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NERVOSVALOVA ONEMOCNENI

& . « Onemocnéni perifernich nervd —neuropatie

. - T  (Mononeuropatie, polyneuropatie)
# o Poruchy nervosvalového prenosu (myastenia gravis,
kong. myastenie)

« Onemocneéeni svalu — myopatie




MONOSYNAPTICKY
REFLEX
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Nervosvalova onemocnéni - priciny

\rozeneg, geneticky podminéné onemocneni
- ziskane - zanetlive
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—guteimunitni




Klinické proje

* Svalova slabost

« Bolest KK

* Svalova atrofie

« Kontraktury svalu

Nastup potizi - po porodu
veku, obdobli puberty, casmeé do




Diagnostika

i '1’"__:.'- A\ L& Anamnéza

QratoF svalove enzymy ( CK, LDH, AST, ALT,
' i ™ myoglobin)
| V-9 EMG

& -

Molekularné- genetické vysetreni
Sono, MR svalu
Biopsie svalu
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Duchennovasvalova dystrofi

 Mutace v dystrofinovem genu , ktery koduje tvorbu dystr
’ n ..l - ‘__.
e X Vazaneé recesivne dedicné onemocnéeni -y b

 manifestace u chlapcu, dévcata prenasecky . s
« Porucha chuze - kolem 3 let zivota - kolébava, myopaticky splh,
nyperlordosa, pseudohypertrofie lytek

« MIV kolem 10-13 let

 Progrese svaloveé slabosti na HKK, dechova insuficience,

Kardiomyopatie , skoliosa, UPV

e L &Cbha-Translarna



MICHAELA PAVELKOVA , OLOMOUC 2012, BAKALARSKA PRACE SVALOVA DYSTROFIE -
DUCHENNE A JEJI LECBA, STR. 18, OBR. 3




MYOPATIE DUCHENNE

MICHAELA PAVELKOVA , OLOMOUC 2012, BAKALARSKA PRACE SVALOVA DYSTROFIE -
DUCHENNE A JEJI LECBA, STR. 17, OBR. 2
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BECKEROVA SVALOVA DYSTROFIE

Mirnejsi forma -hypofunkcni dystrofin
Svalova slabost az kolem 10 let
Pomalejsi prubéh

Schopnost chuze do dospélosti



Pletencoveé
svalové dystrofie

e« Proximalni svalova slabost — pletencovée
svalypanevni, pak i slapost pazi

« potize s chlizi do schodl a se schodU,
zvednout se ze zidle - do 3. dekady zivota
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PLETENCOVE SVALOVE DYSTROFIE

; HABERLOVA, JANA NEUROLOGIE PRO PRAXI, 2019, SVALOVE DYSTROFIE V DETSKEM
VEKU, STR. 161, OBR. 1,2A,2B




Pompeho choroba
metabolicka myopatie

» .Glykogenosa Il.typu —nedostatek lysosomalniho e'nzym

alfa glukosidasy)-podili se na stépeni glykogenu na glukos
Clykogen se hromadi ve tkanich- kosterni svalstvo a srdce —
orogresivni degenerace. .

« -Proximalni svaly kK a dychaci svaly

« U kojencu hypotonie, kardiomegalie

e -.Enzymova substitucni terapie —zmirnéni progrese
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IEKE MYOPATIE- DEFICIT MEROSINU

HABERLOVA, JANA, NEUROLOGIE PRO PRAXI, 2019, SVALOVE DYSTROFIE V DETSKEM
VEKU, STR. 164, OBR.3C




DYSTROFIE

r Heterogénni;kupina svalovych chorob

: ﬂ-ﬁ 4. Prezentace JiZ'po narozeni nebo v casném détstvi

|

“ | " Svalova slabost, hypotenie

- g i 4 Z-mény ve svalové biopsii
Nemalinova myopatie, myotubularni myopatie,
ochondrialni myopatie, strukturalni odchylky..
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- Myositis ey N Nac
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. Ioliopat--ic:.k.é.:__@_utoimuhm’ ([ polymyosis

* Infekéni- virové ( coxackie, HVJ——

\““f - bakterialni ( klostridie, TBC..)
0 -patrazitarni ( cysticerkosa..) ==

« Virové myositidy-bolest svalu, chuze po spickach nebo odrafidrie

elevace svalovych enzymu, leukopenie...



Onemocneni nervosvaloveho prenos
Myastenl graws N
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Botulismus
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Mononeuropatie
v detském veku - nejcasteji trauma
. paresa n.VIl ,n.VI, paresa brach. plexu
. - Polyneuropatie
' geneticky podminené ( SMA, SISYINE CMT)
~ b) ziskane --akutni ( difterie, borelioza)
- chr_oh‘ické ( v détstvi autoimunni)




Dendrites

Cell body

Nucleus

Unmyelinated
region

Myelinated
internode

Neurolemma
(Schwann) cell
nucleus

Single neurolemma (Schwann) cell
engulfing several unmyelinated
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Membranes removed: anterior view
(greatly magnified)

Gray matter

White matter Filaments of dorsal root

Dorsal root of sp

Filaments of ve
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Ventral root ¢

Spinal ne
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Svalové atrofie, kontrak;u ry, rozvo-;

thopnostl samostatné chuze resplracnl msuﬂcre’r’m

/ I pred'casﬁ\é'?jlﬁ,r




- SMA 5 typl podle véku a tize postizeni
* typ O - Jiz pfi narozeni hypotome kentraktury,lezml bez UPV umrti do 6 mes.
« SMAtyp | - m. Werdnlg Hoffmann*— obtlze do G.mes {ezici, neschopen sedu,

predcasné umrtl _—

. SMA typ Il —_obtlz_e 6. vfwh pen chuze, pr & umrti
* SMA typ Ill-m. elberg-Welander, docasne schopeﬁ”&%&iﬂi‘n*prm. vek
doziti " /. 7 |
SMA typ! IV b!evdospelostl chodlc‘grm veék dﬁi
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. Strucne l.typ HeseJ ll.typ nechodl I}typ chodi
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o / SMA I.TYP

1 -Morbus Werdnig Hoffmann
¥ nejéastéjsi, potize do 6 mes. veku , hypotonie, sval slabost, PMR, hypo
_ az areflexie (floppj baby). Jasna diskrepance mezi chabou motorikou
g asocialnim kontaktem .

Dité neschopno samostatného sedu

nce . roku ob IZze spolykanim a pFl’jmlm stravy , dale respiraéni
== insuficience, bez UPV Umrtido 18 més.













SMA Il. TYP

stredne tezka klinicka forma

Potize do 18 mésicu véku

Symetricka svalova slabost, hlavné na DKK
Hypotonie, hypo- areflexie Ss

Neschopnost samostatné chuze
Kontraktury, tres aker HKK

Doziti 4. dekady Zivota
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Morbus Kugelbegg V‘elinﬂer
Lehka klinicka fgrfha

Castéji u chlgpcl 4

Potize po I. roce véku — porucha chuze — symetricka slabost proxim.svalu DKK
Kontraktury, skoliosa , ztrata schopnosti samostatné chuze, respir. insuficience

Vék doziti nemusi' byt zh‘i'\-q.e.n___




DIAGNOSTIKA A LECBA SMA

EMG
Genetické vysetreni :
"~ Multidisciplinarnipfistup- neuromuskuﬁrmlce\mra

Cough Assistent Machine- pristroj ke zvyseni G&innosti asle ,
ortopedie, neinvazivni ventilace

Kauzalni |é€ba - Spinrasa, Zolgensma o el
(l. systémova genova |é€ba v mediciné- zdravy syntetlcky gen S 1)

rehabnna
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"HEREDITARNI{/NEUROPATIE -HSMN

atrofia/alové slabost distalnich svalu KK
Nejéastéjsi CMT -Cha tcot-Marie-Tooth
AD, AR dé&di¢ngst

let - dif valova slabost, atrofie bérce a drobnych svalu'ruky,
deformity nohou,\areflexie, poru'cl:\a c“:ritl'.

Pomalu p[ogredujl'oi prubéh
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Periferni neuropa
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neza neurologlcke
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