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Svalová bio psie v deseti bodech

Muscle bio psy in 10 key points

Souhrn
V dnešní době není svalová bio psie u většiny myopatií dia gnostická metoda první volby. Svalová 

bio psie je u podezření na vrozenou myopatii indikována pouze tehdy, pokud je nález z molekulárně 

bio logických vyšetření nekonkluzivní nebo pokud nekoreluje s klinickým fenotypem onemocnění. 

Naopak, svalová bio psie je indikována ve všech případech podezření na autoimunitní procesy – 

myozitidy či imunitně zprostředkované nekrotizující myopatie, případně vaskulitidy.

Abstract
Currently, muscle bio psy is not a fi rst-choice dia gnostic procedure in most myopathies. In suspected 

hereditary myopathies, muscle bio psy is only indicated when the results of the molecular bio-

logical analysis remain inconclusive or when it does not fi t with the clinical phenotype of the 

disease. Conversely, muscle bio psy is still indicated in all cases of suspected autoimmune diseases 

– myositis, immune-mediated necrotizing myopathy, or vasculitis.
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1. Jaké jsou indikace svalové 
biopsie?
V dnešní době není svalová bio psie u vět-

šiny myopatií dia gnostická laboratorní me-

toda první volby. Při klinickém podezření 

na vrozenou myopatii (svalové dystrofie, 

myotonické dystrofie, kongenitální myopa-

tie, svalové kanalopatie a vrozené metabo-

lické myopatie) je dnes potřeba nejdříve pro-

vést méně invazivní vyšetření – molekulárně 

genetické (v současnosti nejčastěji s vyu-

žitím platformy sekvenování nové gene-

race [NGS]) a test suché krevní kapky na vy-

loučení Pompeho nemoci. Svalová bio psie 

je u těchto případů indikována pouze tehdy, 

pokud je nález z molekulárně bio logických 

vyšetření nekonkluzivní nebo pokud neko-

reluje s klinickým fenotypem onemocnění. 

Indikací pro primární provedení svalové bio-

psie také není klinické podezření na endo-

krinní myopatie.

Naopak, svalová bio psie je indikována ve 

všech případech podezření na autoimunitní 

procesy – myozitidy či imunitně zprostřed-

kované nekrotizující myopatie, případně 

vaskulitidy.

Občasným důvodem ke svalové bio psii je 

potřeba rozlišit primární myopatie od neu-

rogenní svalové poruchy. Ačkoli je jejich ty-

pická klinická prezentace rozdílná, v praxi 

se jejich klinický průběh, symptomy i ná-

lezy při laboratorním vyšetření mohou pře-

krývat. Někdy může dojít k souběhu myo-

patie s neurogenním postižením svalu, 

což dělá diferenciální dia gnostiku ještě 

obtížnější.

2. Je každé pracoviště patologie 
schopno zpracovat a odečíst 
bio ptovaný materiál?
Vzhledem k tomu, že laboratorní zpraco-

vání svalové bio psie se liší od běžných bio-

psií zejména charakterem mražení (většinou 

v izopentanu nebo zkapalněném propan-

-butanu) a častou potřebou elektronmikro-

skopického vyšetření, je potřeba zpracovat 

odebraný materiál pouze ve speciálně vyba-

vených laboratořích. Vlastní hodnocení sva-

lových bio psií také vyžaduje zvláštní erudici. 

Zavedené myopatologické laboratoře jsou 

ve FN Motol v Praze a FN Brno.
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3. Co by nemělo chybět 
na žádance?
Myopatologie je v rámci celé dia gnostické 

histopatologie obor s mimořádně nízkým 

procentem jednoznačných dia gnóz s ne-

zaměnitelnými patognomickými znaky. 

Naopak, nejčastěji je nutno poskládat in-

formace poskytnuté jednotlivými histopato-

logickými vyšetřovacími metodami do mo-

zaiky, která dává smysl, ladí s poskytnutými 

klinickými informacemi a vede k dia gnóze. 

Nedostatek klinických informací vede k je-

dinému výsledku, kterým je pouhý popis 

histopatologického obrazu, a mozaika dia-

gnózy zůstává nesložena a efekt takové bio-

psie pro pacienta je sporný. Vždy je třeba, 

aby mohl patolog interpretací svalové bio-

psie zodpovědět dia gnostický dotaz klinika 

formulovaný v žádosti o vyšetření. 

Na žádance ke svalové bio psii by kromě 

běžných nacionálií v žádném případě ne-

měly chybět tyto údaje:

•  stručný nástin klinického průběhu a symp-

tomatologie svalových obtíží;

•  další důležitá onemocnění (hlavně známé 

systémové choroby, endokrinopatie, ma-

lignity, i podezření na ně);

•  dlouhodobá terapie (zejména imuno-

supresiva, hormony, hypolipidemika atd.);

•  výsledky informativních laboratorních vy-

šetření a jejich dynamika – zvláště krea-

tinkináza, myoglobin, případně AST, ALT, 

laktát;

•  nález při elektrofyziologických vyšetření 

(EMG);

•  klinická dia gnostická rozvaha (a formulace 

dia gnostické otázky pro patologa);

•  místo odběru svalové tkáně;

•  kontakt (telefon, e-mail) na ošetřujícího 

nebo indikujícího lékaře (neurologa), ze-

jména pokud přichází žádanka z chirur-

gické ambulance.

Obecně doporučujeme přiložit ke stan-

dardní žádance o histologické vyšetření kopii 

klinické zprávy – není pak potřeba všechny 

informace do žádanky přepisovat. Důležitý 

je kontakt na ošetřujícího lékaře.

4. Ze kterého svalu je nejlepší 
odebrat vzorek?
Svalová bio psie bývá většinou odebírána 

z jednoho z následujících končetinových 

svalů: m. quadriceps femoris (vastus latera-

lis nebo rectus femoris), m. biceps brachii, 

m. deltoideus, m. gastrocnemius nebo m. ti-

bialis anterior. Ostatní svaly se bio ptují ve-

směs ze speciálních či výzkumných důvodů.

Obr. 1. A – Obraz imunitně zprostředkované nekrotizující myopatie v barvení hematoxy-
linem-eosinem. B – Histochemický průkaz oxidativního enzymu NADH tetrazolium re-
duktázy pro znázornění distribuce mitochondrií a změn sarkoplazmatického retikula. 
C – Imunohistochemický průkaz tyčinkové domény dystrofi nu v membráně svalových 
vláken. Zvětšení 400×.
Fig. 1. A – Immune mediated necrotizing myopathy in hematoxylin-eosin staining. 
B – Histochemical detection of the oxidative enzyme NADH tetrazolium reductase to 
reveal the distribution of mitochondria and changes in the sarcoplasmic reticulum. 
C – Immunohistochemical detection of dystrophin rod domain in the sarcolemma 
of the muscle fi ber. Magnifi cation 400×.
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Výběr svalové oblasti k bio psii je v rukou 

indikujícího lékaře a žádoucí místo odběru 

je primárně determinováno klinickým ob-

razem onemocnění. Výtěžné informace 

většinou poskytne vyšetření symptoma-

tického, ale jen středně nebo mírně posti-

ženého svalu. Při výběru nejpostiženějších 

míst může být obraz změn tak pokročilý, 

že úbytek svalových vláken a jejich náhrada 

fi bro adipózní tkání (tzv. end-stage muscle) 

zcela překryje i reziduální známky onemoc-

nění, které k takovému stavu vedlo. Někdy 

lze v takových případech jen z přítomnosti 

svalových vřetének usuzovat na to, že se pů-

vodně jednalo o svalovou tkáň. 

V dnešní době je základním vyšetřením 

k výběru svalu pro bio psii MR svalů. Ta u zá-

nětlivých myopatií ukazuje rozsah a distri-

buci zánětu, u nezánětlivých onemocnění 

znázorní distribuci a stupeň postižení a navíc 

koreluje s fenotypem a pokročilostí choroby.

Nevhodným místem odběru svalové bio p  -

sie je oblast předešlého EMG vyšetření.

5. Může mít svalová bio psie 
někdy komplikace s trvalými 
následky?
Jako každý chirurgický výkon může mít i sva-

lová bio psie komplikace. Je-li však prová-

děna zkušeným chirurgem, jsou lokální kom-

plikace vzácné.

6. Co se provádí se svalovou tkání 
po jejím odběru?
Je-li svalová bio psie prováděna v blízkosti 

myopatologické laboratoře, vyjmutý vzo-

rek svalu šetrně uložíme do Petriho misky 

na mul navlhčený fyziologickým roztokem 

a okamžitě jej transportujeme do bio ptické 

laboratoře. Vlhké prostředí by mělo zabránit 

vysychání tkáně. Sval by však v žádném pří-

padě neměl plavat ve fyziologickém roztoku 

– tak dojde ve tkáni poměrně rychle k tvorbě 

artefaktů. V žádném případě by neměl být 

vzorek vložen do formolu! Takto fixovaný 

a posléze do parafínu zalitý sval je pro stan-

dardní myopatologické vyšetření po krátké 

chvíli zcela znehodnocen – velmi rychle do-

chází ke kontrakčním artefaktům, k extrakci 

lipidů, vyplavení glykogenu a hlavně k inak-

tivaci svalových enzymů. Naopak, svalová 

tkáň má po určitou dobu (až několik hodin) 

po excizi zachovanou enzymatickou akti-

vitu, která se dá prokazovat enzymovou his-

tochemií ve zmražených řezech. Takovou 

tkáň lze také podrobit analýzám ve specia-

lizovaných laboratořích zkoumajících meta-

bolické či mitochondriální poruchy. Formol 

v neposlední řadě zničí důležité epitopy sva-

lových proteinů, které prokazujeme imuno-

histochemicky; protilátky používané v myo-

patologii totiž zatím téměř výlučně vyžadují 

nefi xovanou mraženou tkáň. 

Je-li odběr prováděn mimo přímý dosah 

myopatologického centra a svalovou tkáň 

není možné na místě odběru příslušným 

způsobem zmrazit, je vhodné svalový blo-

ček šetrně umístit do uzavřené zkumavky 

s vloženým navlhčeným tampónem, potom 

umístit do termosky se směsí vody a ledu 

a ihned transportovat. Doba od odběru po 

defi nitivní zpracování by i při tomto opatření 

neměla přesáhnout 2–3 h. Pak již ve tkáni po-

čínají autolytické změny. 

V bio ptické laboratoři je svalová tkáň ihned 

zpracována, většinou frakcionovaně. Ve vět-

šině případů je drobný svazeček z bločku 

oddělen žiletkou a fi xován v paraformalde-

hydu pro potřebu elektronmikroskopického 

vyšetření. Většina odebrané tkáně se mrazí 

v mrazicím mediu, které poskytne dosta-

tečný teplotní spád, ale zároveň nevyvolá ve 

svalu mrazové artefakty. Při prostém zmra-

žení svalu v tekutém dusíku, který má velmi 

nízkou teplotou, by došlo k tvorbě krystalů 

destruujících svalovou tkáň. V myopatolo-

gické laboratoři proto používáme tekutý 

izopentan, který je umístěn v nádobce po-

nořené v tekutém dusíku. Dosáhneme tak 

mírnější, ale dostatečnou teplotu pro zmra-

žení a k tvorbě mrazových artefaktů nedo-

chází. S úspěchem lze také používat směs 

zkapalněného propanu a butanu.

Ze zmražených bločků se v kryostatu 

krájí 8–10 μm silné řezy pro enzymově his-

tochemické reakce a 4–6 μm silné řezy pro 

potřeby imunohistochemie. Celkem se na 

vzorku svalové bio psie provádí více než 

20 analýz. Zmražený bloček je po ukončení 

laboratorních vyšetření dlouhodobě ucho-

váván v hlubokomrazícím boxu (–80°C) pro 

případné další analýzy.

7. Jaké dia gnózy nejčastěji 
nachází patolog v bio ptickém 
vzorku?
To se postupem času mění. Dříve to byly ze-

jména svalové dystrofie a kongenitální myo-

patie, ty jsou však dnes dia gnostikovány 

neinvazivně molekulárně genetickými meto-

dami. Nejčastějšími dia gnózami jsou tak dnes 

imunitní myopatie – kromě klasických jedno-

tek, jako je dermatomyozitida, polymyozitida 

či IBM (inclusion body myositis), je v dnešní 

době znatelný nárůst imunitně zprostředko-

vaných nekrotizujících myopatií (obr. 1.).

8. Jaký je podíl negativních 
nebo nespecifi ckých nálezů 
z celkového počtu provedených 
bio psií svalů?
Biopsie nemůže být ani pozitivní ani ne-

gativní, výsledkem je vždy popis s dia-

gnostickou rozvahou. Dia gnózy imunitních 

myopatií bývají poměrně jednoznačné. V ji-

ných indikacích je nespecifi cký nález po-

měrně častý. To ale není na škodu – je-li 

dobře položena otázka, dokáže patolog vy-

šetřením svalové tkáně nasměrovat klinic-

kého lékaře k provedení dalších laborator-

ních vyšetření, která dia gnózu upřesní.

Každý myopatolog má v repertoáru sérii 

příběhů o bio psiích, které nebyly provedeny 

správně. Je neomluvitelné, pokud nevhodná 

manipulace s odebranou tkání, suboptimální 

nebo neadekvátní svalová excize vzniká 

z nedostatku komunikace mezi jednotlivými 

pracovníky podílejícími se na celém procesu 

svalové bio psie (neurolog, chirurg, patolog, 

pracovníci histopatologické laboratoře). Se-

belepší laboratorní technologie nezmůže 

nic, pokud svalová tkáň přichází do labora-

toře znehodnocená, např. vyschnutím nebo 

nevhodnou fi xací. Dále, i precizní a správně 

načasovaný odběr a zpracovaní tkáně jsou 

zbytečné ve chvíli, kdy má dia gnostikující 

myopatolog omezenou možnost interpre-

tace nálezu nebo je dokonce zaveden na 

dia gnostické scestí neadekvátní informací 

o klinickém průběhu a dalších laboratorních 

vyšetřeních.

9. Za jakých podmínek lze 
opakovat nevýtěžnou bio psii 
svalu?
Někdy je možné bio psii provést znovu, aniž 

dojde k pochybení: v případě normálního 

bio ptického nálezu u pacienta s vysokým 

stupněm klinického podezření na onemoc-

nění s fokální distribucí (hlavně myozitidy) 

nebo při atypické prezentaci vzácné me-

tabolické choroby, na kterou se za daných 

okolností nepomýšlelo. 

10. Má v roce 2018 ještě smysl 
bio ptovat periferní nerv?
Pokroky v neurofyziologii a neurogenetice 

vedly v posledních desetiletích k význam-

nému poklesu potřeby invazivního vyšetřo-

vání u drtivé většiny pacientů s periferními 

neuropatiemi. Přesto i dnes občas existuje 

klinická potřeba histopatologického vy-

šetření periferního nervu (většinou n. sura-

lis) – zejména jsou to vaskulitidy periferních 

nervů, ale také neuropatie spojené s depo-
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zicí patologických látek, zvláště v rámci amy-

loidózy. Biopsie nervu už je ale poměrně 

vzácná – pro představu, v naší laboratoři 

ročně vyšetřujeme svalové bio psie zhruba 

150 pacientů; bio psie periferního nervu ne-

dosahují ani počtu deseti.
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