Neuromuskularne ochorenia

Skupina etiol. heterogénnych ochoreni

- prednych rohov miechy

- motorickych jadier kranialnych nervov

- miechovych korenov

- kranialnych a koncatinovych periférnych
nervov

- nervovosvalovéeho spojenia

- svalov



Svaloveé ochorenia - myopatie

Klinicky obraz:

svalova slabost": prevazne proximalne svalstvo /neurobi drep,
nevstane sam zo stoliCky, kaCacia chodza, velke brucho, nezdvihne
ramena.../ - klinické svalové testy podla Jandu

sval. hypotrofie az atrofie — aspekciou, prip. psedohypertrofie —
nahrada sval. tk. tukovym /tukovo vazivovym/, prip. sval. kontraktury
_k atroficky skrateny sval s postupnou prestavbou spojivovym
tkanivom

sval. bolest’ — myalgie — spontanne, ponamahové, palpacné — skor
u zapalovych

reflexy a sval. tonus — normalne ale znizené




Myopatie -
diagnostika

« sval. enzymy

kreatinkinaza CK,

laktatdehdrogenaza LDH

AST, ALT, aldolaza

 imunologicke vys. - zapalové faktory, Specialne
autoprotilatky — zalove mopatie

* ihlova EMG

- sval. biopsia

* Genetickeé vys. — pri dedicnych myopatiach

 CT event. MR vysetrenie svalov




Myopatie - etiologia

svaloveé dystrofie — progres. sv. dystrofia typ Duchenne,
Becker, Emery- Dreifuss

metabolicke — por. metab. cukrov, tukov, /glykognoza typ
V — McArdleho syndrom — zatazou indukované myalgie
s fenoménom druhého dychu — po prekonani myalgii
norm. sval. Sila/, deficit karnitinu — sval. slabost
iIndukovana zatazou + kardiomypatia

mitochondrialne myopatie a encefalopatie

zapalove — polymozitida, dermatomyozitida, incusion
body myositis, pri kolagendzach

myopatie pri endokrinopatiach /hypo a hyper- tyredza,
steroidna myopatia, Cushingova choroba, hypo a hyper-
paratyreoza

toxické a poliekoveé - alkoholicka, kokain, heroin,
hypokaliemicka, statiny a fibraty




Svaloveé dystrofie

« Dedicné svalové ochorenia — dystrofinopatie

- Génova porucha lokalizovana na X chromozom, chori len
chlapci, zeny mézu byt prenasacky.

- Gén pre dystrofin je 1 z najvacsich géenov — preto aj
casté spontanne mutacie

- Gén. porucha - porucha strukturalneho svaloveho

proteinu dystrofinu v sval. membrane — destrukcia sval.
viakien

- Dystrofin bud chyba — Duchenne — tazka sv. dystrofia,
alebo je abnormny — Becker — lahsia forma

- Dystrofin je v srdc. svale — kardiomyopatie — dilatacna
KMP — srdc. zlyhanie event. poruchy rytmu




|. Progresivna sval. dystrofia typu
Duchenne

Klin: cca v 3 rokoch zastavenie motorickeho vyvoja, chlapci chodia
tazkopadne, nevladzu bezat, skakat, chodit po schodoch, typicke je
postavovanie — hlava k podlahe, roztiahnu nohy, zdvihnu zadok,
rukami Splhaju po stehna az sa postavia /Gowersov priznak/,
hyperlordoza L chrbtice, vypuklé brucho, odstavaju lopatky wideos

Prognodza: 8-12 rok imobilny, 18-25 rokov smrt’ na resp. zlyhanie —
UPV, kardiomyopatia sa dekomp. neskor lebo minimalne zatazuju
srdce /su imobilny/ a je priCinou smrti ak je pac. na UPV, ktora
predlzuje zivot aj o IO rokov /ev. zomieraju na inu komplikaciu UPV
— bronchopnemoniu/

Vys- CK zvySena od narodenia s max. okolo 3 roku /30-100X/
potom klesa, EMG, sval. biopsia, gen. vys.

Th: prechodny efekt Prednisonu a cyklosporinu, Centamycinu /zyvSuje expresiu
dystrofinu/, anabolik,

symptomaticka: fyziatricko-rehabilitacna, psychoterapia, ortop.
pomocky, el. vozik — mechanicky nedokazu ovladat!



Il. Progres. sval. dystrofia typ Becker

ako Duchene ale priebeh je pomalsi a benignejsi, zaCina
okolo 10. roku, v 40 - neschopni chédze a smrt po 50,
zv. na kardiomypatiu /kard. zlyhanie/kedze su relativne diho
dost mobilny a zatazuju srdce

lll. Progr. sval. dystrofia typu Emery — Dreifuss

— sval. atrofie biceps, triceps a sv. predkolenia — rychle
kontraktury — flexia lakta a plantarna flexia chodidla +
postihnutie srdca /KS/, imobilny az v neskorsom veku
cca po 30, resp. omnoho neskor

Iné: facio-skapulo-humeralna, skapuloperonealna,
okulofaryngealna, distalna a myotonicka dystrofia
Rbézne typy dedi¢nosti



Myotonia

« genovy defekt — porucha funkcie Cl a Na
kanalov /kanalopatie/ na sval. membrane —
porucha kontrakcie ev. dekontrakcie svalu.

* Myotonia — svalove napnutie — stuhlost
v dosledku spomalenej sval. dekontrakcie /
uvolnenia/ po volovej kontrakcii ev. pri mechan.
poklepe na sval /jazyk, m abducor pollicis br./,

podanie ruky, zavretie oCi, lepsi sa opak.
pohybmi




Myotonie

Myotonia congenita Thomsen /AD ochorenie/

v utlom detskom veku, atleticky habitus, s postupujucim
vekom sa intenzita tazkosti zmiernuje, dizka zivota
nezmenena, plne schopny prace

EMG - zvuk utoCiaceho bombardéra, startujucej motorky

Myotonia congenita Becker /AR ochorenie/

*az v mladosti — adolescenti, priznaky su vsak intenzitou
vyraznejsie

*Iné: myotonia fluctuans
. Acetazolamid senzitivna myotonia — bolestiva

*Th: antiarytmika — prokainamid, mexiletin
J antikonvulziva - fenytoin




Myotonie

Paramyotonia congenita

zhorsena opakovanymi pohybmi a chladom,
mozu byt po prechodnej stuhlosti prechodné oslabenia /parézy/

Iné:
neuromyotonia —nie pravé sval. ochorenie, etiolog. bud poSkodenie PNS ev
autoimunne /paraneo posSkodenie pri bronchogénnom Ca/

Klin: myokimie, kr€ovité stahy svalov hlavne distalne

EMG - pretrvavajuca spontanna svalova aktivita

Th: antikonvulziva ev. plazmaferéza

Stiff-man syndrém — axialna a proximalna sval. stuhlost a bolestivé spazmy
zvyraznené vonk. podnetmi, emociami, pohybmi — az ruptury svalov
a kosti /ako tetanus/

Etiol.: partaneo ev. autoim.
Th: diazepam, baclofen, antikonvulziva



Myotonicka dystrofia

Myotonia /sval. stuhlost pri prvych pohyboch/

+ dystrofia /sv. slabost' a atrofie/ - ptéza, mimicke,
Zuvacie, bulbarne a krcné sv. + frontalna
alopécia — typicka. fyziognomia - video

+ srdce — poruchy rytmu — KS

+ dych. sv. — respir. problémy

+ hl. sv. — dysfagia, obstipacia

+ katarakta

+ atrofia semenikov



Familiarne periodicke obrny

genet. porucha /AD Ci AR/ charakteru kanalopatie

zachvaty generalizovanej svalovej _paralyéy s vynimkou tvaroveho a resp. sv.
v pokoji al po spanku najma ak im predchadzala fyz. aktivita

Hypokaliemické: medzi 5-25 rokom zivota, 1-2 x roCne az denne, trvaju hod,
nie viac nez den, v poradi ako vznikaju aj odoznievaju
dg.: poz RA, hypoK pocCas zachvatu
th: K i.v. poCas zachvatu, preventivne: K p.o., acetazolamid, K Setriace
diuretika

Hyperkaliemické: pred IO. rokom zivota, zachvaty kratSie /15min-1 hod/
a miernejSie, provokované hladom al. namahou
Dg. poz RA, hyperK pocCas zachvatu
Th: Glc + Inz, ev. Ca iv. po€as zachvatu /vaésinou netreba pre kratke
trvanie/, preventivne: strava bohata na cukry a nizkoK, diuretika,
acetazolamid, nehladovat, vyhybat sa vacsej zatazi

Normokaliemicke — klinika aj lieCba ako hyperK




Dif.dg. periodickych obrn

- _sekundarne periodické obrny pri poruchach hladiny K/
stala hypo &i hyperK/, Mg, Ca, a ochoreniach SZ

« provokacne testy vyvolavajuce
- hyperK /kaliovy i.v. éi p.o. test, chladovy test/
- hypoK /podanie Glc s Inz/

* Iné kanalopatie: maligna hypertermia - porucha Ryanidového
R na sarkopl. retikule — po podnete uvolnenie Ca — kontrakcia sv. viakien

« klin. asympt. pacienti — poCas CA vplyvom anestetik
a myorelaxancii — hypertermia, sval. rigor, tachykardia,
arytmia az asystolia, /hyperCK, hyperK, myoglobinémia/ moze
byt az pri opakovanej anesteze, predispozicia - pacienti
so sv. dystrofiou, myopatiami, myotoniami

 Th: dantrolen




Myozitidy

Zapal. general. symetr. progred. sv. ochorenie /Polymyozitida/ ev. aj
koze /dermatomyozitida/ autoimunnej etiologie

Klin.: svalove zmeny: myalgie, palp. bolestivost sv. , sval. slabost -/
praca so vzpazenymi rukami, drep, vstavanie zo stoliCky, chédza po
schodoch/ hlavne prox. sv.

ev. kozné zmeny — erytematozne erupcie hlavne v tvari ale i hrud Ci
ruky

Casté je postihnutie srdca — arytmie & kardiomyopatia

Dg: lab: zvySena CK a dalSie zapal. ./ FW, .../, Spec. autoprotilatky
EMG, sval. biopsia - zapalovy infiltrat

Th: ak. faza: IVIG, kortikoidy i.v., plazmaferéza
dlhodoba lieCba Prednison ev + Azatioprin

RABDOMYOLYZA — rozpad sv. vlakien, myoglobinémia a
myoglobunuria —hrozi renalne zlyhanie!!l —



Myozitidy

Ina etiologia: - paraneoplasticka
- pri kolagendzach /SLE, RA, sklerodermia,
vaskulitidy/

* Iné: inclusion body myositis — skér muzi vyssie veku
fokalne myozitidy



Ochorenia nervovosvalovéeho
prenosu

|. Myasténia gravis

Il. Myastenické syndromy
— Lambert Eaton sy
- vrodeneé myastenicke syndromy
- botulizmus

Z patofyz. pohladu: presynapticke
postsynaptickeé




Myastenia gravis
Epid.: najma mladé zeny a starsi muzi

Fyziologia: neuromuskularny prenos: $iriaci sa nervovy AP perif.
nervu /depolarizacia/ - vyplavenie Ach z terminalneho zakoncenia
do synaptickej strbiny — naviazanie na AchR sval. vlakna —
depolarizacia membany so Sirenim na sarkoplaz. retickulum —
uvolnenie Ca — mozna interakcia aktinu a myozinu a teda sval.
kontrakcia

Patofyziolégia: autoprotilatky proti AchR —
postsynapticka blokada nervovosval. prenosu

cast pacientov ma hyperplaziu tymu ev. tymom



Myasténia gravis --------

Klinika:
sval. slabost po namahe a k veCeru a zlepsena

odpocinkom, vyjadrena hlavne v rychle unavitelnych
svaloch /vieCka, okohybné svaly, prehltacie svaly/

Formy:
« okularna: ptoza viecCok, diplopia /Simpsonov test/

« bulbarna - rinolalia, poruchy prehltania, slabost
Zzuvacich svalov, poruchy dychania

* generalizovana — prepadavanie sije, slabost aj koncatin

Klasifikacia: Ossermann | — okularna forma

. Il — generalizovana forma

. lll — akutna, rychle progredujuca
. IV - chronicka a tazka



Myasténia gravis

Dg: i.v. syntostigminovy test — inhibitor AchE / klinicky, EMG/

EMG - nizkofrekvencné repetitivne stimulacie, single fibore EMG
protilatky proti AchR /seropozitivha a seronegativha MG/
CT mediastina

Th: inhibitory cholinesterazy — mestinon 60 mg tbl 3-6xD

pozor na predavkovanie: cholinergna kriza: niktotinové ucinky/tras,

fascikulacie, spazmy/, muskarinoveé ucinky /potenie, nevolnost, krCe
brucha, nepokoj/
Imunosupresivna th: Prednison, Prednison + Azatiprin /Imuran/ ev
cyklosporin

/Consupren/

Tymektomia — indikacia ak je tymom alebo hyperplazia tymu, ak nie tak
skor u mladsich a u generalizovanych foriem

Komplikacia : myastenicka kriza: respiracna insuf. — UPV, plazamaferéza,
IVIG

Iné: transientna neonatalna myasténia u Casti novorodencov matiek s MG /
pasivny prestup protilatok na dieta/



Lambert - Eaton sy

« autoim. ochorenie — autopl proti Ca kanalom termin. nerv.
zakonCenia — neprebehne depolarizacia a neuvolni sa Ach —
presynapticka porucha, najCastejSie pri bronchog Ca

« Kiin.: sval. slabost panv. pletenca a prox. svalov DK

 Dg: EMG - repetitivne stimulacie — vysokofr. — vzostup amplitudy
CMAP

Botulizmus — otrava klobaskovym jedom
BTX A /zelenina/, B-maso, E- ryby — je termolabilny/ je
produkovany Clostridium botulini, po vstrebani z GIT- ucinkuje na
NSP — zablokuje uvolnenie Ach do syn. strbiny
Klin- GIT toxikéza

NSP: obrna svalov hlavne tvare a dych. Sv. pri plnom
vedomi

Th: antidotum



Ochorenia prednych rohov miechy

neuronopatie,
och. dolného motoroneurdnu
— MND

degenerativhe ochorenia bunielg prednych rohov miechv — te]a :
perlferneho.motoneuronu — zanik axonu — denervacia - fascikulacie
a sval. atrofie

|. Spinalne svalové atrofie /SMA/ - len Ciste periférne poSkodenie

2. Amyotroficka lateralna skler6za ALS — syndrom zmieSanej
centralnej aj periférnej obrny



Amyotroficka lateralna skleroza
ALS

Stephen Hawking

Klin.: pomaly progred. sval. slabost a atrofie /amyotrofie/ najma
akralne s fascikulaciami najCastejSie zaCina na koncatinach, potom
prechadza na bulbarne svaly /dysfagia, dysfonia, fibrilacie jazyka/
a resp. svalstvo /resp. insuf.- UPV/

* v obj. nalez aj hyperreflexia, spasticita a pyramidove javy, nie su
poruchy citlivosti

* Dg. per exclusionem, EMG

. v ramci dif dg — MR mozgu a C miechy, likvor,
. evokované potencialy, EMG
 Th: riluzol



Osetrovatelske aspekty
neuromuskularnych ochoreni

hlavne terminalne stadia, ktoré vSak mbézu vdaka os.
starostl. trvat niekolko rokov

Imobilita
Poruchy dychania — podp.domaca oxygenoterapia, UPV
Poruchy prehltania — vyziva NGS, PEG

Velka Cast nheuromuskularnych osetreni je nelieCitelna a
zial pacienti umieraju dlho a pri plnom vedomi — eticke
aspekty



Ochorenia PNS

|. Polyradikuloneuritida

2. Polyneuropatie /viaceré nervy, najma DK — diabetes a

alkohol

3. Mononeuropatie /1 nerv/
— kranialnych
- koncatinovych nervov



Polyradikuloneuritida —
Guillain — Barré sy

Klin.:

po predch. infekcii HDC al GIT — parestézie a slabosti

DK ktoré postupuju nahor /vzostupna Landryho obrna/

paraparéza az kvarduparéza a ak dosiahnu az hornu C
oblast’ — respiracna insuf.

obj. areflexia, hypestézia

Dg:

likvor: proteino - cytologicka disociacia — vysoke

bielkoviny pri norm. pocte elementov

EMG — spomalenie rychlosti vedenia

Th:

plazmaferéza a IVIG

Prognoza: dobra



Polyneuropatie

pomaly prebiehajuce symetrické poskodenie viacerych perifernych
nervov, najma DK

senzitivne : parestézie a dysestézie, hypestézia /rukavice, ponozky/
motorické: sval. slabost, atrofie, krampy, areflexia
autonomne — poruchy trofiky, tenka, sucha koza bez ochlpenia

- Etiologia

* Hereditarne /genet. podm./ viacero typov, najcastejsie Charcot
Marie Tooth/ - za€ina v detstve deformitou nohy — vysoka klenba,
sval. atrofie postihujuce najma predkolnie, arefexia SOR, bocianie
nohy, stepaz pri chodzi

 Metabolicky podmienené — diabetes, urémia, hepatopatia
. - manutricia a def. vit najma sk B
. - alkoholicka

* Infekéné: boreliéza, HIV
« Zapalové: CIDP - chron. Zapalova demyelinizacna polyneuropatia




Mononeuropatie — kranialnych nervov

* |ezia okohybnych nervoch —n lll, IV, VI
 |ezia n V — neuralgia trigeminu
 |ézia n VI| —Bellova obrna a iné

e |ézia n VIll — n vestibulokochlearis /
statoacusticus/ - vestibularna neuronitida

 |ezia n glossopharyngeus, hypoglossus




Mononeuropatie — koncéatinovych nervov

Horné koncatiny:

N thoracicus longus
N axillaris

N radialis - obrna sobotnajsej noci /
opilecka a milenecka/

N medianus — sy karpalneho kanala
N ulnaris — sy kubitalneho kanala




Dolne koncatiny

N femoralis

N cutaneus femoris lateralis
N ischiadicus

N peroneus

N tibialis




Elektofyziol. dg. NMO

|. EMG /elektomyografia/

« EMG v uzsom slova zmysle /ihlova EMG/ - svaloveé
ochorenia, periferne neurogenne ochorenia

 ENG - elektoneurografia — periférne nervy

2. TMS /transkranialne magnetické stimulacie
— eferentné motorickeé drahy

3. EP /evokované potencialy/ — aferentné senzitivne drahy
 VEP - vizualne

 BAEP - sluchové /kmenove akusticke/

 Medianus a Tibialis SEP —

somatosenzitivne



