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Svalové dystrofie jsou heterogenni geneticky podminénou skupinou vzacnych nemoci charakterizovanou progresivni svalovou
slabosti a dystrofickymi zménami ve svalové biopsii. Jelikoz se jedna o geneticky podminéné nemoci, prvni obtize se ¢asto
objevuji béhem détstvi. V poslednich letech se zejména diky novym moznostem genetiky tato oblast vyznamné méni, zvysuje
se objasnénost pficiny nemoci (v naSem centru je nad 90 %), zlep3uje se kvalita symptomatické péce, a tim i vék doziti a kvalita
Zivota pacient(l, a nové se zacinaji objevovat i moznosti kauzalnilécby. V ¢lanku jsou popsany nejcastéjsi typy svalovych dystrofii
v détském véku, jejich diagnostika a Iécba.

Kli¢ova slova: svalova dystrofie, détsky vék, pletencové svalové dystrofie, facioscapulohumeralni svalova dystrofie, kongenitalni
svalova dystrofie.

Muscular dystrophy in childhood

Muscular dystrophies are a heterogeneous group of inherited rare disorders that is characterized by progressive muscular weak-
ness and a dystrophic pattern in muscular biopsy. As these disorders are inherited, the first symptoms typically appear during
childhood. In the last few years, mainly due to the new genetic possibilities, this area is changing. There is an increase of diagnostic
clarity (in our Centre it is more than 90 %) and an improvement in symptomatic care; and due to this, an increase of life expectancy
and quality of life. Now, there are the first possibilities of causal therapy. In the article there is a description of the most common
type of muscular dystrophies in childhood, diagnostic tools and therapy.

Key words: muscular dystrophy, childhood, limb girdle muscular dystrophy, facioscapulohumeral muscular dystrophy, congenital
muscular dystrophy.

Svalové dystrofie jsou skupinou gene-
ticky podminénych myopatii, které se klinic-
ky projevuji progredujici svalovou slabosti
v kombinaci s typickym histologickym obra-
zem dystrofie (rozpadu svalovych vldken) ve
svalové biopsii. Jednd se o velmi heterogenni
skupinu nemoci, variabilita je dédna rozdilnosti
klinického obrazu, rychlosti progrese, véku
pocatku obtizi.

V klinickém obraze pacienta dominuje pro-
gresivni svalové slabost postihujici v riizné mite
svaly pletence, axidIni svaly, méné i svaly distaIni
a svaly obliceje. V nékterych pripadech byvaji
postizeny i dychaci svaly, objevuje se porucha
polykdni, je postizeni srdce. Ve vyjimecnych pfi-
padech se objevuje postizeni i jinych orgédnd,

jako naptiklad mozku, kize, zraku, sluchu a en-
dokrinni abnormity.

Svou prevalenci se svalové dystrofie fadf
mezi tzv. vzacna onemocnéni. Dle literatury je
prevalence udavana okolo 1: 5000 (Norwood
et al, 2009). Historicky se svalové dystrofie dé-
lily dle klinického obrazu (distribuce svalové
slabosti — obrazek 1), typu dédi¢nosti a veku
nastupu obtizi. NarUstajici znalosti o patoge-
nezijednotlivych typd nemoci vedly ke zméné
klasifikace, aktuédlné se pouziva klasifikace dle
fenotypu a dale dle typu genetické odchylky
(tabulka 1).

Jelikoz jsou svalové dystrofie geneticky pod-
minéné nemoci, ve vétsiné piipadl se prvni
obtiZe objevuiji jiz v détském véku ¢&i v casné
dospélosti.

V détském véku je nejcastéjsim typem
svalové dystrofie svalova dystrofie typ
Duchenne-Becker (DMD/BMD), déle néktera
z forem pletencové svalové dystrofie (LGMD)
a facioscapulohumerdini svalova dystrofie
(FSHD).

JelikoZ je svalovd dystrofie typ DMD/BMD
nejcastéjsim typem svalové dystrofie v détském
veku, je zde soustfedéna velkd pozornost klinic-
kého vyzkumu. Zlepsuje se 1é¢ba, a tim i kvalita
Zivota a prodluzuje se veék doziti. Nové je pro né-
které DMD pacienty se specifickou genetickou
odchylkou dostupna i kauzaIni lé¢ba. Podrobnéji
je toto téma popséano v ¢lanku kolegyné MUDr.
Jurikové, Svalové dystrofie typ Duchenne.

FSHD a LGMD jsou popsany v ¢lanku Svalové
dystrofie u dospélych. Z téchto divodu jsou zde
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Obr. 1. Distribuce svalové slabosti u jednotlivych typd svalovych dystrofi; A — typ Duchenne/Becker; B —

Emery-Dreifuss; C — pletencovd svalovd dystrofie; D — facioskapulohumerdini svalovd dystrofie; E - distdini

myopatie; F — okulofaryngedini svalovd dystroifie

Obr. 2a. Lehky pletencovy myopaticky syndrom
svadnym drZenim téla a hypertrofii lytek u T0letého
chlapce u dg LGMDRI calapin related

uvedeny pouze urcité aspekty LGMD a FSHD
typické pro détsky vek.

Pletencové svalové dystrofie (LGMD) jsou
charakterizovany progresivni svalovou slabos-
ti s proximainim maximem, zvysenim CK a pfi
biopsii svalu obrazem rozpadu a regenerace
svalovych vldken. Jiné symptomy, nez svalo-
va slabost, jsou vzacné. Ve vétsiné piipadd se
jednd o autosomalné recesivni typ dédi¢nosti,
méné casty je typ autosomalné dominantni
(10% v3ech pfipadd). Pocet kauzalnich gend
pro LGMD v poslednich deseti letech vyznamné
narlstd, do dnesni doby je zndmo vice jak 40
gend. Podrobné se tomuto tématu veénuje ¢la-
nek Svalové dystrofie u dospélych, nize budou
uvedena pouze urcitéd specifika pro détsky vék.

Hlavnim specifikem pro détsky vék je fre-
kvence vyskytu jednotlivych typd (Rosales et
Tsao, 2016). Nékteré typy, jako napfiklad LGMD
podminéna mutaci v genu anoctamin, DNAJB6
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Obr. 2b. Scapulae alatae — nespecificky presto
velmi casny pfiznak u dg. LGMDR] calpain-3 related —
17lety chlapec

Obr. 2c. Extrémnikontraktury AS bilat. u 11leté div-
ky s dg. Emery-Dreifuss svalové dystrofie podminéné
mutaci v genu LMNA

¢i mutaci v genu myotilin, nebyly u détf pro-

zatim vibec popsény. Nejcastéjsimi formami
LGMD v détském véku je dle nové klasifikace
(Straub et al,, 2018) typ LGMDRI1 calpain-3 rela-
ted (dfive LGMD2A) a sarkoglykanopatie — nove
LGMD R3-6 (obréazek 2). Obé tyto jednotky jsou
podrobné popsany v ¢lanku Svalové dystrofie
u dospélych. Tretim nej¢ast&jsim typem LGMD
u déti je LGMD podminénd mutaci v genu
LMNA, dle nové klasifikace forma Emery-Dreifuss
svalové dystrofie (dffve LGMDI1B). U této jednot-
ky je v klinickém obraze kromé svalové slabosti
v oblasti pletenct i slabost axiélnich svald a svall
sije, dale jsou typickeé kontraktury zejména v ob-
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Tab. 1. Zdkladnitypy svalovych dystrofii v détském véku

HLAVNI TEMA (
VE DYSTROFIE V DETSKEM VEK

Dédi¢nost | Symbol genu | Bilkovina Hlavni funkce
Duchenne/Beker XR DMD Dystrofin Vazebna bilkovina sarkolemy
Pletencové svalové dystrofie
Myofibrildri myopatie (dfive typ 1A) AD MYOT Myotilin Vazebna bilkovina sarkolemy (Z disk)
Svalova dystrofie typ Emery Dreifuss (dfive typ 1B) AD LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné membréany
Rippling svalové dystorfie (dfive typ 1C) AD CAV3 Caveolin-3 Vazebna bilkovina sarkolemy
LGMD D1 s vazbou na DNAJB6 gen (dfive typ 1D) AD DNAJB6 Co-chaperone DNAJB6 Vazebna bilkovina sarkolemy (Z disk)
Myofibrildrni myoaptie (dfive typ 1E) AD DES Desmin Bilkovina cytoskeletu
LGMD D2 s vazbou na TNP03 gen (dfive typ 1F) AD TNPO3
LGMD D3 s vazbou na HNRNPDL gen (dfive typ 1G) AD HNRNPDL
Nepotvrzeny typ LGMD (dfive typ TH) AD neni zndmo nenfznamo nenizndmo
LGMD R1 s vazbou na CAPN3 gen (dfive typ 2A) AR CAPN3 Calpain-3 Proteloyticky enzym
LGMDR2 s vazbou na DYSF gen (dfive typ 2B) AR DYSF Dysferlin Vazebna bilkovina sarkolemy
LGMD R5 s vazbou na SGCG gen (dfive typ 2C) AR SGCG gamma sarkoglykan Vazebna bilkovina sarkolemy
LGMD R3 s vazbou na SGCA gen (dfive typ 2D) AR SGCA alfa sarkoglykan Vazebna bilkovina sarkolemy
LGMD R4 s vazbou na SGCB gen (dive typ 2E) AR SGCB beta sarkoglykan Vazebna bilkovina sarkolemy
LGMD R6 s vazbou na SGCD gen (dfive typ 2F) AR SGCD delta sarkoglykan Vazebna bilkovina sarkolemy
LGMD R7 s vazbou na TCAP gen (dfive typ 2G) AR TCAP Telethonin Vazebna bilkovina sarkolemy (Z disk)
LGMD R8 s vazbou na TRIM32 gen (dfive typ 2H) AR TRIM32 Tripartite motif-containing 32 | Vazebna bilkovina sarkolemy (Z disk)
LGMD R9 s vazbou na FKRP gen (dfive typ 2I) AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace
LGMD R10 s vazbou na TTN gen (dfive typ2)J) AR TTN Titin Bilkovina sarkomery
LGMD R11 s vazbou na POMT1 gen (dfive typ 2K) AR POMT1 Protein-1-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferasa 1
LGMD R12 s vazbou na ANO5 gen (dfive typ 2L) AR ANO5 Anoctamin 5 Membréanova bilkovina
LGMD R13 s vazbou na FKTN gen (dfive typ 2M) AR FKTN Fukutin Enzym glykosyltransferazy
LGMD R14 s vazbou na POMT2 gen (dfive typ 2N) AR POMT2 Protein-1-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferdza 2
LGMD R15 s vazbou na POGNT1 gen (dfive typ 20) AR POMGNT1 Protein-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferdza 2
LGMD R16 s vazbou na DAG1 gen (dfive typ 2P) AR DAGI Dystrofin asociovany protein 1 | Bilkovina sarkomery
LGMD R17 s vazbou na PLECT gen (dfive typ 2Q) AR PLECT Plectin 1 Vazebna bilkovina sarkolemy (Z disk)
Facioskapulohumeralni svalova dystrofie
Typ 1 AD neni zndmo DUX4 nenizndmo
Typ 2 AD neni zndmo SMCHD1 nenizndmo
Svalova dystrofie Emery-Dreifuss
X vazany typ 1 XR EMD Emerin Bilkovina jaderné membrany
X vazany typ 2 XR FHL1 Four and half LIM domain 1 Regulace fce bunky
AutosomaIné dominantni typ AD LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné membréany
AutosomalIné recesivni typ AR LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné membréany
S vazbou na Nesprin 1 AD SYNET Nesprin-1 Bilkovina jaderné membrany
S vazbou na Nesprin 2 AD SYNE2 Nesprin-2 Bilkovina jaderné membrany
Kongenitalni svalové dystrofie
MDC1A AR LAMA2 Laminin alfa 2 Bilkovina extraceluldrni matrix
MDC1C AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace
MDC1D AR LARGE Like-glykosyl transferaza Enzym glykosyltransferazy
Kongenitalni svalova dystrofie typ Ullrich
Podminéna mutaci v genu COL6 podjednotky Al AR COL6A1 Kolagen typu VI podjednotka | Bilkovina extraceluldri matrix
al
Podminéna mutaci v genu COL6 podjednotky A2 AR COL6A2 Kolagen typu VI podjednotka | Bilkovina extraceluldrni matrix
a2
Podminéna mutaci v genu COL6 podjednotky A3 AR COL6A3 Kolagen typu VI podjednotka | Bilkovina extraceluldrni matrix
a3
Kongenitdlni svalové dystrofie s abnormitou genu Lamin A/C | AD LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné m+E26embrany
Kongenitalni svalova dystrofie s abnormitou genu SEPN1 AR SEPN1 Selenoprotein N Bilkovina membrany
sarkoplazmatického retikula
Kongenitalni svalové dystrofie s vazbou na 1g42 AR neniznamo nenfiznamo neniznamo
Typ Fukuyama AR FCMD Fukutin Enzym glykosyltransferazy
Walker-Warburg sy
S defektem genu pro fukutin AR FCMD Fukutin Enzym glykosyltransferazy
S defektem genu POMT1 AR POMT1 Protein-1-O-mannosyl Enzym glykosyltransferazy

transferaza 1
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S defektem genu POMT2 AR POMT2 Protein-1-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferéza 2

S defektem genu POMGNTI1 AR POMGNTI1 Protein-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferdza 2

S defektem genu FKRP AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace

Muscle-eye-brain

S defektem genu POMGNT!1 AR POMGNT1 Protein-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferdzy
transferdza 2

S defektem genu POMT2 AR POMT2 Protein-1-O-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferéza 2

S defektem genu FKRP AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace

lipodystrofi

faktor

Kongenitalni svalové dystrofie s abnormitou genu DPM2 | AR DPM2 Dolichyl-fosfat- Enzym glykosyltransferazy
mannosyltransferéza
polypeptid 2
Kongenitalni svalova dystrofie s abnormitou genu DPM3 AR DPM3 Dolichyl-fosfat- Enzym glykosyltransferazy
mannosyltransferaza
polypeptid 3
Kongenitalni svalové dystrofie s abnormitou integrinua7 | AR ITGA7 Integrin a7 Bilkovina sarkolemy
Kongenitalni svalové dystrofie s abnormitou integrinua9 | AR ITGA9 Integrin a9 Bilkovina sarkolemy
Kongenitalni svalové dystrofie s generalizovanou AR PTFR Polymeréza | a transkripcni Regulace T tubuld

lasti Achillovych Slach a loktd, ¢asta je i rigidita
pétefe (obrazek 2). Az u jedné tietiny pacientt je
diagnostikovana porucha srde¢niho rytmu, mé-
né ¢asto je popsana i dilata¢ni kardiomyopatie.

Facioskapulohumeralni svalova dystro-
fie je tfeti nejcastéjsi svalovou dystrofii u déti.
Nazev je odvozen od distribuce svalové slabos-
ti — tzn. predominantné jsou postizeny svaly
obliceje, pletence hornich koncetin a na dol-
nich koncetinach oslabeni peronedlnich svalC.
Typickd je zde stranova asymetrie. Onemocnéni
je pomalu progresivni, ve vétsing pfipadd ne-
zkracuje vék doziti. Tize fenotypu je velmi vari-
abilni, a to i v rdmci jednotlivych rodin. Klasicky
fenotyp FSHD s pocatky obtizi v druhé deka-
dé véku je popséan v ¢lanku Svalové dystrofie
u dospélych. Kromé klasického fenotypu FSHD
se vyskytuje i ¢asna infantilni forma, ktera tvofi
okolo 4% vsech FSHD pacientd (Klinge et al.,
2006). Diagnostickym kritériem této formy je
oslabeni mimickych svall pred patym rokem
veku a oslabeni pletence hornich koncetin pred
desatym rokem. Jedna se o tézky a progresivni
fenotyp s vyznamnym postizenim sluchu, méné
i zraku. U této formy byl u jednotlivych kazuistik
popsan i kognitivni deficit a vyskyt epilepsie.

Zcela pro détsky vék specifickou skupinou
svalovych dystrofif jsou tzv. kongenitalni svalo-
vé dystrofie (CMD). Tato skupina svalovych dys-
trofif je definovana ¢asnym nastupem obtizi (do
sestého mésice véku) a dystrofickymi zménami
ve svalové biopsii. Do dnesni doby bylo popséno
vice jak 20 kauzélnich genl (Bdnnemann et al,,
2014; Vajsar et Kraus, 2012) (tabulka 1).

Klinicky se CMD projevuji ¢&asnou hypotonif
a opozdénim motorického vyvoje. Svalova sla-
bost byva progresivni. Ve vétsiné piipadd nejsou
pacienti schopni samostatné chlze, nebo je
tato schopnost pouze docasna. V nékterych
pfipadech je pfidruzena i mentaini retardace,
strukturdini abnormita CNS ¢&i abnormita odi.
Kardidlni abnormita je ¢astym priznakem.

Do dnesni doby je znama pficina u okolo
45 % CMD. Patogeneticky se jednd o abnormi-
ty v genech pro proteiny extraceluldrni matrix
(merosin, kolagen 6), endoplazmatického reti-
kula, jaderné membrany & abnormitu enzymd
glykosylace a-dystroglykand.

Klasifikace je zalozena na popisu genetic-
ké abnormity — pr. svalové dystrofie s muta-
cf v POMTT genu (POMT1 related congenital
muscular dystrophy). Mutace v jednom genu
viak mohou zptsobovat klinicky zcela rozdilné
fenotypy.

Prevalence CMD nenf pfesné zndma, dle
literatury je uvddéna 5,63/100 000. Nejspise je

Obr. 3a, b. CMD typ Ullrich — hyperexkurzibilita aker
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prevalence podhodnocena, a to diky obtiZznosti
diagnostiky a z klinického pohledu vyznamné-
mu prekryvu fenotypu s kongenitalnimi myo-
patiemi a pletencovymi svalovymi dystrofiemi.
Dédi¢nost CMD byva ve vétsiné pfipadd autoso-
malné recesivni, vyjimku tvofi CMD podminéna
mutaci v genu pro COL6 a Lamin A/C.

Nejc¢astéjsi formou CMD (30-40 % vsech
CMD) je kongenitalni svalova dystrofie s defi-
citem merosinu (lamininu2; MDC1A). Hypotonie
je patrnd ihned po narozeni, byvaji obtize s pfi-
jmem stravy a motoricky vyvoj je od pocétku
opozdény. Je popisovdna makrocefalie. Déti
s Uplnym deficitem merosinu nikdy nedoséhnou
schopnosti samostatné chiize, jsou viak vétsinou
schopny se samy posadit a vyjimecné i postavit.
V prlibéhu Zivota dochdzi k rozvoji kontraktur,
skolidzy a postupné i k rozvoji respiracni insufici-
ence. Kognitivni funkce jsou neporuseny, ale az
ve 30 % pfipadd je pfftomna epilepsie. Typickym
diagnostickym znakem na MR mozku jsou signa-
lové zmény bilé hmoty (obrdzek 3).
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Obr. 3c. 3lety a ndsledné 7lety pacient s Uplnym deficitem merosinu — dg. MDCIA, pacient neschopen
vertikalizace, generalizovand svalovd slabost s maximem v oblasti pletencti HK i DK, je vyskyt kontraktur
kolen a loktd, intelekt v normé, MR mozku — signdlové zmény bilé hmoty

Druhou a tfeti nejcastéjsi formou CMD
jsou CMD podminéné mutaci v genu pro
kolagen 6 (COL6) tzv. Ulrichova forma a a-dy-
stroglykanopatie.

U Ulrichovi formy CMD maji pacienti
opozdény nastup chiize, nikdy nejsou schopni
klasického béhu. Onemocnéni je progresivni, ke
konci prvni ¢i v prlibéhu druhé dekady pacienti
ztraceji schopnost chlize a stavaji se vozickari.
Typickym pfiznakem je rozvoj Cetnych kon-
traktur v kombinaci s vyraznou distalni hyper-
laxitou (obrdzek 3). Vedlejsim nédlezem je koznf
abnormita charakteru tzv. ,husi kize" neboli

www.neurologiepropraxi.cz

keratosis pilaris v oblasti extensor( a tendence
ke tvorbé keloidu. Casnou komplikaci, a to jesté
ve fazi, kdy je pacient schopen samostatné chi-
ze, je rozvoj respiracni insuficience. Kognitivni
funkce byvaji v normé. KardidIni abnormita neni
popisovana.

a-dystroglykanopatie jsou skupinou CMD
charakterizovanou abnormélini glykosylaci a-dy-
stroglykanu, co? je strukturdlnf protein na extra-
celuldrni strané glykoproteinového komplexu
asociovaného s dystrofinem. Klinicky je zde
velmi ¢asto pfidruzena vrozend vyvojova vada

mozku s kognitivnim deficitem, vyvojova vada
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Obr. 3d. a-dystroglykanopatie — tézkd mentdini
retardace, VVV mozku — holoprosencefalie

oka, byva popisovana makrocefalie (obrazek 3).
Castym piiznakem je dilata¢ni kardiomyopatie.
Progndza je obecné nepfizniva, vétsina pacientl

umird v casném détském véku.

Diagnostika svalovych dystrofii
v détském véku

Zékladem diagnostiky je anamnéza, kde
se kromé svalové slabosti a snizené svalové
vytrvalosti cilené ptdme na obtiZe s dychanim
a na kardiaIni obtize. U déti do dvou let veéku je
vzdy nutné zjistit milniky motorického vyvoje —
vek ndstupu samostatného sedu, stoje, chlize.
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JelikoZ se jednd o vrozend onemocnéni, je nutna
i podrobna rodinnd anamnéza.

V klinickém vysetfeni se zejména snazime
popsat distribuci svalové slabosti (obrazek 1)
a svalovou slabost objektivizovat (hodnocent
svalové sily v zdkladnich svalovych segmentech
stupnici MRC 0-5/5). Kromé svalové slabosti
popisujeme pseudohypertrofie nebo vyjimecné
i hypertrofie, ¢i naopak hypo az atrofie svalstva
a kontraktury $lach, vyskyt skoliozy ¢irigidity pa-
tefe. Pro nékteré jednotky je typickd pfitomnost
myotonické reakce (porucha dekontrakce svalu),
vyjimecné u nékterych jednotek (pf. mutace
v CAV3genu tzv. rippling muscle disease) je pfi-
tomny tzv. rippling svall (zvysend senzitivita
svalll k opakovanym ve vindch se objevujicim
kontrakcim). U détiv prvnim a druhém roce véku
je vice nez svalova slabost vyjadiena hypotonie.

V biochemickém vysetieni je u svalovych
dystrofii typicky zvysend hladina svalovych en-
zymd, kreatinkinaza (CK) byvéa zvysena casto
i 10X nad normu, pfesto u nékterych typl maze
byt hladina CK pouze mirné zvysend ¢i vyjimec-
néizcelav normé (MD, FSHD).

V pfipadech, kdy klinicky obraz neumozni
diferencidini diagnostiku od periferni neuropatie
¢i myastenického syndromu, indikujeme EMG
vySetfeni.

Dal$im diagnostickym krokem je u jasné-
ho klinického obrazu genetické vysetfeni na
danou jednotku. Je mozné indikovat vysetfeni
pouze jednoho genu ¢i urcité chromosomal-
ni oblasti (DMD, FSHD, MD), u jednotek jako
jsou LGMD ¢i CMD, v$ak vétsinou indikujeme
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vysetfeni panelu gen metodou NGS (Next
Generation Sequencing). Panely by jiz mély
byt indikovany vzdy neurologem se speciali-
zaci na neuromuskuldrni onemocnéni s navaz-
nosti na pracovisté klinické genetiky. Aktudlné
je v CR vysetieni panelu myopatickych gend
dostupné v Centru molekuldrni biologie a ge-
nové terapie FN Brno. U negativnich ndlezd je
mozné v rdmci klinického vyzkumu indikovat
i vydetfeni exomu &i genomu. Znalost gene-
tické abnormity je zdsadni pro moznosti lécby
vcetné |éCby experimentalnf (obzvlasté pro
DMD), déle pro moznost predikce pribéhu
a komplikaci, a také pro moznost genetické-
ho poradenstvi. Aktualné se v naSem centru
objasnénost pficiny obtiZf pacientl s podezie-
nim na vrozené onemocnéni svall pohybuje
nad 90 %.

V pfipadech, kdy si nejsme jisti klinickou
jednotkou, je s vyhodou doplnit magnetickou
rezonanci (MR) svalU, nasledné i biopsii svalu.
Biopsie svalu je zejména indikovana v pfipadech,
kdy genetické testy popisi vice variant gent
s nejasnou kauzalitou.

U déti do 3esti let véku je vySetfeni magne-
tickou rezonanci svald nahrazovéno vysetfenim
sono svall, a to zddvodu nutné celkové ane-
stezie pro MR vysetfent.

U kongenitélnich dystrofif jako napfiklad
dystroglykanopatie a merosin deficientni CMD
je ptinosné i MRI zobrazeni mozku, kde mu-
Zeme najit vyvojové odchylky CNS (pf. pros-
encefalie, dysplazie, signdlové zmény bilé
hmoty, ...).
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Lécba svalovych dystrofii
v détském véku

Svalové dystrofie (az na vyjimky jako napf.
DMD) jsou v dnesni dobé kauzalné nelécitelna
onemocnéni.V poslednich letech viak vyznamné
pribyvé znalosti o patogenezi téchto nemoci a tim
i klinickych studif experimentalnf 1écby. Nejvice
Klinickych studii experimentalni lé¢by probiha
u pacientl s DMD/BMD. Pfesto i u ostatnich mé-
né Castych jednotek jsou moznosti experimen-
taIni lé¢by. Nadéjné jsou napfiklad klinické studie
experimentalnf [écby na principu exon skipping
u FSHD pacientl (Bao, Maruyama et Yokota, 2016),
klinické studie genové lé¢by u pacientd se sarko-

glykanopatiemi (Straub et Bertoli, 2017).
| pfes nemoznost kauzaIni [écby je dllezitd
lé¢ba symptomatickd, kterd zvysuje kvalitu zivota
pacienta i prodluzuje vék doZitl. U nej¢astéjsich
svalovych dystrofif jiz byly publikovany a jsou prd-
bézné revidovany mezindrodni standardy péce
(Birnkrant et al, 2018; Tawil et al, 2015; Norwood et
al, 2017,Bonnemann et al, 2014). Spravné vedena
symptomatickd lé¢ba je multioborova a preven-
tivni (péce neurolog, kardiologl, pneumology,
spondylochirurgll a ortopedd, rehabilitacnich
|ékatli a fyzioterapeutd, psychologU, socidlnich
pracovnikd, ...), a proto by tato péce méla byt cen-
trovana. V dnesni dobé v Ceské republice existuje
sit Neuromuskularich center pfi Neuromuskularni
sekci Neurologické spole¢nosti JEP (vizweb sekce)
a sit Neuromuskuldrnich center pro détské pacien-
ty —vizweb Spole¢nosti détska neurologie CLS JEP.
Tato publikace vznikla za podpory Nadace
Pohyb bez pomoci.
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