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Zoznam skratiek

CCD – central core disease
MH – maligná hypertemia

Úvod
CCD je neprogresívne alebo pomaly progresívne 

kongenitálne ochorenie svalov. Vo väčšine prípadov 
sa ochorenie prejaví už v detstve, ale sú popísané aj 
prípady s manifestá ciou v dospelosti (1, 2, 6). Odhliad-
nuc od klinickej variability, charakteristické prejavy sú 
difúzna svalová slabosť, rozvoj kontraktúr a kostných 
deformít. Väčšina pacientov preukazuje slabosť dol-
ných končatín so začiatkom v detstve, so zvýraznením 
ťažkostí pri chôdzi. Nachádza sa slabosť proximál-
nych svalov dolných končatín, slabosť svalstva trupu, 
mierna ochablosť svalstva tváre. Reflexy sú obvykle 
v norme alebo mierne znížené (5). Popisované sú tiež 
myalgie, svalové kontraktúry a krampy (12).

Central core disease z hľadiska genetiky je komp-
lex  geneticky determinovaných ochorení, u ktorých je 
kongenitálna myopatia často asociovaná so zvýše nou 
citlivosťou k prejavom MH (11). Časť pacientov s kon-
genitálnou myopatiou a rizikom MH má podobnú alebo 
identickú mutáciu ryanodinového receptorového génu 
RYR1, ktorý kóduje kanál uvoľňujúci kalcium na sarko-
plazmatickom retikule (9). Gén je lokalizovaný na dlhom 
ramienku chromozómu 19. Popísaných bolo však viac 
mutácií ryanodínového génu (na chromozómoch 1, 3, 
5, 7, 17) a objavujú sa ďalšie kandidátne gény. Lynch 
(7) identifikoval mutáciu, ktorá podmieňuje kongeni-
tálnu myopatiu bez vplyvu na MH. V súčasnosti sa 
uskutočňuje intenzívny výskum korelácie jednotlivých 
géno vých mutácií s klinickým obrazom ochorenia (8). 
Boli popísané sporadické (10) a familiárne prípady, po-
sledné s autozomálne dominantnou dedičnosťou.

Diagnóza CCD sa potvrdzuje bioptickým vyšet-
rením, ktoré zisťuje kolekciu abnormálnych myofibríl 
v centre svalových vlákien (5). Táto oblasť preuka-
zuje fokálnu stratu oxidatívnych enzýmov, najmä vo 
vláknach typu I. V tomto type vlákien sa nachádza 
absencia mitochondrií, sarkoplazmatického retikula. 

Cores môžu byť štrukturálne alebo neštrukturálne 
(1). Liečba nie je doteraz známa.

Kazuistika
Naša pacientka bola narodená v roku 1953. Opa-

kovane bola hospitalizovaná kvôli bolesti v krížoch 
s prejavmi koreňovej lézie L5 a S1 vľavo, CT a NMR 
vyšetrenie preukázalo diskopatiu v úrovni L3 –4.

Gynekologická operácia, desať rokov pred hos-
pitalizáciou u nás, sa vykonala v celkovej narkóze 
bez komplikácií. Potom sa objavili poruchy s udr-
žaním moču, vyšetrením sa potvrdil gynekologický 
charakter ťažkostí.

Pri prijatí na naše oddelenie v roku 2000 udá-
va postupnú, pomaly progredujúcu slabosť dolných 
končatín v priebehu troch rokov. V poslednom roku 
je chôdza možná iba s oporou. Sťažuje sa na zhor-
šenie tolerancie na fyzickú záťaž, niekedy máva kŕče 
a bolesti v dolných končatinách. Udáva tiež tŕpnutie 
horných končatín.

Objektívne pri prijatí: Nález na mozgových ner-
voch bol v norme. Na horných končatinách sa zistili 
živé reflexy, v zánikoch instabilita bez lateralizácie, 
dyzmetria pri cielení mierneho stupňa. Na dolných 
končatinách pri vyšetrení v ľahu bolo držanie kon-
čatín v extrarotácii, s nápadnou hypotoniou svalov 
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Obrázok 1. Svalstvo dolných končatín bez trofic-
kých zmien, pri výraznej slabosti proximálnych 
svalových skupin. Pohľad zo prednej časti, jazva 
po biopsii v oblasti stehenného svalstva vľavo

Obrázok 2. Svalstvo dolných končatín bez trofic-
kých zmien, pri výraznej slabosti proximálnych 
svalových skupin. Pohľad zo zadnej strany, jazva 
po biopsii v oblasti lýtkového svalstva vpravo
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a výrazne zníženou svalovou silou najmä v proxi-
málnych segmentoch, avšak bez trofických zmien 
a fascikulácií (obrázky 1 a 2). 

Flexia v bedrovom kĺbe vľavo bola možná iba 
pri maximálnej extrarotácii v bedre, končatiny od 
podložky aktívne nezdvihla. Dorzálna i plantárna fle-
xia v členku bola iba naznačená. Patelárne reflexy 
preukazovali obojstranne živú odpoveď, pri vybavo-
vaní sediac na stole mali patelárne reflexy kyvadlovú 
odpoveď. Reflexy achillovej šľachy boli veľmi nízke, 
medioplantárny reflex bol prítomný. Pyramídové javy 
boli negatívne. Našla sa sporná taktilná hypestéza 
na dolných končatinách bez ohraničenia. Chôdza 
bola myopatická s kolísaním v bedrách, vstávanie 
zo sedu bolo možné s prvotnou maximálnou flexiou 
trupu a za pomoci rúk (myopatické šplhanie). Zistili 
sme poruchu kinetiky v krčnej oblasti. Neboli prítom-
né žiadne kostné deformity.

Röntgen driekovej chrbtice: Zúženie štrbiny 
L4–5 CT bez protruzie disku.

Laboratórne výsledky: Bežná biochémia bola 
v norme. Zistilo sa mierne zvýšenie laktátu v po koji 
i po námahe. Ostatné paraklické vyšetrenia ako 
vyšetrenie likvoru, EEG, echokardiografie a EKG, 
vrátane endokrinologického vyšetrenia boli v nor-
me. EMG preukázala myogénnu léziu mierneho až 
stredného stupňa (obrázok 3). Stimulačná elektro-
myografia n. tibialis a n. peroneus a evokované po-
tenciály z oblasti n. medianus a n. tibialis boli v nor-
me, vrátane VEP a BAEP. Vykonala sa biopsia svalu 
z m. quadriceps s následujúcim nálezom: Dominujú 
svalové vlákna typu II, pričom svalové vlákna sú 
rôznej veľkosti. Prítomné sú iba ojedinelé megamito-
chondrie subsarkolemálne. Možná mitochondriálna 
myopatia. Pacientka udávala subjektívne zlepšenie 
po podávaní Coenzymu Q 10, E vitamínu.

2. hospitalizácia – marec 2003

Subjektívne prejavy pretrvávajú, pacientka ich 
hodnotí ako mierne zlepšenie oproti predchádza-
júcemu pobytu u nás. Udáva priaznivú odozvu na 
odporúčenú liečbu coenzymom Q 10.

Objektívny nález bol bez zmeny prejavov, laktá-
tový test a CPK boli v norme, EMG nález bol nezme-
nený. Echokardiografia bola v norme. Druhý raz sa 
vykonala biopsia z oblasti svalstva dolných končatín 
na inom pracovisku ako minule. Nález sa hodnotil 
ako štrukturálna myopatia typu central core disease 
(obrázky 4, 5, 6).

Genealogickým vyšetrením sa konštatoval soli-
tárny výskyt v rodine a nonkonsanguinita. Pracovis-
ko má kontakt so zahraničím pre plánované moleku-
lárne biologické vyšetrenie. 

Diskusia
Manifestácia ochorenia central core disease až 

v dospelom veku nie je častá (2, 8, 11). Preto jeho 
diagnostika nemusí byť jednoduchá, najmä ak je 
združená s prejavmi iného ochorenia, ako v prípa-
de našej pacientky, kde istý čas dominovali prejavy 
lumboischiadického syndrómu. V dobe hospitali-
zácie na našom oddelení bolo vyšetrenie funkcie 
driekovej chrbtice bez deficitu, CT nepreukazovalo 
protrúziu disku a sfinkterové ťažkosti sa verifikovali 
ako gynekologický problém. Prejavy tŕpnutia hor-
ných končatín sa dajú vysvetliť poruchou funkcie 
v oblasti krčnej chrbtice. Porucha taktilnej citlivosti 
na dolných končatinách nebola presvedčivá a nezis-
tila sa ani jednoznačná etiológia. Mierne zvýšenie 
laktátu pri prvej hospitalizácii viedlo k úvahe o mož-
nej mitochondriálnej myopatii, ale klinický obraz 
a priebeh (pri druhej hospitalizácii bola hladina lak-
tátu v norme) a histologické vyšetrenie túto možnosť 
nepotvrdili. Predominanciu postihnutia vlákien II 
typu v prvom histologickom vyšetrení nekomentuje-
me, opierame sa o vyšetrenia v druhom slede, keď 
sa o predominancii vlákien v histológii v tomto slova 
zmysle patológ nevyjadroval.

Diagnostiku central core disease sťažuje skutoč-
nosť, že nejde o svalovú dystrofiu, prevláda svalová 
slabosť, ako to bolo aj u našej pacientky. Sú popísané 
i myalgie a krampy (12). Reflexy sú variabilné – môžu 
byť normálne, znížené alebo chýbajú. Elektromyo-
grafický nález tiež nie je jednoznačný, popisované 

sú ako myogénne, tak neurogénne zmeny (1, 8, 11). 
Aktivita sérovej kreatinkinázy býva normálna alebo 
mierne zvýšená. Ochorenie postupuje pomaly, nie-
kedy sa kombinuje s prejavmi kardiomyopatie a je 
možná asociácia s výskytom malígnej hypertermie. 
Prejavy kadiomyopatie ani prejavy malígnej hyper-
termie pri anestézii počas gynekologickej operácie 
sa u našej pacientky nezistili.

Spoločný menovateľ u väčšiny je porucha na 
chromózome 19q13 (1). Patognostická je prítomnosť 
central cores v histologickom náleze (3, 4). U našej 
pacientky bola v klinickom obraze nápadná ex-
trémna hypotónia svalov, najmä dolných končatín, 
pomaly progredujúca slabosť dolných končatín bez 
nápadných trofických zmien, so zachovanými pate-

Obrázok 3. Mierne vyjadrená myogénna lézia Obrázok 4. Farbenie Hematoxilin eosin: Dominuje 
obraz centrálnej regresie až do obrazu koagula-
čnej nekrózy

Obrázok 5. Farbenie PAS: Obraz odlučovania 
nekrotického tkaniva, v centre svalu zostáva 
reziduálna štrbinová dutina

Obrázok 6. Farbenie modrým trichrómom s po-
tvrdením centrálne prebiehajúceho regresívneho 
procesu

SDĚLENÍ Z PRAXE



249NEUROLOGIE PRO PRAXI 2007; 8(4) / www.neurologiepropraxi.cz

lárnymi i achilovými reflexami. Ihlová elektromyogra-
fia bola nešpecifická, čo u tohto typu myopatie nie je 
podstatné. Rozhodujúci nález bol bioptický.

Predložená kazuistika má byť upozornením na 
skutočnosť, že rozhodujúci pri diagnostike je klinický 
obraz, ktorý ak nie je v súlade s ďalšími vyšetrenia-
mi, núti k diferenciácii i vzácnejších diagnóz, čo nie-
kedy uchráni pacientov pred zaradením do skupiny 
neorganických ochorení. Rozhodujúce je niekedy 
sledovať pacienta v dlhšom časovom priestore. Di-
agnózu u našej pacientky sťažovala menej obvyklá 
manifestácia prejavov v dospelosti.
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