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Myopatie
Mezindrodni Waltonova klasifikace rozdéluje svalovd onemocnéni do péti skupint:

1. Hereditdrni myopatie, kam patfi:
a) muskularni dystrofie (progresivni hereditalni myopatie),
b) kongenitaIni myopatie,
c) membranové myopatie (kanalopatie),
d) mitochondridlni myopatie,
e) rhabdomyolyzy
2. myopatie podminéné zevnimi faktory (fyzikalnimi, toxickymi, zanétlivymi)
3. myopatie podminéné metabolicky ¢i endokrinné,
4. nddorova onemocnéni svalstva,
5. jiné nemoci svalstva (stiff-man syndrom, neuromyotonie, amyloidézy).

Pro ureni typu myopatie jsou zasadni:

1. priznaky,

2. topografie,

3. ¢asovy prdbéh,
4. rodinny vyskyt.

Priznaky

Nejvyznamnéjsim priznakem je svalova slabost, dale byva Unavnost. MzZe byt prfitomna hypotonie, svalova
ztuhlost, myotonicky fenomén, paradoxni myotonie, pravé kontraktury, spasmy (pseudokontraktury), fibréza,
hypertrofie a pseudohypertrofie, atrofie a pseudoatrofie. Fascikulace, myokymie a senzitivni priznaky svédci pro
nervové postizeni.

Topografie

Pletencova,

distalIni (vzécnd, Castéjsi u neuropatif),

okohybna,

bifacialnf,

bulbarni,

cervikalni,

slabost respira¢niho a trupového svalstva,
generalizovana slabost koncetinovych svald,

izolovana slabost jednotlivych svall (¢astéji neuropatie).

Casovy prubéh

= Akutni,
subakutni,
chronicky.

Kongenitalni,

nastup v détském véku,
nastup v dospélém véku,
nastup v pozdnim véku.

= Konstatni symptomy,
= epizodické symptomy.

Rodinny vyskyt

Sporadicky,

autozomalné recesivni,
autozomalné dominantni,
X-vézany.

Muskularni dystrofie


https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=80413&useskin=printer#cite_note-NeuroABR_sp2-1

Jednd se o progredujici hereditdIini myopatie. Rozdéluji se na dystrofinopatie (Duchennova a Beckerova
muskularni dystrofie), pletencové myopatie, facioskapulohumeralni svalova dystrofie (FSHMD), distalni myopatie,
Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie a okulofaryngedlni svalova dystrofie.

Dystrofinopatie

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Duchennova muskularni dystrofie.
& Podrobnéjsi informace naleznete na strance Beckerova muskularni dystrofie.

Dystrofin je protein zajistujici ukotveni cytoskeletu myofibrily do extraceluldrni matrix, ¢imz zabranuje nadmérnému
mechanickému napéti sarkolemy. Je stabilizovan komplexem dystrofin asociovanych proteinl (vizte nize). V
okohybnych svalech se nevyskytuje. Jeho gen je rozsahly a je lokalizovdn na chromozomu X, je nachylny na
spontanni mutace (asi v jedné tretiné pripad(). V zavislosti na mnozstvi dystrofinu pfi imunoblottingu svalové
biopsie se rozliSuje Duchennova muskuldrni dystrofie (DMD) - pfi méné nez 3 % normalnich hodnot - a Beckerova
muskularni dystrofie (BMD) - pfi vice nez 3 % normalnich hodnot. DMD je ¢asto zplsobena mutaci s posunem
¢teciho rdmce, BMD ¢asto mutaci se zménou velikosti proteinu, ale nemusi tak byt vzdy. U obou nemoci je zvySena
hladina kreatinkindzy, u DMD vice. DMD progreduje rychleji s ndstupem priznak( kolem 3.-5. roku véku, ztratou
lokomoce do 12. véku, umiraji ve 3. dekadé pro respiracni insuficienci, pritomna dilatacni kardiomyopatie se
vétsinou nestihne klinicky projevit. BMD ma individudlni progresi, pomalejsi nez DMD, s ndstupem mezi 3. a 20.
rokem véku. V diferencialni diagnéze je zejména spinalni muskuldrni atrofie.

V terapii se pouzivaji kortikoidy zpomalujici progresi o nékolik let (schéma 10 dni poddvani Prednisonu v mésici ),
fyzioterapie jako prevence kontraktur, spondylochirurgické vykony pro skoliézu, pomUcky charakteru elektrického
voziku, ergoterapeutickych pomUcek a ortéz, BiPAP a pripadné uméla plicni ventilace.

Pletencové svalové dystrofie

Plencové svalové dystrofie (/imb-girdle muscle dystrophy, LGD, Erbova muskularni dystrofie) jsou geneticky
heterogenni skupina, v poloviné pripadl postihuji pletenec panevni, v poloviné pripadl pletenec ramenni. Zahrnuji
mutace v genech pro proteiny, které jsou soucasti komplexu dystrofin asociovanych proteini. Tam patri
sarkoglykany (alfa az delta, mutace v epsilon zplsobuje jiné onemocnéni - myoklonickou dystonii) ¢i calpain-3 (LGD
2A).

VétSina jich je autosomalné recesivnich, vzacné jsou i autosomdlné dominantni.
Membranové myopatie (kanalopatie)
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