Neuromuskularne ochorenia

Neuromuskularne ochorenia * Poruchy nervo-svalového

prenosu vzruchu

* Myopatie

Poruchy nervo-svalového prenosu

vzruchu Definicia: autoimunitné ochorenie, progredujica

svalova tinava

zvyraznenie unavy k veceru, po namahe, zotavenie v
+ Lambert-Eatonov myastenicky syndrom klude, po oddychu. V sére PL proti Ach rec. na nerv.-

sval. synapse

Zaciatok drobné svaly s malym mn. MJ; okohybné, sv.

* Vrodené myastenické syndromy i m pedtes

zlepSenie: inj.inhibitor CHE
* Iné myastenické syndromy

: ziskané i . ochorenie;
MG pseudoparalytica, Erb-Goldflam MF}V ers arvle autoimun. ochorenie;
znizeny pocet Ach-R-

Epidemiolégia znizeny platnickovy AP-

incidencia: 1/100 000 obyv.

prevalencia: 14/100 000 obyv./ relat. vzacne
och.
zadiatok: v kazdom veku, Ach-l{v: konti'nuélpevprebieha .
najcastejsie: okolo 30.roku (Z), 60.-70.r.(M) ich poSkodenie- zinik- regenerdciall
ZM=3:22...

nekontrahuju sa vsetky sval.
vlakna = svalova slabost’




3/4 MG pacientov- anomalie tymu, T a B Ly tymu MG- klinicky priebeh

su reaktiavnejSie voci Ach-R ako periférne Ly . I ,
* Subj: abnormalna inava svalov, v kl'ude-
’ zlepSenie tnava progreduje pocas dia,
* 85 % hyperplazia . - : najvyraznejsia vecer
e 15% tymém
(0) pri viacnasobnom opakovani pohybov-
rychle a vyrazné zniZenie svalovej sily; okularne
sv.- ptéza, diplopia, faryngealne sv. - rinolalia,
dyzartria, dysfagia, dysfonia, otvorené usta,
slabost’ zuvania, mimika, §ija, proximalne
(pletencové) sv. - symetrické skup. svalov, skrateny
dych, SOR - pritomné, Zivé, v postih. svaloch
znizené

MG - Ossermanova klasifikacia
odPla zavazZznosti symptémov

Okulédrna MG: len okohybné svaly

Generalizovana MG:

IIa) lahka forma

IIb) stredne tazka / bez post. dych. svalov
III. Akutna a rychle progredujica MG (6m)
IV. Chronicka a tazkd MG, progresia z |

alebo II, po 2- ro¢nom stab. priebehu

**¥% I11 a IV - vysoka letalita, tymomy

- - MG: EMG - myastenicka rea
MG: diagnoéza

¢ Anamnéza
* EMG, SF-EMNG (izol. okularne formy)
L orne: dokaz Ab proti Ach-R, metodou RIA- 85%

, *séronegat. formy: 50% okularnych + 10-
eneralizovanych MG

Klinické skusky:

Simpsonov test - dlhotrvajtci pohl'ad nahor

Seemanova skuska

Tensilonovy test /inj.inhib. CHE- Edrophonium chlorid

10 mg iv. pocas 10 sek., efekt trva do 3 min., ptoza zmizne
RTG, CT, MRI hrudnika /mediastina: abnormity tymu
Iné: Ab -ASMA, TGA,ANA,RF, vit.B12, glykémia




MG: liecba
- Imunoterapia: imunosupresia Myopatie- vSeobecna charakteristika

= Prednison symetricky pokles svalovej sily, proxim. oblasti,

- Azathioprin/ ImuranCyklosporin /Sandimmun progresivny charakter

+ Inhibitory CHE: SOR- zniZené 22 0

pyridostrigmin / Mestinon , neostigmin / Prostigmin _, i
progredujuce atrofie pletencovych svalov,
pseudohypertrofie Iytkovych svalov, ndhrada vizivom
myasten. kriza: a tukom

3-4 1 plazmy, 2-3x tyzdenne

0,3-0,4 g/kg, 5 dni bez poruch citlivosti

Myopatie— delenie Duchennova muskularna dystrofia — DMD

A- kongenitalne, hereditarne  B- ziskané
Progresivne svalové dystrofie * porucha génu /delécia, duplikacia/ pre svalovy
Kongenitalne myopatie (Strukturalne lézie svalov) p.rotein dystrofin- cytoskeletu svalu /mozog, srdce,
Myotonie / myopatie ionovych kanalov cievy/

Myotonické dystrofia

Myopatie toxické * Xp 21- chrom., porucha metab. sval. vlakna

Familiarne periodické obrny

Endokrinne myopatie * DG: detekcia dystrofinu- DNA analyzou- PCR alebo

Metabolické myopatie (mitochondrialne) imunohistochemicky

Zapalové myopatie- myositis,dermatomyositis

Duchennova muskularna dystrofia Duchennova muskulirna dystrofia - DMD

KO: iba chlapci
incid.: 1/3500 NR
zac. 2.-5. rok

hyperlordoza, kacacia ch.,myopatické
Splhanie po tele, drepv, chddza do kopca,
nevie utekat, pady, scapulae allatae, chddza
po Spickach, PHT lytok

do 13. roku imobilni, sakolioza, obezita, 1/3
MR, 1/2 KMP- letalne komplikacie




Duchennova muskuliarna dystrofia - DMD Beckerova MD - BMD
5x menej Casty vyskyt
benigne;jsi priebeh

okolo 30. r. neschopnost’ chodze, dozitie okolo
40. r., bez MR, KMP a skoliozy

Dystrofin pritomny v malom mnozstve a so
zmenenou Struktirou

Priebeh individualny

Pletencova (limb- girdle) svalova dystrofia- AR dedi¢. MyOZitidy

A- scapulohumeralna, B- lumbopelvicka. . A _infekéné
virusové - Coxackie B, ECHO, influenza
bakterialne - Staph., tbc, borreliosis
* DG: deficit alfa- sarkoglykanu- adhalinu parazitérne - trichinelosis, cysticercosis, toxoplasmosis

Distalna svalova dystrofia mykotické

e Zac.: 20.-40.r, obe pohlavia, benigny priebeh, post.
Sirenie

» AD, vzacna, so za¢. 40-60.r., postupna atrofia a slabost’
akralnych svalov HK a DK

Okularne myopatie Polymyosistis - PM

* progresivna paréza vonk. okohybnych svalov, ptoza Dermatomyositis - DM

Inclusion body myositis - IBM

Endokrinne myopatie

Thyroidélna hyperfunkcia: myopatia,
myalgia, atrofia svalov, orbitopatia, diplopia

Thyroidélna hypofunkcia: inava, myalgia,
krampy, myoedém, myopatia, slabost’

Steroidova myopatia: pletencové atrofie,
myalgia, PM
Hyperparathyreosis

Acromegalia
Diabetes mellitus




