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které odeznély na IX. neuromuskuldrnim kongresu
Brno, 5.-6. kvétna 2016

Neuromuskularni kongres se po dvouleté prestavce opét vratil do Brna. Hlavnimi tématy byla onemocnéni motoneuront a elektromyografie.

Slo opét o spolecnou akci ceské a slovenské neuromuskularni spole¢nosti, toto spojenf se uz stalo samoziejmosti. PFisti rok oslavime v Brati-
slavé 10. vyroci tohoto plodného vztahu.

Prijemné atmosfére nepochybné prispélo tradi¢ni setkani obou vybord narodnich spole¢nosti v predvecer kongresu a prijemné prostredi
konventu Milosrdnych bratff, kde se konal kongresovy vecirek. Podékovani patii v neposledni fadé viem sponzortim, bez nichz bychom akci
v takovém rozsahu nemohli poradat.

Tésim se na jubilejni spole¢ny kongres 2017 v Bratislavé.

Stanislav Voharika
piedseda Neuromuskuldrni sekce CNS

Amyotroficka lateralni skleréza - klinicky obraz, diagnostika, diferencialni diagnostika

Adamova B
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno
CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

Amyotrofickd laterdInf skleréza (ALS) je neurodegenerativni onemocnéni patfici k onemocnéni motorického neuronu (Motor Neuron Disease;
MND). Choroba je charakterizovana rozvojem progresivnich paréz, které vznikaji na podkladé degenerace motoneuront kortikospinalni dréhy,
v mozkovém kmeni a v pfednich rozich misnich. Incidence ALS v Evropé je udavéna 2-3 na 100 000 obyvatel/rok s ¢astéjsim vyskytem u muzd
nez u zen v poméru 1,2-1,5 : 1, prevalence onemocnéni je udavana 5,2 na 100 000. Riziko rozvoje ALS dosahuje vrcholu mezi 50. a 75. rokem
veku a poté klesd. Vétsina pripadl ALS ma sporadicky vyskyt, pouze 5-10 % ma familidrni vyskyt. Klasickd forma ALS s postizenim centralniho
i periferniho motoneuronu se vyskytuje asi v 65 %. Progresivni bulbdrni paralyza predstavuje 25 % ptipadd, progresivni svalova atrofie
s pouze perifernim postizenim 8 % a primarni laterdlni skleréza s pouze centrdlnim postizenim asi 2 %, tyto formy v3ak nezfidka progreduji
do ALS.

ALS ma casto fokalni zacatek s postizenim nejprve specifické skupiny svall; vyskytuiji se tfi hlavni typy zac¢atku onemocnéni: koncetinovy,
bulbarni a respiracni. Nejcasteji je zacatek na koncetinach, a to na hornich koncetinach v 50-60 %, na dolnfch koncetinach v 25-30 %, pficemz
prevaha motorického deficitu je vétsinou distélné. Bulbarni zacatek byva u 20-30 % pfiipadd, prvnimi priznaky jsou v tomto piipadé dysar-
trie a dysfagie. Nejméné bézny typ pocatecniho stadia (u 1-5 % pfipadd) se vyznacuje postizenim respiracnich svall. Ackoliv klinicka manifes-
tace a rychlost progrese ALS jsou zna¢né variabilni, priibéh onemocnéni je vzdy progresivni a vice nez 60 % pacientll zemre do tif let od za-
¢atku onemocnént.

Stanoveni diagndzy ALS byva obtizné zvlasté v pocatecnich stadiich onemocnénti, kdy klinicky obraz neni plné rozvinut. Navic pro
ALS neexistuje zadny jednoznacny diagnosticky test a diagndza je stanovena na zékladé vylouceni jinych pficin progresivniho posko-
zeni horniho a dolniho motoneuronu. Velmi cenné v diagnostice je EMG vysetienti, které u klasické formy ALS prokazuje generalizovanou
¢isté motorickou axondlni neuropatii se znamkami akuity i reinervace se zachytem fascikulaci, pfinosné je i potvrzeni progrese postizeni
v Case.

Diferencialni diagnostika ALS je velmi $irokd a zéleZi na formé ALS. Pomérné ¢asto jsou potiZe pacienta zvlasté v pocatecnich stadiich one-
mocnéni prisuzovany degenerativnim zménam v oblasti bedernf nebo kréni patefe a pacienti nezfidka podstoupf i neindikovanou operaci
patere.
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Amyotroficka lateralni skler6za jako TDP-43 proteinopatie

Baumgartner D, Potockova V, Mazanec R
Neurologickd klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Amyotroficka laterdIni skleréza (ALS) predstavovala v klasickém pojeti neurodegenerativni onemocnéni ¢isté motorického systému, ackoliv
byly jiz dlouho zndmy pfipady souc¢asného vyskytu s demenci frontotemporainiho typu (FTD). Toto pojeti zménil objev cytoplazmatickych
inkluzi transaktivniho DNA vazajiciho proteinu 43 (TDP-43), ktery predstavuje hlavni histopatologicky nalez u 97 % ALS, stejné jako u 50 %
pfipadd frontotempordlni lobarni degenerace (FTLD). Dalsi velky posun pfinesla poznéni na molekuldrné-genetické urovni, kde u 5-7 %
vsech, tzn. jak familidrnich, tak i (zdanlivé) sporadickych forem ALS i FTLD je nalézana kauzélni mutace v genu C9ORF72. Mezi dalsf
spolecné, méné cetné kauzalni mutace patfi TDP-43, FUS, VCP, P63/sequestosome 1 a ubiquilin 2. Na klinické roviné dale recentni studie
dokladaji u 30-50 % pacientl s ALS vyskyt kognitivniho ¢i behavioralniho deficitu frontalniho typu, ackoliv pouze 5-15 % splInf kritéria
FTD. Na druhé strané pak asi 15 % pacientl s FTD vykazuje zndmky nemoci motoneurond. V novém pojeti jsou obé dfive samostatné
jednotky chapany jako soucast klinicko-patologického spektra. Kognitivni doména je v soucasnosti mnohymi vnimana jako péty teélesny
region postizeny u ALS. To napf. reflektuji recentni ndvrhy prognostickych algoritmd, kde pfitomnost kognitivniho deficitu predstavuje
prognosticky nepfiznivy faktor. Spolehlivy skriningovy nastroj kognitivnich deficitl u ALS predstavuje baterie ECAS, v ¢estiné ovsem dosud
nevalidovana.

Podporeno grantem CZ.2.16/3.1.00/24022.

Kondukéni blok

Bednarik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Blok vedeni nervem je kromé zpomaleni vedeni a casové disperze elektrofyziologickym pfiznakem demyeliniza¢ni neuropatie a jednim
z klicovych kritérif elektrofyziologické diagndzy fady zejména autoimunitnich neuropatii (multifokalnf motorické neuropatie a chronické
zanétlivé demyelinizacni neuropatie). Jeho stanoveni ma vsak fadu uskali. Vzhledem k fyziologické casové disperzi a ,phase cancellation”
efektu nelze spolehlivé stanovit blok vedeni senzitivnim nervem (zejména pfi pouZziti povrchové snimaci elektrody). Pocitacova simulace
ukazala, ze casova disperze muze vést k poklesu arey ¢i amplitudy i sumacniho CMAP az o 50 %, coz vedlo ke zpfisnéni limitu pro stanoventi
definitivniho bloku vedeni motorickym nervem ve vétsiné recentnich doporuceni. Kromé demyeliniza¢niho bloku mtze dojit k poklesu
amplitudy ¢i arey CMAP u akutni i chronické axonopatie a rovnéz v disledku technickych chyb (pseudoblok).

Moznosti a uskali histochemické diagnostiky Pompeho nemoci ve svalové biopsii

Cibula A, Zdmec¢nik J
Ustav patologie a molekuldrni mediciny, 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Pompeho nemoc je autozomdlné recesivni stfddavé onemocnéni zplsobené deficitem enzymu kyselé alfa-1,4-glukosidadzy (téz kyselad
maltaza). To vede k intralysozomalni akumulaci glykogenu prakticky ve vSech burikach lidského téla, nejvyraznéji je viak postizena kosternf
a srdec¢nf svalovina, a onemocnéni se tak projevi myopatif ¢i kardiomyopatii. Od roku 2008 je v Ceské republice dostupné efektivni lé¢ba
Pompeho nemoci rekombinantni lidskou kyselou glukosiddzou, coz pfinasi pacientlim $anci na uzdraveni nebo na ziskanf kontroly nad timto
zavaznym onemocnénim.

Na dvou konkrétnich kazuistikdch z naseho registru svalovych biopsii bude demonstrovano, ze svalova biopsie miZze byt dobrym ndastrojem

pred svalovou biopsil provést jednoduchy neinvazivni test tzv. suché krevnf kapky.

SFEMG a myasténia gravis - senzitivita, Specificita, interpretacné omyly

Cibuléik F, Spalek P, Martinka |
Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika LF SZU a UN Bratislava-Ruzinov, Slovenskd republika

Single-fibre elektromyografia (SFEMG) je metodika povazovana za senzitivnu pri objasnenf pritomnosti poruchy neuromuskularneho prevodu.
Myasténia gravis ako autoiminne podmienend porucha neruomuskuldrnej transmisie na postsynaptickej Grovni patri v klinickej praxi
k najcastejsim ochoreniam so SFEMG verifikovanou poruchou. Poruchu neuromuskularnej trasmisie viak pomocou SFEMG zistujeme aj u inych
ochoreni postihujucich motorické neurény, svaly a neuromuskularny prevod. V nasej praci uvadzame v literattre dostupné Udaje o senzitivite
a Specificite SFEMG vysetrenia pre diagndzu myasténie gravis ako aj Udaje z vlastného suboru pacientov.
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Martinova-Gruberova anastomoza - elektrofyziologické nalezy

Ehler E', Ridzon P?, Urban P3, Mazanec R*, Kopecka N', Matulova H°, Otruba P, Nakladalova M”
"'Neurologickd klinika FZS UP a Pardubickd krajskd nemocnice, a.s.

?Neurologické oddéleni, Thomayerova nemocnice, Praha

3 Stdtni zdravotni Ustav, Praha

*Neurologickd klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha

* Neurologickd klinika LF a FN Hradec Krdlové

¢ Neurologickd klinika LF UP a FN Olomouc

’Klinika chorob z povoldni LF UP a FN Olomouc

Uvod: Prevalence Martinovy-Gruberovy anastomézy (MGA), spojky n. medianus a ulnaris na predlokti se uvéadf v rozmezi 15-39 %. Existuiji
tri rzné typy spojek MGA, kdy motorické jsou v oblasti paze a lokte vedena skrze n. medianus a zésobujf svaly ruky inervované n. ulnaris.
(m. abduktor digiti minimi, m. interosseus dorsalis primus, m. adductor pollicis).

Soubor a metodika: Za Ucelem stanoveni norem kondukénich studif loketnfho nervu v oblasti lokte bylo v péti EMG laboratofich vysetfeno
unifikovanou technikou 457 rukou zdravych osob. Soubor tvofilo 166 Zen (256 rukou) a 126 muz{ (201 rukou), ve véku 20-67 let, primér
394 let. Byla provedena motorickd a senzitivni neurografie n. ulnaris a n. medianus. Zasadni vyznam mélo hodnoceni amplitudy CMAP pro
n. ulnaris a n. medianus pfi stimulaci z oblasti lokte a zapésti.

Vysledky: V nasem souboru jsme prokazali MGA u 109 rukou. U 30 rukou se jednalo o snizeni amplitudy pro ADM (MGA-), u 57 o snizeni pro
FDI (MGA-II).U Sesti byl vyskyt MGA-Il oboustranny a u sedmi byla prokazana kombinace s MGA-I. U 22 rukou jsme prokdazali snizeni CMAP
n. medianus na zapésti a z nich se u osmi rukou jednalo o kombinaci s MGA-II, u jedné s MGA-I a u jedné o kombinace s MGA-I i MGA-II.
U 12 rukou se jednalo o izolovanou MGA-III. U 12 osob byla nalezena MGA oboustranné, a to Sestkrat MGA typu |, tfikrat kombinace MGA-II
a MGA-IIl a jednou MGA-IIl oboustranné.

Zavéry: V souboru zdravych osob (292 osob, 457 hodnocenych rukou) jsme prokazali MGA u 83 pacient( (28,5 %), tedy 109 rukou (23,8 %).

Neurofyziologicka kritéria CIDP - vyznam trvani distalniho sumacniho svalového akéniho potencialu -
kazuistika

Ehler E'?, Kopecka N', Mandysova P'?
"Neurologickd klinika FZS UP a a Pardubickd krajskd nemocnice, a.s.
2Fakulta zdravotnickych studii, Univerzita Pardubice

Uvod: Diagnosticka kritéria chronické demyelinizacni zanétlivé polyradikuloneuropatie (CIDP) jsou zaloZena na klinickém nélezu a pomocnych
vysetrenich. Neurofyziologické vysetieni maji nejvétsi vyznam. Trvani sumacniho svalového akéniho potencidlu (CMAP) pri distalni stimulaci
nervu bylo zarazeno do kritérif (EFNS/PNS) pozdéji. Tim se vsak zvysila senzitivita kritérif na 81,3 % a specificita na 92,6 %.

Kazuistika: Je prezentovana kazuistika 58letého muze, ktery byl posldn do nasi EMG laboratore pro potvrzeni diagndzy neuropatie axonalniho
typu (second opinion). U tohoto nemocného se vice nez jeden rok rozvijela slabost a porucha ¢iti na DK i obou HK, s vyraznou distaln{
prevahou postizeni. Napadna byla hypotrofie lytek i drobnych svall rukou s nemoznosti chiize po patach a vyrazné oslabenym stiskem. Jak
oslabenf svall, tak i poruchy ¢itf byly maximalné vyjadreny distélné.

Vysetreni: Vysetfili jsme motorické i senzitivnich nervy na viech ctyfech koncetindch. Ndpadnym nélezem byla normalni distalni motorickd
latence (DML)a pfitom bylo vyrazné prodlouzeno trvani CMAP pri distalni stimulaci. Vzhledem k tomu, Zze amplitudy CMAP obou nervli na DK
mély nizkou amplitudu (méné nez 1 mV), nemohli jsme spolehlivé hodnotit dalsi kondukeni parametry na DK. Nalezy na HK vsak svedcily pro
rlzné vyraznou |ézi myelinové pochvy. Pouze trvani CMAP viak vyhovovalo kritériim CMAP.

Vysledky: Diagndza CIDP byla stanovena na podkladé trvani CMAP pfi distalni stimulaci na HK. A nemocny velmi pfiznivé a rychle reagoval
zlepseni sily i zmirnénim poruch Citf na intravendzni podani metyl-prednisolonu.

Zavér: Neurofyziologicka kritéria diagnostiky CIDP jsou zaloZena na prikazu [éze myelinové pochvy (demyelinizaci i remyelinizaci) a zafazeni
trvani CMAP pifi distaIni stimulaci pfedstavuje podstatné zvyseni senzitivity i specificity téchto kritérif.

Je mozné preferovat konzervativni pristup u podezieni na tumor periferniho nervu charakteru
perineuriomu? - kazuistika 13letého chlapce

Haberlova J!, Kyn¢l M?
"Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN v Motole, Praha
?Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Tumory perifernich nervid jsou velmi vzacnou jednotkou s velmi variabilni prognézou. Rozlisujeme zakladni typy, a to neurofibrom, schwan-
nom a perineuriom, ¢i maligni nédor z pochev periferniho nervu (Malignant Peripheral Nerve Sheat Tumor; MPNST).
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Autofi prezentuji pfipad doposud zdravého 13letého chlapce, ktery byl primarné indikovan k EMG vysetfen( pro susp. CMT. Anamnesticky se
u chlapce v poslednim roce rozviji sttedné tézka nebolestiva chaba akralni paréza PDK s lehkou deformitou typu pes cavus. Pfi klinickém a na-
sledné EMG vysetfeni byla prokazana predominantné motoricka subakutni primarné axonalni Iéze v oblasti n. peroneus i n. tibialis. Byla dopl-
néna MR L pétefe s normalnim nalezem a nasledné MR na oblast pravého stehna, kterd prokdazala fokalni afekci n. sichiadicus. Dle charakteru
MR a sono nervu zvazovan neurofibrom, schwanom ¢i perineuriom. Byla doplnéna PET MR ve FN Plzen, kde kromé abnormity v oblasti PDK
byl normélni nalez, doplnéno MR s kontrastem a néasledné i MR traktografie. Po sumarizaci vysetieni a konzultaci nélezd se zahrani¢nim praco-
vistém byla na zakladé vysledku zobrazovacich metod a klinického obrazu jako pravdépodobna diagndéza stanovena dg perineuriomu a byl
zvolen konzervativni pfistup. Chlapec je nyni jiz osm mésicl ve sledovani, objektivni, EMG nélez i ndlez na MR je stacionarni. Aktudiné je pla-
novana operacni prolongace sekundarni kontraktury AS dx.

Dle literarnich dat je perineuriom benigni tumor periferniho nervu s predominantnim vyskytem u adolescent(. Perineuriom se nejcastéji vy-
skytuje izolované, a to v oblastech n. ischiadicus, n. radialis ¢i n. ulnaris, vyjimecné i v oblasti brachidlniho plexu. Postihuje zejména motoricka
vldkna perifernich nervd, senzitivni deficit byva diskrétni. Ve vétsineé pfipadl ve svém dlsledku vede k lehké az stfedné tézké paréze. Vzhle-
dem k benignité tumoru autofi doporucuji pfi jasném nalezu na zobrazovacich metodéach preferovat konzervativni postup a vyvarovat se tim
rizik cilené fascikularnf biopsie ¢i resekce.

Nase skusenosti s diagnostikou a liecbou CIDP - analyza suboru 19 pacientov

Hajas G, Vesely B, Brozman M
Neurologickd klinika FSVaZ UKF a FN Nitra, Slovenskd republika

Uvod: Chronickd zapalové demyeliniza¢na polyneuropatia (CIDP) je autoimunitna periférna polyneuropatia, klasicky charakterizovana
pomalym progresivnym zaciatkom a symetrickym, senzitivne-motorickym postihnutim. Existuje viacero fenotypickych variantov, ¢o naznacuje,
Ze CIDP nemusf byt striktne vymedzenou klinickou entitou, ale skor spektrom pribuznych porich. Cielom nasej prace je podelit sa s nasimi
skusenostami s diagnostikou a lie¢bou CIDP.

Subor pacientov: V rokoch 2001-2015 sme sledovali 19 pacientov, ktori splnili diagnostické kritéria Joint task force of the EFNS and PNS (2005,
2010). Urobili sme retrospektivnu analyzu klinickych a laboratérnych ddajov.

Vysledky: Subor 19 pacientov s CIDP tvorilo 14 muzov a pat Zien s priemernym vekom na zaciatku choroby 55,6 roka (29-77). Klasicku
senzitivne-motorickd formu ochorenia malo 10 pacientov, Lewis-Sumnerov syndrém traja pacienti, predominantne motorickd formu mali
dvaja pacienti, senzitivnu formu dvaja pacienti, jeden pacient preukazoval ataktickd formu CIDP a jednu distalnu formu ochorenia (DADS).
Relapsujuco/remitujuci priebeh sme pozorovali u Styroch pacientov a progresivny priebeh u 15 pacientov. Vysetrenie likvoru absolvovali
vsetci 19 pacienti s medidnom zistenej proteinorachie 1 070 mg (370-3 300). Antigangliozidové protilatky boli vysetrené u 14 pacientov
a pozitivita potvrdena u siedmich z nich. Antineurondlne protilatky boli vysetrené u 10 pacientov a pozitivita potvrdend u dvoch z nich.
Traja pacienti mali asociovanu psoriasis vulgaris, traja diabetes mellitus, dvaja autoimunitnu tyreoiditidu, dvaja monoklonalnu gamapatiu,
jeden lupus erytematosus, jeden Sjogrenov syndrém, jeden karcindm pluc, jeden CNS demyelinizacie a jeden mal v anamnéze prekonanie
poliomyelitidy. U vietkych pacientov sme ako lie¢bu prvej volby indikovali kortikosteroidy alebo IVIg. Kortikoterapia bola indikovana v Utocnej
davke u 17 pacientov, z toho u dvoch zérover s podanim IVig. U dvoch pacientov bol ako lie¢ba prvej volby pouzity IVIg, bez sicasného
podania kortikoidov. Ukoncit liecbu bolo mozné u dvoch z 19 oséb.

Zaver: Klinické a laboratérne charakteristiky nasho siboru zodpovedaju publikovanych udajom. Relativne ¢astym CIDP variantom v stibore je
MADSAM (16 %). Pozitivita antigangliozidovych protildtok v stibore bola pomerne nizka (50 %), s najc¢astejSou pozitivitou anti-GD1b protilatok
(28 %). Najcastejsie asociovanym ochorenim bola psoridza a diabetes mellitus. Pre prognézu pacientov s CIDP je rozhodujlce v€asné stanovenie
diagndzy a nasadenie imunomodulacnej liecby (kortikoidy, IVIg).

Anti-HMGCR asociovana imunitou zprostfedkovana nekrotizujici myopatie (Anti-HMGCR associated
Immune Mediated Necrotizing Myopathy; IMNM)

Horak T, Bednarik J, Vohanka S
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Novou nozologickou jednotkou fazenou mezi idiopatické zanétlivé myopatie je imunitné zprostfedkovana nekrotizujici myopatie (IMNM).
Hlavnimi kritérii je subakutni nebo pozvolny rozvoj proximalni svalové slabosti, vék nad 18 let, vzestup CK, vyloucen{ recentni expozice
myotoxickymi léky, obraz nekrotizujici myopatie ve svalové biopsii (zanétliva celulizace se nicméné pfipousti) a nalez pomocnych vysetreni
(EMG nebo MR nebo autoprotildtky). Hlavnim autoantigenem této imunitni reakce jsou SRP nebo HMGCR (3-hydroxy-3-metylglutaryl koenzym
A reduktdza). Anti-HMGCR protilatky byly nalezeny u 6 % pacientd s nekrotizujici myopatii a okolo 50-70 % z nich (> 90 % ve véku nad 50 let)
nékdy uzivalo statiny (uziti statint je az ve 20 % spojeno s navozenim toxické myopatie se spontanni Upravou po vysazenfi|écby). Zablokovanim
HMGCR a pfi regeneraci svalovych bunék po myotoxickém puUsobeni statinC dochazi k up-regulaci exprese enzymu HMGCR. Ten udrzuje
patologickou imunitnf odpoved i po té, co je uzivani statind ukonceno. Terapie je tedy imunosupresivni a ackoliv je po lécbé hladina anti-
HMGCR snizena, témér u zadného pacienta nedochdzi k jejimu Uplnému vymizeni. Lécba je tak komplikovana castymi relapsy onemocnént.
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Detekce anti-HMGCR protilatek je vysoce specificka pro statin-asociované IMNM, mize podporit diagnézu a odlisny pristup k terapii této nové
nozologické jednotky (pacienti zpravidla vyzadujf intenzivni kombinovanou imunosupresivni Ié¢bu). Poznatky o jednotce dokldddme malym
souborem jedinct a jednou kazuistikou.

Korekce dolnich kon¢etin a chiize pomoci metody TheraSuit® u déti s détskou mozkovou obrnou

Charvatova G
Neurorehabilitacni klinika AXON, Praha

Cilem této prace je kazuistickou formou informovat o moznostech vyuziti metody TheraSuit® u déti s détskou mozkovou obrnou.

Nejcastéjsi formou detské mozkové obrny je spastickd diparetickd forma, kterd vede k naruseni fyziologie anatomickych struktur a dale pak
ke vzniku a rozvoji zkracenych svalll a svalovych kontraktur. Spasticita ovliviiuje nejen oblast dolnich koncetin, ale také patefe a znemoznuje
tak fyziologicky vyvoj chiize.

V fedeni vyse uvedeného problému byla pouZita metoda TheraSuit®, kterd poskytuje jednu z Gc¢innych moznosti rehabilitace u déti s dét-
skou mozkovou obrnou. Vedle komplexni rehabilitace se zabyva rovnéz korekci trupu a dolnich koncetin pomoci specialniho terapeutického
oblecku. Aplikaci terapeutického oblecku dojde k intenzivni propriocepci trupu a dolnich koncetin. Nastavenf jednotlivych télesnych seg-
mentd vede k prohlubovani spravnych pohybovych vzorl a upeviiovani pameétové stopy. Vsechny tyto prvky jsou dilezitou soucasti nacviku
spravného stereotypu chiize.

Viytvorené reseni poskytuje informace o individualnim rehabilitacnim planu pro dité s détskou mozkovou obrnou. Rehabilita¢ni plan
byl navrzen na dobu ctyf tydnl intenzivni denni rehabilitace. Vysledkem terapie bylo zvyseni samostatnosti pacienta, dosazeni stabilnfho
stoje bez kompenzacnich pomUcek a zkvalitnéni chlize spolu se snizenim kompenzacnich pohybovych mechanizmd hornich koncetin
a trupu.

Tato prace pfindsi moznost seznamit se s vyuzitim metody TheraSuit® pro korekci chlize u déti s diparetickou formou détské mozkové
obrny.

Myasthenia Gravis Composite - validace ceské verze

Chmelikova M, Vohanka S, Bednarik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Cil: V roce 2008 byla z vybranych polozek stavajicich klasifikaci myastenie (QMG, MG-MMT, MG-ADL) vytvorena nova klasifikace s nazvem MG
Composite (MGC). Cilem prace bylo validovat ¢eskou verzi této klasifikace a ovéfit spolehlivost na skupiné pacientd Neuromuskuldrnfho centra
FN Brno trpicich myastenii.

Metodika: Cesky pieklad byl validovan metodou zpétného prekladu. Shoda mezi hodnotiteli byla ovéfena na vzorku 40 pacientd v ramci akutni
hospitalizace nebo rutinni kontroly. Pacienti byli hodnoceni dvéma neurology (SV a MCH) nezavisle na sobé v ¢asovém rozmezi 10-60 min.
Vysledky: Pro analyzu shody hodnotitel byl pouzit koeficient ICC (Intraclass Correlation Coefficient) s vysledkem 0,989 a intervalem
spolehlivosti CI = 0,98-0,994. Regresni analyzou jsme v nasich datech neprokazali vétsi odchylku s rostoucim MGC. Spearmantv korela¢nf
koeficient mezi absolutni velikosti rozdilu v hodnoceni a primérnou hodnotou MGC jednotlivych pacientl byl 0,561.

Zavér: Klasifikace MGC je efektivni nastroj k spolehlivému sledovani stavu pacientd, Ucinku terapie a porovnavani vysledkd pouzitelny v bézné
klinické praxi.

Aligrove syndrom

Jerie M' Vojtéch Z', Malikova H?, Prochazkova S*, Vackova Z* ,Rolfs A®
"Neurologické oddeéleni, Nemocnice Na Homolce, Praha

?Radiodiagnostické oddéleni, Nemocnice Na Homolce, Praha

30c¢ni oddéleni, Nemocnice Na Homolce, Praha

“Klinika hepatogastroenterologie, IKEM, Praha

’Centogene AG, Rostock, Némecko

Prezentujeme kazuistiku mladé Zeny s klinickym obrazem Allgrove syndromu, u kterého byly vyznamné vyjadiené neurologické pfiznaky.
Syndrom se obvykle projevuje v prvni dekédé zivota nedostatec¢nou produkci slz, pro achalézii jicnu opakovanym zvracenim s dysfagif,
zavaznymi hypoglykemickymi atakami a kolapsy pri adrendlni insuficienci. Pozdéji se velmi pomalu zacinaji manifestovat neurologické
priznaky, mezi které patfi predevsim hyperreflexie, dysartrie, nazoldlie, ataxie, senzitivni porucha, svalova slabost pfi postizeni motorické
drahy, autonomni dysfunkce a mentéini retardace. Diagndza je stanovena na zékladé klinickych a laboratornich nélezd. Nase pacientka je
prvni v Ceské republice s genetickym testovanim potvrzenym Allgrove syndromem. Je jednou z pfiblizné 100 pifpadd popsanych v literature
a jednou z mala se vsemi vyjadienymi typickymi klinickymi priznaky.
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Brachialni plexopatie v EMG laboratofri

Kadarika Z
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

EMG vysetreni brachidlniho plexu ma nékolik dskali. Jde jednak o vysetfeni komplikované struktury réizné se proplétajicich nervovych svazkd,
je nutné spravné nacasovani jednotlivych obvykle opakovanych vysetieni, EMGrafista je pod tlakem vydat obvykle simultdnné s vysetfenim
rozhodnutf o pfesné lokalizaci Iéze, operacnim feSenf a jeho nacasovani a navic jde o vysetfenti, se kterym se nesetkdvame denné, takze chybf
rutina. V tomto sdéleni se pokusime pomoci mnemotechnickych pomUcek zpfehlednit anatomii celého plexu, doporu¢ime algoritmus, podle
kterého budeme u brachidInf plexopatie postupovat. Pro pracovnika v EMG laboratofi je obvykle situace zhorsovana tim, Ze on neni ten, ktery
cely proces fidi a nemocny je ¢asto odesilan neneurology nesystematicky, tj. vétsinou pfilis brzy nebo pfilis pozdé. Doporucuje se zacit s EMG
vysetfenim po 3-4 tydnech od vzniku Iéze. Prvnim EMG rozhodnutim by mélo byt stanoveni, zda se jedna o supraklavikuldrni (prevazujicf)
¢i infraklavikuldni (méné castd) 1ézi event. jejich kombinaci. U avulzi kofend nema smysl ¢ekat s operaci, ale doporucit neurochirurgickou
konzultaci brzy (1-2 mésice od Urazu ¢i rozvoje nemaci). U infraklavikuldrnch 16z, kdyz se funkce bicepsu a dalsich svald nevraci do tf mésicd,
je nutné zvazit operacni feseni. Horni ¢ast plexu byva postizena spiSe roztrzenim korend, ¢i jiné ¢asti plexu, nez vytrzenim korend, u dolni
Casti je Castejsi vytrzeni korent. Pred EMG vysetrenim je nezbytné podrobné klinické zhodnoceni, které vétsinou stanovi rozsah a misto léze.
Teoretické zvladnuti této problematiky velmi usnadni konkrétni EMG vysetfenf a jeho interpretaci.

Vliv kofeinu na svalovou silu

Kadanka Z
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Kofein — 1-3-7 metylxantin je latka, jejiz efekt naddle udrzuje védce v aktivité. Nyni tj. v lll/2016 v ¢asopise Journal of Neurology Neurosurgery
& Psychiatry vysel ¢lanek o tom, Ze vysoka konzumace kévy, tj. vice nez Sest za den snizuje riziko vzniku sclerosis multiplex (OR: 0,7), coz bylo
potvrzeno ve dvou recentnich studiich typu case-control, tzn. Ze jsou porovnavany dvé skupiny — jedna jsou nemocni, tj. v tomto pripadeé ti,
co maji sclerosis multiplex a k tomu se porovnavaji kontroly, aby se identifikoval vytypovany mozny kauzalni faktor — v tomto pfipadé kofein —
a dosli k vyse zminénym zavértm. Slo o dvé studie s po¢tem pacientl 1 500-2 000 v kazdé. Tento typ observacnf studie mé viak mensi
i prom. Parkinsoni a Alzeheimerovu demenci. Vychazi dokonce odborny ¢asopis Caffeinej ournal.

V tomto sdélenti se chci vénovat dalsimu Gcinku kofeinu — na svalovou silu. Jeji pozitivni efekt je dokumentovén fadou praciiz posledni doby.

H-reflex a jeho role v neurofyziologii

Kadanka Z jr
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

H-reflex je v soucasné dobé hojné studovany fenomén. Je pomérné snadno vybavny u velkého poctu svall (@z 20), i kdyz v rutinnf klinické
praxi se vysetiuje pfevazné z m. soleus. Pravé snadna vybavnost H-reflexu jej predurcuje k ¢astému vyuzivani nejen v bézné elektrofyziologické
laboratofi, ale i k cetnym studijnim a experimentalnim Uceldm. V nasem sdéleni popisujeme nékterd Uskali a limitace, které mohou nastat pfi
prezentaci klinickych studif zabyvajicich se Hoffmannovym reflexem. Diskutuje se zejména, zda se opravdu jednd o monosynapticky reflex (se
selektivni aktivacf la vldken), jak se obvykle uvadfa zda je vhodné jej vyuZivat jako méfitko excitability motoneuronu. Amplituda H-reflexu je totiz
komplexem mnoha slozitych interakcf, na kterych se podili fada faktor(. Jedna je o presynaptickou inhibici, descendentnf supraspinalni inhibici
a postaktivacni depresi. Amplituda Hoffmanova reflexu zna¢né kolisg, a to nejen pii pohybech koncetin, ale i v klidovém stavu, je zavisla i na
poloze téla (vleze/vsedé/ve stoje), i na stavu vestibuldrniho aparatu. Je mozné adaptace velikosti amplitudy H-reflexu specidlnim ,tréninkem?, jak
bylo opakované popséno na experimentélnich zvitecich i lidskych modelech. Déle se zabyvame ulohou H-reflexu ve vyzkumu fizeni lokomoce
a koordinace pohybU a v neposledni fadé i praktickym vyuzitim adaptace H-reflexu ke zlepseni funkce spindlnich struktur po traze ¢i nemoci
a moznostmi terapeutické intervence zejména u pacientd s inkompletni misnf 1€z, ¢i ke zlepseni jiného funkéniho pohybového deficitu.

Afekce plexus brachialis v oblasti ramene a moznosti EMG vysetieni

Kalous K
Neurologie - elektrofyziologické laboratore s.r.o, Praha

Plexus brachialis mlze byt postizen v oblasti ramene pfimo pfi Urazech at jiz kostnich ¢i mékkych tkani (luxace ramene, zZlomenina pazni, kli¢ni
kosti, trakéni poranéni), tak zménami anatomickych pomérd jako nasledek trazu ¢i vrozenymi zménami v predilekénich mistech (thoracic
outlet syndrom, scalenovy syndrom, kréni zebro). Postizeni plexus brachialis mdze byt i na podkladé zanétu (vaskulitidy), infiltraci ¢i tlakem
tumoru ¢i radiacni postizeni po ozafovanf axily.
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Diagnostika postizeni vyzaduje znalost anatomie komplikovaného uspofadani plexus brachialis, peclivé klinické vysetfenf vede k urcent
mista léze a elektrofyziologické vysetieni posoudi tizi postizeni. Morfologické vysetifovaci metody (RTG, CT, NMR) ur¢i etiologii postizen.

Rozlisujeme postizeni horniho kmene (trunku) pfima poranéni bodn3, stfelnd, tak trakéni mohou byt kombinovana s avulzi kofent C5/6. Kli-
nicky se projevuje postizenim ramene a horni paze, neni postizeni ruky. Izolované postizeni sttedniho kmene je vzacné, klinicky pfipomina po-
stizeni n. radialis. Dolnf kmen byva postizen pfi metastazach do axily Ci pfi pfimé invazi tumoru (Pancoastlv tu), v rdmci thoracic outlet syn-
dromu, pfi trakénich poranénich plné abdukované paze. Klinicky postihuje drobné svaly ru¢ni s usetfenim svalt ramene a horni paze. Mlze
byt kombinované s avulzi kofent C8, Thi.

Elektromyografické vysetreni pomUze urcit tizi postizent je vsak nutné spravné nacasovani vzhledem k rozvoji zmén v EMG nalezu. Vysetfu-
jeme motorické i senzitivni vedeni v riiznych segmentech hlavné pak pres oblast postizeni (podklickovou). Hodnotime rychlost vedeni i ampli-
tudu CMAP a SNEP. Pfi jehlové EMG hodnotime spontannf aktivitu, zmény volnf aktivity, zmény tvaru MUPs.

Uvadény kazuistiky pacientl s EMG nalezy u avulze kofent plexus brachialis, postizenf plexus brachialis po frakture kli¢ni kosti. Rozvoj poru-
chy plexus brachialis jako nasledek poranéni ramene pfi sportu. Rozvoj parézy plexus brachialis u pacienta s karcinomem plic.

Kornealni konfokalni mikroskopie - normativni data v nasi populaci

Kovalova I'?, Chmelikova M'2, Bednafrik J'?, VIckova E'?, Michalec M3
"Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

2CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

3Oc¢ni klinika LF MU a FN Brno

Uvod: Kornealnf konfokalni mikroskopie (CCM) je relativné novd neinvazivni metoda, kterd umoznuje studovat struktury jednotlivych
vrstev rohovky, v¢. Bowmanovy membrany, kterd je asi 10-16 pum silna a v obrazu konfokalniho mikroskopu je charakterizovana pritomnosti
subepitelidlniho nervového plexu (SEP). CCM umoznuje kvantifikaci poskozeni SEP hodnocenim poctu nervovych vldken. Jiz publikované
studie dokazuji, Ze poskozeni subbazalnich nervovych vidken rohovky koreluji se snizenim hustoty intraepidermalnich nervovych vlaken
(IENFD), ktera je podkladem polyneuropatie tenkych nervovych vidken (SEN), a kterd predchdzi vzniku polyneuropatie silnych nervovych
vlaken u diabetu (Petropoulos 2014).

Metodika: Cilem této studie je ziskat normativni hodnoty pro kornedini nervové zasobeni v nasi populaci a porovnani s recentné
publikovanymi normativnimi daty multicentrické studie (Tavakoli 2015). VySetfeno bude min. 5 pacientl z kazdé vékové skupiny: 25-35, 3645,
46-55,56-65 a nad 65 let. Vylucovaci kriteria: klinické znamky polyneuropatie, onemocnéni a rizikové faktory v anamnéze potencialné vedouci
k polyneuropatii tenkych ¢i silnych nervovych vidken (zejména diabetes mellitus, chronicky alkoholizmus aj.). V rdmci morfologie nervovych
vldken rohovky budou hodnoceny nasledujici parametry: 1. hustota nervovych vlaken (CFND); 2. hustota vétvi nervovych vidken (CNBD);
3. celkova délka viech nervovych vldken a vétvi (CFNL) a 4. turtuozita (TC).

Vysledky: Konec¢né vysledky budou k dispozici v dobé trvani kongresu.

Zavér: Kornedlni konfokalni mikroskopie je velmi nadéjnd metoda diagnostiky polyneuropatie tenkych nervovych vldken, jejiz vyhody oproti
kozni biopsii jsou reproducibilita a zejména neinvazivnost, ktera predurcuje jeji castejsi vyuZiti jak ve védeckém vyzkumu, tak v klinické praxi.
Oveéreni srovnatelnosti normativnich dat v nasi populaci s dosud publikovanymi daty ovéri spravnost ndmi pouzivané metodiky a pouzitelnost
pfi studiu populace nasich nemocnych.

Elektromyograficka diagnostika myopatii

Kurca E
Neurologickd klinika JLF UK a UN Martin, Slovenskd republika

ViySetrenie pacienta s podozrenim na svalové ochorenie (myopatiu) za¢ina zistenim subjektivnych tazkosti (symptoms), objektivnych klinickych
priznakov (signs), chronologického vyvoja ochorenia ako aj kompletnej anamnézy jedinca. Dalsie pomocné vysetrenia (laboratérne, elektrodia-
gnostické, zobrazovacie) sa nasledne indikuju podla konkrétnej situdcie v snahe sa ¢o najucelnejsie (Za aky ¢as? S akymi nakladmi? Miera
traumatizacie pacienta a pribuznych?) dopracovat k definitivnej diagnéze. Elektromyografické (EMG) vysetrenie, a to najma tzv. ihlova EMG
predstavuje urcitl extenziu klinického neurologického vysetrenia a méze poméct ustanovit diagnézu myopatie.

EMG nie je vzdy nevyhnutné v diagnostike myopatie. Obzvlast to plati v skupine detskych pacientov (zriedkavejsie dospelych oséb) s here-
ditdrnymi myopatiami, ked nachadzame typicky klinicky obraz a zndmy vzorec dedi¢nosti. Vtedy, ak je to mozné, preferujeme pred EMG gene-
tické testovanie. Rovnako v pripadoch vazneho podozrenia na myopatiu (napr. vysoké hodnoty CK) s jednoznacnou potrebou svalovej biop-
sie je niekedy mozné od EMG upustit alebo vysetrenie zdsadne obmedzit.

Ulohou EMG v diagnostike myopatif je v prvom rade vylucit klinické fenoképie (napodobeniny) z neuromuskulédrneho okruhu (napr. ochore-
nie motorického neurénu, motorické neuropatie, ochorenia myoneuralneho spojenia). EMG dalej potvrdzuje diagndzu myopatie (aj ked exis-
tuju niektoré liekové, kongenitélne, metabolické a mitochondridlne myopatie s normalnym EMG nalezom). EMG s iritacnym az myotonickym
obrazom moéze napomoct identifikovat podtyp myopatie (napr. zapalovd myopatiu, svalovd dystrofiu, myoténiu). EMG dalej presne urcuje lo-
kalizaciu myopatického procesu (aj subklinického), stuper poskodenia ako aj identifikovat optimalne miesto pre svalovu biopsiu.
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Amyotroficka lateralni skler6za - kazuistika

Kvasni¢kova D', Adamova B'?, Sprlakova-Pukova A3
"Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

2CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno
*Radiologickd klinika LF MU a FN Brno

Amyotrofickd laterdIni skleréza (ALS) je progresivni neurodegenerativni onemocnéni charakteristické ztrdtou mozkovych a spinalnich
motoneuron(. Pred klinickou manifestaci onemocnéni se predpoklada ztrata az 40 % motoneurond.

Tato kazuistika prezentuje pfipad 71letého muze vysetfovaného pro 10 mésicl trvajici, postupné progredujici, centralni asymetrickou para-
parézu dolnich koncetin s distdlnim maximem bez senzitivni symptomatiky a bez sfinkterové dysfunkce.

Pacient ambulantné podstoupil MR vysetfeni Th patefe, kde bylo vysloveno podezieni na arachnoidélnf cystu a pacient byl proto pfijat na
neurologickou kliniku k dosetreni. Za hospitalizace bylo doplnéno MR mozku a kréni michy, které bylo bez prlikazu relevantni patologie. Bylo
zopakovdno vysetfeni Th patefe a doplnéno vysetieni LS pétefe s aplikaci kontrastnf latky intravendzné. Vzhledem k pomérné gracilnimu ob-
jemu michy nebylo mozné odlisit, zda se jedna o jeji kompresi extrameduldrnim procesem — arachnoidalni pseudocystou ¢i o podil atrofie
michy. Na zékladé konzultace s neurochirurgy byla doplnéna CT perimyelografie hrudniho Useku patefe. Na tomto vysetfeni vsak arachnoi-
dalnf cysta nebyla nepotvrzena, dorzalni subarachnoidalni prostor v hrudnf etdzi byl hodnocen jako relativné Siroky a micha v hrudnim tseku
jako gracilni. V mezidobf doslo k dalsimu vyvoji v klinickém obraze, na dolnich koncetinach se rozvinula smisend paraparéza s fascikulacemi, na
hornich koncetinach byla pritomna hyperreflexie. EMG prokazovalo subakutni az chronickou generalizovanou motorickou axonalni neuropa-
tii na hornich i dolnich koncetinach. Vzhledem ke klinickému a elektrofyziologickému nalezu a negativnim vysledkdim zobrazovacich vysetieni
byla stanovena diagndza ALS a byla nasazena terapie riluzolem.

Cilem této kazuistiky je upozornit na slozitou diferencialni diagnostiku ALS zejména v pocétecnich stadiich onemocnéni, na chybéni pato-
gnomického testu pro toto onemocnéni a nutnost obezietného hodnoceni zobrazovacich vysetient.

Preventivni vysetieni nervus medianus pfed nastupem do rizikové prace v souladu
s vyhlaskou ¢. 79/2013 Sb.

Matulova H', Schreiber M?
'Neurologickd klinika LF UK a FN Hradec Krdlové
’EMG laboratof PK 2, Hradec Krdlové

Autori referuji o svych zkusenostech pii uplathovani vyhlasky ¢. 79/2013 Sb. a s jejimi praktickymi dlsledky.

Vyhlaska ¢. 79/2013 Sb. o specifickych zdravotnich sluzbach (o pracovné Iékafskych zdravotnich sluzbach a nékterych druzich posudkové
prace), kde jsou zapracovany predpisy Evropské unie, je v platnosti od 5/2013. Upravuje mimo jiné obsah, organizaci, rozsah pracovné lékar-
skych sluzeb, posuzovani zdravotni zpUsobilosti k praci nebo sluzbé...). EMG vysetfeni (kondukeni studie s vysetfenim distalni motorické la-
tence (DML) n. medianus oboustranné se stalo soucasti vstupni a vystupni prohlidky u osob pracujicich v riziku vibraci s pfenosem na hornf
koncetiny a v riziku lokdIni svalové zatéze koncetin.

Vistup do rizikové prace Ize povolit, pokud je DML (na 80 mm) < 4,4 ms a amplituda CMAP > 6,5 mV, event. pokud se stanovuje rychlost ve-
denf motorickych vldken, mé byt 45m/s a vice.

Dalo se predpokladat, ze EMG laboratore na klinikdch a v nemocnicich nezvlddnou uspokojit narlstajici pozadavky na vysetreni osob vstu-
pujicich do rizika. Aktivitu prevzali privatni elektromyografisté a vétsi podniky zakoupily EMG pristroje.

Autofi vyhodnocuji vysledky EMG vysetieni 303 osob vstupujicich do rizika, které byly vysetieny od kvétna 2013 do zafi 2015 v privatni la-
boratofi jednoho z autord.

U 29 osob byl nélez patologické DML n. medianus od 4,5 ms a vyse. V roce 2013 bylo vysetfeno 54 osob, v roce 2014 narostl pocet na
149 a v roce 2015 100 osob (pocet vysetienych do zafi).

V sestave bylo nalezeno 29 osob s patologicky prodlouzenou DML n. medianus, V roce 2013 se jednalo o sedm osob, v roce 2014 o 13 osob
a v roce 2015 o devét osob. Hodnoty DML se pohybovaly mezi 4,5 a 74 ms.

Témto osobdm nebyl umoznén vstup do rizikové prace a bylo doporuc¢eno neurologické vysetieni a podrobnéjsi EMG vysetteni zahrnu-
jicl kondukéeni studii motorickych i senzitivnich vidken n. medianus i n. ulnaris oboustranné. Mezi vysetfovanymi byli zastoupeni v nejvétsim
poctu svareci (19 %), brusici (17 %), zamecnici (14 %), kotlari (13%), odjehlovaci (7 %), lakyrnici (4 %), déle formifi, stavebni délnici, délnici pracu-
jici v lese, montéfi, kamenici, atd.

EMG vysetfeni se stanovenim pouhé DML n. medianus oboustranné nelze povazovat za idealni, ale jako skriningové vysetfent je pfinosné.
Je redlné dostupné a idedlni, pokud je provadéno erudovanym elektromyografistou dle doporucené metodiky. Vyradf se zhruba 10 % ucha-
zecl o rizikové zaméstnani, jedna se tedy i o prevenci vzniku nemoci z povolani. V ojedinélych pfipadech se odhali i zdvaznéjsi neurologické
onemocnéni (napf. dystrofickd myotonie). Ojedinéle je to po doplnéni kompletniho EMG a hygienického Setfeni zacatek pro hlaseni nemoci
z povolani nebo ohrozeni nemoci z povolani.
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Amyotroficka lateralni skler6za - genetické aspekty

Mazanec R, Potoc¢kova V, Baumgartner D
Neurologickd klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Amyotroficka laterdIni skleréza (ALS) patii s prevalenci 2-5/100 000 mezi vzacnd, ale progresivni neurodegenerativni onemocnéni s fatalni
prognézou, které postihuje motoneurony mozku a michy. Vétsinu predstavuji sporadické formy ALS (90-95 %) a vzacné jsou familiarni formy
ALS (5-10 %). U familidrni ALS Ize v 68 % pfipadl odhalit jeden z 18 dosud znamych gend, jejichz mutace jsou nebo mohou byt kauzalni,
a typ dédi¢nosti je AD, AR i X vazand, bez potvrzené anticipace. Jejich penetrance zavisi na véku a typu mutace. Geneticka pficina sporadické
ALS byla v prirezovych studiich potvrzena u 11 % pfipadl. V Evropé je nejcastéjsi mutace v C9orf72 genu, ktery je asociovany s demenci
(FTD). Mutace v genech C9orf72, UBQLN2, SODI1, TARDBP, NEFH, VAB, FUS a ALSIN se povazuji za kauzalni, zatimco mutace v genech DCTNI, ANG,
VEGF, SMNT1+2 a PRPH se povazuji za modifikujici. Zajimavy je koncept TDP-43 proteinopatif, které predstavuji kontinuum mezi poruchami
motoneuronl a demencemi. Nové moznosti molekuldrni genetiky — Next Generation Sequencing (NGS) a celoexomové sekvenovani (WES)
s podporou mezindrodnich projektd napt. Project MineE nebo Euro-MOTOR Project vyuzivaji masivn{ testovani vzorkd DNA k specifikaci
fenotyp/genotyp a pro pochopeni mechanizmi neurodegenerace u ALS. V Ceské republice se ALS geny testuji v ramci vyzkumu ve
FN v Motole a FN Brno. NevyfeSenym etickym problémem zUstava genetické vysetfeni u sporadické ALS pacientl a jejich rodin.

Podporeno grantem CZ.2.16/3.1.00/24022.

Vyznam testovani termickych prahti v detekci neuropatie tenkych viaken u diabetikt 1. typu

Potoc¢kova V', Mala S, Tomek A', Baumgartner D', Mazanec R’
"Neurologickd klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha
?Interni klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Uvod: Kvantitativni stanovovani termickych praht je nedilnou souc¢sti neurofyziologické diagnostiky neuropatie tenkych vldken. Celosvétoveé
je jeji nejcastejsi pricinou diabetes mellitus 1.1 2. typu. Hlavnim cilem nasi prace bylo stanovit, existuji-li signifikantni rozdily termickych prah(
mezi diabetiky 1. typu a kontrolnf skupinou a zhodnotit vyvoj termickych prahd v zavislosti na délce trvani diabetu.

Soubor a metodika: Do studie bylo zafazeno 45 diabetikd 1. typu (27 Zen, 18 muzd, pramerny vek 45,1 let). Soubor jsme rozdélili do dvou
skupin podle doby trvani diabetu od stanoveni diagnézy do 25 let a nad 25 let. Jednotlivé termické prahy pro chlad a teplo (CDT, WDT) jsme
stanovovali pomoci teplotniho stimulatoru firmy Somedic na thenaru, tibii a na nartu bilaterdlné vysetfovacim algoritmem ,Limity".
Vysledky: Mezi kontroln{ skupinou a diabetiky jsme prokazali statisticky vyznamny rozdil mezi termickymi prahy na DK /tibie (CDT p < 0,001,
WDT p < 0,002), nart (CDT, WDT p < 0,001). Ve skupiné diabetikl je préh pro vnimani chladu nizsi a préh pro vnimani tepla vyssi proti zdravym
kontroldm. Mezi dvéma podskupinami diabetikl jsme zjistili statisticky vyznamny rozdil pro prdmérné hodnoty CDT (p = 0,024) i WDT
(p = 0,049) na nartu. Pfi délce trvani diabetu nad 25 let prah pro detekci chladu klesa a prah pro detekci tepla stoupd. V souboru diabetiki
je Casngjsf abnormita pro CDT. Linedrnf regresi jsme prokazali statisticky vyznamny vztah mezi CDT i WDT na nartu a délkou trvani diabetu
a stanovili jednotlivé regresni rovnice.

Zavér: Dle nasich vysledkl je ¢asnéjsi abnormitou vzhledem k délce trvani diabetu stanoveni termického prahu pro vnimani chladu (CDT).
Relevance méfeni praht na HK u diabetikd je nizka, pro skriningové vysetfeni ma vyznam vysetiovat termické prahy zejména distalné na DK.

Prdce byla podporena OPPK CZ.2.16/3.1.00/24022 a MZ CR RVO, FN v Motole 00064203.

Validita kozni biopsie v odliseni bolestivé a nebolestivé diabetické neuropatie

Raputové J, Vickova E, Divisova S, Kovalova |, Bednafik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno
CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

Uvod: Vysetieni intraepidermalni hustoty tenkych nervovych vidken (IENFD) z koZni biopsie v soucasnosti patfi mezi klicové metody dia-
gnostického algoritmu neuropatické bolesti a zejména neuropatie tenkych vlaken (Cruccu et al 2010, Haanpaa et al 2011). Léze senzitivnich
tenkych nervovych vlaken prokazatelnd mj. pomoci redukce jejich poctu (objektivizovatelna napt. intraepidermalné) je povazovana
za podminku rozvoje neuropatické bolesti. K redukci poctu tenkych nervovych vldken vsak dochdazi i u pacientl s nebolestivou formou
diabetické polyneuropatie (Divisova et al 2012). Cilem nasf studie bylo zhodnotit potencidl vysetfeni IENFD z kozni biopsie v odlisenf bolestivé
a nebolestivé formy diabetické distaIni symetrické senzitivni ¢i senzitivné-motorické neuropatie (DSPN).

Soubor a metodika: Do studie bylo zafazeno 42 pacientl s diabetes mellitus I. ¢i Il. typu a/nebo prediabetem a polyneuropatif
s postizenim silnych nervovych vildken (konfirmovanou klinicky a soucasné korelujici abnormitou na EMG vysetieni, bez ohledu na pfipadné
soucasné postizeni vldken tenkych — 35 pacientd) a/nebo s pravdépodobnou polyneuropatii tenkych vldken podle diagnostickych kritéri
této jednotky pro vyzkumné Ucely (Lacomis et al 2002), tedy s poruchou termického a/nebo algického citi pfi klinickém i QST vysetrenf
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a soucasné s relevantnimi klinickymi symptomy, tj. neuropatickou bolesti s intenzitou > 3 na numerické skale bolesti (NRS) o rozsahu
0-10 v odpovidajici (nejcastéji ponozkové ¢i podkolenkové) distribuci (sedm pacientd). Na zakladé pfitomnosti neuropatické bolesti byl soubor
rozdélen na pacienty s bolestivou formou DSPN (23 jedincd, primérny vék 65,13 + 9,98 let; 14 muzd) a pacienty s formou nebolestivou
(19 jedinct, prameérny veék 63,10 + 13,37 let; 15 muzl). U vSech zafazenych jedinct byla provedena kozni biopsie z distélniho lytka. IENFD
byla stanovena v souladu s aktudlnimi doporucenimi metodou nepfimé imunofluorescence jako primér ze tif hodnocenych nepfilehlych
rezQ.

Vysledky: IENFD vykazovala prakticky identické hodnoty v souboru pacientl s bolestivou i nebolestivou formou DSPN/SFN (pramér
3,27 £ 3,96 v bolestivé skupiné vs. 3,29 + 3,38 ve skupiné nebolestivé; p = 0,986). Pacienti se soucasnym postizenim silnych nervovych vidken
vykazovali trend k vyraznéjsi redukci [ENFD (prdmeér 2,83 + 3,30) ve srovnani s pacienty s izolovanou neuropatif tenkych vidken (prdmeér
552 +4,71;,p=0,08).

Zaveér: Provedena studie prokézala signifikantni redukci IENFD nejen u pacientl s bolestivou diabetickou distélni symetrickou neuropatif
(k jejiz diagnostice se metoda standardné vyuziva), ale i u pacientl s nebolestivou formou DSPN. Vysledky tedy potvrzuji predpoklad, ze
k redukci poctu tenkych nervovych vldken dochdzi i u pacientl s nebolestivou DSPN a kozni biopsie neumozni odlisenf pacientd s bolestivou
a nebolestivou formou onemocnéni. Trend k vyraznéjsimu postizeni tenkych nervovych vidken u pacientl s MFN je v souladu s dfive
provedenymi studiemi (Divisova et al 2012) a podporuje koncept diabetické neuropatie jako plynulého kontinua postizeni tenkych a silnych
nervovych vldken (a tedy nikoli neuropatie tenkych vidken jako zcela oddélené diagnostické entity).

Spinalna a bulbarna muskularna atrofia v Slovenskej republike

Spalek P, Zelinkové H?, Cibul¢ik F', Lexova Kolejékova K3, Chandoga J?

"Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia a Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika
?Laboratérium lekdrskej genetiky, Alpha medical, s.r.o.,, Banskd Bystrica, Slovenskd republika

3 Ustav lekdrskej bioldgie, genetiky a klinickej genetiky, LF UK a UN Bratislava, Slovenskd republika

Uvod: Spindlna a bulb4rna muskuldrna atrofia (SBMA; Kennedyho choroba) je hereditérne ochorenie s dedi¢nostou viazanou na
X chromozém. Je najcastejsou formou spindlnej muskularnej atrofie v dospelom veku spdsobend zmnozenim trinukleotidovych repeticif
v géne pre androgénovy receptor. Cielom préace je prezentdcia klinickych, genetickych a epidemiologickych charakteristik pacientov so SBMA
registrovanych v SR.

Subor a metodika: V rokoch 2007-2015 bola v SR molekularno-genetickou analyzou verifikovana diagnéza SBMA u 46 pacientov. U vietkych
pacientov boli realizované neurologické, elektrofyziologické a laboratérne vy3etrenia. Udaje o pacientoch boli Statisticky vyhodnotené.
Vysledky: U 46 pacientov so SBMA bola zistena priemerna hodnota repeticif CAG trinukleotidu 44,8. Index pozitivnej DNA detekcie pacientov
so SBMA bol 23 %. Prevalencia SBMA v SR je 8,3 na 1 milién populécie. Priemerny vek pacientov pri urceni diagndzy bol 52,7 + 9,3 rokov.
Priemerny vek pri vzniku klinickych tazkostf 43,3 + 7.8 roka. Uvodné priznaky boli naj¢astejsie zaznamenané v pletencoch dolnych koncatin
u49 %, v pletencoch hornych koncatin u 28 % a v bulbdrnych svaloch u 17 % pacientov. Bola zistena silna korelacia medzi poctom CAG repeticif
a najvyssou zistenou hladinou CK v sére.

Zaver: N&3 subor 46 pacientov so SBMA v SR je pomerne vysoky s prevalenciou 8,3 na 1 milién. Udaje z inych krajin nie st zndme. Aj z tohto
dévodu Pareyson et al v marci 2016 navrhli vytvorit Eurdpsky register SBMA (J Mol Neurosci 2016;58:394-400).

Myasténia gravis a ,myasthenia gravis mimics” - diagnostické uskalia a omyly

Spalek P, Cibuléik F, Martinka |
Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia a Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika

Myasténia gravis (MG) je heterogénne ochorenie — imunopatogeneticky, klinicky a rozdielnou reakciou na liecbu. Pre prognézu pacientov
s MG je rozhodujlce vcasné urcenie spravnej diagnézy a adekvatna liecba. V minulosti bola MG ¢asto mylne diagnostikovang, ciastocne aj
pre absenciu Specifickych diagnostickych testov. Pri MG mozu byt svaly postihnuté v réznej kombindcii a v réznej intenzite, ¢im méoze MG
imitovat rézne ochorenia. Pocetné studie v 70.—90. rokov 20. storocia zistili, ze 45-80 % pacientov s MG malo pévodne stanovend mylnu
diagnézu. S dizkou trvania nediagnostikovanej a nelie¢enej MG sa zvacuje rozsah ireverzibilnych zmien na postsynaptickej platnicke
a vyznamne sa redukuje prirodzena schopnost regeneracie acetylcholinovych receptorov. DIhodobo nediagnostikované a neliecené MG maju
signifikantne horsiu prognoézu. V poslednych rokoch sa diagnostika MG vyznamne zlepsila, v désledku zlepseného povedomia o MG, pokrokov
v neuroimunologickej a elektrofyziologickej diagnostike, ¢o viedlo k signifikantnému vzostupu incidencie MG.

Paralelne sa vsak objavil iny neziaduci scenar. Viaceré ochorenia, ktoré sa manifestuju podobnymi priznakmi ako MG tzv. myasthenia gravis
mimics byvaju mylne diagnostikované ako MG. V SR bola MG mylne diagnostikovana u pacientov s okohybnymi poruchami réznej etioldgie,
akomodacnymi a refrakénymi poruchami, mitochondridlnymi myopatiami, okulo-faryngealnou muskuldrnou dystrofiou, tu epifyzy, tu epifa-
ryngu, depresiou, somatoformnymi poruchami, depresiou a exhausciou. K ur¢eniu mylnych diagnéz MG prispievali faloSne pozitivne vysledky
laboratérnych vysetreni (nespravne interpretované artefakty pri repetitivnej stimuldcii, precenovanie Specificity nalezov pri SFEMG, falosne po-
zitivne titre protildtok proti AChR pri pouzivani ELISA metodiky).
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Prognosticky vyznam A-vin jako izolované elektrofyziologické abnormality

VI¢kova E, Srotova |, Bednarik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno
CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

Uvod: A-vina piedstavuje jeden z nejcastéjsich typli pozdnich odpoveédi pfi EMG vysetieni. Je charakterizovéna konstantnim tvarem a latenci
pti opakované stimulaci (na rozdil od F-viny) a mdze byt detekovatelnd pred F-vinami, v oblasti F-vin i za nimi. Provedené studie (napf. Magistris
and Roth 1992) naznacuji, ze existuje nékolik rliznych patofyziologickych mechanizmd, které mohou byt podkladem vyskytu A-vin. Jedna
se napr. o hyperexcitabilitu proximalniho segmentu nervu, efaptickou transmisi mezi jednotlivymi axony, pfipadné myoaxonalni efapsi. Pfi
interpretaci EMG nalezl je F-vina povazovéna za elektrofyziologickou zndmku urcitého (Casto subklinického) postizeni periferniho nervu. Jeji
zachyt vsak neni vzacny ani u zdravych jedinct (a to nejcastéji v distribuci n. tibialis (Puksa, Stalberg and Falck 2003)) a dosud nenf povazovana
za jednoznacnou abnormitu.

Cil: Cilem studie bylo zjistit, zda vyskyt A-vIn pfi jinak zcela normalnim EMG nalezu predikuje vyssi pravdépodobnost nasledného rozvoje
sirsich elektrofyziologickych abnormit pfi kontrolnich EMG vysetfenich, provedenych s odstupem nejméné jednoho roku.

Soubor a metodika: Vyskyt A-vin byl hodnocen v EMG nalezech vsech pacient(, vysetfenych v urcitém casovém obdobi opakované v EMG
laboratofi FN Brno s odstupem 12-60 meésicd, u nichz byl prvni nélez hodnocen jako zcela normalni. Tato kritéria splnilo celkem 327 pacientl
(prameérny vek 50,3 £ 10,7 let). Prikaz jasné definovanych EMG abnormit pfi kontrolnim EMG vysetfeni byl u téchto pacientl nasledné
zhodnocen na celkem 815 motorickych nervech (188 nn. mediani, 190 nn. ulnares, 212 nn. peronei a 224 nn. tibiales).

Vysledky: Vyskyt A-vin byl u jinak zdravych pacient(l pfi prvnim vy3etienf raritni na HKK (2,1 % vy3etienych nn. mediani a ulnares). Cast&jsi
byly A-viny na DKK, kde byly zachyceny u 9,9 % nn. peronei a u 31,3 % nn. tibiales. Logistickd regresni analyza prokazala, ze pfitomnost
A-vin predstavuje signifikantné zvysené riziko pro budouci rozvoj sirsich elektrofyziologickych abnormit (nejcastéji polyneuropatie,
radikulopatie v odpovidajici distribuci, ev. mononeuropatie ¢i motor neuron disease). Odds ratio se u jednotlivych nervd pohybovalo
v rozmezf 2,7-30,0 a bylo statisticky vyznamné u vsech vysetienych nervi (p = 0,002-0,041) s vyjimkou nn. mediani, kde byla vyznamnost
pouze hrani¢ni (p = 0,092), a to z divodu zkresleni vysledkd ¢astym vyskytem syndromu karpalniho tunelu v bézné populaci bez ohledu na
pritomnost A-vin.

Zavér: Provedend studie prokézala, ze vyskyt A-vin jako jediné elektrofyziologické abnormity predstavuje signifikantni rizikovy faktor pro rozvoj
sirSich EMG abnormit (perifernich neuropatif, radikulopatii ¢i neuronopatif) pfi budoucich elektrofyziologickych vysetfenich v odpovidajici
distribuci. Vysledky studie tedy poskytuji priikaz predpokladu, ze A-vina je pfedstavuje jasnou inicialni abnormitu daného motorického nervu
a implikuji doporuceni opakovaného EMG vysetrenf u pacientd se zachytem A-vin jako jediné elektrofyziologické abnormity, a to s odstupem
priblizné 12—24 mésicd.

Prdce byla podpotena z prostiedki MZ CR — RVO (FNBr, 65269705), grantovym projektem Interni Grantové Agentury MZ CR (IGA CR NT13523-4),
a projektem specifického vyzkumu ¢. SYWMUNI/A/1072/2015 z programu podpory studentskych projektt na Masarykove univerzite.

Tradi¢ni kontraindikace klinické elektromyografie ve svétle novych evidence-based poznatkii

Vi¢kova E, Bednaiik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno
CEITEC - Stfedoevropsky technologicky institut, MU, Brno

Klinicka elektromyografie je jednou ze zakladnich diagnostickych metod neuromuskuldrnich onemocnéni. Navzdory nezpochybnitelnému dia-
gnostickému pifnosu a mnohdy omezené zastupitelnosti jinymi metodami nenf vysetfeni v fadé elektrofyziologickych laboratofi provadéno
u pacientl s implantovanym kardiostimuldtorem/defibrilatorem a/nebo u pacientl uzivajicich chronickou antikoagula¢ni ¢i antiagregacni
terapii. Tato omezeni vychazeji vétsinou z tradi¢nich doporuceni dodrzovanych v pfislusné laboratofi dlouhodobé, ale nejsou zaloZena na
formélnich doporucenich a nejsou podporena vysledky systematickych studif.

Cilem prace bylo zhodnatit vysledky publikovanych studif a publikovanych doporuceni, hodnoticich moznost provedenf vysetfenf a vyskyt
pfipadnych komplikaci u pacientt s tradi¢nimi kontraindikacemi nékteré ze slozek EMG vysetrent.

K tradi¢nim kontraindikacim konduk¢nich studii patfi implantace kardiostimulatoru (PM)/defibrilatoru (ICD), pfipadné elekt-
rody zavedené do srdce a velkych Zil (napf. méfice centralniho venézniho tlaku). Recentni systematické studie prokazuji, ze bézna sti-
mulace v lokti a zapésti na strané PM/ICD je bezpecnd a neovlivni funkci PM/ICD, a to ani v pfipadé elektrod v Zilach vysetfované koncetiny
(Schoeck et al 2007, Mellion et al 2010). Stejné tak je bezpelna repetitivni stimulace v zapésti (Cronin et al 2013). Ke stimulaci v blizkosti PM/ICD
(bézné ¢i repetitivni) je k dispozici minimaln{ evidence. Doporuceni AAEM (2009) je proti pouzivani repetitivni stimulace z proximalnich sva-
lovych skupin HKK v blizkosti PM s ohledem na nedostatek dat o jeji bezpecnosti. Podle jediné publikované systematické studie repetitivni
stimulace n. accessorius (na krku) a n. axillaris (ve fossa supraclavicularis) (Cronin et al 2013) byla prokazana bezpec¢nost vysetieni u pacient(
s ICD, u pacientt s PM v3ak byla ¢astd interference s PM, coz svédci proti pouziti téchto metod u pacientl s PM/ICD a podporuje vyse uvedené
doporuceni AAEM.
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Nejcastéjsi kontraindikaci jehlové EMG je chronicka antikoagulacni ¢i dokonce antiagregacni terapie. Recentné publikované stu-
die (Lynch et al 2008, Gertken et al 2001, Boon et al 2012), systematicky mapujici rozvoj intramuskuldrnich hematomi po provedené jehlové
EMG pomaoci ultrazvukového a/nebo MR vysetieni piislusnych svall, prokazaly zcela raritni vyskyt uvedenych komplikaci (pfiblizné 1 % vyset-
fenych svald), a to bez ohledu na uzivanou antiagregacni ¢i antikoagula¢ni [écbu. Zachycené hematomy byly navic ve viech pripadech klinicky
asymptomatické. Nalezy byly obdobné bez ohledu na vysetfenou svalovou skupinu (zahrnuty byly dokonce paravertebralni svaloveé skupiny,
stejné jako m. iliopsoas, tedy svaly tradi¢né povazované za zvysené rizikové pro rozvoj krvacivych komplikaci). Systematické studie zamérené
na vyskyt komplikaci jehlové EMG u pacientl uzivajicich nové antikoagulancia (rivaroxaban, dabigatran apod.) nejsou dosud k dispozici, Ize
vsak predpokladat, Ze jejich riziko nebude vyssi ve srovnanf s warfarinizaci (Carees 2011).

V souhrnu Ize u pacientl s PM/ICD bézné kondukeni studie ve. repetitivni stimulace bez omezeni provést, ale je vhodné vy-
hnout se stimulaci v blizkosti téchto zafizenf (Erb, krk, axilla apod.). Uzivani antiagregacni/antikoagulacni terapie v béznych terapeu-
tickych hladindch nepredstavuje dle provedenych studii systematicky zvysené riziko rozvoje klinicky vyznamnych intramuskuldrnich
krvécent.

Sympaticka kozni odpovéd'v diagnostice neuropatie tenkych vilaken

VI¢kova E, Srotova |, Bednafik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno
CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

Uvod: Sympatickd kozni odpovéd (SSR) je jednoduchy a Siroce dostupny test sudomotorickych funkci. Jednd se o polysynapticky reflex
s variabilni aferentaci a eferentni ¢asti zprostfedkovanou tenkymi nemyelinizovanymi vidkny typu C. Validita testu v diagnostice neuropatie
s dominujicim postizenim tenkych senzitivnich nervovych vldken nebyla dosud spolehlivé prokazana, v klinické praxi se vsak opakované
setkdvame s vyuzitim metody v této indikaci.

Cil: Cilem prace bylo zhodnocenf validity SSR v diagnostice neuropatie s postizenim tenkych senzitivnich nervovych vidken.

Metodika: SSR byla vysetfena na hornich a dolnich koncetindch u 69 pacientl s bolestivou periferni neuropatii. U 33 pacientd této skupiny
slo o izolovanou neuropatii tenkych nervovych vidken (NTV), konfirmovanou redukci intraepidermalni inervace z kozni biopsie. Tricet Sest
pacientl mélo kombinované postizeni vidken tenkych a silnych. Nalezy byly srovnany se souborem 89 zdravych kontrol, jejichz vysledky byly
vyuZity také pro tvorbu vekoveé stratifikovanych normativnich dat. Hodnocena byla vybavnost odpovédi elektrickym proudem a prudkym
inspiriem, a jejich reprodukovatelnost, amplituda a latence.

Vysledky: Hodnoceni latenci ani amplitud odpovédi neprokézalo jasny pfinos pro diagnostiku postizeni tenkych nervovych vidken.
Nejspolehlivéjsim typem SSR abnormity je tedy nevybavnost odpovédi. Postizen{ tenkych autonomnich vidken vsak bylo v naSem souboru
pomoci SSR prokazatelné pouze u malé ¢asti pacientd se senzitivni neuropatii — senzitivita dosahla necelych 10 % u pacientd s cistou NTV
a 33 % u pacientd s kombinovanym postizenim vlaken tenkych a silnych (u nichz je soucasné pravdépodobnéjsi téZsi stupen postizeni vidken
tenkych).

Zavér: Pri zohlednéni nizké senzitivity neni SSR optimalni metodou vyuZitelnou jako jediny diagnosticky test neuropatie tenkych vidken.

Prdce byla podpofena z prostredki MZ CR — RVO (FNBr, 65269705), internimi zdroji CEITEC MUNI a projektem specifického vyzkumu & SVMUNI/A/
1072/2015 z programu podpory studentskych projektd na Masarykové univerzité.

Elektrofyziologické metody pouzivané pfi aplikaci botulotoxinu

Voharka S
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Botulotoxin (BTX) je nejsilnéjsi znamy jed: dochézi k presynaptické blokddé uvolriovani acetylcholinu cestou naruseni kalciem indukované
exocytdzy acetylcholinu; blokdda je ireverzibilni a k obnové mize dojit jen novotvorbou charakteru kolateralniho puceni termindlnich
axond. V soucasné dobé jsou na trhu ctyfi umeéle vyrdbéné molekuly botulotoxinu: incobotulinumtoxin (Xeomin®), onabotulinumtoxin
(Botox®), abobotulinumtoxin (Dysport®) a rimabotulinumtoxin (Neurobloc®). V neurologii se pouzivaji k 1é¢bé spasticity a dystonickych
syndrom0.

Cilem aplikace je podani spravné davky do spravného mista, tak abychom co nejvice eliminovali nezadouci Ucinky a dosahli nejvyssi efek-
tivity. K lokalizaci pffslusnych svall se pouziva (kromé prosté aspekce a klinické zkusenosti) ultrazvukové navadeénti a elektromyografie (EMG).
PYi EMG snimame volni nebo mimovolni aktivitu v jehlovém vysetieni nebo pouzivame elektrostimulaci. Nékteré techniky jsou vice pouzivany
a jsou vhodnéjsf v urcitych indikacich.

Dosavadni lokaliza¢ni studie neprokazaly jednoznacné vyhodu nékteré z asistovanych technik.

Navadeéni je uzitecné ve specifickych indikacich jako je aplikace do okohybnych ¢i laryngélnich svall nebo do svald, které nemizeme vi-
zualné dobre lokalizovat nebo se fidit jejich aktivaci. V ostatnich situacich poskytuje instrumentélni navadéni vétsi jistotu a informuje o mire
dystonické aktivity.
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Misto a perspektiva subkutannich imunoglobulinti v Iécbé neuromuskularnich onemocnéni

Voharka S
Neurologicka klinika LF MU a FN Brno

Imunoglobuliny se pouzivaji v [é¢bé imunodeficience, pfi profylaxi infekénich chorob a pfi imunomodulaci. Cesty podani jsou nejc¢asteji
intravenozni nebo subkutanni.

Primy vendzni pfistup vede k prakticky okamzitému nastupu sérové hladiny. Naproti tomu subkutannf podant, kdy k vstiebani IG dochazi
pres lymfaticky systém je ndstup opozdeény a vrchol nastava cca 36-72 hod po skonceni aplikace. To vede k vétsi stabilité sérové hladiny. Pod-
statné mensi jsou také systémové nezddouci Ucinky (< 1 %). Subkutanni podani je limitovdno objemem davky na jedno aplika¢ni misto. Apli-
kovat Ize do podkozi bricha, stehen, horni ¢asti paze, doInf ¢asti zad. Vzdélenost mezi dvéma aplikacnimi misty by méla byt minimalné 5cm.
Do jednoho mista vpichu se obvykle podava 5-20 ml. Toto omezeni pfekonava hyaluroniddzou potencované subkutanni podavani IG.

Subkutdnni podédvani |G ma stoupajici popularita, protoze vede k vétsi samostatnosti pacienta, snizuje cestovni néklady, neni nutny opako-
vany iv. vstup, ma méné nezdoucich Ucinkd a zajistuje celkové vyssi kvalitu Zivota.

Cesky narodni registr myotonickych poruch

Vohanka S', Parmova O', Mazanec R? Strenkova J?, Ridzon P#, Ehler E°, Forga¢ M¢, Junkerova J’, Bozovsky T&, Kunc P?
"Neurologicka klinika LF MU a FN Brno

2Neurologickd klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha

?Institut biostatistiky a analyz, LF a PfF MU, Brno

“Neurologické oddéleni, Thomayerova nemocnice, Praha

’Neurologickd klinika FZS UP a Pardubickd krajskd nemocnice, a.s.

¢ Neurologickd klinika 1. LF UK a VFN v Praze

’Neurologickd klinika LF OU a FN Ostrava

8Neurologickd klinika LF UK a FN Plzer

° Neurologickd klinika LF UK a FN Hradec Krdlové

Registry vzédcnych onemocnéni patii mezi hlavnf aktivity, které pomahaji v planovanf a zlepsovani kvality zdravotni péce, nastaveni standardu
a jsou klicovou aktivitou pfi zjistovani epidemiologickych dat.

Cesky narodni registr myotonickych poruch byl spustén v roce 2011. Odbornou zastitu nad nim méa Neuromuskuldmi sekce CNS. Techno-
logicky a softwarové zajistuje Institut biostatistiky a analyz MU Brno. Registr splriuje viechny technické a zékonné pozadavky na ochranu dat.
Do ledna 2015 bylo zafazeno do registru 422 pacientl z osmi center. Vétsinu zdznama (84 %) generuji dvé centra: FN Brno a FN v Motole.

Nejvetsi skupinu tvori pacienti s myotonickou dystrofif typu 2 (DM2), nemocnych s myotonickou dystrofif 1. typu (DM1) bylo dosud zafazeno
157. Dale je v registru 26 osob s chloridovou nebo natriovou kanalopatif. Zbylych 32 polozek jsou asymptomaticti rodinni pfislusnici a neuplné
nebo nekonzistentni zaznamy.

Primérny vek vstupu do registru je 45 let, priblizné 10 let po manifestaci choroby. Pacienti s DM1 jsou signifikantné mladsi (25 let; 10-54)
nez nemocni s DM2 (40; 17-62).

Jen Ctyfi nemocni nejsou schopni samostatné chlize, ve viech pfipadech jde o mutace v genu pro DM1. Viyskyt katarakty je prakticky stejny
v obou skupindch. Pacienti trpfci DM1 maji vyraznéjsi projevy myotonie a vyraznéjsi kardidInf postizeni, které se manifestuje v mladsim veku
(40 vs. 55 let). Dysfagie, Unava a snizend vitalni kapacita plic je také ¢astéjsi u nemocnych s DMI1.

Registr dokumentuje, ze DM2 je v CR ¢ast&jsi nez DM1. Pacienti s DM1 jsou postizeni zévaznéji a v mladsim véku.

Single fibre EMG u pacientli s myastenii gravis

Voharika S, Bednatrik J, Chmelikovd M
Neurologicka klinika LF MU a FN Brno

Pozadi a cil: Single fiber elektromyografie (SFEMG) je vyznamnym ndstrojem v diagnostice poruch nervosvalového prenosu. Prace se zabyva
senzitivitou této metody u nemocnych s myastenif gravis (MG).

Pacientia metody: 143 pacientli s MG (26 % okularni, 31 % okulobulbarni, 43 % generalizovana forma) bylo vysetieno metodou extramuskularni
axonalni mikrostimulace s registraci z m. orbicularis oculi.

Vysledky: Protildtky (anti-ACHR nebo anti-MUSK) byly pfitomny u 127 nemocnych (89 %). SFEMG bylo pozitivni v 133 pfipadech (93 %).
Dvandct seronegativnich pacientd mélo pozitivni vysetfeni SFEMG a naopak u 10 pacientl s negativnim SFEMG byly protildtky pozitivni
v Sesti pfipadech. Pouze Ctyfi pacienti méli normalni SFEMG | vySetfenf protilatek. Kombinovana diagnosticka pozitivita dosahla 97 %. Nebyla
nalezena korelace mezi tizi onemocnéni (MGFA ADL) ¢i klinickou formou a abnormalnim SFEMG.

Zavér: SFEMG m. orbicularis oculi metodou axondlni extramuskuldrni mikrostimulace ma vysokou senzitivitu a je vhodnym paraklinickym
vysetfenim bez ohledu na tiZi a klinickou formu MG.
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Extramuskularni projevy dédi¢nych svalovych chorob

Vohanka S
Neurologicka klinika LF MU a FN Brno

Svalové dystrofie se zpravidla projevuji typickymi potizemi charakteru slabosti kofenového a trupového svalstva: potize s chizi do schodd,
nastupovani do dopravnich prostifedkd ¢i vstavani z nizké Zidle i toalety, skolidzou, kyfézou a restrikéni respiracni poruchou. Rizné myopatie
mohou mit odlisné projevy svalové slabosti.

U rady svalovych dystrofif jsou pfitomny charakteristické mimosvalové pfiznaky, které mohou byt klicem k spravné diagndze. Vyznamné také
ovliviujf kvalitu Zivota nemocnych a jsou v nékterych pfipadech lépe ovlivnitelné nez progredujici svalova slabost.

U myotonicka dystrofie jde predevsim o kataraktu, kognitivni deficit, Unavu, hypersomnii, fadu gastrointestinalnich problém, endokrinopa-
tie a zvyseny vyskyt malignich onemocnéni (seminom, endometridinf karcinom, non-hodgkinské lymfomy).

U nemocnych s facioskapuldrni svalovou dystrofif nachazime: 1. percepcni nedoslychavost a 2. retindInf vaskulopatii. Typické cévnizmény na
sitnici jsou odhalitelné pouze fluoresceinovou angiografif (fundoskopicky nachazime abnormality pouze v 5 % pripad(). Dale se u nemocnych
s FSHD nachazeji kognitivni zmény. Jejich tize je zavisla na velikosti redukce fragmentu D474 (pri velikosti fragmentu < 24 kb dochazi k signifi-
kantni redukci IQ, potizim s verbalnimi funkcemi a vizuokonstruktivnimi dkoly).

U pacientt s Pompeho nemoci se ukazuje, ze respiracni postizeni, které je ¢asto dominantni neni zptsobeno jen svalovou slabosti. Depozita
glykogenu byla nalezena i v n. phrenicus, prednich rozich miSnich a spekuluje se i o postizeni kmene. Déle se nachazeji zmény v cévnim reci-
sti (dilatace ascendentni aorty a magistralnich mozkovych tepen, disekce a zvyseny vyskyt aneuryzmat). Tyto zmény vedou u nemocnych PN
k vetsimu vyskytu CMP nez v bézné populaci. Déle je pfitomno subklinické postizeni sluchu a fada gastrointestinalnich priznakd jako ddsledek
akumulace glykogenu v hladkych svalech travici trubice nebo gangliich Meissnerova ¢i Auerbachova plexu.
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