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Kosterni svalstvo tvoff podstatnou ¢ast hmot-
nosti ¢loveka a jednotlivé svaly i svalové skupi-
ny jsou dobre pfistupné klinickému vysetteni.
V anamnéze nemocnych byvaji charakteristické
pfiznaky (nahlé pady pfi postizeni ¢tyrhlavych
svalll — napt. u myopatie s inkluznimi télisky), bo-
lesti svalll (u myotonické dystrofie typu 2), Uby-
tek hmotnosti. PFi postizeni rlznych skupin sval(
(proximalni, distalni, lopatkové, sijové, atd) dochdzi
k charakteristickym pfiznakdm. Postupny rozvoj
svalové slabosti vede k rozvoji ndhradnich mo-
torickych stereotypU (napf. myopatické Splhani).
Postizené svaly maji snizenou silu kontrakce, zmé-
nu svalového tonu, mohou byt atrofické a nékdy
i hypertrofické (vétsinou pseudohypertrofie —
s ndhradou svalové tkdné tukem ¢i vazivem), je
zménény pocit pfi palpaci svalu (tuzsi, bolestivy,
pocit elastické tkané), vyskytujf se kontraktury svall
s naslednou deformitou kloubu, segmentd konce-
tin i patefe. U nékterych myopatii byva piftomna
kardiomyopatie (Castéji dilata¢ni nez hypertroficka,
ale ¢asté jsou arytmie), méné casto postizeni plic
(napf. u dermatomyozitidy), ocf (katarakta u myo-
tonické dystrofie ¢i retinitis u mitochondridlnich
poruch), kaze, ledvin, perifernich nervi (senzitivni
neuropatie u myopatie s inkluznimi télisky).

Z pomocnych vysetteni jsou dulezité la-
boratorni ukazatele rozpadu svalovych vidken
(kreatinkindza, volny myoglobin v séru a modi,
laktdtdehydrogenaza, transamindzy) a nékteré
biochemické i hematologické parametry, které se
vyuzivaji v diferencidlni diagnostice. Z neurofyzio-
logickych vysetfeni je nejdilezitéjsi jehlovd EMG.
Uzsi a nizsi MUP (potencidly jedné motorické jed-
notky) se zvysenou frekvenci ,paleni motoneuro-
n{" jsou charakteristické pro chronickou myogen-
ni 1ézi. Pi akutni myopatii (napf. polymyozitidé ¢i
dermatomyozitidé) se vyskytuji fibrilace, pozitiv-
ni viny i repetitivni polyfazické vyboje. Nékteré
myopatie maji specificky nélez pfi jehlové EMG
(myotonické vyboje u myotonické dystrofie). MRI
postizenych svalll idenfikuje postizené svaly i stu-
pen jejich poruchy (hyperintenzivni zmény T2-
vézenych snimkd) a je dllezita jak pro prikaz
zmeén svall, tak i pro ur¢eni mista svalové biopsie.
Cilend (a rychle zpracovand) biopsie svall méa pro
diagnostiku stale vétdi vyznam. Od klasického
barveni (napf. hematoxylin-eozin) pfes prikaz
jednotlivych biochemickych latek (napt. enzymd)

ma nyni nejvetsi vyznam imunohistochemické
vysetfeni svall (v¢etné stanoveni antigenU sva-
lové membrany). Pokud klinicky obraz a z&kladni
pomocnd vysetienivedou k podezienf na urcitou
geneticky podminénou chorobu (napf. myoto-
nickou dystrofii typu 2, facio-skapulo-humeraini
svalovou dystrofii, Beckerovu dystrofinopatii), pak
je nutno nejprve provést genetické vysetfeni
(z krve) a pfi negativnim vysledku zvolit biopsii
svalu. Pokud klinik neni pfesvédcen, Ze jde o ge-
neticky podminénou myopatii nebo nenf scho-
pen urcit typ genetické myopatie ¢i ma podezieni
na jiny typ myopatie (zanétlivou, toxickou), pak se
nejprve rozhodne pro biopsii svalu. A svalova bi-
opsie je pak zékladnim voditkem pro dalsi postup
(cileny geneticky rozbor, metabolické testy, odbér
autoprotilatek u zanétlivych myopatif).

Tabulka. Klasifikace svalovych onemocnéni

Svalové dystrofie

Membranové myopatie (kanalopatie)
Metabolické myopatie
Kongenitalni myopatie
MitochondridIni myopatie
Rabdomyolyzy

Zanétlivé myopatie

Lékové myopatie

Toxické myopatie (nelékoveé)
Endokrinni myopatie
Paraneoplastické myopatie
Myopatie pfi iontové dysbalanci

Diferencialni diagnostika svalovych one-
mocnéni je rozsahld, vyzaduje zkuSenosti
s jednotlivymi myopatiemi i spolupraci se spe-
cializovanymi pracovisti (napf. mitochondriaini
poruchy).

V terapii mnoha skupin svalovych onemoc-
néni doslo k vyraznému pokroku. Pro nékteré
dystrofinopatie (napf. Duchennova) se uziva
nejen terapie kortikoidy, ale i rGzné modality
terapie ovliviujici genom (napf. exon skipping).
U svalovych dystrofif je ¢asto nezbytna kardiolo-
gicka terapie (napf.implantace kardiostimuldtoru
u dystrofie Emery-Dreifuss ¢i kardiostimuldtoru
s defibrildtorem u myotonické dystrofie). Velky
pokrok se dosahl v [é¢bé zanétlivych myopatif
(kortikoidy, intravendzniimunoglobuliny, cilend
imunomodulace). U véech nemocnych s myopa-
tif ma trvald fizena rehabilitace zékladni Ulohu.
Dulezitd je viak i dostupnost pomucek, Upravy
bytu, lé¢ba komplikaci i psychoterapie.
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Svalova onemocnéni jsou znacné rozsah-
lou a heterogenni skupinou nemoci. Zvlddnout
vysetfovaci metody, diagnostiku, diferencialni
diagnostiku a lé¢bu velké vétsiny téchto chorob —
to je Ukol specializovaného pracovisté. Vytvorena
neuromuskularni centra (Ceska neurologické spo-
le¢nost, neuromuskularni sekce) jsou schopna
tyto nemoci svall diagnostikovat a lécit, maji jak
vyskoleny persondl, tak laboratofe a jsou tésné
napojena na superspecializovana pracoviste.

Hlavnf téma — svalovd onemocnéni - je za-
méfeno na jednotlivé skupiny myopatil. Nejde
viak jen o klinickou diagnostiku myopatie, dife-
rencidlné diagnostické a terapeutické postupy,
avsak autofi kladou velky dlraz na nélezy sva-
lové biopsie a moznosti genetiky. Akutni stavy
spojené s rabdomyolyzou a akutni diagnostikou
i léCebnymi moznosti pfedstavuji emergentnf
situaci, kterou je nutno fesit rychle a o které je
vak nutno mit jiz pfedem pfislusné znalosti.
Myotonické dystrofie pfedstavuji nejc¢astéji se
vyskytujici svalové dystrofie a jsou spojeny
s mnoha dalSimi orgdnovymi projevy. U kon-
genitdlnich myopatifi (pfitomny od narozeni,
neprogreduji) a zanétlivych myopatii ma svalova
biopsie zdsadni vyznam. U kongenitalni svalo-
vé dystrofie (ve svalové biopsii jsou dystrofic-
ké zmény svalu) je za¢atek onemocnéni jiz od
porodu (do 6 mésict véku) a autofi zdUraznuji
moznosti genetické diagnostiky. Sérii ¢lankd
doplfiuje kazuistika mitochondridIni poruchy
(syndrom Kearns-Sayre), jejiz diagnostika a tera-
pie vyzaduji multidisciplindrni spolupraci (bude
publikovan v nékterém z pfistich cisel ¢asopisu).
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