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které odeznély na XI. neuromuskuldrnim kongresu
Brno, 10.-11. kvétna 2018

V pofadi 11. spolecny Neuromuskuldrni kongres se opét konal v Brné. Hlavnimi tématy byly toxické postizeni neuromuskuldrniho systému,
autoimunitni myopatie a neuropatie a zobrazeni svall a nervl. Dale byla soucasti kongresu tfi satelitni sympozia, posterova sekce a jeden
workshop. Celkem zaznélo béhem 2 dn(i 38 sdélenf. Jde tradi¢né o spole¢nou akci Neuromuskularni sekce CNS a Sekcie pre neuromuskuldrne
ochorenia SNS. Z novych trendd, které na setkani zaznély, bych zddraznil novou klasifikaci zanétlivych myopatii, problematiku paranodopatif,
subkuténni aplikaci imunoglobulinl a stéle silici vyznam MR v diagnostice nervosvalového systému. Podrobnéjsi informace naleznete
v prilozenych abstraktech.
Pristi kongres v roce 2019 se bude opét konat v Bratislavé, a to 25.-26. dubna 2019.
Stanislav Voharika
predseda Neuromuskuldrni sekce CNS

Pristupy k hodnoceni neuropatické komponenty bolesti u chronickych bolesti dolni ¢asti zad

Adamova B2, Andrasinové T', Kopacik R', Kalikova E', VI¢kova E'2, Srotova I'2, Dusek L3, Bednafik J'2
"Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

2CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

?Institut biostatistiky a analyz, LF MU, Brno

Cil: Stanoveni pfitomnosti neuropatické komponenty bolesti u chronickych bolesti dolni ¢asti zad je dllezité a ma dopad i na volbu lécebné
strategie. Zlaty standard pro diagnostiku neuropatické komponenty bolesti zad vsak stéle neexistuje. Cilem této observacni prifezové
studie bylo zhodnotit pfitomnost neuropatické komponenty bolesti u rliznych chronickych bolestivych syndrom@ dolni ¢asti zad s pouzitim
odlisnych diagnostickych testd.

Soubor a metodika: Do studie bylo zafazeno 63 pacientl s chronickym lumbagem (chronic axial low back pain; ALBP), 48 pacientd
s chronickym radikuldrnim syndromem (chronic radicular syndrome; CRS), z toho bylo 23 pacientt s diskogennf kompresi (CDRS) a 25 pacientl
s lumbalni spindInf stendzou (LSS), a dale 74 kontrol. Pro zhodnoceni neuropatické komponenty bolesti byly pouzity dotaznik painDETECT
(PD-Q), kvantitativni testovanf senzitivity (QST) a kozni biopsie se zhodnocenim hustoty intraepidermalnich nervovych viaken (IENFD).
Vysledky: Pozitivni PD-Q (= 19) vykazovali Castéji pacienti s CDRS a LSS (26,1 % resp. 12,0 %) ve srovnani s pacienty s ALBP (1,6 %; p < 0,001).
Abnormita typu ,sensory loss”, kterou je mozno povazovat za prikaz neuropatické komponenty bolesti v QST, byla zachycena nejméné casto
u pacientd s ALBP (23,8 %) ve srovnéni s pacienty s CDRS (47,8 %) a LSS (68,0 %) (p < 0,001). Abnormalni nélez v kozni biopsii (redukce IENFD) byl
relativné casty nélez u pacientt s CRS (az u 52 % pripadu).

Zavéry: Neuropaticka komponenta bolesti je ¢asto piitomna u pacientl s CRS, coz Ize potvrdit nédlezem abnormit typu ,sensory loss” v QST.
PD-Q s cut-off hodnotou 19 umozni prokézat neuropatickou komponentu bolesti pouze u relativné malé ¢asti pacientd s CRS. CRS mUze vést
k redukci IENFD.

Prdce byla podporena projektem instituciondini podpory FN Brno MZ CR— RVO (FNBr — 65269705) a projektem specifického vyzkumu MUNI/A/1072/2017.
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Paraneoplastické neurologické projevy malobunécného karcinomu plic — dvé kazuistiky

Baumgartner D, Potockova V, Mensova L, Mazanec R
Neurologickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Paraneoplastické postizeni nervového systému postihuje zhruba 1 % vsech pacientd s nddorovym onemocnénim, nejcastéji byva sdruzeno
s plicnim karcinomem (SCLQ), kde se rozvine u 3-5 % nemocnych. Protilatky proti definovanym onkoneurdinim antigentm jsou nalézany
u 63-82 % pacientl se SCLC, pfipady bez priikaznych protildtek jsou oznacovany jako séronegativni. Diagnéza tak vychazi z klinického obrazy,
tzv. Grausova kritéria definujf klasické a neklasické syndromy. Jednim z klasickych syndrom{ je paraneoplastickd encefalomyelitida (PEM),
definovand jako multifokdlni postizeni CNS. Multifokalnf postizeni vice Urovni celého nervového systému je dle nejvétsiho souboru pacientl
nalézano u 10 %, nejcastéji v souvislosti s pfitomnosti anti-Hu protilatek. Paraneoplastické projevy predchazeji az u ~ 2/3 pacientd diagnozu
samotného nadoru. Prezentovana je jednak kazuistika pacienta, ktery byl pro smiSenou kvadruparézu s pseudobulbarnim postizenim inicialné
diagnostikovan jako onemocnéni motoneuronu. Dle revize nalezu ovsem vykazoval klinicky obraz, odpovidajici PEM, ktery i pfes opakovanou
séronegativitu spradvné nasmeroval k diagndze SCLS a ved| k zahajeni protinddorové lécby. V dali kazuistice je prezentovan pfipad pacientky,
u které byla na zakladé elektrofyziologického vysetfeni vyslovena suspekce na chronickou zénétlivou demyelinizacni polyneuropatii
a proveden terapeuticky pokus s imunoglobulinem, ktery zUstal bez efektu. Revize nélezu prokdzala krom demyeliniza¢ni polyneuropatie
jednak pritomnost kmenové encefalitidy, jednak nekrotizujici myositidy. Pacientka méla vysoky titr anti-Hu protilatek, zobrazovaci a posléze
histologické vysetieni vedlo k diagnéze SCLC a zahajeni protinddorové 1écby.

Alkoholicka neuropatie

Bednafik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Neuropatie vyvolana chronickym nadmérnym piijmem alkoholu je druhou nejcastéjsi pricinou polyneuropatie ve vyspélych zemich a postihuje
1/4-2/3 chronickych alkoholikd. Jde o senzitivné motorickou axonélni distalni polyneuropatii, ¢asta je bolestiva forma a doprovodné autonomni
symptomy (zejména gastrointestindlnf a kardialnf). Alkoholickd neuropatie (ALN) byla popséna na konci 18. stoleti a az do pocatku 20. stoletf
povazovana za dusledek toxického efektu alkoholu. Prekryvani klinického a elektrofyziologického obrazu s neuropatii u deficience thiaminu
(beriberi) spolu s objevenim Wernickeovy encefalopatie a urcitym klinickym efektem suplementace thiaminu u pacientt s ALN vedly k predstavé, ze
je zplsobena deficienci thiaminu u chronickych alkoholikl. Novéjsi klinické, biochemické a animalni studie vsak vedly v posledni ¢tvrtiné 20. stoleti
k revitalizaci hypotézy o neurotoxickém ucinku etanolu jako hlavniho patofyziologického mechanismu, i kdyz jde zfejmé o multifaktoridlni proces
modulovany dalsimi faktory, jako genetickou predispozici, deficienci a alterovanym metabolismem thiaminu, malnutrici ¢ toxickymi pfimésemi
v alkoholickych nadpojich, jako napt. olovo. V rozvoji ALN hraje roli prekroceni celkové kritické kumulativni davky alkoholu, kterd je odhadovéna
na 15kg/kg vahy celozivotné. Inicidlné dochdzf k predilekénimu postizenf tenkych nemyelinizovanych a malo myelinizovanych vidken a pfi dalsi
progresi k postizenf silnych vldken vedoucich k téZsimu senzitivnimu a zejména motorickému deficitu. Zékladem lécby zlstava abstinence, tc¢inna
lé¢ba by méla byt soucasné zamérena na cil toxického efektu etanolu, ktery viak neni dosud zndm a mél by byt cilem dalsiho vyzkumu.

Subkutanni imunoglobuliny v lé¢bé autoimunitnich nervosvalovych onemocnéni

Bednafik J
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Subkutannf imunoglobuliny (SCIG) jsou pfipravky charakteru krevnich derivatl s obsahem lidskych imunoglobulinG obsahujici predevsim

imunoglobulin G urceny k subkutdnnimu podani. Jednd se o rozsiteni vyuziti potencidlu imunoglobulint aplikovanych intravenézné.

Intravendzni imunoglobuliny (IVIG) jsou v soucasnosti akceptované jako mozna lécba 1. volby jednorazove u Guillain-Barrého syndromu

(GBS) a u exacerbace myastenie gravis (MG) a jako pfiprava pfed operaci, a dale déledobé a opakované u chronické zanétlivé demyeliniza¢ni

polyneuropatie (CIDP) a multifokalni motorické neuropatie (MMN), pfipadné u dalsich chronickych onemocnéni (MG, autoimunitnich myopatif).

Lécba SCIG se oproti 16¢bé IVIG [isi zejména v tom, Ze IVIG je nutné poddvat infuzi ve zdravotnickém zafizeni, kdezto SCIG si mohou pacienti

aplikovat doma sami. U¢innost je pritom zcela srovnatelnd a bezpecnost a tolerance lé¢by je v piipadé SCIG dokonce o néco piiznivéjsi.

V soucasnosti existuje prikaz efektu 1écby SCIG zejména jako dlouhodobé udrzovaci léc¢by u CIDP a MMN, v mensi mite i jako jednordzové ¢i

udrzovaci |é¢by u exacerbace ¢i refrakterni MG. Léc¢ba SCIG by méla byt zvazovana u téchto diagndz, pokud:

+ |écba IVIG ma zavazné nezadouci Ucinky, zejména hemolytickou anémii, nauzeu ¢i bolesti hlavy;

+ nebo nema dostatecny efekt a zejména dochézi k periodickému koliséni stavu pacienta se zhorsenim neurologického deficitu i subjektiv-
nich obtizi pred dalsi aplikaci IVIG;

+ nebo vzhledem k nutnosti opakované aplikace ve zdravotnickém zafizeni dochazi k vyznamnému omezeni profesnich moznosti a kapacity
i kvality Zivota pacienta.
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Varianty akutni polyradikuloneuritidy

Ehler E
Neurologickd klinika FZS UP a Pardubickd krajska nemocnice, a.s.

Akutni polyradikuloneuritida (Guillain-Barrého syndrom; GBS) je multifokaIni autoimunitni neuropatie postihujici réizné struktury periferniho
nervového systému. Generalizované formy GBS se déli na subtypy — akutni zénétlivou demyeliniza¢ni polyradikuloneuritidu (s projevy
demyelinizace a remyelinizace), akutni motorickou axonalni neuropatii (AMAN) a téZkou akutni motorickou a senzitivni axonalni neuropatii
(AMSAN). Axondlni formy mivajf casto tézsf klinicky prlbéh a pri neurofyziologickém vysetfeni je v popfedi nizkd motorickd odpovéd,
prechodna porucha vedeni axolemy v oblasti Ranvierova zarezu a v tézkych pfipadech nélez denervacniho syndromu.

Nejcastéjsi z fokélnich variant GBS je Miller-Fisherv syndrom, ktery se v klasické formé manifestuje oftalmoparézou, areflexif a ataxii. Ataxie
mUZe byt vyrazna, takze nemocny nenf ani schopen sedeét. Klasifikuje se jako mozeckova & obecné non-neuropaticka. Typickym nalezem je
pozitivita antiGQ1b protildtek. Existuje celd fada variant Miller-Fisherova syndromu — bez ataxie, s pfevahou postizeni parasympatickych vla-
ken, s vyraznou Unavnostf.

Bickerstaffova kmenové encefalitida (BBE) je variantou Miller-Fisherova syndromu. Projevuje se poruchou védomi (napf. somnolenci), hyper-
reflexif, nékdy i mirnou spasticitou, oftalmoparézou (s postizenim parasympatickych vlaken), ataxii. Jsou pozitivni protildtky pro ganglioziddim
GQ1b a obvykle i ndlez na MR.

Faryngo-cerviko-brachiélni forma se vyznacuje dysartrif, dysfagif a postupnym rozvojem slabosti sijového a brachidlniho svalstva. Vétsina ne-
mocnych mivé zavedenu nazogastrickou sondu, znacna ¢ast je napojena na ventilator. Byvaji pozitivni protilatky proti ganglioziddim GD1a a GQ1b.

Akutnf ataktickd neuropatie je charakterizovéna areflexif, poruchami ¢iti na akru koncetin i v obliceji, nepresnosti cilenych pohybl koncetin,
nesikovnosti rukou i prstd, ataxif stoje a chize.

Kranialni neuropatie u GBS je velmi ¢asta a postihuje predevsim licni nervy, ale mohou byt postizeny i dalsi nervy — okohybné, sluchovy,
podjazykovy nerv.

Parapareticka varianta GBS se vyznacuje chabou paraparézou dolnich koncetin a poruchou ¢iti s horizontalni hranici na trupu. Napodobuje
misni [ézi.

Akutni pandysautonomie se ve své izolované formé objevuje ziidka. V popredi byva ortostatickd hypotenze a nemocnych neni schopen
stoje a Casto ani sedu, miva arytmie a mohou se vyskytnout gastrointestindlnf i urogenitalnf pfiznaky.

Priciny polyneuropatie pri Parkinsonovej chorobe

Grofik M, Turéanové Koprusakova M, Sivak S, Nosal'V, Kasovic¢ P, Michalik J, Kur¢a E
Neurologickd klinika JLF UK a UN Martin, Slovenskd republika

Suhrn: V poslednych rokoch pribudaju dokazy o zvysenom vyskyte polyneuropatie pri Parkinsonovej chorobe. V etiologii sa diskutuje vplyv
neurodegeneracie postihujucej periférny nervovy systém v ramci zakladného ochorenia, toxicky vplyv levody a nutri¢né faktory, ako je napr.
deficiencia vitaminu B12. Cielom prace bolo vyhodnotit vyskyt polyneuropatie u pacientov s Parkinsonovou chorobou v zavislosti od typu
liecby a hladiny homocysteinu v sére.

Subor a metodika: Subor tvorilo 125 pacientov a 55 kontrolnych oséb. Pacienti boli rozdeleni do troch skupin, podla typu uZivanej liecby. Dia-
gndza polyneuropatie bola stanovena na zaklade kombinacie klinickych a elektromyografickych kritérif podla odportc¢ani American Academy
of Neurology (AAN).

Vysledky: Vyskyt polyneuropatie v skupine pacientov s Parkinsonovou chorobou bez lie¢by levodopou bol 7,14 % (2/28), pricom priemerna
hladina sérového homocysteinu bola 12,30 umol/I. V skupine pacientov dlhododobo lie¢enych levodopou bol vyskyt polyneuropatie
29,55 % (13/44) a sérova hodnota homocysteinu bola 20,14 umol/I. V skupine pacientov dlhodobo uZivajlcich levodopu s entakaponom
bol vyskyt polyneuropatie 15,09 % (8/53) a priemernd hladina homocysteinu 16,26 umol/I. V kontrolnej skupine bol vyskyt polyneuropatie
7,27 % (4/55) a priemerna hladina homocysteinu 11,81 umol/I.

Zaver: DIhodoba liecba levodopou a elevéacia homocysteinu predstavujui zékladné rizikové faktory vzniku polyneuropatie pri Parkinsonovej
chorobe. Entakapon mé preventivny vplyv na vyskyt polyneuropatie.

Idiopaticka brachialna plexopatia - kazuistika

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

Idiopatickd brachialna plexopatia (neuralgickd amyotrofia, Parsonage-Turnerov syndrém) je pomerne zriedkavé ochorenie mladych [udi
prejavujuce sa silnou bolestou a ndslednou proximalnou parézou hornych koncatin. Ur¢enie spravnej diagndzy sa ¢asto oneskoruje alebo
Uplne unikd. Dokumentujeme pripad 48-ro¢ného pacienta — muza, bez véaznejsieho predchorobia, ktory bol tri tyzdne pred vznikom tazkosti
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operovany v celkovej anestéze pre inguinalnu herniu. Tazkosti sa prejavili akitnym vznikom velmi silnych bolesti v oblasti oboch trapézoy,
lopatiek, s vystrefovanim do oblasti bicepsov a tricepsov, s prevahou na pravej strane. Tri dni nedokazal spat kvoli bolestiach. Po dvoch tyzdnoch
popri ustupujucich bolestiach doslo k vyraznému oslabeniu svalov pravého ramenného pletenca, bol poukdzany na hospitalizaciu. Objektivne
dominovalo vyrazné oslabenie ramenného pletenca vpravo, najma flexie a abdukcie v ramennom kibe vpravo ako aj flexie a extenzie v lakti.
Zjavna bola hypotrofiam. trapezius, m. biceps am. triceps vpravo, naznacena aj na lavej strane. Bicipitalny a tricipitalny reflex vpravo bol
vyhasnuty. Pri ihlovej EMG sme pozorovali denervacie vo svaloch pravého ramenného pletenca. V likvore bolo preukazané lahké zvysenie
bielkovin a elementov. MR cervikélnej chrbtice a brachidlneho plexu bola nepriekazna. Stav sme hodnotili ako neuralgickd amyotrofiu a zahjili
sme pulznu déavku kortikoidov i. v. s naslednym prechodom na perorélny Prednison, pricom doslo k vyraznej ulave algického syndromu,
nebolo potrebné podavat silné analgetikd. V priebehu tyzdriov sa vyznamne zlepsila svalova sila a zmiernili sa hypotrofie svalstva, pacient
stale rehabilituje a je dispenzarizovany na nasom pracovisku. Zakladom vcasnej a presnej diagnostiky neuralgickej amyotrofie je spravne
zhodnotenie anamnézy a klinického vysetrenia. Elektrofyziologické a zobrazovacie vysetrenia maju len doplniujuci resp. spresnujuci vyznam.
Liecbou volby je podanie Uto¢nej davky kortikoidov s ndslednym pomalym znizovanim davok.

Kvantitativni testovani myotonie

Hordkova M, Horak T, Parmova O, Voharka S
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Uvod: Klinickym projevem myotonie je zpomaleni svalové relaxace po volni nebo vyvolané kontrakci. Jde o stav patologicky zvysené
excitability svalové membrany. Myotonie je zakladnim symptomem myotonickych poruch, mezi které fadime myotonické dystrofie (typ |
a typ Il) a heterogenni skupinu poruch chloridového nebo sodikového kanélu, které se také oznacujf jako ne-dystrofické myotonie. Typickym
projevem myotonie je problém s povolenim ruky po silném stisku. Postizeny ale byvaji také svaly obliceje, jazyka a dalsich bulbarnich svald,
coz mUze pUsobit obtize s mluvenim, kousédnim i polykanim. Myotonie vyrazné snizuji kvalitu Zivota pacientt a téz3f stupen myotonie je i velmi
invalidizujici, presto ale v terapii myotonie zatim nenf rutinné vyuzivany zadny lék. Jednim z hlavnich problém lékovych studii bylo chybéni
validni metodiky ke kvantifikaci myotonie. Cilem nasi prace bylo vytvoreni metodiky kvantitativniho testovani myotonie s vyuzitim komercné
dostupného ru¢niho dynamometru (DynX®, MD Systems, USA).

Metodika: Vlastni méfeni sestavalo ze tf méficich pokust a tize myotonie byla stanovena jako relaxacni ¢as nutny k poklesu sily stisku ruky ze
100 % na 10 % tzv. cilové sily. Cilova sila byla definovana jako 75 % hodnoty pfi maximalnim mozném stisku ve treti vtefiné. Soucasné vsichni
pacienti vyplnili ceskou verzi dotazniku Myotonic Behaviour Scale (MBS).

Vysledky: Bylo vysetieno 35 zdravych kontrol (C), 20 pacientt s myotonickou dystrofif typu 1 (MD ) a 25 pacientt s myotonickou dystrofif typu 2
(MD II). Primérny relaxacni ¢as byl 0,17 s (C), 296 s (MD ) a 0,4 s (MD ), rozdily byly statisticky signifikantni mezi vsemi skupinami (p < 0,0001).
Spearmantv korelacni koeficient mezi relaxacnim ¢asem a subjektivnim hodnocenim MBS byl u skupiny MD | 0,627 (p = 0,001) a u skupiny MD ||
0,581 (p = 0,003). Varia¢ni koeficient tfi pokust (podil smérodatné odchylky a priméru) byl roven 0,28 (C), 0,22 (MD ) a 0,29 (MD Il). Fyziologicka
horni hranice normy relaxa¢niho ¢asu u zdravych subjektl je v pfipadé vyuZiti této metodiky hodnota 0,27 s.

Zavér: Uvedena metodika kvantitativniho testovani myotonie je rychld, jednoduchd a kromé samotného pfistroje nevyzaduje zadné dalsf
specidlni vybaveni. Spolehlivost metodiky byla ovérena nizkym varia¢nim koeficientem opakovanych meérenia dobrou korelaci se subjektivnim
dotaznikem MBS.

Autoimunitna tyreoiditida, polymyozitida, perikarditida a tymom koexistujtce
s myotonickou dystrofiou typ | - kazuistika

Martinka I', Spalek P', Me¢iarova I, Radvanszky J3, Hergottova A', AkubZzanova E*

"Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika
2Alpha medical patoldgia, s.r.o.,, Laboratérium patologickej anatémie, Bratislava, Slovenskd republika
*Genexpress s.r.o., PRIF UK, Bratislava, Slovenskd republika

“V. Internd klinika LF UK a UN Bratislava, Slovenskd republika

Uvod: Pre nadory tymusu tymomy je typickd asocidcia s paraneoplastickymi autoimunitnymi ochoreniami. Asi u 30 % tymdémov sa
rozvija myasténia gravis (MG), mdzu byt asociované aj s inymi neurologickymi (polymyozitida, dermatomyozitida, neuromyotoénia..),
endokrinologickymi, hematologickymi, kardiologickymi, reumatologickymia koznymi autoimunitnymi ochoreniami. Myotonicka dystrofia typ |
(MD 1) je autozomalne dominantné hereditarne svalové ochorenie. V kazuistike popisujeme vyskyt tymému, troch autoimunitnych ochorenti
a MD | u jedného pacienta.

Kazuistika: 38-rocny pacient s autoimunitnou tyreoiditidou, v 10/2014 bol hospitalizovany na internom oddeleni pre flutter predsient.
ECHO vysetrenim srdca sa zistil vyrazny perikardiadlny vypotok. Na CT hrudnika bola popisand exsudativna perikarditida a tymém. Od
1/2015 sa pacient stazoval na svalovu slabost, abnormnu Gnavu, nédmahovu dusnost. Opakovane sa zistili zvysené hladiny kreatinkinazy
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(CK) v sére (20-25 pkat/l). Pacient bol prijaty na Neurologickd kliniku SZU. Pre moznu asociaciu tymoému s polymyozitidou sme realizovali
svalovu biopsiu. Histologicky nélez potvrdil aktivnu chronickd polymyozitidu, pritomné boli aj dystrofické zmeny svalovych vlakien.
Pre fenotyp MD | svedcili frontédlna lysost a lahka kognitivna porucha. V nativnej EMG boli pritomné myotonické vyboje a myogénne
zmeny apmj. O¢nym vysetrenim sa zistila obojstrannd katarakta. Diagnéza MD | sa definitivne potvrdila molekuldarno-genetickym
vysetrenim. Stav sme hodnotili ako asocidciu polymyozitidy, perikarditidy a autoimunitnej tyreoiditidy s tymémom v koexistencii s MD |.
Ordinovali sme kombinovant imunosupresivnu lie¢bu. Zretelne sa zlepsila svalové slabost, zvysené hladiny CK sa upravili na normu,
ustupil perikardidlny vypotok. Doslo k ciastoc¢nej regresii velkosti tymdmu, tymektémia nebola indikovana. Pri poslednej kontrole
3/2018 bola manifestnd mierna generalizovand slabost vyplyvajica z MD |, hladina CK bola v norme, na CT pretrvavala velkostnd regresia
tymomu.

Zaver: Nasa kazuistika asocidcie tymému s polymyozitidou, perikarditidou a tyreoiditidou v sicasnej koexistencii s MD | je raritnd, v literature
doteraz nebola popisana.

Neurologické prejavy deficitu vitaminu B12

Martinka I', Spalek P’
"Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika

Uvod: Vitamin B12 m4 v ludskom organizme vyznamnu tlohu ako kofaktor déleZitych enzymov intermedidrneho metabolizmu. Nedostatok
vitaminu B12 je sposobeny malabsorpciou v trdviacom trakte, nedostato¢nym prijmom v potrave alebo geneticky podmienenym deficitom
enzymu metylmalonyl - CoA mutdza. Hypovitamindza B12 sa prejavuje réznymi hematologickymi, neurologickymi a psychiatrickymi
ochoreniami. K neurologickym prejavom patria myelopatia, neuropatia a vzacne atrofia zrakového nervu. Myelopatia sa manifestuje ako
subakutna kombinovand degeneracia miechy (funikuldrna myeldza) s charakteristickym postihnutim postrannych a najma zadnych povrazcov
miechy. Polyneuropatia je obvykle asociovana so subakitnou kombinovanou degeneraciou miechy. Typicky ide o axonalnu, prevazne
senzitivnu polyneuropatiu, klinicky sa naj¢astejsie manifestuje parestéziami koncatin. Atrofia optického nervu sa prejavuje progredujicou
poruchou vizu. Cielom nasej prace je na zaklade siboru analyzy stboru pacientov poukézat na réznorodu manifestaciu neurologickych
ochoreni spdsobenych deficitom vitaminu B12.

Subor pacientov: V rokoch 2007-2016 sme na Neurologickej klinike SZU diagnostikovali neurologické ochorenia v svislosti s deficitom
vitaminu B12 u 23 pacientov, 15 muzov a 8 Zien. Vek pacientov pri vzniku priznakov sa pohyboval od 43 do 82 rokov. V tomto subore sa
vyskytli nasledovné symptomy — poruchy rovnovahy a koordinacie pohybov zvyrazrujlce sa v Sere a za tmy (16 pacientov), slabost svalstva
dolnych koncatin (10), poruchy jemnej motoriky ruk (7), parestézie trupu a koncatin (13), poruchy reci a artikuldcie (3), poruchy sexualnej
funkcie (1), poruchy pamati (2). Pri objektivnom neurologickom vysetreni sa zistila ataxia postoja a chodze (16), pozitivny Rombergov priznak
(16), hyporeflexia az areflexia RSO (13), porucha vibra¢nej citlivosti (13), slabost svalovych skupin dolnych koncatin (10), taktiina hypestézia
(6), poruchy jemnej motoriky ruk (7), dyzartria (3). U devat pacientov sa zistila myelopatia cervikalnej miechy. EMG abnormality boli v réznej
miere vyjadrené u vacsiny. U devat pacientov sa pri vy$etreni somato-senzorickych evokovanych potenciélov (SSEP) zistili predizené latencie,
u Styroch pacientov sa nezaznamenala ziadna odpoved z dolnych koncatin. U vsetkych pacientov sa zistili nizke hladiny vitaminu B12 (od 48 do
152 pkat/l). U 11 pacientov sa zistila makrocytéza, z toho u ésmich aj anémia lahkého stupna. Vsetci pacienti mali ordinovanu parenteralnu
substitu¢nu liecbu vitaminom B12, v tvode s vysokymi davkami. U vrtkych pacientov doslo minimalne k parcidlnimu zlepseniu neurologickych
priznakov.

Zaver: Deficit vitaminu B12 je sice zriedkavou, ale zdvaznou a liecitelnou pricinou neurologickych ochorenti. Preto je potrebné u kazdého
pacienta s poruchami postoja a chddze (zvyrazriujucimi sa v Sere a pri zavretych ociach), parestéziami koncatin, poruchami citlivosti a jemnej
motoriky, ale aj s poruchami pamati a spomalenim psychomotorického tempa a progresivnym zhorsovanim vizu mysliet na deficit vitaminu
B12 ako pricinu neurologického ochorenia. Na hypovitamindzu B12 je potrebné mysliet najma u niektorych skupin obyvatelstva (starsi [udia,
osoby so zvIdstnymi stravovacimi ndvykmi, pacienti s ochoreniami gastrointestindlneho traktu v anamnéze).

Diagnosticky proces u sportovce s oboustrannym postizenim brachialniho plexu -
rozmanitost interpretace EMG nalezi - kazuistika

Matulova H, Kunc P
Neurologickd klinika LF UK a FN Hradec Krdlové

Autori referuji o slozitém diagnostickém procesu u 36letého trenéra sjezdového lyzovani, ktery je 4 roky kontrolovan neurologem,
elektromyografistou, neurochirurgem, absolvuje opakované vysetreni MR. M& mimo jiné za sebou i genetické vysetfeni, neurochirurgickou
revizi brachidlniho nervu vlevo a histologické vysetfeni vzorku postizené tkané. | pfesto se zatim nepodafilo jednoznacné urcit etiologii jeho
postizen.
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Pacient byl odeslan do hradeckého nervosvalového centra privatnim neurologem 6/2014 po opakovanych EMG vysetienich s diagnézou
multifokdlni motorické neuropatie s lehkou pozitivitou protildtek proti gangliosiddm GM1 v likvoru k [é¢bé intravendznimi imunoglobuliny.
Prvni potiZe se manifestovaly 6/2013 oslabenim pfi elevaci levé paze a od 4/2014 i oslabenim flexe v pravém lokti. V klinickém obraze domino-
vala hypotrofie m. deltoideus, m. supra- a infraspinatus, m. trapezius vlevo, m. biceps brachii vpravo s odpovidajicim oslabenim funkce téchto
svald. Po kontrolnim EMG jsme se klonili spise k diagnéze monomelické spindlni muskularni atrofie, kterd byla zvazovana téz kolegy z praz-
ského pracovisté. MR kr¢nf, hrudni, bederni patefe a mozku byla s norméalnim nalezem. MR obou brachidlnich plexd 9/2014 odhalila viete-
novité expanze, v. s. neurofibromy. Vpravo nejvétsi v infraklavikuldrnim dseku 30 x 15mm, vlevo cetnéjsi, infraklavikuldrné az 30 mm velké
Gtvary. 12/2014 byla provedena neurochirurgem supra- a infraklavikularni revize levého brachidlniho plexu s eliberaci infraklavikularniho pro-
cesu a s interfascikularni neurolyzou. Odebran maly vzorek (prouzek 15mm) k histologickému vysetreni. Viysledek byl prekvapivy: traumaticky
neurom. Bylo vyzadano i genetické vysetren, které ale nepodpofilo nélez z MR a neprokézalo neurofibromatézu typu | ani typu Il. Nemocny
dochazi pravidelné a dlouhodobé na rehabilitacni lé¢bu, pracuje i nadale na plny Gvazek a uvadi plizivou mirnou progresi potizi na levé hornf
koncetiné. EMG nélez se zasadnéji nezhorsuje, MR brachidlnich plext 5/2017 s ndlezem mirné progrese vietenovitych 1ézi a dalsi [éze nalezeny
pri vysetieni predlokti na n. ulnaris a n. medianus vpravo. V planu je dalsi kontrolni MR brachiélnich plexd po roce a vysetieni perifernich nervd
na dolnich koncetindch sonograficky.

Na této kazuistice chtéli autofi ukazat nejen medicinsky zajimavy pfipad, ale také to, ze srovnatelné EMG nalezy mohou byt na rliznych pra-
covistich interpretovany i diametralné odliSnymi zplsoby.

Toxické neuropatie

Mazanec R!, Baumgartner D', Potockova V', Ehler E?
"Neurologickd klinika 2. LF UK a FN Motole, Praha
2Neurologickd klinika FZS UP a Pardubickd krajskd nemocnice, a.s.

Toxické neuropatie patii do diferencialni diagnostiky idiopatickych neuropatii v dospélém véku. Subjektivni neuropatické symptomy,
objektivni a elektromyografické nélezy se nelisi od vétsiny jinych, ziskanych ¢i hereditarnich, neuropatii. Diagnosticky algoritmus se vsak
opira hlavné o cilenou anamnézu pracovni a farmakologickou s priikazem relevantni expozice toxické latce ¢i medikaci a o celkové vysetienf
pacienta, v¢. dalsich orgdnovych systém. Dilezita je specialni laboratorni diagnostika k priikazu toxickych latek nebo jejich metabolitd
v krvi a moci. Nezbytna je spoluprdce s experty v oblasti primyslové neurotoxikologie ¢i pracovniho Iékafstvi. Ve vétsineé pfipadl ukoncenf
neurotoxické medikace, podpora eliminace toxické latky ¢i vyrazeni pracovnika z toxického prostredi, doplnéné symptomatickou lécbou,
vede ke zlepSeni neuropatie. Znalost toxického Ucinku lékd ¢i prdmyslovych neurotoxinl je zésadnf pro Gc¢innou prevenci vzniku toxickych
neuropatil.

Lambert-Eatontiv myastenicky syndrom - patogeneza a klinika

Mazanec R', Spalek P2
"Neurologickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika

Lambert-Eatontv myastenicky syndrom (LEMS) pfedstavuje vzacnou autoimunitni poruchu nervosvalového pfenosu presynaptického typu.
Incidence LEMS se odhaduje 0,5 : 1 milion/rok a prevalence 2,3 : 1 milion. Ve 40-50 % pripadl LEMS se jednd o primdrné autoimunitni
onemocnéni, v 50-60 % pfipadl se jedna o etiologii paraneoplastickou. Pri¢inou je v 93 % malobunécny karcinom plic, vzacné lymfomy.
V patogeneze se uplatriuji autoprotilatky tfidy imunoglobulin G (IgG) proti napétové fizenym P/Q kalciovym kandldm (VGCC) v axolemé
presynaptickych axonovych termindl. U paraneoplastickych forem Ize autoprotildtky detekovat u 98 % a u neparaneoplastickych v 90 %
pripadd. Klinické priznaky LEMS se obvykle objevuji u osob > 50 let, u paraneoplastické formy jsou postizeni vice muzi (70 : 30). Hlavnim
symptomem je svalova Unava a slabost, hlavné proximalnich svald dolnich koncetin, dale hornich koncetin a ve 30-50 % pfipadd svall
hlavy a krku. Dllezité jsou projevy autonomni dysfunkce (80-90 %) napt. sucho v Ustech, obstipace, ortostaticka hypotenze, poruchy pocenf
a erektilni dysfunkce u muzd. Casté jsou senzitivni neuropatické symptomy (parestezie a dysestezie). Respiracni insuficience je vzacnd a je
spojena s pokrocilym stadiem LEMS. V objektivnim nalezu je dilezité hodnotit vybavnost reflext a svalovou silu nejprve v klidu a pak po
aktivaci (napr. patelarni reflex po kontrakci kvadricepsu, bicipitovy reflex po aktivaci bicepsu) nebo svalovou silu pfi stisku (hand grip pred
a po nékolikerém stisku). Diagnostika LEMS se kromé kliniky opira o typické elektrofyziologické nélezy, odpovidajici presynaptické poruse.
Napt. inicidlné nizka amplituda sumacniho svalového akénfho potencialu (CMAP) se po izometrické kontrakci 20 sec zvysi > 100 %, nizka
frekvence repetitivni stimulace < 5 Hz vyvold dekrement, ale stimulacni frekvence > 20 Hz vyvola inkrement, podobné jako postkontrakéni
facilitace. Single fiber EMG prokazuje zvyseny jitter podobné jako u myastenia gravis. Dalsim diagnostickym testem je pozitivni prikaz
autoprotildtek IgG anti VGCC (viz vyse). Diferencidlni diagnostika LEMS zahrnuje predevsim myastenia gravis, periferni polyneuropatii
pro senzitivni symptomy a zanétlivé myopatie. Po stanoveni diagnézy LEMS je zdsadnim ukolem podrobny onkologicky screening,
zejména plicni.
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Skore k hodnoceni klinické zavaznosti facioskapulohumeralni svalové dystrofie

Parmova O, Vohanka S
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Uvod: FacioskapulohumeralInf svalové dystrofie (FSHD) je druhou nej¢astéjsi svalovou dystrofii v dospélém véku. Velmi jednoduchou a siroce
vyuzivanou skédlou ke zhodnoceni miry svalového postizeni u FSHD je Clinical Severity Scale (CSS). CSS skéla o rozsahu 0,5-5 bodt (celkem
desetistupniova) vychazi z klinického vysetieni pacienta a hodnoti pfitomnost a miru svalové slabosti v jednotlivych oblastech téla. Skala
predpoklada pro FSHD typicky descencentni pribéh progrese slabosti z oblic¢eje a ramenniho pletenec ke svalm panve a dolnich koncetin.
Viyhodou CSS je i moznost veékoveé korekce, kdy skéla zohledriuje vék pacienta v dobé vysetreni. Vékové korigované CSS skére mlize nabyvat
hodnot v rozsahu 10-1 000 bodd.

Cilem prace bylo posoudit pouzitelnost CSS u pacientl s FSHD.

Soubor a metodika: U skupiny 28 pacientl s FSHD (prlmeérny vek 42,0 + 13,7 let; rozmezi 22-80 let) byla hodnocena tize svalového postizeni
s pouzitim skére CSS (v¢. jeho vékoveé korigované verze) a skéaly Medical Research Council (MRC). MRC skala s maximem ziskanych 170 bodd hodnoti
svalovou silu celkem 18 svald (svalovych skupin) hodnocenou rutinnim zptsobem, tedy stupnici o rozmezi 0-5 bodd pro kazdy hodnoceny sval.
Vysledky: Primérné hodnoty jednotlivych skére byly ve sledovaném souboru nasledujici: CSS = 2,8 + 1,3 bodU; vekové korigované
CSS = 143,7 £ 80,1 bodl a MRC = 143, 2 + 23,0 bodd. Uvedené hodnoty vsech tii skore svédci pro mirné svalové postizeni, coz odpovida
klinickému stavu pacientl v hodnocené skupiné. Hodnoty CSS a jeho vékovée korigované verze navzajem velmi Uzce pozitivné koreluji
(r=0,755; p < 0,001). Daleko méné vyznamna korelace byla prokdzana mezi hodnotami MRC skoére a CSS skély (r = -0,397; p = 0,030) a korelace
mezi MRC a vékove korigovanym CSS nedosahla statistické vyznamnosti (r = -0,2435; p = 0,195). Uvedené rozdily jsou ziejmé podminény
odlisnosti hodnocenych svalovych skupin v rdmci jednotlivych skore. CSS skore reflektuje mij. slabost obli¢ejovych svall, kterd je velmi ¢astd jiz
v inicidlnich stadiich postizent. V ramci MRC Skaly vak tato svalova skupina chybi. Pouziti CSS i jeho vekoveé korigované verze bylo v provedené
studii jednoduché a rychlé s primérnou dobou vysetfeni 3,0 min £ 0,8 min (rozsah od 2 do 5 min).

Zavér: Provedenad studie potvrdila dobrou pouzitelnost a nendro¢nost provedeni CSS skére u pacientt s FSHD. Vysledky CSS do jisté miry
koreluji s MRC skalou, reflektuji viak Iépe klinicky stav pacienta a to zejména v inicidlnich stadiich postizent.

Vzacna varianta CIDP s pozitivnimi protilatkami proti paranodalnim proteintim - prehled a kazuistika

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

Chronicka zénétliva demyeliniza¢ni neuropatie (CIDP) s pozitivitou protildtek proti paranodalinim proteinim, tj. neurofascinu 155 (NF-155)
a contactinu 1 (CNTN1), byla poprvé popsana v roce 2014 a predstavuje jeji vzacnou variantu. Vyznacuje se akutnim zacatkem a rychlou
progresi do klinického obrazu chabé kvadruparézy s prevahou distalni svalové slabosti se senzitivni ataxii a tremorem prstd hornich koncetin.
Pro tuto formu je typicka rezistence na terapii intravendznimi imunoglobuliny G (IgG). Preferuje se lé¢ba steoidy v kombinaci s cytostatiky
a v pripadé malého efektu lé¢by se doporucuje lé¢ba rituximabem. V elektronové mikroskopii byly nalezeny charakteristické ultrastrukturdlnf
léze — paranodadlni disekce vldken, bez klasické markofagy zprostiedkované demyelinizace. Za hlavni patofyziologicky mechanismus
je povazovana demyelinizace zplsobend protildtkami typu IgG4 proti NF-155 nebo CNTNT1. Elektrofyziologické, likvorové nélezy a nalezy
magnetické rezonance v CNS a PNS se vyznamneé nelisf od ostatnich typd CIDP.

Nasi zkusenost s touto jednotkou budeme prezentovat v kazuistice 41leté Zeny s akutnim rozvojem chabé kvadruparézy s prevahou distalné,
senzitivnf ataxif a tremorem koncetin. Pacientka je rezistentni na Iécbu IgG, ale ¢astec¢né reaguje na lécbu prednizonem a azathioprinem. Jeji
sérum a likvor jsme zaslali k vysetfeni paranodalnich protildtek NF-155 a CNTN1 do zahranici a v dobé podani abstraktu nebyl vysledek k dispozici.

V¢asné rozpoznani této vzacné varianty CIDP pacientd ma vyznamny terapeuticky a prognosticky dopad, nebot umozni vcas zahdjit ucin-
néjsi kortikoterapii v kombinaci s cytostatiky, event. podat rituximab.

Myozitida s inkluznimi télisky - kazuistika s atypickym pribéhem

Potuznik P, Matousek V
Neurologickd klinika LF UK a FN Plzen

Zanétlivé myopatie tvorf heterogenni skupinu ziskanych myopatii. Klinicky se vyznacuji riznou mirou svalové slabosti, zvysenymi hladinami
svalovych enzym( a myopatickym nélezem v EMG.

Déli se na idiopatické, mezi které patfi polymyozitida, dermatomyozitida a myozitida s inkluznimi télisky (inclusion body myositis; IBM), a na
infekeni myozitidy.

Prezentace popisuje etiopatogenezi, epidemiologii, klinickou manifestaci, diagnostiku a Ié¢bu myozitidy s inkluznimi télisky.

Déle obsahuje kazuistiku pacientky s atypickym prdbéhem onemocnénti, kdy prvnim klinickym projevem byla dysfagie. Je uvedena diferen-
cidlni diagnostika bulbarniho syndromu, souhrn paraklinickych vysetreni a potvrzeni diagnézy svalovou biopsi.
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Polyneuropatie indukovana chemoterapii pri Iécbé vinca-alkaloidy

Rajdova A', Vickova E', Raputova J', Smardova L2, Janikova A2, Bednafik J'
"Neurologickd klinika LF MU a FN Brno
2Hematoonkologickd klinika LF MU a FN Brno

Uvod: Polyneuropatie indukovana chemoterapif (chemotherapy-induced peripheral neuropathy; CIPN) pfedstavuje jeden z nejéastéjsich
a nejzavaznéjsich dlouhodobych nezddoucich Ucinkl protinddorové chemoterapie, ktery vyznamné negativné ovliviuje Zivot pacientl
Klinickd manifestace CIPN u pacientl lé¢enych vinca-alkaloidy (V-A) je pfevazné senzitivni a polyneuropatie postihuje predevsim tenkd, malo
myelinizovand a nemyelinizovana nervova vlakna.

Cilem studie bylo zhodnotit vyskyt CIPN u pacientl Ié¢enych V-A a srovnat diagnostickou validitu kvantitativniho testovani senzitivity (QST)
(odraZejiciho funkce tenkych i silnych nervovych vidken) s bézné uzivanym EMG vysetienim (reflektujicim vyhradné postizeni silnych nervovych
vldken).

Metodika: Skupina 20 pacientt (12 muzd, 8 Zen, median véku 39 let; rozmezi 23-72 let) s malignim lymfomem podstoupila detailni klinické
a anamnestické vysetieni v¢. hodnocenf pfitomnosti a intenzity bolesti a jejich deskriptor(, EMG vysetfenia podrobné vysetfeni QST a to pfed
aplikaci protinddorové chemoterapie s obsahem V-A a ndsledné znovu pfi kontrolnim vysetfeni 6 mésict po ukonceni této lécby.

Vysledky: Pfi kontrolnim vysetfeni udavalo 12 pacientd (60 %) senzitivni symptomy a/nebo neuropatickou bolest, lokalizovanou zejména na
dolnich koncetindch (DK) (11 pacientd), pfipadné na koncetindch hornich (HK) (7 pacientd). PotiZze byly obvykle mirné az stfedni intenzity. Na HK
potize ve vétsiné pripadl odpovidaly klinické manifestaci syndromu karpalniho tunelu (ktera byl asymptomaticky a/nebo nebyl prokazan pred
aplikaci chemoterapie). Vysetfeni EMG potvrdilo polyneuropatie s postizenim silnych nervovych vidken u 10 pacientd (50 %, z toho u 7 symp-
tomatickych a 3 asymptomatickych). QST prokézalo alespon jeden abnormalini test na DK u 18 pacientl (90 %) (a na HK u 8 pacientd). Ve vétsiné
piipadd slo o abnormity termického ¢i termoalgického ¢itf, naznacujici moznost dysfunkce tenkych nervovych vldken u téchto pacientd.

Zavér: Senzitivni symptomy odpovidajici periferni neuropatii (v¢. neuropatické bolesti) pretrvavaji u 60 % pacientl jesté 6 mésicl po
ukoncenf protinddorové |é¢by obsahujici V-A. Senzitivni abnormity (detekovatelné v ramci QST vysetfeni a vyjadfené zejména v termickych
a termoalgickych modalitdch) ukazuji na velmi ¢astou (az 90 %) dysfunkci tenkych nervovych vldken u téchto pacientl jako pravdépodobny
podklad jejich senzitivnich obtiz.

Koincidencia prechodovej formy Guillain-Barrého syndrému a aktitnej autoimunitnej myelitidy - kazuistika

Serdahely V', Paldaufova M', Spalek P?
"Neurologické oddelenie FNsP Skalica, Slovenskd republika
2Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika

Syndrém Guillain-Barré (GBS) je akttna autoimunitné ochorenie periférneho nervového systému a akitna myelitida moéze byt spésobené
autoimunitnym postihnutim CNS. GBS s prechodom do Miller-Fisherovho syndrému a Bickerstaffovej kmeriovej encefalitidy s pozitivitou
antiGM1 a antiGD1 protildtok je vzacne popisovanym autoimunitne podmienenym neurologickym ochorenim. Koincidencia tejto klinickej
jednotky s akutnou autoimunitnou myelitidou je extrémne raritna. V liecbe GBS je Gc¢inna plazmaferéza alebo terapia intravendznym
imunoglobulinom, u autoimunitnej myelitidy su liecbou prvej volby bolusy intravenézneho metylprednizolénu s prechodom na peroralnu
kortikoterapiu. V nasej kazuistike prezentujeme diagnostiku a lie¢bu 43-ro¢ného muza prijatého na neurologické oddelenie nasej nemocnice
s akutne vzniknutou slabostou dolnych koncatin po prekonanej gastroenteritide. Ochorenie malo komplikovany priebeh s rychlym
ascendentnym sirenim, postihnutim hlavovych nervov, autondmnymi priznakmi a poruchou vedomia. V¢asné urcenie diagnéz a kombinovana
imunoterapia viedli k stabilizacii a postupnému zlepseniu klinického stavu pacienta s diagnostikovanou primarnou axonalnou formou GBS
a viacurovhovym postihnutim C a Th miechy v ramci akitnej myelitidy.

Lambert-Eatonov myastenicky syndrom - diagnostika a liecba

Spalek P', Mazanec R?
"Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika
?Neurologickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Urcenie spravnej diagnézy Lambert-Eatonovho myastenického syndromu (LEMS) robi obvykle velké tazkosti. Klinické podozrenie na diagnozu
LEMS potvrdzuje EMG nalez vyrazného vzostupu (> 100 %) amplitidy evokovaného motorického akéného potencialu pri vysoko frekvencnej
stimuldcii (30 Hz) periférneho nervu alebo plexus brachialis elektrickymi impulzami. Diagnézu definitivne potvrdzuje aj pozitivny nalez
autoprotildtok v sére proti napatovo-zavislym kalciovym kandlom v presynaptickych motorickych zakonceniach nervosvalového spojenia.
U nasich pacientov s LEMS boli pozitivhe autoprotilatky potvrdené vysetrenim v Institute of Molecular Medicine, Oxford. Po stanoveni dia-
gnoézy LEMS je zésadny podrobny onkologicky skrining, najma plicny. Zahriuje CT plic, bronchoskopiu a PET. Pri negativnych nélezoch je
potrebné opakovat plicny sreening 1x za 6 mesiacov po dobu 2 rokov. V lie¢be LEMS ma kltcovy vyznam kortikoterapia a imunosupresia.
Intravenozny imunoglobulin alebo plazmaferéza su indikované u tazkych foriem LEMS a foriem refraktérnych na konvenénd imunosupresivnu
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liecbu. Niektorf pacienti s LEMS viak reaguju nedostatocne na vietky druhy imunoterapie, maju pretrvavajlcu a zneschopnujicu neurologicku
symptomatolégiu. Progndza paraneoplastickej formy LEMS zavisi predovsetkym od tcinnosti chirurgickej a onkologickej liecby (rddioterapia,
chemoterapia). V roce 2013 bol Eurépskou liekovou agentirou schvaleny amifampridin pre pacientov s LEMS ako jedina prvoliniova symp-
tomaticka liecba. Amifapridin blokuje napatovo-zavislé kéliové kanaly a tym prolonguje depolarizaciu presynaptickej motorickej membrany.
Predizenie akénych potencidlov zvyiuje vstup kalcia do presynaptickych zakon¢eni a nasledne uvoliiovanie acetylcholinu, ¢o vedie k zlepseniu
nervosvalového prenosu a k zlepseniu klinickych priznakov LEMS. V préci referujeme o nasich skisenostiach s lie¢cbou amifampridinom
u 3 pacientov, ktori ho uzivaju od roku 2015. Predchddzajica dlhodoba imunoterapia zlepsila klinicky stav len ciastocne. Pri liecbe
amifampridinom sa u vsetkych pacientov klinicka symptomatoldgia LEMS zretelne zlepsila. Amifampridin mé velmi dobry bezpecnostny profil,
u nasich pacientov sme nezaznamenali ziadne vedlajsie priznaky.

Epidemioldgia, diagnostika a liecba CIDP v SR

Spalek P, Kur¢a E?, Cibul¢ik F', Martinka I', Guréik L3, Hajas G*, Koprusakova M?, Soskova M3, Saling M, Hergottova A, Kochanové J’,
Handackova E?, Serdahely V°

"Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika SZU a UN Bratislava, Slovenskd republika
2Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinika JLF UK a UN Martin, Slovenskd republika
*Neurologické oddelenie, Levoca, Slovenskd republika

*Neurologickd klinika, FN Nitra, Slovenskd republika

’ Neurologické oddelenie, Nemocnica sv. Michala, Bratislava, Slovenskd republika

¢ll. neurologickd klinika LF UK a UNB Nemocnica akad. L. Dérera, Bratislava

’Neurologické oddelenie, FN Trencin, Slovenskd republika

8Neurologické oddelenie, Komdrno, Slovenskd republika

° Neurologické oddelenie, Skalica, Slovenskd republika

Uvod: Chronicka zépalova demyelinizacné polyneuropatia (CIDP) je sice naj¢astejsia autoimunitna chronické polyneuropatia, ale sicasne patri
medzi zriedkavé choroby a je poddiagnostikovana. V praci analyzujeme nase vysledky s vyskytom, diagnostikou a liecbou CIDP v SR

Subor pacientov: Diagndza CIDP bola stanovena na zaklade klinickych (vstupnych a vylucujucich), EMG a podpornych kritérii podfa EFNS and
PNS. Ako lie¢bu prvej volby sme ordinovali kortikoterapiu alebo intravenézny imunoglobulin (IVIG).

Vysledky: Definitivna diagnéza CIDP bola potvrdend u 123 pacientov U 76 pacientov bola stanovena v Centre pre neuromuskuldrne ochorenia,
Bratislava, u 47 na ostatnych neurologickych pracoviskach v SR. Prevalencia CIDP v SR k 31. 12. 2017 bola 22,8/1 milién. Priemerna rocnd incidencia
ma vzostupny vyskyt, ¢o suvisf so zlepdenim diagnostiky. CIDP sa Castejsie vyskytuje u muzov — 91, Zeny — 32 (2,8 : 1). Priemerny vek pri vzniku bol
459 (muzi 46,2; zeny 45,1) rokov. V detskom veku vznikla CIDP 5%. Priemerny interval medzi vznikom a ur¢enim diagnézy CIDP je 6,8 mesiacov
(2 mesiace-11 rokov). 37 pacientov (30,0 %) ma asociované 21x diabetes mellitus, 4x monoklonalna gamapatia nejasného vyznamu (MGUS), 12X iné
autoimunitné ochorenie — tyreoiditida 7, psoridza 2, myasténia 1, systémovy lupus erythematosus (SLE) 1, skleréza multiplex (SM) 1. Typicku klasicku
formu CIDP md 94 pacientov (76,4 %), atypické formy 29 pacientov (23,6 %). Akutny vznik CIDP (,GBS like”) malo 15 pacientov (12,2 %). Priebeh CIDP je
najcastejsie chronicko-progredientny — 81 pacientov (65,8 %), 30 (24,4 %), relaps remitujuci, 12 (9,8 %) chronicko atakovity. Okrem dvoch, mali vsetci
pacienti proteinocytologicku disocidciu (530-8 050 mg/I). Vietci pacienti mali EMG nalezy demyelinizacnej polyneuropatie, 60 pacientov (48,7 %)
mali zndmky sekundarnej axonalnej [ézie. Kortikoterapia bola ako liecba prvej volby ordinovana u 84 pacientov (68,3 %), IVIG u 39 pacientov (31,7 %).
Pre neefektivnost kortikoterapie a/alebo pre jej zdvazné neziaduce Ucinky bol IVIG indikovany u 31 pacientov Kortikoterapia bola dominujicou
liecbou CIDP v minulosti. Pocet indikacii k prvoliniovej lie¢be IVIG-om pri CIDP zacal v SR stupat po roku 2010 a najma od roku 2015. O vysledkoch
kortikoterapie a IVIG v liecbe nasich pacientov budeme referovat v prednaske. Najlepsie vysledky sa dosiahli u pacientov s kratkym trvanim CIDP.
Zaver: CIDP ma variabilnt klinickd symptomatoldgiu a variabilny priebeh. Prognéza pacientov zavisi najma od v¢asného urcenia diagnézy
a volby adekvéatneho imunoterapeutického postupu. Pri dlhsom trvani nediagnostikovanej CIDP dochéza k axonalnej dysfunkcii, ktora je
terapeuticky tazko ovplyvnitelna (,time is axon”). Optimalny pristup k liecbe CIDP predstavuje kombindcia vseobecnych odportcani
a personalizovaného pristupu.

Neuromuskularne prejavy gluténovej senzitivity - diagnostika a liecba

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

Uvod: Gluténova senzitivita (GS) je sp6sobena abnormnou imunologickou reaktibilitou na ingesciu gluténu u imunogeneticky vnimavych
jedincov. Ide o systémové ochorenie, ktoré moze postihovat rézne orgdny, vratane nervového systému a svalov. GS zahrnuje rézne
extraintestindlne klinické prejavy viazané na glutén u pacientov bez enteropatie (celiakie) s normalnou intestinalnou sliznicou. Pri vzniku
neurologickych a neuromuskuldrnych prejavov GS sa uplatiiuju antigliadinové a antitransglutamindzové protilatky so skrizenou protildtkovou
reaktivitou. Z neurologickych manifestacii GS sa najcastejsie vyskytuju gluténova cerebeldrna ataxia a gluténové polyneuropatia, zriedkavo sa
vyskytuju myogénne lézie.
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Subor a metodika: Pacienti s GS maju imunoglobulin (Ig)A a IgG protildtky proti gliadinu a proti transglutaminazam. Gluténova polyneuropatia
je definovand ako sporadicka idiopatickd neuropatia pri sérologickom dokaze GS a absencii inej alternativnej etiolégie. Diagnostikovali sme ju
u troch pacientov. Pri prisnej bezlepkovej diéte doslo u vietkych k zlepSeniu polyneuropatie. U 54-rocné zeny sme diagnostikovali koincidenciu
GS a polymyozitidy. Pri bezgluténovej diéte a imunosupresivnej lie¢be sa stav upravil. Gluténovu cerebeldrnu ataxiu s MR nédlezom cerebeldrnej
atrofie sme diagnostikovali u 56-ro¢né zeny. Bezgluténova diéta progresiu gluténovej ataxie zastavila, klinicky stav je dlhodobo stacionarny.
Zaver: V liecbe klinickych prejavoch GS je rozhodujlca striktna bezgluténova diéta, ktorou sa eliminuje imunologicky triger. Potrebné je
pravidelné sérologické sledovanie pacientov. Eliminécia cirkulujucich protildtok je najlepsim markerom adherencie na bezlepkovu diétu. Pre
priaznivd prognézu neurologickych portch je rozhodujica véasna diagnostika GS a nésledna bezgluténova diéta. Pri dlhotrvajicich klinickych
prejavoch GS méze dojst k ireverzibilnym zmenam nervovych a svalovych buniek a diéta vedie len k zabrdneniu dalsej progresie.

Ked'syndrém benignych fascikulacii prestane byt benigny - kazuistika

Turcanova Koprusakova M, Grofik M, Sivak S, Kurca E
Neurologickd klinika JLF UK a UN Martin, Slovenskd republika

Benigne fascikuldcie su v beznej populdcii pomerne casté, vyskyt sa uvadza cca 70 % u zdravych jedincov. Priciny vzniku mézu byt rozne.
Cvicenie, Uzkost, kofefn, alkohol, tyreotoxikdza su faktory, ktoré mézu provokovat vznik fascikuldcii. V pripade absencie svalovej slabosti,
vylUcenia ochorenia Stitnej Zlazy a dysbalancie elektrolytov u jedincov mladsich nez 40 rokov ide o tzv. syndrém benignych fascikulacif (SBF).
Vo vseobecnosti sa uvadza, Ze ich vyskyt stvisi s abnormélnou excitabilitou periférnych neurénov. So SBF moézu byt asociované aj niektoré
neurologické ochorenia ako: geneticka alebo imunitne podmienena dysfunkcia ibnovych kandlov, periférne neuropatie, ochorenie predného
motoneurdonu, metabolické abnormity, tumory (najma tymom). Existuje len velmi malo pripadov, kedy latencia od objavenia sa fascikulacif
po rozvoj svalovej slabosti bola niekolko rokov. Najcastejsie slo o muzov vo veku 50-60 rokov, u ktorych nebol pritomny SBF v mladom veku.
SBF sa casto vyskytuje sucasne aj s ki¢mi a stuhnutostou vo svaloch, pricom lokalizacia fascikuldcif nie je rozhodujuca pre benigny respektive
maligny priebeh ochorenia.

Uvédzame pripad 63-ro¢ného pacienta, ktorého prvé tazkosti v zmysle fascikulacii zacali v roku 2006 vo veku 52 rokov. Pacient bol kom-
pletne vysetreny (laboratérne — krv, likvor) vratane elektrofyziologického vysetrenia a zobrazovacich metéd - stav bol zhodnoteny ako SBF.
V roku 2014 bol hospitalizovany pre rozvoj akutnej asymetrickej periférnej paraparézy dolnych koncatin tazkého stupna po respiratnom in-
fekte. Pre podozrenie na syndrém akutnej polyradikuloneuritidy bola realizovana lumbalna punkcia — s ndlezom proteinocytologickej disocia-
cie. V sére bol zisteny paraprotein imunoglobulin (Ig)M. Kondukéné studie svedcili pre lahkd axonalne-demyeliniza¢nd polyneuropatiu s kon-
dukeénymi blokmi. Po doplneni anamnestickych udajov a skompletizovani vysledkov vysetreni bol stav hodnoteny ako chronicka zépalova
polyneuropatia asociovana s paraproteinom. Pre opakované recidivy vyraznej svalovej slabosti koncatin vzdy po infekte bol pacient nastaveny
na dlhodobu udrziavaciu lie¢bu intravendznymi imunoglobulinmi. Na tejto lie¢be doslo ku kompletnej Uprave stavu, pacient je v dispenzérnej
starostlivosti neuroléga, hematoldga, zatial bez dalsej progresie.

Nutricni polyneuropatie

Vickova E
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Nedostatek nékterych nutri¢nich faktord je jednou z nejznameéjsich pricin perifernich neuropatii. Ke karencnim syndromdm patifi obecné
deficity nékterych vitaminl — A (retinoidy), B1 (thiamin), B2 (riboflavin), B3 (niacin), B6 (pyridoxin), B7 (biotin), B9 (kyselina listova), B12 (kobalamin),
D (kalciferol) a E (tokoferol). Méné casto muze jit o nedostatek minerdlt (médi, selenu nebo Zeleza). Vyzivovy deficit hraje klicovou roli
také v rozvoji nékterych multifaktoridlnich syndromd napf. polyneuropatie alkoholické, pfi celiakii, mentdlni anorexii nebo u pacientd po
bariatrickych operacich. Nutri¢ni faktory jsou vyznamné také v patofyziologii polyneuromyopatie kriticky nemocnych.

Klinicky obraz nutri¢cné podminénych polyneuropatii neni odlisny od jinych typd distalnich symetrickych polyneuropatii. Jedna se o senzitivné-
motorické, castéji axondlni postizeni. V nékterych pifpadech mlze byt klinicky obraz modifikovan asociaci s myelopatif (napf. hypovitamindza
B12, deficitu médi ¢i vitaminu E), zrakovymi obtizemi (v rémci optické neuropatie ¢i retinopatie, pfipadné mize jit o poruchu vidéni za Sera),
encefalopatif (napf. deficit thiaminu) nebo kognitivnim deficitem. Rozvoj obtizi mize byt akutni, subakutni ¢i chronicky.

Suplementace chybéjicich vyzivovych sloZzek obvykle zastavi dalsi progresi polyneuropatie, Uprava jiz vzniklého postizent je viak vétSinou
prolongovand a inkompletnf. V klinické praxi pretrvavé casto pausaini doporuceni suplementace vitamin@ skupiny B u pacientd s jakoukoli
polyneuropatif. Tento pfistup vychazi z historické zkusenosti: v minulosti patfily nutri¢ni pficiny skute¢né k nejcastéjsim etiologickym faktorim
perifernich neuropatif a to zejména v obdobi valek ¢i hladomoru, kdy byl pfistup ke zdravé a vyvazené stravé obecné omezeny. V soucasnosti
se viak v ekonomicky vyspélych zemich (kam jsou dle Mezinarodniho ménového fondu jednoznacné fazeny i CR a SR) nutri¢ni polyneuropatie
vyskytujf predevsim u urcitych specifickych jednotek, tj. u pacientd s malabsorpénimi syndromy (zejména u onemocnéni traviciho traktu,
kdy vsak perordlni suplementace nepfinasi ocekdvany vysledek), pacientek s hyperemesis gravidarum, pacientl na plné parenteralni vyzivé ¢i
vyjimecné jako nezadouci Ucinek medikace (napr. izoniazid nebo penicillamin jsou antagonisty vitaminu B6). Rizikové faktory pro nedostatek
nékterych vyzivovych faktorl predstavuji také chronicky abuzus alkoholu, striktni adherence k nékterym specifickym alternativnim vyzivovym
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smértm (vegani), poruchy pffjmu potravy (zejména mentalni anorexie) a nizky socioekomonicky status. Indikace suplementace vitaminl
skupiny B by tak (kromé jedincd s prokdzanou malabsorpci) méla byt vyhrazena zejména pro tyto skupiny pacientd.

Myozitida s inkluznimi télisky

Voharka S
Neurologickd klinika LF MU a FN Brno

Nazev poprvé pouzili v roce 1971 Yunis a Samaha, aby odlisili skupinu nemocnych se zanétlivou myopatii, u kterych vykazovala svalova biop-
sie vedle zanétlivého infiltratu i dalsi abnormality. Epidemiologické studie vykazujf rozptyl od 2,2 (Nizozemi) do 10,9 (Australie) na 1 milion
obyvatel. V CR nenf incidence myozitidy s inkluznimi télisky (inclusion body myositis; IBM) znama.

IBM predstavuje asi 25 % zanétlivych myopatii. Choroba je ¢astéjsi u muzl (3 : 1). Sporadicka forma IBM (SIBM) se manifestuje v 80 % ve véku
nad 50 let. Viyskyt mezi 20-30 lety je typicky pro hereditarni formu IBM (HIBM), u které byla jako kauzalnf pricina identifikovdna AR mutace
v genu pro DP-N-acetylglucosamin 2-epimerasu/N-acetylmannosamin kindzu s postizenim biosyntézy kyseliny sialové. Prevalence je asi 1 pfi-
pad na 1 mil. obyvatel a vZil se pro ni ndzev GNE myopatie.

Etiopatogeneze SIBM neni dosud jasnd — tradi¢né je tato choroba (vzhledem k obligédtnimu nélezu zénétlivych infiltrat) fazena spolu s der-
generativni patologii.

Klinicky dominuje kofenové lokalizovana slabost dolnich koncetin s predilekénim postizenim kvadricepst, ¢asto jsou také postizeny
m. iliopsoas am. tibialis anterior. Typicka je pateldrnf areflexie, ostatni reflexy mohou byt zachovany. Na hornich koncetindch jsou postizeny
svaly na pazi (biceps a triceps) a hluboké flexory prstd. Dysfagie (30-40 % nemocnych) mize byt i inicidlnim pfiznakem. Postizeni byva ¢asto
asymetrické. Mdze byt pfitomna i slabost mimické muskulatury a sfjového svalstva. Nejsou pritomny hypertrofie.

Naopak u HIBM je typické usetfeni kvadricepst (quadriceps-sparing myopathy), nebyvaiji také poruchy polykani. Nejvice je postizena predni
bércova skupina s obrazem stepaze. Ztrata samostatné lokomoce nastava po 10-20 letech.

SIBM nenf asociovana s vyssim vyskytem malignich onemocnénf ani se systémovymi autoimunitnimi chorobami. Progrese je velmi pomala,
nékteff pacientijsou jesté po 10 letech od prvnich piiznakd schopni samostatné lokomoce.

U vétsiny pacientl se nachazi vyznamna endomysialni infiltrace makrofagy a T lymfocyty (predevsim CD8+), kterd je identicka s obrazem
u polymyozitidy. Vedle infiltrdtu nachdzime ve svételném mikroskopu lemované vakuoly (rimmed vacuoles) a eosinofilni cytoplazmatické in-
kluze, které pri elektronové mikroskopii odpovidajf shluklim 15-20 nm Sirokych filament v cytoplazmé i nukleoplazmé. Vakuoly jsou pfitomny
v 2-70 % svalovych vlaken, maji 2-25 pum, jsou lemovany bazofilnim materidlem a obsahuji cytoplazmatické degradacni produkty. Jednosva-
lové vlakno obsahuje jednu nebo vice vakuol, které jsou lokalizovany subsarkolemalné nebo centrélné. Filamenta, které Ize ve shlucich pozo-
rovat v svételném mikroskopu jako inkluze, se podobaji neurofibrildarnim filamentdm nachdzenym v mozku u Alzheimerovy choroby a obsa-
hujf identicky fosforylovany tau protein, ubiquitin, apolipoprotein E, presenilin 1 a dalsi komponenty. Dale jsou pfitomny rlizné abnormality
mitochondrii v¢. deficitu cytochromoxidazy.

Pro chorobu je pfiznacna rezistence vici terapeutickym postupdm obvykle pouzivanym u zanétlivych myopatif (kortikoidy, imunosupresiva,
intravenozni imunoglobuliny). Tato vlastnost je i diagnostickym ukazatelem.
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