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VYUKOVE KURZY

2. 1. Diferencialni diagnostika proximalni
(pletencové) svalové slabosti

Diferencialni diagnostika proximalni (pletencové)
svalové slabosti - hereditarni myopatie

S. Vohanka

Neuromuskuldrni centrum ERN, Neurologickd klinika FN Brno

Pletencova svalova slabost patif mezi obtiznou diferencialni diagnostiku
v neurologii. Dominantné zvazujeme primarni svalovd onemocnéni,
hereditarni i ziskand. Na tuto etiologii ukazuje zvysena hladina CK
a myoglobinu, EMG vysetieni a MR svall, které zdroven ukdze i rozsah
tukové prestavby a zanétlivé zmény. V dalsi diferencidlni diagnostice
ndm pomUzZe charakteristicky klinicky obraz nékterych dédi¢nych
onemocnéni, ktery soucasneé s MR obrazem a EMG (vyskyt myotonické
spontannf aktivity), mdze nasmérovat genetické testovani. Soucastf
klinického vysetfeni je peclivd anamnéza vyskytu svalové slabosti
v rodiné a provedeni svalového testu v¢. vysetfeni sfly trupového
a paraspindlniho svalstva a vysetfeni respiracnich a kardidlnich funkci.
Déle si vsimadme mimosvalovych projevi (kozni zmeény, katarakta,
kognitivni deficit, skoliéza). Svalovou biopsii provddime vybérové, spise
jako korelaci s provedenymi vysetfenimi, predevsim DNA. Misto biopsie
volime podle MR nalezu. Biopsii zpravidla neprovadime u dystrofinopatif,
FSHD, myotonickych dystrofif, kandlopatii a metabolickych myopatif.

Diferencialni diagnostika proximalni (pletencové)
svalové slabosti - ziskané myopatie.

J. Bednarik

Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Proximalni koncetinova symetrickd svalova slabost je nejcastéjsi vzorec
svalového postizen, se kterym se setkdvame u vétsiny jako hereditérnich
tak ziskanych myopatif. Mezi nej¢astéjsi ziskané myopatie s timto vzorcem
postizeni patff autoimunitni (imunitné podminéné), endokrinni a toxické
myopatie. Imunitné podminéné zanétlivé myopatie jsou heterogennf
skupinou, kterd vlivem novych poznatkl tykajicich se zejména detekce
myositis-specifickych autoprotildtek a histopatologickych charakteristik
byla preklasifikovand. Nova klasifikace prevzala jiz dfive klasifikované
jednotky — dermatomyozitidu a pfekryvnou (overlap) myozitidu, zatimco
drive ¢asto diagnostikovand polymyozitida se rozpadla na imunitné
podminénou nekrotizujici myopatii (IMNM) a antisyntetdzovy syndrom.
Sporadicka forma myozitidy s inkluznimi télisky (sIBM) a detekovatelnymi
autoprotildtkami u priblizné poloviny pfipadl pak predstavuji
pravdépodobné nejcastéjsi formu ziskané myopatie ve véku nad 50 let.
Casna diagnostika imunitné podminénych myopatif je dillezita, protoze
jsou potenciadlné lécitelné. Mezi endokrinopatie vedouci nejcastéji
k rozvoji ziskanych myopatif s obrazem symetrické proximalni svalové
slabosti patfi tyreopatie (hypotyredza, hyperthyreéza). Méné castou
pficinou jsou parathyreopatie. Steroidni myopatie s projevy Cushingova
syndromu mUze byt zpsobena endogenni nadprodukef kortikosteroidd,

ale ¢astéji jde o nezadouci iatrogenni Ucinky kortikosteroidni Ié¢by. Mezi
nejcastéjsi toxické myopatie patif myopatie polékové, u chronického
alkoholismu a déle myopatie kritického stavu. Mezi léky, které nejcastéji
vedou k obrazu myopatie, patff zejména statiny, amiodaron, chlorochin
a hydrochlorochin, zidovudin a dalsi antivirotika, cyklosporin a jiZzminéné
kortikosteroidy. Vzhledem k rozsitené 1éc¢bé statiny patfi statinova
myopatie zfejmé nejcastéjsi formu ziskané myopatie, postihujici az
10 % lécenych pacient(, avsak vétsina pripadUd je lehka a projevuje se
asymptomatickou hyper-CK-émif, myalgiemi, zfidka i svalovou slabostf
a jen velmi vzacné mdze dojit k potencidlné letdlnf rabdomyolyze. Ny
rozdil od myotoxické statinové myopatie, kterd se vyvine obvykle
do 3 mésicl od zahajenf 1éCby a ustoupf pfi snizenf davky ci vysazeni
statinC, mudze dojit k rozvoji imunitné podminéné nekrotizujici myopatie
s protildtkami proti HMGCR. Tato jednotka vsak castéji vznikd bez
souvislosti s [é¢bou statiny. K podobnému obrazu myozitidy miZe dojit
i po lé¢bé checkpoint inhibitory pouzivanych v protinddorové lécbeé.

Pletencova svalova slabost pfi poruchach
nervosvalového pfenosu a neurogennich
onemocnénich

E. Vi¢kova

Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Vedle myogennich pfi¢in mohou pletencovou svalovou slabost méné
Casto zpUsobovat také onemocnéni motorickych neuronl, neuropatie
nebo poruchy nervosvalového pfenosu. U onemocnéni motoneuronu
je slabost obvykle symetrickd. V pfipadé spindlni svalové atrofie
(SMA) jde o cisté motorickou chabou kvadruparézu vice vyjadfenou
korenové a to casto vyraznéji na DKK. Klinickd manifestace je vétsinou
v raném détstvi, u SMA typ IV se viak onemocnéni mdze klinicky
projevit az v dospélosti. Pacienti se spinobulbarni svalovou atrofif
(SBMA, Kennedyho nemoc) maji také chabou paraparézu DKK, casto se
zachytem fascikulaci. Popsané motorické postizenf je vsak asociovano
se soucasnou senzitivni neuropatii, kterd je detekovatelnd klinicky (napf.
pallhypestezie) i elektrofyziologicky. Casté jsou u téchto pacientd také
kiece a tres, typicka je leh¢i elevace kreatintindzy v séru. Onemocnéni
ma gonozomalné recesivni dédicnost, postihuje tedy osoby muzského
pohlavi a diagnostikuje se nejcastéji ve stfedniho véku. U pacientd
s amyotrofickou laterdIni sklerézou (ALS) je klinickd manifestace velice
variabilnf. Jedna se o ¢isté motorickou parézu, kterd mize byt vyjadiena
proximalné i distdlné, zpocatku je Casto asymetrickd a postupné
generalizuje. V typické formé jde o smisenou parézu kombinujici zndmky
postizeni periferniho i centrédlniho motoneuronu, charakteristické jsou
fascikulace. Onemocnéni postihuje ponékud castéji muze a pacienty
vys$siho véku, mlze se viak manifestovat prakticky v kterémkoli véku.
Ve zcela vyjimecnych pfipadech mohou byt motoneurony postizeny
v oblasti misniho epikonu (obvykle zédnétem nebo kompresi). V tomto
pripadé je motorické (a pfipadné soucasné senzitivni) postizeni vétsinou
kombinovano se zndmkami sfinkterové dysfunkce. Z neurogennich
pricin jsou ke zvazeni mononeuropatie (zejména postizeni n. femoralis)
¢i lumbalni plexopatie, pfipadné radikulopatie (nejcastéji L3-4).
U téchto jednotek je postizeni vétsinou jednostranné, méné ¢asto (napf.
u poradiacnich plexopatif ¢i pluriradikuldrnich postizeni) se setkdvame
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s oboustrannymi, pfipadné dokonce symetrickymi Iézemi. Postizent je
ve vsech zminénych pfipadech senzitivné-motorické, vedle slabosti
jej tedy provézi i zfetelné senzitivni symptomy. Polyneuropatie se
obvykle manifestuji dominantné distalni svalovou slabosti. Kofenova
slabost je nejcastéji vyjaddrena u polyneuropatii dysimunni etiologie,
tedy zejména u chronické zénétlivé demyeliniza¢ni neuropatie
(CIDP), pfipadné u syndromu Guillain-Barré. V obou pfipadech se
onemocnéni klinicky manifestuje jako chabd paréza s rliznou rychlostf
rozvoje, senzitivné-motorickd nebo dokonce cisté motoricka, vétsinou
symetrickd, kombinujici proximalni svalovou slabost se slabosti distalni.
Proximalni svalové slabost je také béznym klinickym projevem poruch
nervosvalového pfenosu. Pro pacienty s myastenia gravis je typicka
svalovd Unavnost, tedy ndrlst svalové slabosti béhem opakovaného
pohybu. Slabost byva Castéji vyjadfena v distribuci hlavovych nervd,
mUZe viak byt i generalizovand a existuji také formy s dominujicim ¢i
dokonce vyhradnim postizenim pletencovych svalt DKK (limb-girdle
myastenia gravis). Klinicky nalez jinak nevykazuje zfetelné abnormity.
Onemocnéni postihuje nejcastéji mladsi zeny a naopak muze vyssiho
véku. U Lambert-Eatonova myastenického syndromu je kofenova svalova
slabost DKK (pfipadné i HKK) dominujici klinickou manifestaci, obvykle je
vsak provdzena autonomnimi a/nebo senzitivnimi pfiznaky (v¢. bolesti
DKK). Slachookosticové reflexy zejména na DKK jsou typicky nevybavné,
coz v korelaci s autonomnimi a senzitivnimi pfiznaky mdze imponovat
jako polyneuropatie. PostiZzenf je Casté&jsi u pacientl vyssiho stfedniho
véku, mirné vice u muzd, a to zejména v pfipadé paraneoplastickych
forem onemocnéni. V ramci diagnostiky a diferencidlni diagnostiky
je v anamnéze vhodné zjistovat klinicky prlbéh onemocnéni v¢.
pfipadného kolisani klinické symptomatiky (nejcastéji zhorsenf
béhem namahy, typické zejména pro myastenia gravis), pfitomnost

pozitivnich ¢i negativnich senzitivnich symptomd (Casté u neuropatif
v¢. CIDP, LEMS nebo SBMA) a také kfeci (nespecificky pfiznak, ¢asto
neurogenni) ¢i fascikulaci (zejména u onemocnéni motoneuronu).
Klinické vysetfenf je zaméfené na hodnocenf symetrie postizeni, zachyt
soucasné pritomné distaIni svalové slabosti a pfitomnost objektivnich
zndmek postizeni periferniho (slabost, atrofie, hypo- az areflexie,
snizeni svalového tonu, ev. fascikulace) nebo centrélniho motoneuronu
(slabost, spasticita, hyperreflexie). Vyznamny diferencidlné-diagnosticky
pfinos ma elektromyografické (EMG) vysetreni, které u neurogennich
poruch prokdze zndmky reinervace a/nebo denervaci a fascikulaci, a to
v zavislosti na prislusné klinické jednotce symetricky ¢i asymetricky nebo
dokonce pouze jednostranné. Vysetfeni také zpfesni klinickou informaci
o distribuci postizenf a mlze odhalit subklinické postizenf dalsich oblasti.
Rada jednotek vykazuje na EMG i alteraci senzitivniho neurogramu
(neuropatie, SBMA, LEMS). Pro poruchy nervosvalového pfenosu jsou
pak typické zmeény amplitud sumacnich svalovych akénich potencidld
pfi opakované stimulaci (v rdmci vysetfen( tzv. nizko- ¢i vysokofrekvencnf
repetitivni stimulaci nebo v pfipadé Lambert-Eatonova myastenického
syndromu i béhem béznych motorickych kondukénich studif, kdy
dochdzi k postupnému narlstu amplitud pif opakované stimulaci). Dia-
gndzu poruch nervosvalového prenosu podpofi také single-fiber EMG.
V diferencidlni diagnostice mohou déle pomoci vysetieni mozkomisniho
moku (u CIDP ¢i nékterych mononeuropatii nebo radikuloplexopatif),
genetické testy (napf. u SMA ¢i SBMA a nékterych forem ALS) nebo
vysetfeni autoprotildtek proti acetylcholinovému receptoru ¢i svalove
specifické tyrozin-kindze (u myastenie gravis) nebo vapnikovym napétové
fizenym kandllm (v pfipadé LEMS). V nejasnych pfipadech pomahaji také
zobrazovaci vysetieni v¢. MR svald, plexd ¢i patefe a v rdmci diferencidini
diagnostiky vi¢i myopatiim také svalova biopsie.
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