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V priebehu dvoch dekad sa nam podarilo zachytit 10 pripadov akutnej intermitentnej porfyrie (AIP) s obrazom neurologickej
symptomatologie. U vSetkych pripadov rozvoj dynamiky poskodenia periférneho a centralneho nervového systému umoznil
stanovenie zakladnej diagnozy AIP. Az u 60 % pripadov sa vyskytli v avode ochorenia abdominalne krizy s naslednou la-
paroskopiou (operaciou), v 70 % pripadov dominovalo poskodenie periférneho nervového systému, v 50 % pripadov obraz
psychoorganického syndromu a u dvoch siirodencov bol sucasne vyskyt familiarnej myoklonickej epilepsie. Konstatuje sa, ze

alebo nahodnej zhody viacerych ochoreni.

Cielom sdelenia je upozornit na to, ze nejasné pripady lézie periférneho nervového systému, psychoorganické syndromy a
nakoniec i prejavy epilepsie by mali byt dovodom na vySetrenie pripadnej metabolickej poruchy - AIP.

Uvod

Akutna intermitentna porfyria (AIP) sa obvykle definuje
ako autozomalna dominantna metabolicka porucha podmie-
nena enzymovym defektom porfobilinogén deaminazy a zvy-
Senym vylucovanim kyseliny delta-amino-levulovej (ALA) a
porfobilinogénu (PBG) v moci pri ataku ochorenia. Ako zo
samotného nazvu AIP vyplyva, ide o ochorenie objavujice sa
intermitentne v atakoch, a v klinickom obraze popri v§eobec-
nej symptomatologii zo strany gastrointestinalneho traktu a
kardiovaskularneho systému byva vel'mi €asto pritomna symp-
tomatologia z poSkodenia centralneho alebo periférneho ner-
vového systému. Na rozdiel od ostatnych porfyrii a porfyric-
kych syndromov nebyvaju kozné prejavy (tabulka 1).

KedZe nie kazda porfyria, respektive porfyricky
syndrém, nehovoriac o samotnej AIP, sa musi prejavit po-
ruchami funkcie nervového systému, zachytnost porfyrii
na neurologickych oddeleniach byva zriedkava.

Z vel'kej skupiny porfyrii si opisané symptomy posko-
denia nervového systému u dvoch typov akutnych porfyrii:
u AIP au porfyria variegata (PV), pri PV sa v§ak vyskytuju
v popredi klinického obrazu koZné zmeny a je oddiferenco-

Tabufka 1. Klasifikacia porfyrii a porfyrickych syndrémov
Porfyrie geneticky determinované:
Akutne akutna intermitentna porfyria (AIP-AD)
porfyria variegata (PV, AD)
hereditarna koproporfyria (HK, AD)
defekt dehydratazy delta-aminolevulovej kyseliny (ALADP, AR)
Chronické erytropoeticka protoporfyria (EPP, AD)
porfyria cutanea tarda (PCT, AD)
kongenitélna erytropoeticka porfyria — Ginterova choroba (KEP, AR)
hepato-erytropoeticka porfyria (HEP u heterozygotov)
Porfyrie akvirované (porfyrické syndromy):
Akutne akutne hepatalne choroby a zlyhania
akutne otravy (najmé& olovom)

vatelna i biochemickym vySetrenim mocu, stolice i plazmy
(pritomnost koproporfinu III v mo¢i).

Bylesjo a spol. (1996) udavaju evidenciu 294 pripadov
porfyrie vo §védskom narodnom centre pre porfyriu, od-
haduje sa vSak, Ze vyskyt AIP vratane nosicov tychto
genetickych poruch je okolo 600-700 osob (3). Elder a
spol. (1997) odhaduje prevalenciu AIP na 1-2 pripady na
100000 obyvatelov (6) a nezistili sa ani zavaznejSie roz-
diely vo vyskyte u etnickych skupin a ras (6, 11).

Ochorenie je autozomalne dominantné, s genetickou po-
ruchou viazanou na chromozém 11q24,1-q24,2, podmienu-
jucou enzymovy defekt porfobilinogén deaminazy (PBGD,
t. j. uroporfyrinogén syntazy, E.C.4.3.1.8). Tato porucha je
pri¢inou redukcie urovne syntézy hemu, tento enzym kataly-
zuje tvorenie linearneho tetrapyrolhydroxymetylbilanu, kto-
ry je dalej neenzymatickou cestou cyklizovany na uroporfy-
rinogén 1. Enzym bol dokdzany nielen v peCeni, ale i v kul-
turach fibroblastov a v erytrocytoch (15, 19, 21) (schéma 1).

Tabufka 2. Prehlad morfologickych zmien u AIP
(spracované podfa Suareza a spol., 1997)

Svaly Neurogénna atrofia
Periférny nervovy systém
Autonémny NS demyelinizacia a degeneracia axénov

chromatolyza ganglion coeliacum a sympatikovych
ganglii

chromatolyza a degeneracia

demyelinizacia a degenerécia axénov
segmentdlna demyelinizacia, edém a fragmentdacia
axonov

Centralny nervovy systém

Miecha chromatolyza a degenerdacia motorickych buniek

v prednych miechovych rohoch, buniek bo¢nych

a zadnych povrazcov

chromatolyza a degenerdcia buniek mozgovych nervov

Spinalne ganglia
Spinalne korene
Periférne nervy

Mozgovy kmeri

Chronické chronické hepatalne ochorenia (cirhdza, steatéza pecene) Mozogek chromatolyza a degeneracia Purkyriovych buniek,
hemolytické stavy, hemoblastézy diftizna degenerécia axénov
neoplastické ochorenia (vo vSeobecnosti) Hypotalamus degenerdcia buniek nucleus supraopticus a paraventri-
syndrém polyvalentnej chemickej senzitivity s porfyrindriou cularis
(alergické, alergicko-toxické a imunologické prejavy na rozne Mozog difizna degenéracia neurénov s cytolyzou a chroma-
chemické latky) tolyzou kortikalnych neurdnov (Betzovych buniek),

(AD - autozomélne dominantné, AR — autozomalne recesivne) diftzna periventrikularna demyelinizacia
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Schéma 1.
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Vysvetlivky: 1 — ALA - syntetaza, 2 — ALA dehydrataza, 3 — porfobilinogén deaminaza, 4 — uroporfyrinogén Ill kosyntaza,
5 — uroporfyrinogén dekarboxyldza, 6 — koproporfyrinogén oxidéza, 7 — protoporfyrinogén oxidaza,
8 —ferochelatdza ALA - kyselina delta- amino levulova

Su pocetné udaje i vo familiarnych studiach s I'ahko avSak obCas mozu mat nadbytok vyluCovania prekurzorov
redukovanou alebo vyznamnejSie redukovanou aktivitou porfyrinov v mo¢i (11, 19). Preukazala sa urcita heteroge-
tohto enzymu u jedincov, ktori nikdy nemali atak AIP, nita variant zloZzenia PBGD (14), rovnako i heterogenita
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genetickych mutacii (16), McKussick podla alelickych va-
riantov udava az 14 typov variantov AIP.

Teda kym pricina a geneticky povod AIP sa zdaju byt
objasnené, patogenéza vzniku klinickych prejavov zostava
nie celkom objasnena. V jednej z najvacsich morfologicko-
klinickych Studii Suarez a spol. (1997) zhromazdili 35 pri-
padov AIP a analyzovali vyskyt zmien vo svaloch, perifér-
nom i centralnom nervovom systéme a porovnali svoje na-
lezy s 1039 pripadmi AIP z inych literarnych pramenov
(22). Morfologické nalezy korelovali s klinickymi elektro-
fyziologickymi nalezmi a biochemickymi nalezmi (tabul-
ka 2). Klinicky obraz akutneho ataku AIP vykazuje ob-
vykle ur€itu tzv. vS§eobecnu symptomatologiu, vyplyvajucu
z charakteru multisystémového ochorenia: poruchy gastro-
intestinalniho traktu, kardiovaskularneho, respira¢ného,
urogenitalneho systému a tento fakt je asto rozhodujuci
preto, Ze nie vZdy sa vyvinu i priznaky poruchy nervového
systému a v takomto pripade zrejme dost Casto toto ocho-
renie unika z okruhu pozornosti neurologa (tabulka 3).

Cielom tejto Studie bolo poukazat na klinicky subor pri-
padov, kde AIP bola diagnostikovana na zaklade objavenia
sa symptomatolédgie poruchy funkcii nervového systému.

Material a metody

V priebehu priblizne 20rocného obdobia sa nam poda-
rilo zachytit 10 pripadov pacientov s AIP. S vynimkou jed-
ného pripadu, ked pacient bol hospitalizovany na psychiat-
rickej klinike a jedného pripadu rieSeného ambulantne, bo-
li vSetci pacienti hospitalizovani na neurologickej klinike,
kde bola i stanovena diagnéza AIP.

Pripad 1: 1. T., muz, 44roCny, bol z rajonu prijaty na
kliniku pre akutne vznikla poruchu hybnosti koncatin po
prekonanej infekcii hornych dychacich ciest s prevazne rhi-
zomelickym postihnutym konc¢atin a vyraznejSie postihnu-
tymi hornymi koncatinami. Pri prijme sa predpokladala
postinfekéna polyradikuloneuritida, normalny nalez v lik-
vore viedol k d'alSej diferencialnej diagnostike a dokazu po-
rfyrinurie a AIP.

Pripad 2: 1. K., muz, 50ro¢ny, bol prijaty na diagnostic-
ky pobyt pre postupne sa rozvijajuci amyotroficky syndrom
na hornych koncatinach s rhizomelickou lokalizaciou, elek-
tromyografické vySetrenie (EMG) dokazalo poruchy rych-
losti vedenia a likvorovy nalez bol normalny. Nalez porfy-
rinurie potvrdil diagnézu AIP.

Pripad 3: V. V., muz, 30ro¢ny, bol prijaty po chole-
cystektomii (normalny nalez na Zl¢niku) a nasledne poo-
pera¢nym teplotnym stavom s rozvojom polyradikulone-
uritického syndrému, poruchami rychlosti vedenia peri-
férnych nervov v EMG vySetreni, v likvore boli znamky
zvySenej proteinorachie a l'ahkej pleocytdzy. Ako pri€ina
poruchy sa pri porfyrinurii zistila AIP, atak podmieneny
febrilnym stavom.

Pripad 4: J. V., muz, 48rocny, bol prijaty na kliniku po
laparotomii pre abdominalnu prihodu a podozrenie z hyd-
ropsu zl¢nika a naslednym rozvojom tazkej periférnej pa-
raparézy, nalezy zvySenej hladiny ALA potvrdili diagnozu
AIP, likvorovy nalez bol normalny.

Tabufka 3. Klinické prejavy u AIP

VSeobecné symptomy  bolesti brucha, obstipacia, paralyticky ileus,
nauzea, vracanie, ¢asté vynutené laparotémie
(laparoskopie)

Specidlne symptémy a systémové poruchy

Kardiovaskularny systém
Respiraény systém
Urogenitalny systém
Endokrinny systém
Nervovy systém

hypertenzia, tachykardia

dyspnoe, respiraénd insufiencia

oliguria, retencia mo¢u

hypotalamo-hypofyzarne poruchy, hyponatrémia
polyradikuloneuropatie, amyotrofické syndrémy
poruchy autonémneho nervového systému
psychotické epizody, psychoorganické syndrémy
epileptické prejavy, porfyrické encefalopatie

Pripad 5: F. V., muz, 23roCny, bol prijaty po apendek-
tomii (normalny nalez) s rozvojom psychoorganického
syndromu a polyneuropatie, likvorovy nalez bol normalny
a v moci okrem zvySenych porfyrinov bola i zvySena hladi-
na ALA.

Pripad 6: P. P., muz, 25rocny, lieCeny pre recidivujuci
paroxyzmus vertiga s normalnymi nalezmi elektroencefa-
lografie (EEG), pocitacovej tomografie (CT) mozgu i oto-
logickym vySetrenim. Pozitivita hepatalnych testov viedla
k indikacii biochemického vySetrenia porfyrinov a ALA,
ktoré potvrdili diagnozu AIP.

Pripad 7: E. S., Zena, 38ro¢na, bola hospitalizovana na
psychiatrickej klinike pre akutne vznikly psychoticky stav,
spociatku simplexnej amencie, kontinualne sa rozvinul
halucinatorne-paranoidny syndrom. Neurologické vySetre-
nie preukazalo obraz polyneuropatie, porfyrinuria a zvySse-
na hladina ALA potvrdili diagnozu AIP.

Pripad 8: E. C., Zena, 18ro¢na, u pacientky bola pri ab-
dominalnej krize urobena apendektémia, nasledne sa roz-
vinul psychoorganicky syndrom s amenciou a obraz poly-
neuropatie. ZvySena koncentracie porfyrinova ALA v mo-
¢i potvrdili diagnozu AIP.

Osobitne uvadzame pripad sturodencov - 2 sestier s vy-
skytom myoklonickej epilepsie, u ktorych sa zistila AIP po
vySe 10-ro¢nej lieCbe pocetnymi antiepileptikami.

Pripad 9: A. O., Zena, 25ro¢na, od 10. roku Zivota bola
lieCena pre myoklonicku epilepsiu. Pri abdominalnej kri-
ze prevedena laparoskopia a appendektomia, prijata na
kliniku bola pre pritomnost myoklonického epileptické-
ho statusu, s obrazom ataxie a psychoorganického statu-
su. Pozitivne hepatalne testy a porfyrinuria viedli k dia-
gnoze AIP.

Pripad 10: M. K., Zena, 26roCna, sestra pacientky ¢. 9,
lieCena bola od 10. roku Zivota pre myoklonicku epilepsiu,
pocas gravidity bola pre suspektnu extrauterinnu graviditu
laparoskopovana, prijata na kliniku pre dlhodobo nepriaz-
nivy stav myoklonickej epilepsie. Pritomné boli psychické
zmeny a ataxia. Nalez porfyrinarie sved¢il pre AIP.

Diagnosticky algoritmus bol klasicky ako u ostatnych
ochoreni nervového systému: u poruch periferného nervo-
vého systému (PNS) elektrofyziologické vySetrenie (kla-
sické EMG, rychlosti vedenia, vySetrenie somatosenzoric-
kych evokovanych potencidlov) a vySetrenie mozgomiecho-
vého likvoru okrem zakladného biochemického screenin-
gu. U ochoreni centralneho nervového systému sa realizo-
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valo elektrofyziologické vySetrenie (monitorovanie EEG,
multimodalitné evokované potencialy), CT mozgu a vySet-
renie mozgu magnetickou rezonanciou (MRI), psychiatric-
ké a psychologické vySetrenie, vySetrenie mozgovomiecho-
vého likvoru a samozrejme zakladny biochemicky scree-
ning. Nalezy zvySenych hodnot hepatalnych testov a pri-
tomnost urobilinogénu v moci vzdy viedli k vySetreniu
spektra porfyrinov v moci, stolici a v plazme, ktoré vlastne
preukazali pritomnost AIP. Likvorové nalezy boli s vynim-
kou pripadu 3 u vSetkych pacientov normalne (tabulka 4).

Vysledky

V nasom klinickom subore pripadov AIP je zaznamena-
nych 10 pripadov: 9 pripadov sa dostalo na kliniku v ramci
nutného diagnostického doriesenia poruchy funkcie nervo-
vého systému, 1 pacientka (sestra pacientky €. 9) bola po-

Tabufka 4: Klinickd symptomatoldgia pacientov s AIP

zvana na diagnosticky pobyt pre kontinualne progredujuci
obraz poruchy funkcie nervového systému.

Pri hodnoteni klinickej symptomatologie sme zistili, Ze
az u siedmich pripadov sa vyskytli poruchy funkcie perifér-
neho nervového systému, v piatich pripadoch dominovali
psychické zmeny pod obrazom psychoorganického syndro-
mu, u jednej pacientky sa vyskytoval obraz myoklonickej
epilepsie od detského veku (respektive u jej sestry tiez) a
u jedného pacienta boli paroxyzmy vertigindoznych stavov.
Za vel'mi zaujimavy udaj povaZzujeme fakt, Ze 6 pacientov
malo pred hospitalizaciou a zhorSenim klinického stavu
abdominalnu krizu s laparoskopiou (laparotémiou).

Diskusia
Nas klinicky materidl dokazanych desiatich pripadov ne-
urologickych komplikacii nie je vel'ky. Pri epidemiologic-

Pripad Dg. zaver Klinicky obraz
CNS PNS
Meno, vek
pohlavie POS PE EPI PRNP PN M EEG EMG  CT/MRI CSF Bioché- Porfyriny
B-mg/l. miaHT v modi
Pripad 1 AIP, stav po viréze
I.T,44r,muz  (polyradikuloneuropatia) ++ + + B-400 + ALA+
prevazne rhisomelicka Alb. - PBG +++
Pripad 2 AIP
I.K.,50r,muz (polyradikuloneuropatia) ++ + + B-450 + ALA +
prevazne rhisomelicka norm. PBG ++
UROP +
KOPP +
Pripad 3 AIP, St.p. CHECT
V.V, 37r,muz polyradikuloneuropatia ++ + B-870  ++ ALA +
norm. PBG +
KOPP ++
Pripad 4 AIP, Stav po laparotémii
J.V,48r,muz  neuromydoystroficky ++ + + + B-350 + ALA ++
syndrém betaG - PBG +
Pripad 5 AlIP, Stav po AE
F.V.,23r,muz  psychoorganicky syndrdm + ++ + B-410 + ALA +
polyneuropatia alb. + PBG ++
betaG -
Pripad 6 AIP
P.P,25r,muz  paroxyzmalne vertigo, + + +norm. B-370  + ALA ++
ataxia alb.+ PBG ++
betaG -
Pripad 7 AIP, Psychoorganicky sy
E.S. 37r,zena polyneuropatia ++ + + + + — + ALA +
PBG +
Pripad 8 AIP, Psychoorganicky sy
E.C.118r,Zena st po AE, polyneuropatia  ++ + + + + — + ALA +
PBG +
Pripad 9 AIP, stav po AE, ataxia,
A.0O. 251,zena  myoklonicka juvenilnd + + + + ++ B-320 + PBG +++
epilepsia, psychoorg. Sy norm.  norm. UROP+++
KOPP+++
Pripad 10 AIP, st. po laparot.,
M. K., 26, zena psychoorg. sy, juv. myokl. + + + + ++ B-380 + PBG+
epi, ataxia norm.  norm. UROP+
KOPP+++

Legenda: CNS - centralny nervovy systém, PNS — periférny nervovy systém, AIP — akdtna intermitentnd porfyria, POS — psychoorganicky syndrém, PE — porfyricka
encefalopatia, EPI - epilepsia, PRNP - polyradikuloneuropatia, PN — polyneuropatia, M — svalova porucha, AE — apendektémia, CHECT - cholecystektdmia, ALA -
kyselina delta — aminolevulové, PBG - porfobilinogén, UROP — uroporfyrin, KOPP — koproporfyrin
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kych studiach svedcCiacich o vyskyte AIP v populacii 1-2 pri-
padov na 100000 obyvatelov sa predpoklada, Ze v naSom re-
gidéne by sa mohlo vyskytovat 50-100 pripadov tohto ocho-
renia a genetickych nosi¢ov mozno este o nieco viac.

Tato zachytnost v priebehu dvoch dekad by mohla sved-
Cit pri uvedenej prevalencii o vyskyte neurologickych kom-
plikacii v 10-20 % postihnutych. Tento fakt je pravdepo-
dobne limitovany podstatne vyS$sou zachytnostou na odde-
leniach vnutornych ochoreni a mozno i faktom, Ze vlastne
nie u vSetkych postihnutych sa AIP musi v priebehu Zivota
prejavit manifestnymi v§eobecnymi alebo Specialnymi or-
ganovymi priznakmi, vratane postihnutia nervového systé-
mu (3, 6, 9, 18).

Z tohto aspektu mozno naSe nalezy diskutovat v pod-
state v dvoch rovinach: poruchy funkcie PNS a funkéné
poruchy CNS a najmé s tym spojeny problém psychoorga-
nickych syndromov a problematika epilepsie.

Pri postihnuti PNS je situdcia pomerne jasna a pre-
hladna, pretoZe autoptické nalezy (22) jasne preukazuju,
7Ze dochadza k poSkodeniu PNS, najméa periférnych ner-
vov, ale i korefiov a autonémneho nervového systému (pri-
¢ina Castych abdominalnych kriz konciacich laparosko-
piou pre podozrenie na akutnu brusnu prihodu), ale i po-
Skodenim autondémnych a spinalnych ganglii a buniek
v prednych a postrannych stipcoch miechy. Zistili sa pre-
javy demyelinizacie, axonalnej 1ézie s edémom a fragmen-
taciou axonalnych Struktur a zistili sa i prejavy chromato-
lyzy jadier nervovych buniek miechy a spinalnych ganglii.
Vsetky tieto fakty poukazuju na koreldciu s najcastejSou
klinickou symptomatolégiou poskodenia PNS, v naSom
klinickom subore reprezentovanou skupinou 7 pripadov
@z 70 %).

Pri prejavoch zo strany CNS Suarez a spol. (1997)
udavaju degenerativne zmeny s chromatolyzou a aZ stra-
tou neurénov v mozocku (Purkynovych buniek), v moz-
govom kmeni (jadier mozgovych nervov), stratou neu-
roéonov v hypotalame a mozgovej kore, Casto s prejavmi
demyelinizacie a hromadenim Zltkasto sfarbeného pig-
mentu v perivaskularnych priestoroch (22). Tieto morfo-
logické zmeny mozu vysvetlit obraz psychoorganickych
syndromov (Casto s kognitivnymi kortikalnymi porucha-
mi). Poruchy hypotalamo-hypofyzovych vztahov v suvis-
losti s poruchami vnatorného prostredia a endokrinny-
mi poruchami, klinické prejavy ataxie a nakoniec i preja-
vy poruchy CNS v podobe epileptickych zachvatov. V na-
Som subore sa prave obraz psychoorganického syndrému
vyskytol u 5 pacientov, 1 pacient mal poruchu v zmysle
vertiga a ataxie a u dvoch sestier sa vyskytli prejavy epi-
lepsie.

Prave epileptické prejavy su najcastejSie diskutova-
nou otazkou u AIP. Bylesjo a spol. (1995) oslovili 294
pacientov registrovanych vo §védskom narodnom cen-
tre pre porfyriu s otdzkou o vyskyte zachvatovych preja-
vov. Odpovedalo 268 pacientov s AIP, z ktorych prizna-
li vyskyt epileptickych zachvatov v 10 pripadoch AIP
(3,7 %), v 6 pripadoch iSlo o generalizované paroxyzmy
a v 4 pripadoch o parcialne so sekundarnou generaliza-

ciou. Goldberg a Rimington (1962) a Stein a Tschudy

(1972) vsak predpokladaju, ze az 10-20 % postihnutych

AIP mo6ze maf skusenosti s vyskytom epileptickych za-

chvatov (7, 20).

V literature sa bezne udava frekvencia vyskytu epilep-
sie v 5-10 % pripadov u pacientov s AIP, udava sa i Casty
vyskyt sucasne epilepsie a neskor i diagnostikovania AIP,
¢asto najma v obdobi adolescencie (4, 23). Pravdepodobne
toto je i pripad naSich dvoch sestier s myoklonickou epilep-
siou, u ktorych doslo k zhorSeniu prejavov myoklonickej
juvenilnej epilepsie po obdobi adolescencie v dosledku ma-
nifestovania metabolickej poruchy u AIP.

Prevalencia vyskytu AIP je radove az 1000nasobne niz-
Sia ako vyskyt epilepsie (epileptickych prejavov) v popula-
cii, avSak moZnost sucasného vyskytu oboch tychto ocho-
reny nie je ni¢im ohranicena.

Urcita opatrnost v diagnostike a mozno i diagnostické
problémy mozZe sposobovat pritomnost porfyrickych
syndromov, najmid syndromu polyvalentnej chemickej
senzitivity (,multiple chemical senzitivity syndrome® -
MCSS), kedy v dosledku poZivania niektorych farmak, che-
mikalii vznika klinicky obraz psychosomatickych, nervo-
vosvalovych alebo inych systémovych organovych poruch
u pacientov s diabetes mellitus, anémiou alebo hepatalnou
1éziou, kedy sa objavuju v mo¢i koproporfyriny a mézu spo-
sobovat diagnostické problémy oproti hereditarnej kopro-
porfyrii (8).

Z hladiska diagnostiky a vysvetlenia patogenetickych
aspektov povazujeme za vyznamny fakt najmi normalne
likvorové nalezy (s vynimkou jedného pripadu), ktoré na-
svedCuju normalnej likvorovej bariérovej funkcii a skor me-
tabolicko-toxickym alebo vaskularnym faktorom v patoge-
néze rozvoja morfologickych zmien v PNS i v CNS.

Napriek tomu, Ze pri€ina porfyrie je v podstate objas-
nena, samotna patogenéza vzniku poruchy nie je stale jas-
na. Niektoré udaje by mohli nasvedCovat moznosti ische-
mickych zmien najma v CNS, pre ktoré by mohla svedcit
reverzibilita zmien pri MRI vySetreni (1).

Ischemické zmeny by mohli byt snad’ najprijatelnejSim
vysvetlenim tzv. porfyrickej encefalopatie s moZnou spolu-
ucastou tazko korigovatelnej hypertenzie a ¢asto i hypona-
trémie.

Pre vysvetlenie nejasnej patogenézy u porfyrickej cho-
roby vSak treba uvazovat o moznosti:

1. produkcie abnormalnych substancii z prekurzorov po-
rfyrinov a neurotoxického uc¢inku vo zvySenom mnoz-
stve pritomnych samotnych porfyrinov,

2. nedostatkom niektorych substratovych kofaktorov vy-
plyvajucim z poruchy biosyntézy hemu,

3. intracelularneho deficitu hemu mimo nervového systé-
mu.

Zaverom konsStatujeme, Ze ide o ochorenie, ktoré nie
je velmi problematicky diagnostikovatelné, je i pomerne
dobre monitorovatelné a spravnou lieCbou je mozno pred-
chadzat i vzniku komplikacii, najma zo strany nervového
systému. Povazujeme preto za doélezité mysliet v diferenci-
alne diagnostickom procese na moznost AIP.
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Kvantitativna elektromyografia
Egon Kurca

Lufema Bratislava 1999, 141 stran, 39 obr., pevna vazba, 220x160, cena 150 Sk.

RECENZE KNIHY

Autor ve své monografii pfedklada prehled a popis jednotlivych ¢asti elektromyografického vysetieni a d€li se o své
zkusSenosti s kvantitativni elektromyografii. Tato elektromyograficka technika neni zcela konstantni soucasti rutinniho
elektromyografického vysetfeni, o to vice vynika vyznam této monografie, seznamujici ¢tenare s touto velmi zajimavou
elektrofyziologickou technikou.

Kniha je ¢lenéna do tii kapitol: prvni, ivodni, seznamuje Ctenaie s pojmem elektromyografie, jejim historickym
vyvojem a dal§imi elektrofyziologickymi testy uzivanymi v elektromyografické laboratofi. Druha kapitola je vénovana
jehlové elektromyografii - jejim zakladnim charakteristikam, hodnocenym parametrim véetné podrobného popisu
pouzivanych snimacich elektrod, elektrofyziologickych pristrojii a nezbytného prislusenstvi. Autor neopomiji zminit
zakladni principy vzniku akéniho potencialu motorické jednotky a jeji anatomické a funkéni usporadani. V druhé
Casti kapitoly vénované jehlové elektromyografii jsou uvedeny nejcastéjsi denervaéni potencialy objevujici se pri pato-
logickych procesech postihujicich motorickou jednotku pii nervosvalovych onemocnénich, neuropatiich a myopatiich.
Treti, rovnéz informacemi bohata, kapitola hovofi o kvantitativni elektromyografii. Autor v ni seznamuje Ctenare
s technikou ziskavani akénich potenciali motorické jednotky k jeji analyze (manualni, automatické metody). Blize
rozvadi metodiky dekompozice elektromyografického signalu, riizné metody kvantitativni analyzy (podle Buchthala,
presna a automaticka dekompozice EMG signalu, Multi-MUP analyza aj.). Ctenafe jisté potesi radky vénované po-
drobnému popisu sofistikovanych technik Makro-EMG a elektromyografii jednotlivych svalovych vlaken (SFEMG).
Zavér treti kapitoly patfi spektralni analyze elektromyografického signalu, tzv. ,turns-amplitude” analyze a systému
EMG-LAB slouzicimu k hodnoceni EMG aktivity pfi rozdilné volni kontrakci. VSechny metody kvantitativni elek-
tromyografie vZdy autor citlivé vztahuje k jejich klinickému pouziti. Nedilnou a vyznamnou soucasti monografie je
obrazova priloha ukazujici pfiklady vybrané elektromyografické techniky na pfikladech zdravych jedinct a pacienti.

Kniha je vénovana predevS§im neurologiim vénujicim se elektromyografii a nervosvalovym onemocnénim. Svym
obsahem vsak jisté zaujme i ostatni neurology, neurochirurgy a rehabilitac¢ni Iékafe. Praktickym Iékaitim miiZe prinést
uzitecné informace o metodice dnes dostupné ve vétsin€ elektromyografickych laboratofi.
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