UPOZORNENI PRO STUDENTY a navst évniky www

Abychom vyhovéli zadostem z fad studentt, predkladame textovou ¢ast prezentaci
vybranych prednasek z patologie pro usnadnéni orientace v prednasené latce. Nejedna
se v zadném ohledu o u_€ebni text , ale pouze o doprovodna hesla, pfipadné o kratké
orientacni texty nebo schémata, které tak neni potfeba, povazoval-li by to nékdo za
nutné, pii prednésce opisovat.

To v8ak nebylo nutné ani doposud — prednasky vnimame jako jedine¢ny moment
vysokoskolského studia, pfi kterém je mozné vysvétlit a diskutovat vybranou
problematiku v kontextu $ir§im nez umozriuje u¢ebnicovy text a nabidnout pfemyslivému
studentovi nahlédnout hloubgji do problému a vyzdvihnout duleZité nebo kontroverzni
momenty.

Predkladany materiél na vefejném www naseho pracovisté tedy v Zzadném piipadé
nenahrazuje vyklad ucitele a jeho komentaf a nenahrazuje obrazovou dokumentaci, na
které je vétsina pfednasek postavena. Vyklad ucitele a jeho obrazova dokumentace
predstavuiji pilif pro pochopeni patologie.

Pro nezainteresovaného studenta, ktery se prednasek netcastni, nebo pro osobu,
ktera otevira dokumenty jako nezugastnény navstévnik webovych stranek, neslouzi
nize uvedené heslovitad dokumentace jako studijni mater __iél, ani nem GZe slouZit
k posuzovani kvality vyuky na naSi fakult _ é.
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A. Neurogenn i atrofie svalu

Spinalni
« poliomyelitis _
<ALS Neuraltn o
.
« SMA pretéti nervu
* neuropatie
* ischemie
Denervace :
atrofie denervovanych vl aken
--> tvorba malych angul arnich vl &ken
Reinervace:

1. type grouping
2. group atrophy

B. Poruchy neuromuskul arni junkce

MYASTHENIA GRAVIS

Lambert-Eaton av sy (SCLL)

kongenitalni myasthenie

klin: rychl& unavitelnost a slabost __ svalt

Myasthenia gravis

* 70% folikularni
hyperplazie thymu

* 10% thymom

* 10% dalsi
autoimunity

autoprotilatky proti
acetylcholinovému
receptoru

EMG - dekrement pfi
repetitivni stimulaci




C. Primarni MYOPATIE

1. Svalové dystrofie

2. Kongenitalni myopatie
3. Metabolické myopatie
4. Kanalopatie

5. Zanétlivé myopatie

Myopaticka trias

* Myopatické drzeni (hyperlordosa bederni, ochabla
bfiSni sténa, svéSena ramena)

» Myopaticka ch tze (kolébava, kachni chaze,
nestabilni panev,oslabené pletencové svaly)

* Myopaticky Splh (Gowersovo znameni)

enorm alnf citi
skardiomyopatie
srespira éni insuficience

~deformity skeletu

Diagnosticky algoritmus

Klinicky obraz

Svalové enzymy- CK, AST, ALT, LD, myoglobin
Elektromyografie

CT nebo MRI zobrazeni svalli

Svalov & biopsie - klasicka, polooteviena, punkéni (pod kontrolou MRI )

DNA analyza

1.

Svalov é dystrofie

Patogeneze MYODYSTROFII

SVALOVE DYSTROFIE

= mutace genu pro

strukturalni proteiny

/ sarkolema + BM + sarkomery
influx Ca?* iont
A. Dystrofinopatie (pmp/BMD) - XR

l B. Pletencov é dystrofie (LGMD)
AR (typ 2)

nekréza vlaken
AD (typ 1)

regenerace
nahrada svalu vazivem a tukem

Duchenneova myodystrofie
(DMD)

-XR
-1:3.500 narozenych

- chlapci
- po porodu normalni, manifestace v 2. - 5. roce

- postizen pletenec panevni a pazni
- smrt mezi 16. - 21. rokem slabosti

« dychacich svald
« myokardu

.

lipomatézni pseudohypertrofie
hl. lytkové svaly

.

"k Fidlovit é lopatky" Diagnostika

- scapulae allatae
1. genetika — delece DMD/BMD
2. biopsie + mRNA study

slabost svalstva trupu  --> skoli 6za




2.

Kongenit alni myopatie

Kongenitalni myopatie

- porucha embryon &lniho vyvoje myofibril ?

- manifestace in utero, perinat ainé —
HYPOTONIE
- pomal & nebo Zadna progrese

« central core disease

- gen pro ryanodinovy receptor
- maligni hypertermie po CA

NE! halotan a sukcinylcholin!

« nemaline myopathy

« centronuklearni myopatie

3.

Metabolick € myopatie

- mitochondrialni myopatie
mutace mt DNA v tRNA genech — MELAS, MERRF sy

- strtddavé onemocnéni — glykogendzy — hl. m. Pompe

4.

,Kanalopatie“

= poruchy iontovych kan ald membr an
- Myotonick é poruchy

- Periodick é paralyzy

5.
Zanetlivé myopatie

= myositidy

MYOSITIDY

« autoimunitni _(paraneoplastické) 95%
polymyositis
dermatomyositis
myositida s inkluznimi t  élisky (IBM)

« infek éni — vzécn é

streptokokova myositida
chfipkova myositida




POLYMYOSITIDA

spou §té¢ — infekce ?
HLA 1. na povrchu vl aken

cytotoxické CD8 + T-lymfocyty

nekr6za svalovych vl aken

TER: imunosuprese

DERMATOMYOSITIDA

paraneoplazie ?

19G
imunokomplexy ISM MAC (C5b-9)

\ /
kapilaritida
vaskulitida

l

perivaskul arni infiltr at z
CD4+ T-helper
CD20+ B-bb

ko Zni kapilaritida

ischemick é poSkozeni
svazku svalovych vl aken

(NENADOROVA)

ONEMOCNENI PERIFERNIHO
NERVU

KLINICKE PROJEVY

- porucha funkce nervu:
« motorické nn . — svalova slabost, atrofie svali --> respir. problémy
« sensitivni nervy

- postizeni hlavné velkych myelinizovanych vlidken — porucha
vnimani polohy a vibrace

- postizeni hlavné malych myelinizovanych a
nemyelinizovanych vlaken - porucha vnimani bolesti a
teploty

autonomni nn. — autonomni dysfunkce - hypotenze, arytmie, GIT

Nomenklatura
« 1 nerv - mononeuropatie
« nékolik nervil - mononeuritis multiplex

« difdzné - polyneuropatie

Déleni:
« dédiéné (nejcastéjsi = CMT - Charcot-Marie-Tooth disease = Hereditarni
motoricko-sensorické neuropatie (HMSN))

« ziskané (nejcastéjsi = diabeticka neuropatie)

Podle typu procesu
« axonalni neuropatie
« demyelinizaéni neuropatie

« smiSena neuropatie (= napr. diabeticka polyneuropatie)

Podle etiologie

1. nutriéni deficience a metabolické poruchy - thiamin -
alkoholici

2. toxické - olovo
3. léky (barbituraty, INH, sulfonamidy)
4. systémové choroby - vaskulitidy, DM, amyloid

5. zanétliva a autoimunni demyelinizaéni onemocnéni - sy.
Guillain-Barré

6. vrozené (Charcot-Marie-Tooth disease)

7. paraneoplastické + neuropatie pfi paraproteinémii

3 typy degeneraci periferniho nervu

A. Walleridnska degenerac _e:

- po transsekci axonu (nebo ischemizaci)
-- proximalné od fezu degeneruje axon po nejblizsi Ranvieriv zafez
--- distalné --> rozpad myelinové pochvy i axonu --> fagocytéza

Regenerace

- probiha Senil ych vybézku z konce preziviiho segmentu axonu

- Schwannovy buriky po digesci rozpadlého axonu zdstavaji a tvoii tunel k cilovému organd
pro regenerujici axon

- rychlost asi 1 mm denné

AMPUTACNI NEUROM (nebo traumaticky neurom):




B. Axonélni degenerace  (,dying-back neuropathy*)

- dysfunkce neuronu znemozni zachovat axon

- degenerace axonu probiha od terminalniho zakonc¢eni smérem
k télu neuronu

KLIN — projevy nejdfive distalné

Klinické jednotky:

« alkoholicka neuropatie  (nutriéni deficience + toxicky
vliv alkoholu)

+ vaskuliticka neuropatie

« amyloidova neuropatie

C. Segmentalni demyelinizace

- (podobné jako v CNS) ztrata jednotlivych internodii pfi zachovani axonu -->
demyelinizace

- po epizodé demyelinizace mohou Schwannovy buriky proliferovat a
remyelinizovat axon (rekonstituovany myelin je ten¢i a ma mensi internodalni
Useky)

- opakované epizody de- a remyelinizace mohou déat vzniku koncentrickému
(cibulovitému) uspofadani Schwannovych bunék - onion bulbs , tzv. cibulovité
formace

Klinické jednotky:

« Zanétlivé demyeliniza €ni neuropatie - syndrom Guillain-
Barré (akutni prabéh), chronické zanétliva demyelinizani neuropatie
(CIDP).

« Hereditarni sensoricko-motorické neuropatie typu 1
(= choroba Charcot-Marie-Tooth (CMT1))




