genovych terapii je genetické testovani pa-
cientl. Tuto problematiku shrnuji recentni
guidelines expertniho panelu pro genetické
testovani a poradenstvi u ALS (Roggenbuck
etal.,, 2023), ktera poskytuji silné doporuceni,
aby bylo vsem pacientlim s ALS nabidnuto
genetické testovani minimalné v rozsahu
hodnoceni expanze poctu repetic GGGGCC
v genu C9o0rf72 a sekvenovani gend SOD1, FUS

AMYOTROFICKA LATERALNI SKLEROZ

a TARDBP (uroven doporuceni A). Obsahuji
také fadu metodickych navodu k testovani
a reportovani genetickych vysetfeni u téchto
pacient(. Sila a kvalita prikazu k dal$im do-
porucenim poskytovanym timto panelem je
jizvyznamné nizsi, napr. pro testovani dalSich
genu silné a spolehlivé asociovanych s ALS dle
databaze ClinGen jde pouze o doporuceni
urovné D (expert opinion), podobné jako pfi-
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padné budouci rozsifeni zdkladniho panelu
genl o ty, pro které bude schvélena cilend
genova terapie (Roggenbuck et al., 2023).
Také doporuceni tykajici se genetického po-
radenstvi jsou vétsinou jen stiedni ¢i slaba
(Groven B ¢i C). Genetické poradenstvi by dle
téchto guidelines mélo byt nabidnuto viem
pacientlim s ALS (C), a to optimalné jesté pred
nabidkou genetického testovani (C) a soucas-

Tab. 1. Srovndni nejnovéjsich (Gold Coast) a dfive uZivanych diagnostickych kritérii ALS

Doporuceni Awaji (de Carvalho et al., 2008) k revidovanym kritériim
ElEscorial (Brooks, 2000)

Kritéria Gold Coast (Shefner et al., 2020)

PODMINKY PRO STANOVENI DIAGNOZY

1. Prlikaz degenerace dolniho motoneuronu (LMN) klinickym,
elektromyografickym nebo neuropatologickym vysetienim?

2. Prikaz degenerace horniho motoneuronu (UMN) klinickym vysetrenim*

3. Progresivni $iteni symptomd v rdmci jedné oblasti® a/nebo na dalsi oblast,
stanovené na zakladé anamnézy, klinického vy3etienf a/nebo elektromyograficky
4. Absence vylucujiciho kritéria, kterym je klinicky, elektrofyziologicky,
radiologicky ¢i jinym zplsobem dokumentovatelny prdkaz jiného onemocnént,
které by mohlo vysvétlit postizeni LMN nebo UMN?

1. Progresivni motorické postizeni dokumentované anamnézou nebo opakovanym
klinickym vysettenim, pficemz ptvodné byly motorické funkce normalnf

2. Pritomnost dysfunkce UMN* a LMN* alespori v jedné oblasti téla® (pokud je
postizena jen jedna oblast téla, je podminkou souc¢asna dysfunkce UMN i LMN
ve stejné oblasti) nebo dysfunkce dolniho motorického neuronu v nejméné

2 oblastech téla

3. Provedenad vysetfeni® vylucujf jind onemocnéni

VYSVETLUJICI POZNAMKY

*Klinické zndmky postizeni UMN:
B klonus
B zachovalé reflexy na oslabenych a atrofickych koncetinach
W rozsiteni reflexogenni zény
B zvyseny svalovy tonus (spasticita)
B patologické reflexy (Babinski, Hoffman)
B pseudobulbarni symptomatika
B vyssi masseterovy ¢i davivy reflex, ,snout” reflex
B nucené zivani
B chybéjici kozni brisni reflexy
#Zndmky postizeni LMN:
1. klinické = slabost, atrofie, fascikulace nebo
2. elektrofyziologické = soucasny prikaz:
A. reinervacnich zmén na zékladé:
a.zmén parametrd MUPS: vy$si amplituda a trvani, vétsinou soucasné vyssi
pocet fazi nebo
b. snizeného ndboru MUPs, tj. rychlé paleni redukovaného poctu MUPs
nebo
c. priikazu nestabilnich a komplexnich MUPs (pfi pouziti filtr( v rozmezi 500
Hz-5 kHz) a
B. denervacnich zmén (fibrilaci, pozitivnich ostrych vin) nebo
C. fascikulaci (predevsim komplexni morfologie)
s prlikazem neurogennich (a nikoli myogennich) zmén, ev. potvrzeni diagnézy
posmrtné (autopsie)

* Zndmky dysfunkce UMN = alespori 1 zmoznosti:

B zvysené slachookosticové reflexy v¢. pritomnosti téchto reflexi na oslabe-
nych a atrofickych svalech, nebo rozsiteni reflexogenni zény

B Pritomnost patologickych reflext (napt. Hoffman, Babinski, ,snout reflex”)

B zvyseny svalovy tonus (spasticita)

B zpomalen, slabost a porucha koordinace volnich pohybd, kterou nelze pricist
postizeni LMN ¢i Parkinsonskému syndromu

#Zndmky postizeni LMN:
1. klinické = slabost + atrofie, nebo
2. elektrofyziologické = soucasny prikaz:
A. reinervacnich zmén s vy3si amplitudou a/nebo prodlouzenim trvani MUPs
a zvysenym vyskytem polyfézii (nestabilita MUPs je povazovéna za podprny,
nikoli povinny nélez) a
B. denervacnich zmén, véetné
a. fibrilacf a/nebo POV nebo
b. fascikulaci

5 Hodnocené oblasti: bulbami, cervikalni, thorakaIni a lumbosakralni. Priikaz postizeni LMN v dané oblasti vyzaduje klinicky nebo EMG zachyt zmén alespon ve
2 koncetinovych svalech inervovanych z riznych nervovych kofenl a perifernich nervd, v bulbdrni oblasti a ve svalech trupu postacuje prikaz zmén v 1 svalu.
fVolba diagnostickych metod zaméfenych na vylouceni jinych onemocnéni zavisi na klinickém obrazu a mize zahrnovat EMG, MRl nebo jiné zobrazovaci vysetient,
laboratorni vysetfeni v¢. vysetfeni mozkomisniho moku nebo jiné metody dle potieby (biopsii periferniho nervu nebo svalu apod.).

DIAGNOSTICKE KATEGORIE

Definitivni ALS
Klinické nebo elektrofyziologické znamky postizeni UMN a LMN ve 3 oblastech

Pravdépodobnd ALS
Klinické nebo elektrofyziologické zndmky postizeni UMN a LMN ve 2 oblastech,
alespon nékteré zndmky postizeni UMN jsou rostrélnéji nez LMN

Moznd ALS

Klinické nebo elektrofyziologické zn. postizeni:

B UMN a LMN (soucasné) jen v jedné oblasti nebo

B UMN ve 2 a vice oblastech

B UMN a LMN ve 2 oblastech, zddné znamky postizeni UMN nejsou rostralnéji
nez postizeni LMN

Tento typ kategorii neni v novych kritériich nadale pouzivan. Kritéria stanoventi
diagnézy umoziuji nebo neumoziuji, bez dalsi specifikace miry diagnostické
jistoty.

ALS — amyotrofickd laterdini skleréza; EMG — elektromyografie; LMN — dolni motoneuron (lower motor neuron); MRl — magnetickd rezonance; MUP — potencidl motorické jed-
notky pri vysetreni jehlovou EMG (motor unit potential); POV — pozitivni ostré viny; UMN — horni motoneuron (upper motor neuron)
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