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Uvadza sa kazuistika pacientky s niekolko rokov progredujucou svalovou slabostou, hypotdniou svalstva dolnych konéatin, so zachova-
Iymi reflexami s myopatickym typom chédze. V tivode bol prechodne dominujtci vertebrogénny algicky syndrom. Bioptické vySetrenie
zistilo zmeny typickeé pre central core disease. Kazuistika je zaujimava manifestaciou ochorenia v dospelosti a sporadickym vyskytom.
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Zoznam skratiek
CCD - central core disease
MH - maligné hypertemia

Uvod

CCD je neprogresivne alebo pomaly progresivne
kongenitalne ochorenie svalov. Vo va¢Sine pripadov
sa ochorenie prejavi uz v detstve, ale su popisané aj
pripady s manifestaciou v dospelosti (1, 2, 6). Odhliad-
nuc od klinickej variability, charakteristické prejavy su
difizna svalova slabost, rozvoj kontraktdr a kostnych
deformit. Vacsina pacientov preukazuje slabost dol-
nych konéatin so zaciatkom v detstve, so zvyraznenim
fazkosti pri chédzi. Nachddza sa slabost proximal-
nych svalov dolnych kongatin, slabost svalstva trupu,
mierna ochablost svalstva tvare. Reflexy su obvykle
v norme alebo mierne znizené (5). Popisované su tiez
myalgie, svalové kontraktdry a krampy (12).

Central core disease z hfadiska genetiky je komp-
lex geneticky determinovanych ochoreni, u ktorych je
kongenitalna myopatia ¢asto asociovand so zvySenou
citlivostou k prejavom MH (11). Cast pacientov s kon-
genitalnou myopatiou a rizikom MH ma podobnu alebo
identicki mutaciu ryanodinového receptorového génu
RYRH1, ktory kdduje kanal uvolfiujuci kalcium na sarko-
plazmatickom retikule (9). Gén je lokalizovany na dihom
ramienku chromozomu 19. Popisanych bolo vSak viac
mutdcii ryanodinového génu (na chromozémoch 1, 3,
5, 7, 17) a objavuju sa dalSie kandidatne gény. Lynch
(7) identifikoval mutdciu, ktora podmieriuje kongeni-
talnu myopatiu bez vplyvu na MH. V siasnosti sa
uskuto€riuje intenzivny vyskum korelacie jednotlivych
génovych mutacii s klinickym obrazom ochorenia (8).
Boli popisané sporadickeé (10) a familirne pripady, po-
sledné s autozomalne dominantnou dedi¢nostou.

Diagnéza CCD sa potvrdzuje bioptickym vySet-
renim, ktoré zistuje kolekciu abnormalnych myofibril
v centre svalovych vlakien (5). Tato oblast preuka-
zuje fokalnu stratu oxidativnych enzymov, najma vo
vlaknach typu I. V tomto type vlékien sa nachadza
absencia mitochondrii, sarkoplazmatického retikula.

Cores mozu byt Strukturdlne alebo nestrukturaine
(1). Lieéba nie je doteraz znama.

Kazuistika

NaSa pacientka bola narodend v roku 1953. Opa-
kovane bola hospitalizovana kvoli bolesti v krizoch
s prejavmi korefovej 1ézie L5 a S1 viavo, CT a NMR
vySetrenie preukdzalo diskopatiu v urovni L3 —4.

Gynekologické operdcia, desat rokov pred hos-
pitalizaciou u nas, sa vykonala v celkovej narkéze
bez komplikdcii. Potom sa objavili poruchy s udr-
Zanim mocu, vySetrenim sa potvrdil gynekologicky
charakter tazkosti.

Obrazok 1. Svalstvo dolnych kon¢atin bez trofic-
kych zmien, pri vyraznej slabosti proximalnych
svalovych skupin. Pohfad zo prednej ¢asti, jazva
po biopsii v oblasti stehenného svalstva vfavo
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Pri prijati na naSe oddelenie v roku 2000 uda-
va postupnu, pomaly progredujicu slabost dolnych
kon¢atin v priebehu troch rokov. V poslednom roku
je chddza mozna iba s oporou. Stazuje sa na zhor-
Senie tolerancie na fyzicku zéataz, niekedy mava kice
a bolesti v dolnych kon€atinach. Udava tiez tfpnutie
hornych kon¢atin.

Objektivne pri prijati: Nalez na mozgovych ner-
voch bol v norme. Na hornych kon¢atinach sa zistili
zivé reflexy, v zénikoch instabilita bez lateralizacie,
dyzmetria pri cieleni mierneho stupfia. Na dolnych
konéatinach pri vySetreni v fahu bolo drzanie kon-
¢atin v extrarotécii, s ndpadnou hypotoniou svalov

Obrazok 2. Svalstvo dolnych kongéatin bez trofic-
kych zmien, pri vyraznej slabosti proximalnych
svalovych skupin. Pohfad zo zadnej strany, jazva
po biopsii v oblasti lytkového svalstva vpravo
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Obrazok 3. Mierne vyjadrena myogénna lézia
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a vyrazne znizenou svalovou silou najmé v proxi-
malnych segmentoch, avSak bez trofickych zmien
a fascikulacii (obrazky 1 a 2).

Flexia v bedrovom kibe vavo bola mozné iba
pri maximalnej extrarotacii v bedre, koncatiny od
podlozky aktivne nezdvihla. Dorzélna i plantarna fle-
xia v ¢lenku bola iba naznacend. Patelarne reflexy
preukazovali obojstranne Zivi odpoved;, pri vybavo-
vani sediac na stole mali patelarne reflexy kyvadlovu
odpoved. Reflexy achillovej Sfachy boli velmi nizke,
medioplantarny reflex bol pritomny. Pyramidové javy
boli negativne. Nasla sa spornd taktiind hypestéza
na dolnych konéatindch bez ohrani¢enia. Chédza
bola myopatickd s kolisanim v bedrach, vstavanie
z0 sedu bolo mozné s prvotnou maximélnou flexiou
trupu a za pomoci ruk (myopatické Splhanie). Zistili
sme poruchu kinetiky v krénej oblasti. Neboli pritom-
né ziadne kostné deformity.

Rontgen driekovej chrbtice: Zuzenie Strbiny
L4-5 CT bez protruzie disku.

Laboratdrne vysledky: Bezna biochémia bola
v norme. Zistilo sa mierne zvySenie laktatu v pokoji
i po namahe. Ostatné paraklické vySetrenia ako
vySetrenie likvoru, EEG, echokardiografie a EKG,
vratane endokrinologického vySetrenia boli v nor-
me. EMG preukézala myogénnu léziu mierneho az
stredného stupria (obrazok 3). Stimulacna elektro-
myografia n. tibialis a n. peroneus a evokované po-
tencialy z oblasti n. medianus a n. tibialis boli v nor-
me, vratane VEP a BAEP. Vykonala sa biopsia svalu
z m. quadriceps s nasledujlcim nalezom: Dominuju
svalové vldkna typu II, pricom svalové vidkna su
réznej verkosti. Pritomné su iba ojedinelé megamito-
chondrie subsarkolemdlne. Mozné mitochondridina
myopatia. Pacientka udavala subjektivne zlepSenie
po podavani Coenzymu Q 10, E vitaminu.

2. hospitalizdcia - marec 2003

Subjektivne prejavy pretrvavajl, pacientka ich
hodnoti ako mierne zlepSenie oproti predchadza-
jucemu pobytu u nés. Udava priaznivi odozvu na
odpordéent liecbu coenzymom Q 10.
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Objektivny nélez bol bez zmeny prejavov, lakta-
tovy test a CPK boli v norme, EMG nélez bol nezme-
neny. Echokardiografia bola v norme. Druhy raz sa
vykonala biopsia z oblasti svalstva dolnych koncatin
na inom pracovisku ako minule. Nalez sa hodnotil
ako Strukturalna myopatia typu central core disease
(obrazky 4, 5, 6).

Genealogickym vySetrenim sa konstatoval soli-
tarny vyskyt v rodine a nonkonsanguinita. Pracovis-
ko ma kontakt so zahrani¢im pre planované moleku-
larne biologické vysetrenie.

Diskusia

Manifestécia ochorenia central core disease az
v dospelom veku nie je Casta (2, 8, 11). Preto jeho
diagnostika nemusi byt jednoduchd, najma ak je
zdruzend s prejavmi iného ochorenia, ako v pripa-
de nasej pacientky, kde isty ¢as dominovali prejavy
lumboischiadického syndrému. V dobe hospitali-
zé4cie na naSom oddeleni bolo vySetrenie funkcie
driekovej chrbtice bez deficitu, CT nepreukazovalo
protriziu disku a sfinkterové tazkosti sa verifikovali
ako gynekologicky problém. Prejavy tfpnutia hor-
nych konéatin sa daju vysvetlit poruchou funkcie
v oblasti krénej chrbtice. Porucha taktilnej citlivosti
na dolnych kon¢atinach nebola presvedCiva a nezis-
tila sa ani jednoznacna etiolégia. Mierne zvysenie
laktatu pri prvej hospitalizcii viedlo k tivahe 0 moz-
nej mitochondridlnej myopatii, ale klinicky obraz
a priebeh (pri druhej hospitalizacii bola hladina lak-
tatu v norme) a histologické vySetrenie tito moznost
nepotvrdili. Predominanciu postihnutia vldkien I
typu v prvom histologickom vySetreni nekomentuje-
me, opierame sa 0 vySetrenia v druhom slede, ked
sa o predominancii vlakien v histoldgii v tomto slova
zmysle patoldg nevyjadroval.

Diagnostiku central core disease stazuje skuto¢-
nost, Ze nejde o svalovu dystrofiu, previada svalova
slabost, ako to bolo aj u nasej pacientky. St popisané
i myalgie a krampy (12). Reflexy su variabilné - mézu
byt normdlne, znizené alebo chybaju. Elektromyo-
graficky nalez tiez nie je jednoznacny, popisované

Obrazok 4. Farbenie Hematoxilin eosin: Dominuje
obraz centrélnej regresie az do obrazu koagula-
¢nej nekrézy

Obrazok 5. Farbenie PAS: Obraz odlucovania
nekrotického tkaniva, v centre svalu zostava
rezidualna Strbinova dutina

Obrazok 6. Farbenie modrym trichrémom s po-
tvrdenim centralne prebiehajticeho regresivneho
procesu

su ako myogénne, tak neurogénne zmeny (1, 8, 11).
Aktivita sérovej kreatinkindzy byva norméina alebo
mierne zvySend. Ochorenie postupuje pomaly, nie-
kedy sa kombinuje s prejavmi kardiomyopatie a je
mozna asocidcia s vyskytom malignej hypertermie.
Prejavy kadiomyopatie ani prejavy malignej hyper-
termie pri anestézii po¢as gynekologickej operécie
sa u na$ej pacientky nezistili.

Spolocny menovatel u vacsiny je porucha na
chromézome 19q13 (1). Patognosticka je pritomnost
central cores v histologickom naleze (3, 4). U nasej
pacientky bola v klinickom obraze ndpadnd ex-
trémna hypotdnia svalov, najma dolnych koncatin,
pomaly progredujica slabost dolnych koncatin bez
napadnych trofickych zmien, so zachovanymi pate-
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l&rnymi i achilovymi reflexami. Ihlova elektromyogra-
fia bola neSpecifickd, ¢o u tohto typu myopatie nie je
podstatné. Rozhoduijuci nalez bol biopticky.

Predlozend kazuistika ma byt upozornenim na
skutoCnost, ze rozhodujuci pri diagnostike je klinicky
obraz, ktory ak nie je v sulade s dalSimi vySetrenia-
mi, nuti k diferencidcii i vzacnejSich diagnéz, ¢o nie-
kedy uchrani pacientov pred zaradenim do skupiny
neorganickych ochoreni. Rozhodujlce je niekedy
sledovat pacienta v dlh8om ¢asovom priestore. Di-
agnozu u nadej pacientky staZovala menej obvykla
manifestécia prejavov v dospelosti.
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