAP), pii in-
taktnich senzitivnich neurogramech, pfislusi
myopatii ¢&i neurogenni 1ézi motorickych
vldken (Ambler, 2013). Svalova biopsie, kte-
rd byla v minulosti ur¢ujici pro stanoveni
diagnézy, mohla i mGze byt zavadéjici mis-
tem odbéru, metodikou zpracovani vzorku
i erudici hodnotitele. Jsou-li klinicky obraz,
hladina CK-s a EMG névodné, je naprosto ne-
zbytné provést genetické testy, minimalné
v rozsahu gent pro SMA, tedy SMN1 a SMN2
(Mattew, 2021). Poznani této genetické vy-
bavy v sou¢asné dobé znamena moznost
nabidnout pacientdm genovou lé¢bu mo-
duldtory sestfihu mRNA, kterd ucinné zabrani
progresivni ztraté motoneurond a druhotné
svalll (Thai-Heng Chen, 2020).

Zavér
Obéma sourozeneckym partim z kazuistik

byla stanovena nespravna choroba. Moznosti
diagnostiky byly v minulosti omezené
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