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Pacient s myopatii v ordinaci praktického lékare
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Primdarni myogenni léze neboli myopatie znamenaji snizeni svalové sily souvisejici s poskozenim svalovych vldken. Motoricky
nerv, zdsobuijici sval, je v tomto pfipadé intaktni. Slabost a Unava jsou velmi ¢asto udavanymi pfiznaky a prakticky |ékar stoji pred
ukolem rozlisit nespecifickou slabost a Unavnost od patologickych stavli souvisejicich s poskozenim myofibril ¢i struktur na ner-
vosvalové ploténce. Nabizime rady, jak klinicky poznat myopatii, podlozit ji nalezy paraklinickych metod i odhadnout etiologii
myopatie. Dokoncit specializovanou ¢ast diagnostického procesu je ikolem neurologa. Na 1é¢bé a podchyceni systémovych rizik
mnoha myopatii se podili vice odbornosti a vzdy prakticky lékaf.

Smyslem ¢lanku neni popis jednotlivych klinickych entit.

Prace navazuje na stat o poruchéch perifernich nervii, uvefejnénou v pfedchozim ¢isle ¢asopisu. Clanek o poruchach na trovni
nervosvalové ploténky bude obsahem dalsiho ¢isla ¢asopisu.

Klicova slova: myopatie, myofibrila, myotoxicita, elektromyografie, kreatinkindza, myoglobin.

Patient with myopathy in a general practitioner’s office

Primary myogenic lesions, or myopathies, are a cause of reduction in muscle strength associated with muscle fiber damage. The
motor nerve supplying the muscle is intact in this case. Its most commonly reported symptoms are weakness and fatigue and
the general practitioner faces the task of differentiating non-specific weakness and fatigue from pathological conditions relat-
ed to damage to myofibrils or structures at the neuromuscular junction. We offer practical advice on how to clinically identify
myopathy, substantiate the diagnosis with findings of paraclinical methods and estimate the etiology of myopathy. The task of
the neurologist is to complete the specialized part of the diagnostic process. There is more expertise and a general practitioner
involved in treating and addressing the systemic risks of many myopathies.

The purpose of the article is not to describe individual clinical entities. The work follows up on the article on peripheral nerve disorders,
published in the previous issue of the journal. An article on neuromuscular disorders will be the subject of another issue of the journal.

Key words: myopathy, myofibrils, myotoxicity, electromyography, creatin kinase, myoglobin.

Obecny uvod k myopatiim
Kosterni, pfi¢cné pruhovany sval je tvoren
longitudinalné a paralelné usporddanymi svalo-
vymi vlakny, myofibrilami, jez maji diky kontrak-
tilnim bilkovindm, aktinu a myozinu, schopnost
kontrakce a diky iontovym kanaliim schopnost
relaxace. Pro trofiku a funkci svalu je nutné ner-
vové zasobeni. Motorickd jednotka je soubor
vldken zésobenych jednim alfa-motoneuronem.
Ve svalech jsou uloZeny svalova vieténka, recep-
tory proprioceptivnich senzitivnich drah, ktera

poskytuji informaci o napéti agonisttd a anta-
gonistli a vyznamné se podili na koordinaci
pohybu, posture ajistoté v prostoru. Jsou rtizné
typy svalovych vldken, které realizuji kontrakci
rlizné rychle a s rdiznou vydrzi. Obecné o svalech
plati, Ze je to tkan s vysokymi energetickymi
pozadavky. Klidova zédsoba mastnych kyselin
aanaerobni glykolyza sta¢i jen na omezené trva-
jici zatéz, trvajici svalova zatéz musi byt pokryta
oxidativnim odbouravanim glykogenu a tuka
(1). Pocet svalovych vldken roste postnatalné

do 6 mésict a je limitovan poctem satelitnich
nervovych bunék. Poté se muze sval zvétSovat
pouze ristem objemu jednotlivych myofibril,
nikoli zvysenim jejich poctu (3). Oproti periferni-
mu nervu ma sval velmi nizkou schopnost re-
generace (3). Pfirozeny ubytek svalové hmoty
a sily s vékem se oznacuje sarkopenie. Ztrata
svalovych vldken zacind pfiblizné v 50 letech
véku a dosahuje 50 % v 80 letech véku. Stupen
atrofie vlaken, ktera zGstavaji, je do znac¢né
miry zavisly na fyzické aktivité jedince (2).
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Obr. 1. Schéma zndzorriujici zménu vyskytu markerd svalového rozpadu v séru a v moci po akutnim inzultu a jejich dopad na funkci ledvin (viastni schéma)

myoblobin-s
2-3 hod.

Myopatie

Svaly mohou trpét zanéty (predevsim
autoimunitnimi), vlivem toxing, ¢i v prabéhu
metabolickych a endokrinnich chorob. To ozna-
¢ujeme jako ziskané (sekundarni) myopatie.
Clenitou skupinu primérnich myopatii tvofi ge-
neticky podminéné defekty rdznych struktur,
podilejicich se na kontrakci i relaxaci svalovych
vlaken a jejich schopnosti metabolizovat.

Rabdomyolyza je klinicky syndrom
charakterizovany svalovou nekrézou rGizné
etiologie a provdzenou vzestupem kreatin-
kindzy (CK), aldolazy a transamindz v séru.
Jako synonymum rabdomyolyzy je pouzivén
pojem myoglobinurie, tato se ale projevi az pfi
postizeni urcitého kritického mnozstvi svalové
tkdné (3). Myoglobin i CK jsou spolehlivymi
markery destrukce svalovych vlaken, pficemz
myoglobin zbarvi mog, nikoli sérum a norma-
lizuje se dfive, nez CK. Pravé diky rychlému
spadu muze zpUsobit akutni selhani ledvin
(obr. 1). Rabdomyolyza se vyskytuje sporadic-
ky, ale i opakované v souvislosti s genetickou
vybavou. K rabdomyolyze dochéazi zhmozdé-
nim svalu, vlivem toxin{ (v¢etné 1ékd) nebo
pfi nizké hladiné energetickych zdroja pfi
extrémni svalové zatézi, ischemii a metabo-
lickych defektech.

Klinické projevy myopatii

CAVE: Klinické znamky myopatie neodhali-
me, pokud pacienta nevysetiime svleceného.

Ziskané i dédic¢né afekce svalovych vlaken
vedou k uniformnimu obrazu hypotonie, hypo-
trofie, oslabeni svalové sily a vyssi inavnosti.
Jsou to zanikové projevy myopatii, které
vétsinou klinickému obrazu vévodi. Myalgie,
palpacni bolestivost, otok svalli a krampy, co-
by irita¢ni pfiznaky mohou, ale nemusi byt
pfitomny. Zvlastnim klinickym fenoménem

myoblobin-moc¢

tubularni nekréza

Obr. 2. Pletencovy myopaticky syndrom —horni
koncetiny a trup

je myotonickd porucha relaxace svalu, tedy
perzistujici kontrakce. Slachookosticové reflexy
se u myopatii snizuji az s progresi slabosti.
Distribuce potizi je vétSinou oboustrannag, sy-
metrickd nebo jen s malou asymetrii, a tyka
se proximalnich pletencovych svalt, ¢astéji
a dfive vétsinou na dolnich koncetinach (4).
Oznaceni tohoto uniformniho klinického ob-
razu mlzeme shrnout do ustdleného pojmu:
pletencovy myopaticky syndrom. Oslabeni
sily pletencovych svald stehen zpUsobi ne-
schopnost flexe v ky¢li a extenze v koleni, coz
jsou ukony nezbytné pro vykrocenia vzepreni
se pfi vystupu na schod. Porusenim zamku
kolenniho kloubu budou kolena nestabilni,
predevsim sestupovanim ze schodu. Potize
zpUsobi i samotna vertikalizace, at uz z diepu
nebo nizsiho sedu, kdy pacient nemuze vyuzit
sily pletencovych sval(, ale s oporou o ruce
zvedne tézisté extenzi nohou a narovna trup
Splhavymi posuny rukou po vlastnim téle nebo
okolnich pevnych bodech. Drzeni téla myo-
pata je ndpadné: predsazena panev a kulata
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CK 36 hodin

glomeruldini nekréza

Obr. 3. Pletencovy myopaticky syndrom

zada v ramci slabosti paravertebralnich sval(.

Muaze byt i svésena hlava pii slabosti Sije, ¢i
Casto udavané bolesti tamtéz pfi tendenci tuto
slabost prekonat. Slabost pletenct hornich
koncetin vede k odstavajicim lopatkam a ne-
schopnosti vzpazit (obr. 2 a 3). Urcité myopatie
muUzeme odhadnout z unavené, povislé tvare
nemocného.

CAVE: Pacienti pfi sdélovani anamnestickych
dat zdlraznuji bolesti. Nebolestivou slabost mo-
hou v popisu potizi a svych spekulacich pomi-
nout. Vhodné doplnujici dotazy jsou: Vstanete
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z diepu nebo nizsiho sedu bez opory rukou?
Mate potize pfi zdolavani schod(? Udrzite nad
hlavou bfemeno?

CAVE: Motoricky deficit/slabost, zplsobend
primarni myopatii nevykazuje senzitivni deficit
a projevy vegetativni dysfunkce. Jsou-li tyto
pfiznaky pfitomny, jedna se o neurogenni etio-
logii slabosti.

Pletencovy myopaticky syndrom, Uby-
tek objemu a sily axidlnich a proximalnich svald,
vede k vysloveni suspekce na myopatii. Pouze
na zékladé klinického vy3etreni ale nelze dia-
gndézu myopatie stanovit (1). Slabost vétsinou
predchazi klinicky zietelny objemovy ubytek
glutedlnich, stehennich, paznich svall a fixa-
tord lopatek. Oslabeni sijovych svald mlze byt
pacienty interpretovano jako bolesti v zdhlavi
pfi volnim Usili udrzet hlavu zpfima. Hypotrofie
axidlnich, predevsim paravertebralnich, svall
se projevi zvyraznénim hrudni kyfézy a bederni
lordézy.

Hltanové svaly a horni ¢ast jicnu patii
mezi pfi¢né pruhované svaly a spolu s nimi
v rdmci ziskanych i dédi¢nych myopatii trpi.
Klinicky jde o dysfagii, jejiz intenzita mize
nékdy vést az k nutnosti zavedeni perkutanni
endoskopické gastrostomie.

Dychéni je pIné realizovéano dychacimi
a auxilidarnimi dychacimi svaly. Pfi myopatiich
Casto klesa dechovy komfort pacientd, dfive
v horizontdlni poloze. Pocit duseni, vaznuti
soust a zakaslavani, vyznamné zhorsuji kvalitu
Zivota pacientd, mnohdy vic nezomezeni mo-
bility.

Nejzévaznéjsi diisledek mnoha myopatii
a faktor urcujici preziti je postizeni svalo-
viny srdce. Kardiomyopatie definovéna hy-
pertrofii ¢i dilataci (nebo naslednou dilataci)
srdecnich stén vede k obéhovému selhdvani.
Postupujici imobilita mize tyto kardiologic-
ké potize zastfit. V selhavajicim myokardu
s nespravnou tloustkou a mobilitou stén trpi
i pfevodni srdecni systém. Arytmie, AV bloky,
ale i fatalni ventrikuldrni tachyarytmie, mo-
hou byt prvnim projevem dfive nepodchy-
cenych myopatii. Postizeni myokardu nemusi
byt proporcionalni s postizenim kosterniho
svalstva, u nékterych myopatii dominuje.
Hlavné hereditarni myopatie se vyznacuji
postupujici kardiomyopatii, po které je treba
aktivné patrat a pfedchazet akutnim, Zivot
ohrozujicim staviim. Naopak, pi odhaleni kar-
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diomyopatie ¢i kondukéniho bloku musime
zvazit Sirsi souvislosti a soustredit se na pro-
jevy pletencového myopatického syndromu.
Vysetieni sérové CK, kterd se zda ve srovnani
s modernéjsimi markery ischemizace myo-
kardu obsolentni, v tomto pfipadé muze na-
smérovat k odhaleni myopatie, coby podstaty
onemocnéni srdce. Obr. 5 nabizi jednoduchy
algoritmus v pfipadé zachyceni signifikantni
elevace CK-s kardiologem. Neurolog dopo-
ruci dosetieni ve vyjmenovanych Centrech
specializovanych na diagnostiku a |é¢bu ner-
vosvalovych chorob.

CAVE: Pro zékladni zivotni funkce je kon-
dice svalu stézejni. Za dusnosti i snizenou vy-
konnosti srdce mize stat myopatie.

Zadna z myopatii nepostihuje stejnou
mirou viechny svaly. Neni zndmo, pro¢ jsou
odlisné svaly disponovany k riznym typim
myopatie, ale znalost topografie diagnostické
Uvahy zptesni (1).

Doba rozvoje klinicky patrného pleten-
cového myopatického syndromu je rdzna
a Uzce souvisi s etiologii. U nejprudsich stava
srozsahlou destrukci svalovych vldken, klinic-
ky prevladne obraz akutniho selhani ledvin.
Myoglobinurie, rabdomyolyza a myopatie
nemusi byt v tomto kritickém stavu zietelné
a je tfeba po nich aktivné patrat. Divodem
je traumaticky ,crush” syndrom. Ostatni vlivy
vedou k myopatii pomaleji a k jejich uplatnéni
je patrné nutnd urcitd geneticka predispozice.
bolické ¢ endokrinni myopatie je subakutniaz
chronicky v fadech minimalné nékolika tydn(.
Hereditarni myopatie se rozvijeji plizivé, chro-
nicky, a symptomatika je mnohdy zietelna az
v dospélém ¢i seniorském véku.

CAVE: Absence svalové slabosti v détstvi,
¢i ¢asné dospélosti, nevylucuje dédi¢nou myo-
patii. Cilenym dopInénim anamnézy vétsinou
¢as drepy, atd... dvojku z télocviku. Absence
podobnych potizi u pokrevnich pfibuznych
nevylucuje nové mutace gent souvisejicich
s nervosvalovymi chorobami.

Myopatie se nemusi vzdy projevovat sva-
lovou hypotrofii. | hypertrofie, tedy zbytnéni
svald, je u netrénovanych jedincl chorob-
nym pfiznakem. Vedou k nému myotonic-
ké choroby definované poruchou relaxace
(dekontrakce) svalu. Prestoze muskulatura,
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hlavné lytkovych svall, je svym objemem
a tuhosti napadnd, pacienti nejsou schopni
ani rekreacni sportovni zatéze. Krom myo-
tonické pravé hypertrofie svalovych vlaken,
muze objem koncetin ovlivnit i pseudohy-
pertrofie se zmnozenim tuku a podkozniho
vaziva (3, str. 42). Fale3ny objem v tomto pfi-
padé ostie kontrastuje s myopatickou slabosti.

Paraklinicka vysetreni
k odhaleni myopatii

CK v séru - perzistujici, opakované zjis-
téna, signifikantni (minimalné dvojnasobna)
elevace sérové kreatinkindzy je velmi cennym
markerem myopatie. Ze sérovych enzymu
ma nejvyssi validitu (3, str. 93). P¥i klinické
suspekci na myopatii, nebo v ramci prevence
polékovych myopatii ma vysetieni sérové CK
nezastupitelny vyznam. Normdlni hodnota
CK-s nevylucuje myopatii.

Myoglobin v séru - ma stejny diagnos-
ticky vyznam jako CK-s, dfive se normalizuje.
U chronickych, pomalu postupujicich, myo-
patii mdze byt normalni.

Elevace LDH, ALT, AST bez elevace
GMT - svéddi pro svalové, nikoli jaterni po-
stizeni.

Elektrofyziologické vysetieni svalu:
elektromyografie, EMG - je pfi suspekci na
myopatie jednoznac¢né indikovéno v rozsahu
pfesahujicim posouzeni perifernich nervd.
Pilitfem pro zhodnoceni kondice svall je po-
uziti jehlové elektromyografie. Erudovany
elektrofyziolog by mél vysetfit vice mist vice
svall, jak symptomatickych, tak i asymp-
tomatickych, a vyjadfrit se k distribuci léze.
Vysetieni je nezbytné pro verifikaci myoto-
nickych fenoméntd a mize hodné vypovédét
o stafi a aktivité myopatie. Uskali této vyset-
fovaci metody je u subakutnich forem myo-
patii, kde EMG nélezimponuje jako motoricka
neurogenni léze axonélniho typu. Postupem
myopatie a pfevahou atrofie svalovych vla-
kenityto Uvodnia pfechodné obrazy dospéji
do obrazu klasického myopatického vzorce.
Kontraindikaci provedeni jehlové EMG jsou
oteviené defekty klze s rizikem rozsiteni
infekce. Pacientiim s optimalné nastavenou
antikoagulacni terapii Ize jehlové EMG pro-
vést, pfi vysokém riziku trombembolismu,
i bez nutnosti pfevodu na nizkomolekularni

heparin. Vyhybame se viak hluboko uloZzenym
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Obr. 4. NMR svald stehen. Patologicky edém svald i podkozi v ramci idiopatické zdnétlivé myo-

patie — myozitidy
31.01.2021
06:54:42
125n18
SP 66.9
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svallim, kde by se eventudlni rozvoj hemato-

mu nedal sledovat a o3etfit.

NMR svala - T1,STIR, nejlépe zobrazeni
trupovych i koncetinovych svall. Rozlisi edém
svalu, tukovou prestavbu, atrofii a lozisko-
vé zmény ve svalu. Hodnoceni vzorc( vice
a mirné&ji postizenych/nepostizenych svald,
které jsou patognomické pro jednotlivé typy
svalovych dystrofii je Ukolem pro maximalné
erudovaného radiologa ¢i specialistu v oboru
nervosvalovych chorob (obr. 4).

Svalova biopsie - odbér svalové tka-
né k histologickému, histochemickému
a elektronové mikroskopickému vysetfeni.
Jde o zakrok z indikace neurologa, prova-
dény v Centrech pro diagnostiku a lé¢bu
nervosvalovych chorob. V lokdlni anestezii
se odebird zhruba 7x7x7 mm tkané ze stfedné
postizeného symptomatického svalu. K vybé-
ru svalu pom0Gze NMR. Erudovany histopato-
log posoudi typ atrofizovanych vlaken, stav
jednotlivych membranovych proteind, pfi-
tomnost autoimunitniho zanétu, vakuolarni
zmény v piipadé stfddavych myopatii a dalsi
strukturdlni zmény, které vedou k poznani
etiologie myopatie, nebo alespon vylouci
moznost ziskané myopatie pfed pozadavkem
o genetické vysetieni. Pfed svalovou biopsif
je nutné prevést antikoagulancia na LWMH,
0 coz Casto praktické Iékare prosime.

Genetické vySetieni - suspekci na
ur¢itou myopatii vyslovi neurolog, roz-
sah genetického testovani urci genetik. Je
zadouci, aby byl okruh pravdépodobnych
hereditarnich myopatii co nejvic specifi-
kovan. Negativni ndlez, v urc¢itém rozsahu
testovanych gen(, nevylucuje patogenni
mutaci mimo néj. Genetické dosetieni je dU-
leZité i presto, Ze vétsinu hereditarnich myo-
patii nelze Iécit. Poznani konkrétni mutace
vede k predikci a prevenci systémovych rizik
choroby a umozni rodiné konzultaci v rdmci
planovaného poceti.

Kardiologické vysetreni - TTE ¢i TEE
a EKG - odhali hypertrofické ¢i dilatacni
kardiomyopatie a poruchy prevodniho
systému, které jsou Castou, a preziti limitujici,
soucasti myopatii.

Hlavni druhy ZISKANYCH
myopatii

Idiopaticka zanétliva myopatie: derma-
tomyozitida, polymyozitida, antisyntetazovy
syndrom, prekryvné syndromy, Inclusion Body
Myositis (IBM). Jde o autoimunitni zanét, kde
jsou ter¢em protilatkové reakce endomysidlni
kapilary svald, nebo antigenni struktury myo-
fibril ¢i pojivové tkané svalu. Kozni a kloubni
afekce, dechové projevy zintersticialni nemoci
plic, bolestivy otok svalll a podkozi, mohou
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doplnovat myopaticky pletencovy syndrom.
Vysetfenim séra zjistime hlavné elevaci CK
a myoglobinu, vétsinou Ize detekovat i pato-
logické protilatky. Elektrofyziologicky nalez
mUze byt u subakutnich forem nevytézny/
zavadéjici, postupem choroby dospéje do kla-
sického myopatického vzorce. Diagnosticky
nejpfinosnéjsi, a pfi této diagndze nevyhnu-
telnd, je svalova biopsie. NMR svalu je vodit-
kem k vybéru bioptovaného svalu (obr. 4).
Imunomodula¢nimi léky Ize myozitidy Iécit.

Lékové myopatie: Myotoxicita glukokor-
tikoidd, ale hlavné lipofilnich i hydrofilnich
statinC je obecné znama. | jiné medikamenty
rtiznych lékovych skupin maji negativni dopad
na svaly (3). Pfi dlouhodobé indikaci terape-
utickych i profylaktickych davek téchto 1éka
je tfeba vénovat pozornost bolestivé slabosti
pfedevsim stehennich sval(. Pravidelné kon-
troly CK-s, minimalné 1x za rok, jsou namisté
i pokud si pacient na tyto problémy nestézuje.
Pfimy toxicky ucinek Ize zmirnit/zastavit vysa-
zenim myotoxickych 1ék. Myonekréza maze
ale byt i dlsledkem imunopatologickych pro-
cesU, kde statin plsobi jen jako spoustéc. Tyto
pokracujii po vysazenilécby. Indikace i davky
medikament( s myotoxickymi nezadoucimi
ucinky by mély byt vzdy odGvodnéné a co

Endokrinni myopatie:Myopaticky ple-
tencovy syndrom se miize rozvinout pii adre-
nalni insuficienci, hyperfunkci i hypofunkci
stitné zlazy i pristitnych télisek. Deficience
vitaminu D (5) a iontové dysbalance mohou
poznamenat stav myofibril, zejména nizka, ale
i vysoka hladina kalia (1).

Hlavni druhy HEREDITARNICH
myopatii

Nové objevy na poli genetiky soustav-
né doplnuji rejstiik dédi¢nych myopatii na
ukor tzv. kryptogennich myopatii. Tato ge-
neticky rdiznoroda skupina myopatii je nékdy
oznacovana jako svalové dystrofie. Do jisté
miry pausalnim fenotypem vétsiny téchto
genotypl je opét pletencovy myopaticky
syndrom, pausalnim laboratornim nalezem
je elevace CK-s. Zatim neobjasnéna zvlastnost,
ze r(zné typy svalovych dystrofii postihuji
predilekéné rlizné svalové skupiny, uz byla
zminéna. Urcity vzorec slabosti a ji odpo-
vidajici svalové atrofie (klinicky nebo na
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NMR sval) mGze specialistdm o typu ge-
netického defektu napovédét. Az genetic-
ké vysetieni s nalezem patogenni mutace
diagnozu urcité svalové dystrofie potvrdi.
Pravdépodobnost dédi¢né myopatie stou-
pa pfi vice zachytech téze symptomatiky
v roding, a vyloucenim ziskané etiologie
(sérologicky a svalovou biopsii). Definice
rozsahu genetického vysetieni je v rukou
neurologa, nejlépe specialisty v oboru
nervosvalovych onemocnéni. Do skupiny
svalovych dystrofii patii jak jednotky, které
jsou patrné od ¢asného détstvi, tak i cho-
roby projevujici se az v dospélosti. Kazdy
protein je geneticky definovany s moznosti
chyby. Geneticky defekt nejvyznamnéjsiho
proteinu na membrané svalovych vldken,
dystrofinu, se oznacuje dystrofinopatie
a ma gonozomalni dédi¢nost, tedy mani-
festaci u synd prenasecek. Defekty jinych
membranovych proteind jsou autozomal-
né dédéné a oznacuji se jako pletencové
svalové dystrofie, LGMD (low girdle mus-
cular dystrophy). Facioscapulohumeralni
svalova dystrofie (FSHD) je samostatnou
jednotkou s ur¢itym genetickym podkla-
dem. Genetické defekty enzym( zucast-
nénych na metabolismu glukézy nebo
mastnych kyselin zplsobi myopatie, které
jsou specifické utilizaci neuzite¢nych me-
ziproduktd, tzv. stfadavé, metabolické
myopatie. Patii zde glykogendzy a poruchy
lipidového metabolismu, predevsim deficit
karnitinu. Pro praktické |ékafe je zajimava
moznost provedeni screeningového vyset-
feni Pompeho a Fabryho choroby testem
suché kapky. Mutace mitochondrialni DNA,
kédujici ¢ast mitochondridlnich protein(,
jsou zodpovédné za systémové postizeni
viech energeticky naro¢nych tkani, zejmé-
na kosterni svaloviny, myokardu a central-
niho nervového systému. Fenotyp téchto
maternalné dédénych chorob oznacujeme
jako encefalomyopatie, ¢i mitochondrialni
myopatie (3).

Jedine¢nou skupinou myopatii jsou
myotonické poruchy. Jde o syndromy
z hyperexcitability svalovych vlaken vli-
vem genetické poruchy iontovych kanald,
nezbytnych pro relaxaci svalu. Tuhost, na-
vozena perzistujici kontrakci, a zpomale-

nd dekontrakce jsou i klinicky viditelné,
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Obr. 5. Algoritmus vysetreni kardiologickych pacientt s prokdzanou elevaci CK-s (vlastni schéma)

pacient s kardiomyopatii
pacient s prevodni poruchou

| méné nez 55 let |

7

| elevace CK-s |

Y
| neurologické vysetieni |

specializované laboratorni vysetreni
komplexni genetické vysetieni

pacient dokaze sevfit pést, ale nedoka-
Ze ji otevfit. Tyto abnormity jsou nejlépe
patrné v uvodu pohybu, rozcvi¢enim se
zmiriuji. Chlad v okoli myotonické pFiznaky
zhorsuje. Vlivem perzistujicich kontrakci
maji nemocni vzhled kulturistQ, jedna se
o pravé hypertrofie sval(, zfetelné hlavné
na zadni skupiné lytkovych sval(. | srdecni
sval mdze vykazovat znamky hypertrofic-
ké kardiomyopatie, elektrokadiograficky
muzeme zachytit zpozdéni relaxace komor.
Myotonie se vyskytuji ve dvou forméch:
kongenitélni, s izolovanou symptomatikou
myotonie, a dystrofické, kde jde o multisys-
témové postizeni. V pfipadé dystrofickych
myotonii mize byt porucha dekontrak-
ce prekryta pletencovym myopatickym
syndromem. V ramci dystrofie postihujici
i jiné télesné systémy se u téchto pacien-
td pravidelné vyskytuje casna katarakta,
lehkd mentalni retardace, kardiomyopa-
tie s pfevodnimi bloky, dysfunkce stitné
zlazy, porucha glukézové tolerance, hy-
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svalova biopsie

pogonadismus a frontalni lysina u muz.
Elektrofyziologické vysetieni jehlou, jehlo-
vé EMG, vykazuje u vSech myotonickych
poruch specificky nalez tzv. myotonickych
fenoménd, které jsou podle zvuku z re-
produktoru pfi vysetfeni ptirovnavany
k tarovani motorky. Tyto fenomény ne-
najdeme pti zakladni EMG metodice bez
pouziti jehly.

CAVE: Kiece nebo tuhost svall pacienti
popisuji ¢asto. Prakticky Iékaf by se mél na
pfiznaky vaznouci relaxace svalll soustredit.
Jde o jednoduchou klinickou zkousku - po-
kyn, seviete ruce v pést, rychle rozevfete.
Uzavieni pfipadu diagnézou ,krampi NS*
s doporucenim uzivani hof¢iku nestaci.

CAVE: Vyskyt katarakty pred Sedesatym
rokem véku ma vést k rozvaze, nejde-li o pfi-
znak v ramci dystrofické myotonie, snaze
najit dalsi souvisejici klinické projevy a ode-
slat k dokon¢eni diagnostiky neurologovi.

Zavér: Prakticky Iékar je odbornikem,
ktery mize vyrazné zracionalizovat a uspisit
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odhaleni myopatie. Na projevy ubytku trofiky
a sily, zejména pletencovych, svald je treba
myslet a o jejich pfitomnosti ¢i nepfitom-
nosti se presvédcit klinickym vysetienim,
protoze v popisu subjektivnich potizi pa-
cientld nemusi dominovat. Jednoduchym,
Siroce dostupnym markerem probihajici
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