Dédicna nervosvalova
onemocneéni



a2 Ziskana— GBS, MG, LEMS

W ew F

2 Dédicna — v détském véku mnohem casté;jSi



Diagnostika

2 Podle klinickych priznaku
2 Projevy vétSinou zavislé na misté léze

2 Perifernt motoneuron



Kde je 1éze ??

#o-motoneuron ?
# Periferni nerv — axon ?

- myelin ?
#Nervosvalova ploténka ?
aASval '



Projevy léze - vzdy

# Svalova slabost, atrofie, hypo az areflexie

2 Neurologicky: syndrom periferniho
motoneuronu

Nicméné: vétSinou odliSitelné podle typickych
priznaku a distribuce slabosti, po ktervch je
treba cilené patrat



Kde je 1éze ??

#o-motoneuron - SMA

#Periferni nerv -neuropatie (CMT)-
— axon - CMT2
- myelin — CMT1

#Nervosvalova ploténka - myastenie

#Sval — myopatie



Kazda ze skupin chorob je velmi
seneticky heterogenni

Nejcastéjsi typy jsou dobre a spolehlivé
diagnostikovatelné - prokazatelné



SMA

aSMA 1
2 non-SMA 1
2 SMA plus

Proximalni slabost, neurogenni zmeny - jehlova EMG



Neuropatie

a HMISN -CMT
a HMN
2 HSN

CMT1
CMT2

AD, GD, AR,

Distalni slabost, neuropatie — kondukcni studie



CMT 2 (HMSN I1)



CMT 1 (HMSN I)

HMSN - Lom - AR typ



Myasthenie

# Kongenitalni myastenicke syndromy

Proximalni i slabost, zhorsovani béhem dne, postizeni
okohybnych svalu, dychacich i polykacich, EMG repetitivni
stimulace - dekrement



Myopatie

a svalove dystrofie - DMD, FSHD, AR-LGMD,
CMD, EDMD

2 kongenitalni myopatie
& metabolicke myopatie - glykogenosy, lipidosy

Ruzna distribuce slabosti, casto proximalni, postizeni svalu,
CK v seru, myogenni léze na EMG, biopsie svalu



DMD - svalova dystrofie typ Duchenne



Svalova dystrofie FSHD - facio-skapulo-humeralni



Svalova dystrofie Emery-Dreifuss AD forma



Kongenitalni svalova dystrofie MDC1A -
defekt merosinu



Diagnostika

1. Spravneé zaradit do skupiny
(napr. myopatie)

2. Upresnit ve skupiné
(napr. svalova dystrofie - DMD)



Projevy

# Proximalni slabost — myopatie, SMA

& Distalni slabost — neuropatie

8 ZhorsSovani slabosti béhem dne — myastenie
8 Vék zacatku

2 Typ dédicnosti u familiarniho vyskytu

# Progrese — rychlost, zavainost

2 Postizeni dychacich svalu

2 Postizeni okohybnych svaliu - myasthenie

2 Oblicejové — mimické svalstvo FSHD

# Bulbarni svaly - polykani



VysSetrovaci metody

2 Anaméza, rodokmen !

2 Neurologické vySetreni s podrobnym vySetrenim
svalové sily (MRC Skala)

2 Biochemie sera— ALT, AST, CK, LDH

2 EMG — nerv, sval, repetitivni stimulace u CMS

& Biopsie svalu event. 1 nervu

2 DNA vySetireni — k potvrzeni pro nejcastéjsi typy



DNA vySetreni

2 Dostupné pro nejcastéjsi typy v kazdé skupiné
chorob

% SMA — SMNI1 gen

2 CMT-CMT1A/HNPP, Cx32 gen, MPZ gen

a Myopatie— DMD, FSHD, AD EMD

2 Myastenie — kongenit myasten sy. — CHRNE
gen



Vzdy aktualni pro klasifikaci NS chorob

http://www.neuro.wustl.edu/neuromuscular



# Kauzalni terapie dosud neni k dispozici pro zadnou z
geneticky podminénych NS chorob — vyjimka —
glykogenosa typ 11

# SMA — studie s valproatem, ortopedické stabiliza¢ni
operace patere, podpora dychani

2 CMT - ortopedické korekce deformit

# DMD - kortikoidy, protizanétlivé substance, genova
terapie,

2 Glykogenosy — enzymova substituce

2 CMS - blokatory ACHE
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