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Periferni neuropatie u déti
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Vétsina perifernich nervovych poruch ma postupny a pomalu progresivni priibéh. Avsak akutni zac¢atek mize nastat pfi autoimun-
nim a infek¢nim zanétu, metabolickych poruchach nebo pfiintoxikaci. Mnoho systémovych onemocnénii latek a [é¢iv postihuje
také periferni nervovy systém. Periferni neuropatie se typicky vyvijeji se symetrickym a prevazné distalnim postizenim. Kombinace
senzitivni a motoricka léze je nejcastéjsi, aviak v nékterych pripadech mohou prevladat motorické nebo senzitivni abnormality
a také se mohou objevit autonomni pfiznaky. Vysetreni poruchy periferniho nervu zahrnuje peclivou anamnézu, véetné anam-
nézy rodinné. Nasleduje neurologické, elektrofyziologické vysetieni a biochemické, serologické, imunologické, likvorologické ¢i
genetické testy; pfipadné zobrazeni. Nej¢astéjsi polyneuropatii v détském véku je hereditarni motorickd a senzitivni neuropatie.

Kli¢ova slova: periferni neuropatie, diagnostika, elektromyografie, axonélni a demyeliniza¢ni léze, ziskané neuropatie, hereditarni
neuropatie, neuropatie pfi dédi¢nych chorobach.

Peripheral neuropathy in children

Most peripheral nerve disorders have a gradual and slow progressive course. But an acute onset may occur with autoimmune and
infectious inflammation, metabolic disorders or intoxication. Many systemic diseases, as well as drugs, also affect the peripheral
nervous system. Peripheral neuropathy typically develops with symmetrical and predominantly distal affections. The combination
of sensory and motor lesions is the most common, but in some cases motor or sensory abnormalities can predominate, and au-
tonomic symptoms may also occur. Examination of peripheral nerve disorder involves a careful history, including a family history.
It is followed by neurological, electrophysiological and biochemical, serological, immunological, cerebrospinal fluid or genetic
tests; or imaging. The most common polyneuropathy in childhood is hereditary motor and sensory neuropathy.

Key words: peripheral neuropathy, diagnostics, electromyography, axonal and demyelinating lesion, acquired neuropathies,
hereditary neuropathy, neuropathies associated with hereditary disorders.

Uvod

Periferni neuropatie (PN) jsou |ézi perifernich
nervU. Typicky se projevuji slabosti a poruchami
¢itl. Prébéh maji akutni nebo chronicky. Jsou
primarné smisené (motorické, senzitivni, auto-
nomn); ziskané nebo hereditarni. Mohou mit
kofenovou distribuci. Patologickym nélezem je
demyeliniza¢ni nebo axonalni Iéze.

Periferni neuropatie (PN) se u déti vyskytuji
izolované nebo se manifestuji s dalSimi neuro-
logickymi Iézemi, obdobné jako u dospélych.
Je vSak rozdil v etiologii PN dospélych a déti.
Oproti dospélosti jsou v détstvi vzacné: neuro-
patie toxické, neuropatie pfi diabetes mellitus,

pfi uremii, hepatopatii, hypotyreoidizmu, ne-
oplazmatu, pfi amyloidéze nebo u dospélych
po infekci ¢i imunizaci se objevujici neuralgicka
amyotrofie. Naproti tomu vétsina perifernich
neuropatifl u détf je dédi¢na. Tuto nejcetnéjsi
skupinu tvoff hereditarni neuropatie a neuro-
patie pfi dédic¢nych neurometabolickych a de-
generativnich chorobdach. Nasleduji neuropatie
s nejasnou pricinou a neuropatie ziskané, véetné
zanétlivych a revmatickych.

Zanétliva etiologie se objevuje spole¢né ve
véech vékovych skupindch. Nékteré neuropatie
u déti jsou spojené s progresivnim onemocné-
nim (centralnim i perifernim, napf. leukodystrofie).

Prevézné centralni postizeni maji misni léze, me-
tabolickd i degenerativni onemocnénia malignity.
Jiné neuropatie jsou prekryty dramatiCtéjsi ataxif
a dalsimi priznaky (FRDA, ataxia - telangiectasia).
U dalsich je hlavnim projevem epizodickd bolest
nohou a rukou (m. Fabry — angiokeratoma corporis
diffusum). Zndmy je vyskyt syndromu karpélniho
tunelu u mukopolysacharidézy lla IV nebo u tézké
dystonie. Léze perifernich nervi mohou také sou-

viset se systémovymi chorobami, [écivy ¢i toxiny.

Klinicky obraz
Vétsina perifernich neuropatif ma jak moto-
rickou, tak senzitivni slozku a pozvolny, pomalu
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progresivni prlibéh. Akutni prdbéh mohou mit
autoimunni, toxické, metabolické a infekéni neu-
ropatie. Distribuce neuropatif je typicky bilateral-
ni, symetrickd a pfevézné distalni. Nejdfive jsou
postizeny dolni koncetiny. U nékterych zévaz-
nost difuzni nervové léze pfimo souvisi s délkou
axonu; zprvu jsou postizeny del3f axony. Coz
vede k vyraznéjsimu postizeni aker dolnich kon-
Cetin a k priznaklm s typicky diivéjsi prezentaci.
Pricinou fokalnich neuropatii byva spise trauma
nebo zanét.

Nejbéznéjsim pfiznakem neurogenni poru-
chy hybnosti je svalova slabost. MUZe se projevit
neobratnosti, obtizemi pfi béhu nebo zhorsenim
jemné motoriky (pfi psani, pfi zapinanf knofli-
k{, zipu, otevirani lahvi nebo véazani tkanicek).
Dalsim typickym klinickym nélezem kromé
svalové slabosti jsou snizené nebo nevybavné
slacho-svalové reflexy. K dalsim priznaklm patif
ataxie, instabilita ¢i potize s rovnovahou.

Hybné postizeni se obvykle kombinuje s po-
ruchami ¢iti. Nicnéné nékteré afekce maji pouze
motorické nebo senzitivni abnormity. K senzitiv-
nim pfiznaklm se fadi hypestézie, dysestezie
az necitlivost, senzitivni ataxie nebo pozitivn{
pfiznaky (parestézie, algie nebo palivé pocity).

Autonomni neuropatie se maze vyskytnout
izolované, ale i provazet rozsahlejsi polyneu-
ropatii. Kautonomnim symptomm patfi ab-
normalni poceni, srde¢ni arytmie, systémova
hypotenze nebo dysfunkce mocového méchyre
a stfev. Pfi neuropatiich Ize zjistit i postizeni cen-
trélniho nervového systému a vzacné i svald.
Nejcastgji to je pfi dédi¢nych neurodegenera-
tivnich chorobéch.

Diagnostika

Z3kladem diagnostiky perifernich neuropa-
til je podrobnd anamnéza (zacatek, distribuce
a rychlost progrese obtizi; familiarni vyskyt u dal-
sich ¢lend rodiny) a objektivni ndlez neurologic-
kého vysetfeni. Mnohdy je pfinosné vysetfeni
rodinnych pfislusnikd.

Podle ziskanych Udajl pfi podezfeni na neu-
ropatii doplfiujeme nervové kondukenf studie
se stimulaci periferniho nervu (NCS) a elektro-
myografické vysetfeni s koncentrickou jehlovou
elektrodou (EMG). NCS se provadi na réznych
smisenych i senzitivnich nervech hornich a dol-
nich koncetin. U déti senzitivni vedeni perifer-
nim nervem vysetfujeme na n. suralis, medianus,

ulnaris, pfipadné na n. radialis nebo n. plantaris

medialis. Vedeni motorickymi vldkny perifer-
niho nervu se bézné testuje na n. peroneus,
tibialis, medianus, ulnaris, pfipadné n. femoralis.
Jehlovou elektromyografii Ize snadno provést na
pristupnych svalech. Vybér svalu pro hodnoceni
neuropatie zavisi na klinickém obraze. U nékte-
rych je pfinosné vysetfeni distalnich svald, ale
proximalnich.

Elektrodiagnostické studie pomahaji urcit,
zda se jednd o neuronopatii, neuropatii, myo-
patii nebo o poruchu nervosvalového pfenosu.
EMG a NCS pomahaji také pfi rozliseni axonalni
nebo demyeliniza¢ni neuropatie.

Demyelinizace byva difuznii segmentalni.
Pfi metabolickych a hereditarnich neuropa-
tiich je zpomaleni rychlosti vedeni vétsinou
difuzni a uniformni. Elektrodiagnostické
vlastnosti demyeliniza¢nich poruch zahrnuji
zpomaleni rychlosti vedeni vidkny periferniho
nervu.

MultifokdIni segmentalni demyelinizace
vykazuje kondukeni blok a temporéini disperzi
(kondukeni blok s poklesem arey odpovédi pod
50% [dfive s nizsi amplitudou] pfi proximalni sti-
mulaci oproti distalni stimulaci; ¢asova disperze
s rozptylem stimulacnf odpovédi pfi proximalni
stimulaci). Déle byva zna¢né prodlouzeni dis-
talnich latenci a latence F-odpovedi nebo jeji
absence, byva vybavny A-reflex; norméaini nebo
témeé¥ normalni jehlovd EMG (nékdy s izolovany-
mi vzory ndboru).

Tab. 1. Hereditdrni neuropatie v Sirsich kategoriich

Axondlni neuropatii naproti tomu charakte-
rizuje rarefakce EMG kfivky a snizené amplitudy
CMAP a sNAP (slozeného svalového a senzitivni-
ho nervového potencidlu) s relativné normalni
NCS. Pfi chronické axonaIni neuropatii jehlova
EMG navic odhali reinervace. Lze také stimulaci
detekovat zanik distaIniho pahylu pfi Wallerové
degeneraci.

Axonalni neuropatie maji pfi svém zacatku
i pribéhu spise distalni distribuci. Normalni EMG
nevylucuje periferni neuropatii tenkych vldken.

Pro diferencidlni diagnostiku neuropatie je
dUlezité urcit, zda se jednd o senzitivni nebo
motorickou ¢i primédrné demyeliniza¢ni nebo
axonalnf 1ézi. K uréeni pficiny je zapotiebf dalsi
testovani. Pfi podezieni na zanét vysetfuje viro-
vé a bakteridlni panely. Déle odebirdme likvor
k vySetfeni. Pfipadné indikujeme metabolicka
¢i enzymatickd vysetfeni nebo MR zobrazeni €i
high-resolution ultrasound (HRU). Pfi suspekci
na genetickou etiologii nasleduje molekularné
genetické vysetreni.

Drive se ¢asto bioptoval n. suralis. Invazivni
biopsii n. suralis Ize nahradit napt. neinvazivniin
vivo laserovou kornedni konfokalni mikroskopif
nebo méfenim denzity Meisnerovych télisek.

Diferencialni diagnostika

V diferencidlni diagnostice je tfeba také od-
lisit AR formu proximalni spindlnf svalové atrofie
(SMA). Déle je tteba predevsim odlisit: distalnf
SMA a hereditarni neuropatie (s chronickou

Neuropatie izolovanym postizenim nervu

Hereditarni senzitivni neuropatie (HSN)

Hereditarni motorické a senzitivni neuropatie (HMSN, Charcot-Marie-Tooth)
Hereditarni senzitivni a autonomni neuropatie (HSAN)

Distalni hereditdrni motorické neuropatie (dHMN)
Hereditarni neuropatie brachidlniho plexu (HBPN)
Hereditarni neuropatie s tendenci k tlakovym parézam (HNPP, tomakuldzni neuropatie)

Neuropatie s postizenim mozku anebo michy
B Spinocerebeldrni atrofie (SCA)
B Friedreichova ataxie (FA)

B Hereditarni spasticka paraplegie (komplikované HSP, HMSN 5)

Neuropatie s postizenim ne-nervovych organt

Leukodystrofie
Peroxisomaln{ choroby
Deficit lipoproteinu

Porfyrie

Defekty oprav DNA
MitochondridIni onemocnéni

Familidrni amyloiddza (transthyretin, gelsolin, ApoAl)

Rlzné

B Giant axonal neuropathy
B Neurofibromatéza typu 1
B Neurofibromatéza typu 2

Jiné

Podle Klein CJ, et al. Muscle Nerve. 2013; 48: 604-622. doi:10.1002/mus.2377
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denervacfi), monomelickou amyotrofii; zané-
ty: polio (-like), enteroviry, mykoplazma, EBV,
echo4, coxsackie, West-Nile (WNV); transverzaIni
myelitis; vaskulopatii: okluze m. spinalis anterior
(trauma, zanét, embolie), cévni anomalie, trauma
(tabulka 1).

V diferencidlni diagnostice dale odlisujeme
centralni hypotonicky syndrom, abnormity mék-
kych tkéani (pfi equinu, chlzi po $pickach), trau-
matickou etiologii (porodni paréza brachidlniho
plexu) a uzinové syndromy (syndrom karpalniho
tunelu pfi mukopolysacharidéze |I).

Stanovenym rizikovym faktorem pro ne-
onataIni parézu brachidlniho plexu (NBPP) je
dystokie ramen, dale se uvadi i hmotnost a ob-
vod hlavy. Klinicky se rozlisuje paréza horniho
typu (C5, C6 a pfilezitostné C7 [stfedni typ] —
Duchennelv-ErbQv), paréza dolniho typu (C8,
Th1 - Dejerine-Klumpkeové) a paréza komplet-
ni. Horni paréza v dasledku poranéni C5 a C6
se projevuje addukci a vnitfnf rotaci v rameni
a extenzi pfedlokti, zatimco ruka a zapésti majf
zachovanou hybnost. Pfi podilu C7 je flexe za-
pésti a prstd. Kompletni parézu nékdy doprovazi
Hornerlv syndrom.

Hereditarni neuropatie

Hereditarni periferni neuropatie se klasifikuiji
podle klinickych charakteristik, zplsobu dédic-
nosti, elektrofyziologickych nélez(, metabolic-
kych defekt( a v posledni dobé i podle speci-
fickych mutaci ¢i genetickych lokusd. Primamni
hereditarni neuropatie postihujf pfevazné peri-
ferni nervy a zpUsobuiji priznaky jejich Iéze. Dalsi
hereditarni neuropatie se projevi symptomy
periferniho i centrdiniho nervového systému
a v nekterych pfipadech i pfiznaky jinych orga-
nU; u takovych pacientd mohou dal3i projevy
onemocnéni periferni neuropatii i zastinit.

Recentni komplexni klasifikace je zalozena
na priznacich a na zékladni molekularné ge-
je spojena s mutacemi jednoho ze Ctyf gen(:
PMP22, MPZ, GJB1 a MFN2.

Primarni hereditarni neuropatie se déli na
motoricko-senzitivni (HMSN, CMT), motoric-
ké (HMN) a senzitivné autonomni neuropatie
(HSAN). Dal$f primarni dédi¢né neuropatie za-
hrnuji hlavné hereditarni neuropatii s tendenci
k tlakovym parézam (HNPP), kongenitalni hypo-
myelinizaci (CHM), dédi¢nou brachidlnf plexo-
patii a axonalni neuropatii s obrovskymi viakny

www.neurologiepropraxi.cz

(GAN). Nejcasté&jsi typy CMT maji autosomalné
dominantni typ dédi¢nosti. Spektra fenotypU
spojenych se specifickymi genetickymi muta-
cemi jsou znacné siroka. Je velkd mira genetické
heterogenity a klinického prekryvani mezi hlav-
nimi kategoriemi dédi¢nych neuropatii.

Choroba Charcot-Marie-Tooth (CMT, he-
reditdrni motorickd a senzitivni neuropatie) je
spektrum chorob zplsobenych specifickymi
mutacemi gend, které jsou exprimovany v mye-
linu anebo v axonech. Nejc¢asté&jsi podtypy jsou
demyeliniza¢n{ CMT1 a axonalni CMT2.

Jejich spole¢nymi rysy jsou motorické a sen-
zitivni priznaky s distalni, prevazné peronedlin,
slabosti a deformaci nohou (pes cavus, kladivko-
vé prsty) a poruchou ¢iti. Existuji také X-vazané
dominantni a recesivni formy CMT zahrnujici
razné lokusy.

Hereditarni neuropatie s tendenci k tlako-
vym parézam (HNPP, tomakuldzni neuropatie) je
epizodickd demyelinizujici neuropatie. Obvykle
se objevuji recidivujici izolované nervové parézy
v mistech s ¢astou kompresi nebo traumatem.
U vétdiny se symptomy objevujf ve druhé deka-
dé, ale mohou se vyskytnout u mladsich déti.

Kongenitalni hypomyelinizace (CHM) se
projevi brzy po porodu vyraznou svalovou hy-
potonii. Rychlosti vedeni perifernim nervem jsou
extrémné pomalé (1,8 m/s). Jsou potize s pri-
jmem stravy. Jedna se o geneticky heterogennf
onemocnéni. Vétsina pfipadd ma mutaci gend
PMP22 nebo MPZ. Jiné mutace byly popsany
v genu EGR2 a v genu souvisejicim s myotubu-
larinem (MTMR?2). Geneticky pfenos je ve vétsiné
pfipadl autosomalné dominantni, ale vzacné

i autosomalné recesivni.

Ziskané neuropatie u déti
Autoinflamace - zanétlivé neuropatie zahr-
nujf syndrom Guillain-Barré (GBS) a chronickou
zanétlivou demyelinizujici polyneuropatii (CIDP).
GBS je heterogenni syndrom s akutni polyneu-
ropatif, nej¢astéji monofazickou. Patii do néj
demyeliniza¢ni AIDP, Miller-Fisher(v syndrom
a polyneuritis cranialis. Akutni axonalni formu
GBS tvofi motoricky axondlni AMAN a moto-
ricko-senzitivni AMSAN. U déti s GBS jsou nej-
Castejsi: pomérné rychle progredujici slabost
i parestezie zacinajici akralné na DK a pak na
rukou. Pfiznaky se déle $ifi proximdlné az na ple-
tence a vzestupné na trup, iji i mozkové nervy.

Poruchy ¢itf nebyvaij v popiedi. Casté jsou boles-
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ti rizného charakteru (svald, patefe, neuropatic-
ké bolest). Objevuiji se také autonomni pfiznaky
(arytmie, koliséani TK, pocent, vazomotorické po-
ruchy). Rozvoj pfiznakl trvé 2—-4 tydny a potom
nasleduje stabilni obdobi v trvani asi 2-4 tyd-
nU. Lécba spocivé v podéavani intravendznich
imunoglobulint (IVIG) a v plazmaferéze. Teprve
potom dochézi k regresi postizeni, a to zejména
paréz. Diagndzu potvrdi elektrofyziologicka stu-
die se zndmkami kondukéniho bloku, vysetfeni
mozkomisniho moku; MRI s kontrastem prokaze
syceni nervovych kofent. Dlouhodobé progné-
za je u vétdiny pacientl vynikajici. K vzacnym
variantdm GBS u déti fadime faryngo-cervico—
brachidlni variantu, akutni oftalmoparézu, akutni
senzitivni neuropatii, akutni pandysautonomii
a paraparézu.

Chronicka zanétliva demyelinizujici polyneu-
ropatie (CIDP) je vzacné onemocnéni. Pocatecni

Tab. 2. Polyneuropatie vyvolané Ié¢ivy a toxiny

Léciva

Amiodaron +++

Aurothioglukdza ++

Bortezomib +++

Colchicin +++

Dapson +++

Dideoxynukleosidy (didanosine, stavudine) +++
Disulfiram +++

Ethambutol +

Fluoroguinolony (ciprofloxacin, levofloxacin,
moxifloxacin) ++

Isoniazid +++

Leflunomid ++

Metronidazol +++

Nitrofurantoin +++

Nitrous oxide +

Fenytoin +++

Platinové derivaty (cisplatin, oxaliplatin) +++
Pyridoxin +++

Statiny +

Suramin +

Taxany (docetaxel, paclitaxel) +++
Thalidomid +++

Tumour necrosis faktor — inhibitory
(infliximab) ++

Vincristin +++

Uroven ddkazQ: +++ silny, ++ stfedni, + slaby

Toxiny spojené s PN
Acrylamide

Alyl chloride

Arsen

Sirouhlik

Etylén oxid

Karwinskia humboldtiana (buckthorn; fesetlak)
Olovo

Metalickd rtut

Metyl bromid

n-hexan

Organofosfaty
Polychlorované bifenyly
Styrén

Thalium

Trichloroetylén
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Tab. 3. Metabolickd a degenerativni onemocneéni
spojend s periferni polyneuropatif

Leukodystrofie:

m. Krabbe - globoidni leukodystrofie
metachromatickd leukodystrofie

m. Alexander

m. Pelizaeus-Merzbacher

syndrom Cockayne

Poruchy metabolizmu lipid:

m. Fabry — ceramid trihexosid
m. Nieman-Pick - sfingomyelin
m. Gaucher - glukosy! ceramid
m. Farber - lipogranulomatosis
GM1 gangliosidosis

GM2 gangliosidosis (Tay-Sachs)
ceroid-lipofuscinosis
cerebrotendinos xanthomatosis

Peroxisomalni choroby:

Zellwegerdv syndrom

neonatélni adrenoleukodystofie

infantilni m. Refsum

adrenoleukodystrofie (adrenomyeloneuropatie)
m. Refsum (kys. fytanovd)

Mitopatie (viz tabulka 5)

Jiné metabolické a degenerativni nemoci:
porfyrie

hereditarni tyrosinemie

deficit dehydratézy kys. delta-aminolevulinové
abetalipoproteinemie (Basen-Kornzweig)
analfalipoproteinemie (m. Tangier)

sialidéza typu |

mukolipidéza | (sialidoza Il)

m. Canavan

sy CDG (carbohydrat-deficient glycoprotein)
m. Leigh

ataxia-teleangiectaxia

Rettdv syndrom

sy Sjogren-Marinesco

infantilnf neuroaxonalni dystrofie (PLA2G6 gen,
stépeni fosfolipid)

syndrom Behr (OPAT gen, tvar a struktura mi-
tochondrii)

m. Chediak-Higashi (LYST gen - leukocyty)
syndrom Lowe (OCRL gen, modifikace fosfoli-
pidd membrén)

diagndza CIDP je klinickd. Nicméné dulezita je
dokumentace demyelinizace periferniho ner-
vu. Hlavnimi pilifi 1é¢by jsou IVIG, plazmaferéza
a glukokortikoidy. Dlouhodobd progndéza CIDP
je pfiznivé, avsak u mensiho pocet pacientd
i pfes lé¢bu postizen( pretrvava.

Zdnéty - periferni neuropatie se poji s fadou
infekci. S vyjimkou Lymské borrelidzy (LB) jsou
vzacné; dalsimi patogeny jsou herpes virus, EB
virus (Epstein-Barr), mycoplasma pneumoniae,
chlamydie, erlichie, parotitis, varicella, babesie,
toxokardza, difterie, West Nile virus; Ramsay
Huntlv syndrom typu 2 s reaktivaci viru her-
pes zoster v ganglion geniculare (herpes zoster
oticus) s periferni parézou licného nervu nebo
méné bézny Ramsay Huntlv syndrom typu 3
s indukovanou neuropatii hluboké palmarni
vetve n. ulnaris.

Vaskulitida mUZe postihnout jakykoli orgén
nebo tkan, v¢etné perifernich nervl. Kdyz vas-
kulitida postihuje vasa nervorum, ¢astym na-
sledkem je kritickd ischemie perifernich nerv(
a potencidlné tézké klinické nasledky.

Vaskulititickd neuropatie je obvykle soucasti
primarni nebo sekundarni systémové vaskulitidy,
kterd mudze postihovat kizi, plice, ledviny a dalsf
orgény. Vzacné vaskuliticka periferni neuropatie
probihd samostatné (nesystémova vaskulititicka
neuropatie nebo izolovana vaskulitida periferni-
ho nervového systému) (Alexander, 1992; Anaya,
Ogawa et Talal, 1995; Bademosi et Osuntokun,
1981; Donaghue et al,, 1996). Pfi systémové vas-
kulitidé byva diagndza snazsf, zatimco izolovana
neuropatie vyzaduje peclivé klinické, neurofyzio-
logické, laboratornf a histopatologické vysetfeni.
Typicky je klinicky syndrom mononeuropatie
multiplex nebo asymetrické neuropatie, ale také
distalni symetrickd neuropatie byva ¢astd. Avsak
i samostatné probihajici periferni neuropatie
maze vést k tézkym funkenim poruchdm, z nichz
se nekteff pacienti nedokadzou pIné uzdravit.
Regenerace perifernich nervl mize vyzado-
vat mésice nebo roky. Proto cilem terapie je co
nejrychleji 1é¢it zanét vasa nervorum, aby se
zabranilo nebo minimalizovalo poskozeni nervi.
Standardnf Ié¢bu pfedstavuji steroidy, azathio-
prin, metotrexat a cyklofosfamid. V posledni do-
bé prokazaly Ucinnost rituximab a intravendzni
imunoglobuliny.

LB je multisystémové zanétlivé onemocnént.
Siff se kousnutim infikovanych klfstat Ixodes.
Dospéli's LB mohou mit bolestivou radikulitidu
nebo postizeni kmene. U déti je velmi ¢asta pe-
riferni paréza licntho nervu s maximem vysky-
tu od kvétna do fijna, zejména pfi teplém lété
a podzimu. Na rozdil od dospélych se meningo-
radikulitida a periferni neuropatie objevuiji u détf
ztidka. Chronicka periferni neuropatie, ktera se
vyskytuje u dospélych, nebyla u déti zazname-
nana. Pfi vhodné lé¢bé je u détf progndza dobra.

PYi zaskrtu, obvykle s tézkou faryngdlni in-
fekci, exotoxin produkovany Corynebacterium
diphtheriae zplsobuje motoricko-senzorickou
demyelinizujici polyneuropatii. Neurologické
komplikace se objevuji u 15% pacientl hospi-
talizovanych s difterii (Logina et Donaghy, 1999).

Neurologické pfiznaky se obvykle vyvijeji ve
dvou fazich. Nejprve pfichazi bulbarni pfizna-
ky s medidnem 10 dnd po néstupu faryngitidy
(v rozmezi 2-50); po pfiblizné 30 dnech se zlepsi
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a nésledné se u ¢asti pacientl zhorsi. Je areflexie
i neschopnost chize. V¢asna Ié¢ba antitoxinem
znamena dobrou progndézou, avsak u nékterych
jsou obtiZe chronické.

Revmatické choroby - Periferni neuropatii
muazeme zjistit u mnoha revmatickych onemoc-
néni. Henoch-Schénleinova purpura (IgA vasku-
litida) — je systémova vaskulitida s prominentni
kozni komponentou. U déti s touto vaskulitidou
je periferni neuropatie vzacna. Patogeneze neni
znama, uvadi se imunitni onemocnéni, mecha-
nickd komprese nebo metabolickd porucha.

Zanétliva intestindlni onemocnéni — ulce-
rozni kolitidy a Crohnova choroba. Maji odlis-
nou patologii i kliniku. Periferni neuropatie se
mUZe objevit u dospivajicich s dlouhodobym
pribéhem Crohnovy choroby. Ale je i vzacnou
primarni manifestaci této choroby.

Sjégrenliv syndrom je chronicka autoimu-
nita charakterizovand snizenim sekrece slza slin
(tzv. "sicca komplex"). Neurologické abnormity
jsou pfiném casté (25-60 %). Incidence PN u détf
nenizndma (Alexander, 1992; Anaya et al., 1995).
Mdze se vyskytovat v rdznych formdach PN (kra-
nidlni, symetricka distalni senzoricka, distalnf
senzoricko-motoricka nebo cisté senzoricka).

Insuficience orgdnii - PN se m(ze objevit
v souvislosti s organovou insuficienci. Pfikladem
je rendInf a hepatalni insuficience nebo kritické
stavy vyzaduijici intenzivni péci.

RendIni selhdni — periferni polyneuropatie
se obecné rozviji pouze v pokrocilém stadiu sel-
hanfledvin a s indikacl k zahajenf dialyzy. Avsak
i dialyzovanf pacienti majf urcité riziko, pfestoze
je neurdlni dysfunkce ¢asto jen subklinickd a Ize
ji detekovat pouze pomoci elektrofyziologické
studie.

Uremicka PN je distaIni, symetrickd, smisend
senzo-motorickd neuropatie. Stejné jako u jinych
neuropatif jsou symptomy vyraznéjsf v dolnich
koncetinach. Senzitivni pfiznaky spise predcha-
zeji motorickym projevim. Nejcitlivéjsi metodou
detekce této neuropatie jsou elektrofyziologic-
ké studie. Uremicka neuropatie je u mladsich
jedincl vzacna.

Transplantace jater — neurologické komplika-
ce, veetne PN, se bézné vyskytuji po transplan-
taci jater a pfevazné ovliviujf centraini nervovy
systém. Nékteré se pfipisuji imunosupresivni
terapii.

Také po transplantaci kostni dfené se mQ-
Ze objevit zanétlivd neuropatie. Byva spojena



s reakci $tépu proti hostiteli a po Ustupu reakce
se zlepsuje.

Polyneuropatie kritického stavu (CIP) je jed-
nou z komplikaci u nemocnych na jednotkach
intenzivni péce (JIP) a anesteziologicko-resus-
cita¢nich oddélenich (ARO) pfi viceorgdnovém
selhdni, sepsi a déletrvajici mechanické ventila-
ci. Vyskytuje se prevazné u dospélych, mohou
viak byt postizeny i déti. CIP ma koncetinovou
slabost s distaInf prevalenci; porucha Citf byva
jen mald, myotatické reflexy jsou snizené nebo
vyhaslé a kranidlni nervy nebyvaji postizeny.
EMG prokaze difuzni axondlni 1ézi, mnohdy
i denervacni projevy spolu s normalnimi akénimi
potencialy, pfileZitostné i myogenni1ézi. Oproti
myopatii kriticky nemocnych se zdlrazhuje ne-
pfitomny sNAP. Tuto neuropatii je tfeba uvazit
u hypotonickych déti, které nelze odpojit od
ventildtoru. Hybné funkce se obnovuji pomalu,
nékolik mésica.

PN s myopatif se mize objevit po prodlou-
zené neuromuskularni blokddé nedepolarizuji-
cimi neuromuskuldrnimi blokatory (vekuronium,
atracurium a pancuronium). Vyrazna svalova
slabost je bez poruchy ¢itf. Také tento stav od-
kldda odpojeni od ventildtoru. Navrat sily trva
nékolik mésic.

Ostatni poruchy — endokrinni choroby
(napt. diabetes mellitus, hypotyredza), choroby
gastrointestinalniho traktu (napf. celiakie) a defi-
city enzym (napr. porfyrie) mohou vyvolat pe-
riferni neuropatie. Periferni neuropatii spojenou
s malignitou zpUsobuje zakladni onemocnént
nebo jeho lé¢ba.

Diabetes mellitus — diabetickd polyneuro-
patie (DPN) je ¢astou komplikaci diabetu. Je to
zpocatku symetrickd senzitivn neuropatie posti-
hujici dolnf koncetiny distalné. Hybné postizeni
s mirnou svalovou slabosti ma stejny rozvoj, ale az
v pozdéjsifazi a v zavaznéjsich pripadech. U ado-
lescentll s diabetem je také ¢astd autonomni po-
lyneuropatie (DAN) (Verrotti et al,, 1995). DPN md-
Ze bytjiz v dobé stanoven( diagnézy; abnormity
se snizenim rychlosti vedeni perifernim nervem
se zjistuji u 25 az 30% déti (Lehovsky et al,, 1979;
Solders et al, 1997). Abnormity prahovych hodnot
pro teplo a chlad na zapésti a nohou a prahu
pro vibrace na palci a medidlnim kotniku jsou
U 28% (Donaghue et al,, 1996). Vétsina pacient(
s diagndzou diabetu mé abnormity, i kdyz vétsina
z nich je subklinicka. Elektrofyziologické studie
u déti a adolescentl s diabetem trvajicim déle
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nez tfi roky prokazuji abnormity u 50 az 57 %;
v ndmi vysetieném souboru s trvanim diabetu
5-11,5 roku se jednalo pouze o abnormity téz-
ké stupné (Hyllienmark et al., 1995; Lehovsky et
al, 1979). Podrobnosti DPN uvadi ¢lanek Hajase
v tomto ¢isle ¢asopisu.

Hypotyredza — mlze mit za nasledek ab-
normity periferniho i centralniho nervového
systému. Studie adolescent( a dospélych pro-
kédzala abnormality periferniho nervového sys-
tému u 52 %. Jednalo se o fokalni kompresivni
neuropatie, axonalnf neuropatie a myopatie.
Abnormality CNS se vyskytly ¢astéji, u 78 %.

Celiakie - se projevuje malabsorpci a abnor-
mitou sliznice tenkého stfeva. Bezlepkova dieta
vede k morfologickému zlepsent. V souvislosti
s celiakil se popisuji rozmanité neurologické
projevy, v¢etné cerebeldrnf a senzitivnf ataxie,
progresivni myoklonické ataxie, periferni neu-
ropatie, myopatie a zachvatl. Uvadi se zejména
u dospélych. Naproti tomu u détf s celiakif jsou
klinicky zfejmé neurologické poruchy ménée
Casté. Prevalence PN je pravdépodobné nizka.
Popisuji se pfipady reverzibilni neuropatie sou-
visejici s celiakif (Kaplan et al.,, 1988; Zelnik et al,,
2004; Ruggieri et al., 2008).

Porfyrie — je skupinou metabolickych one-
mocneni, u nichZ se projevuje, pfevazné ge-
netickd ale i ziskand, porucha funkce enzymi
fidicich syntézu hemu v Cervenych krvinkach.
PN je spole¢nym rysem jaternich porfyrif: akutni
intermitentni porfyrie, a vyskytuje se také pfi
hereditarni koproporfyrii a porphyria variegata.
Svalova slabost ¢asto za¢ina na dolnich konce-
tindch proximaélné, ale mze postihnout paze
nebo akra koncetin. Je areflexie. Neuropatie md-
Ze postihnout také mozkové nervy, pak byva
bulbdrni paralyza a fatalni porucha dechu. U né-
kterych je senzorickd neuropatie. Autonomni
dysfunkce muze vést ke kolikovitym bolestem
bficha, diarhoe ¢i obstipaci a k dysfunkci mo-
¢ového méchyre.

Malignita a periferni neuropatie - neob-
vyklou paraneoplastickou komplikaci lymfomu
u dospélych je periferni neuropatie. Byla pozo-
rovana také u détf (Rowland et Schneck, 1963;
Kurczynski et al., 1980). Neuropatie byva akutni
¢i chronickd a senzorickd nebo senzomotoricka.
Senzitivni pfiznaky zahrnuji parestézie, dysesté-
zie, bolest nebo ataxii (McCloud et Walsh, 1984).
Akutni motoricka neuropatie se miize podobat
Guillain-Barré syndromu s distalni vzestupnou
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slabosti. Chronickéd neuropatie se typicky pro-
jevuje jako distalnf slabost s areflexif a relapsy.
Pfedpokldda se, Ze neuropatie je imunitné zpro-
stfedkovana, coZ vede k axondlni degeneraci.
Nicméneé mUze také nastat maligni infiltrace
perifernich nervl. Segmentovéa demyelinizace
je pozorovana pfiformé s relapsy. PN m(ze také
vzniknout plsobenim chemoterapie (tabulka
2). A tak neuropatie pfi malignim onemocné-
nim je zpUsobena jak lé¢bou, tak i zakladnim
onemocnénim.

Periferni neuropatie pfi onkologickych
chorobdch - postizeni periferniho nervového
systému dosahuje 1,7-16 %, pricemz az 20% neu-
ropatii ma nejasnou etiologii. K mechanizmim
jejich vzniku patii: a) infiltace nebo komprese;
b) paraneoplasticky proces; ¢) neurotoxicita; d)
jiné zmény v souvislosti — metabolické, nutri¢ni
(kachexie) — zanétlivé (virové infekce — HSV, EBV).
Tize neurotoxické neuropatie narlsta postupné
v prlibéhu terapie. Progrese trva nékolik mésict
po ukonceni chemoterapie. Stuper neuropatie
ovliviuje intenzita a trvani CHT.

CIPN (chemoterapif indukované neuropatie) —
Ize rozdélit podle typu neuropatie: a) senzitivni—
napt: pfi lé¢bé thalidomidem, platinou, taxany,
bortezomibem; b) senzomotorické — napf: sura-
min, vincristin, examethylmelamin; c) autonomni:
docetaxel, vincristin; d) mozkové nervy: vincristin;
e) akutni neuropatie: oxaliplatina.

Neuropatie objevujici se pfi/po radiotera-
pii — (RINP - radioterapii indukovana periferni
neuropatie) souvisi s celkovou davkou a na frakci.
Riziko jejfho vzniku navysuje zejména konkomi-
tantni chemoterapie a vék pacienta. RINP rozdé-
lujeme na a) Casné Iéze se zpozdénim cca 30-90
dnf; b) pozdni Iéze s latenci 1-10 let.

Terapie CIPN a RIPN spociva v: a) prevenci;
b) regeneraci funkcf; ¢) symptomatické terapii:
|é¢iva, ne-Iékova Iécba.

Vitaminy — nedostatek i nadbytek vitami-
n& maze vést k periferni neuropatii. Resenim je
substituce nebo zamezenf pfebytku vitaminu.

Nedostatek vitaminu B, (thiaminu) — nasled-
kem nedostatku thiaminu je beriberi. Sucha
beriberi zplsobuje atrofii a obrnu poskozenim
perifernich nerva.

Nedostatek vitaminu B, (riboflavin) - spolec-
ny nedostatek thiaminu a riboflavinu mdze zpQ-
sobit senzitivni a senzo-motorickou neuropatii.

Nedostatek vitaminu B, (pyridoxin) — po-
travinovy nedostatek pyridoxinu je vzacny.
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Tab. 4. Syndrom KTvdétstvi-diferencidinidiagndza

Stiddavé choroby: mukopolysacharidéza
a mukolipidéza

Strukturdini: lokaIni: kostnf, Slachy, svaly,
hypertrofie ligament

Generalizované: dysplazie, melorheostosis

Tlakové: hemangiom, hamartom, trauma, absces

Systémové choroby: diseminovana angiomatéza,
lipoidnf proteindza, scleroderma

LokalIn( éze: zatéZ (dystonie, DMO) trauma,
popaleniny
Familidrni AD

Tab. 5. Dalsi mitopatie s periferni neuropatif

NARP: Neuropatie; Ataxie; Retinitis Pigmentosa

MNGIE: Myopatie & ext. oftalmoplegie;
Neuropatie; Gastro-Intestinal; Encefalopatie
MERRF: Myoklonickd Epilepsie; Ragged Red Fibres
SANDO: Senzoricka Atakticka Neuropatie,
Dysautonomie; Oftalmoplegie (HSN)

DIDMOAD: Diabetes Insipidus; Diabetes Mellitus,
Optické Atrofie; Deafness

U adolescentl mize zpUsobit PN. Pyridoxal-
fosfat dependentni epilepsie (neonatalni epi-
leptickd encefalopatie) podminénd mutacemi
v PNPO genu reaguje na lé¢bu pyridoxalfos-
fatem (Bademosi et Osuntokun 1981; Wilson,
1998). Lécivo Isoniazid vyZaduje suplementaci
pyridoxinem, aby se zabranilo vzniku neuropatie.

Toxicita vitaminu B, (pyridoxin) - dlouhodobé
nadmérmé davky pyridoxinu mohou zpUsobit PN.

Nedostatek vitaminu B, (kobalamin) —
symptomy neuropatie spojené s nedostatkem
vitaminu B, zahrnuiji areflexii a ztratu vibra¢niho
a polohového ¢itf.

Léciva — PN patii mezi nezaddouci Ucinky
mnohych 1ékd. Antibiotika spojend s PN jsou
penicilin, sulfonamid, chloramfenikol, metroni-
dazol a izoniazid. Symptomy zahrnuji parestézie,
svalovou slabost anebo senzitivni poruchy.

Chemoterapeutika — PN je vyznamnou kom-
plikaci chemoterapie: vinkristinem, cisplatinou,
cytarabinem, bortezomibem, thalidomidem
a paklitaxelem (viz vyse Periferni neuropatie pfi
onkologickych chorobéch) (Gilchrist, 2012; Purser
et al, 2014). V nékterych pfipadech mUze tato
toxicita omezit jejich aplikaci. Nicméné retro-
spektivni data naznacuji, ze u vétsiny déti ma PN
vyvoland chemoterapif (CINP) pfiznivou progno-
zu. Klinické zlepSeni nastava béhem udrzovaci
faze nebo po ukonceni terapie (Gilchrist, 2012).

Fenytoin — PN spojend s uzivanim fenyto-
inu je zndma. Zjistuje se u 2/3 déti s epilepsif
a s dlouhodobou lé¢bou fenytoinem (Mochizuki
et al., 1981). Nejcastéjsimi abnormalitami je
zpomaleni rychlosti vedenf n. ulnaris, n. tibialis

a n. suralis. Celkova davka a doba trvanf lécby
fenytoinem koreluje se snizenim rychlosti vedeni
n. tibialis.

Thalidomid — mUze také zpdsobit irreverzi-
bilni toxickou periferni neuropatii (Eriksson et
al,, 2001). U déti se jejf riziko zvysuje s kumulaci
davky a trvanim terapie (Fleming et al., 2005).
Proto jsou u téchto déti indikovand pravidelna
klinicka a elektrofyziologicka vysetreni.

Toxické neuropatie - PN zpUsobuji tézké
kovy a prmyslové latky (tabulka 2). Primédrné
plsobi na axon a druhotné na myelin. Obvykle
se jedna o chronickou expozici. Diagndézu po-
tvrdi prdkaz toxinu.

Arzén — PN se typicky rozviji po jednom az
tfech tydnech. Charakterizuje ji distalnf senzo-
motorickd neuropatie. Parestézie a poruchy citf
jsou na prstech a $i¥ se proximalné. Casné se
objevuji i autonomnf pfiznaky (pocenti, tachy-
kardie a hypotenze).

Olovo - otrava m{ze nastat po akutni nebo
chronické expozici. Charakteristické je vyvojo-
vé opozdéni az ztrata vyvoje pfi encefalopatii.
Neuropatie se vyskytuje jen zfidka a senzitivni
pfiznaky jsou minimalni. U déti nastava oslabenf
v hleznu s padavou nohou, na rozdil od dospé-
lych s parézou n. radialis. Periferni neuropatii
zpUlsobuje axonalni degenerace velkych mye-
linovanych vldken.

Rtut - toxicky plsobi organicka i anorganic-
ka rtut; postizené jsou CNS a ledviny. Akutnfinto-
xikace vyvold motorickou periferni neuropatii se
svalovou slabosti a ischemif, mohou byt distaIni
parestézie. ReziduaIni deficity mohou pretrvavat
mnoho let po expozici.

N-hexan - je neurotoxin, ktery zpdsobuje
zmény obfich axond. Obsahuji jej rozpoustédla,
lepidla, nastfikové barvy, ndtérové hmoty a si-
likony. U adolescentl mdze jit o prdmyslovou
expozici nebo ndvykové inhalace. Periferni neu-
ropatie se projevuje distalni slabosti a svalovou
atrofii, zejména na rukou a nohou. Senzitivni
pfiznaky jsou minimalni a spocivaji v poruse
citlivosti. Zotaveni po ukonceni expozice je po-
malé a i nedplné.

Organofosfaty jsou soucasti insekticid.
Expozice insekticidy vsak zplsobuje pfiznaky
v méné nez 10% pfiipadd a zfidka vede k peri-
ferni neuropatii. Akutni intoxikace je ddsledkem
inhibice acetylcholinesterazy. Zvlastni syndrom
znamy jako opozdéna polyneuropatie vyvolana
organofosfatem (OPIDP) se mdze objevit po
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prlimyslové expozici nebo kontaminaci potravin,
ndpoju nebo kuchyriského oleje. Priblizné tfi
tydny po expozici se objevi crampi a pocit pa-
leni v nohou a rukou. Obvykla je distaIni svalova
slabost, padavd noha, spasticita, hyperreflexie
a ataxie. Neexistuje zadna lé¢ba.

Thalium - se pouzivé v rodenticidech a in-
sekticidech. Bolestiva, rychle progreduijici a ob-
vykle vzestupna periferni neuropatie obvykle
zacind dva aZz pét dni po akutni expozicia v dru-
hém nebo tfetim tydnu dominuje klinickému
obrazu. Je distalnf svalové slabost postihujici
pfedevsim dolni koncetiny. Jsou parestézie, bo-
lesti dolnich koncetin a necitlivost prstd a prstcd.
Nastava axonalni degenerace a demyelinizace.
Mezi jiné neurologické abnormality patff tfes,
ataxie, zachvaty a kéma. Atrofie optického nervu
mUzZe mit za nasledek vizualni zmény. Lécba
spociva na podani berlinské modfi. Vaze thalli-
um a zabranuje reabsorbci. Mortalita otravy je
az 40%.

Neuropatie pfi dédi¢nych
chorobach

Dal$imi vzécnymi dédi¢nymi chorobami,
které zpUsobuji prevazné demyeliniza¢ni po-
lyneuropatie, jsou metabolickd onemocnéni
s manifestaci v détstvi a adolescenci. Jsou to
napfiklad nékteré leukodystrofie i adrenoleu-
kodystrofie a mitochondrialni poruchy (tabulka
3). Lysosomalni stfadavé choroby — Lysosomy
jsou bunécné organely. Maji funkci termindini
degradace produktl. Stfadava onemocnéni
jsou skupinou pfiblizné 36 heterogennich po-
ruch. Charakterizuje je akumulace nestrave-
nych makromolekul v lysosomech. Pfic¢inou
je nedostatek specifického lysosoméiniho
enzymu nebo proteinu. Mnoho z nich se poji
s neurodegenerativnim fenotypem a periferni
neuropatif. Patif sem Fabryho, Krabbeho choro-
ba, metachromatické leukodystrofie a nemoc
Niemann-Pick.

Fabryho choroba — je X-vdzana recesivni
glykolipidovéd choroba a bolestivou neuropa-
tif. Krabbeho globoidni leukodystrofie s nedo-
statkem galaktocerebrosiddzy (GALC) i meta-
chromaticka leukodystrofie (MLD) s deficitem
arylsulfatdzy maji vyznamnou demyelinizacni
neuropatii. Niemann-Pickova choroba — (NPD,
sfingomyelindza) je skupinou s autosomalné
recesivni dédi¢nosti, se splenomegalif a varia-

bilnimi neurologickymi deficity.



Syndrom Marinesco-Sjégren (MSS)/myoglo-
binurie a CCFDN syndrom — maji v klinickém ob-
raze také demyelinizacni neuropatii. Pfi MSS to je
v kombinaci s cerebeldrnim syndromem a myo-
patii. Pfi CCFDN je facidlni dysmorfism a hypo-
myelinizacnf neuropatie. Pfi MSS s demyelinizacni
neuropatii se béhem akutnich infektl mohou
projevit rekurentni epizody akutni parainfekéni
slabosti s myoglobinurii a hyperCKemil.

Kongenitalni svalové dystrofie s deficitem
merosinu — md spolu s dysmyelinizaci bilé hmo-
ty mozkovych hemisfér i demyelinizacni sen-
zo-motorickou periferni neuropatii. Ve vétsiné
pfipadl se jedna pouze o elektrofyziologickou
abnormitu, periferni neuropatie nebyva klinicky
vyjadrena.

Snizené hodnoty rychlosti vedeni se na-
|ézaji také pfi neurondini ceroid-lipofuscindze
(Battenoveé nemoci), pfi reflexni neurovaskularni
dystrofii, kausalgii (KRBS II); algodystrofii; syndro-
mu rameno-ruka; ¢i Sudeckové atrofii.

PYi Friedreichové ataxii (FRDA) — kondukeni
studie odhali ¢asnou tézkou periferni senzitivni
axonalni neuronopatii se snizenou amplitudou
az absenci sNAP. Byva i zpomalend senzitivni
rychlost vedeni. Obdobné i u nékterych spino-
cerebeldrnich ataxif (SCA), s cerebelarni a kme-
novou dysfunkci nebo degeneraci, se popisuji
periferni neuropatie. Pfi SCA4 byva prominent-
ni axonalnf neuropatie. Naproti tomu pfi SCAIT,
SCA2, SCA3 a SCA6 se uvadi mirna periferni
neuropatie se snizenymi myotatickymi reflexy
a snizenim vibra¢niho itf.

Syndrom KT — v détstvi Ize nalézt u rlznych
chorob (tabulka 4). Je velmi ¢astou komplikaci
pfi mukopolysacharidéze nebo mukolipidéze,
pomeérné ¢asto vyzadujici chirurgické fesent.

MitochondridIni choroby - vady struktury
nebo funkce mitochondrif, pfedevsim oxida¢ni
fosforylace, mitochondridIni biogeneze a dalsich
metabolickych pfemén, jsou spojeny se Sirokym
spektrem klinickych fenotypU. Nékteré z nich
maji prominentni neuropatii (dalsf mitopatie
s PN uvéadi tabulka 5).
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Leightv syndrom — subakutni nekrotizujici
encefalomyelopatie je dédi¢nd neurodegenera-
ce kojeneckého nebo détského véku s laktato-
vou acidézou a nekrézami v bazalnich gangliich,
thalamu, kmeni a mise. Castym nalezem je peri-
ferni neuropatie s demyelinizaci, ale i axonopati.

Leberova hereditarni optickd neuropatie —
(LHON) je maternélné dédi¢nd s hlavnimi bo-
dovymi mis-sense mutacemi v nukleotidech
3460, 11778 a 14484 mitochondridlni mtDNA pro
podjednotky komplext |, Il a IV. LHON obvykle
zpUsobuje ztratu zraku prevézné u muzd. K dal-
$im nalezlm, které mohou u détf nastat, patfi
periferni neuropatie v souvislosti s mutaci 11778.

Infantilni neuroaxondlni dystrofie (INAD,
Seitelbergerova choroba) — je autosomalné
recesivni neurodegenerace; jedna se o jeden
z podtypUl akumulace Zeleza v mozku (NBIA).
Vétsina mé mutaci genu PLA2G6 (PLAN). Jsou
postizené periferni nervy, centrdlni nervovy
a autonomnf systém. Periferni neuropatie se
vyznacuje distaIni poruchou ¢iti a svalovou at-
rofii. Je hypotonie a retardace vyvoje, jsou nizké
myotatické reflexy. Elektromyografie vykazuje
zndmky chronické denervace.

Refsumova choroba (HMSN IV) - je porucha
peroxizomalni funkce. Peroxizomy jsou orga-
nely, které katalyzuji ¢etné funkce bunécného
metabolizmu. Klasicka forma (heredopathia
atactica polyneuritiformis) ma retinitis pigmen-
tosa, periferni polyneuropatii, cerebelarni ataxii
a hyperproteinorachii. DalSimi pfiznaky mohou
byt senzorineurdlni hluchota, ichtyéza, anosmie
a poruchy srde¢niho pfenosu. Kondukeni studie
vykazuji zpomaleni rychlosti vedent.

Poruchy repara¢nich mechanizmd DNA —
poruchy oprav DNA charakterizuje neschopnost
opravit urcity druh poskozeni DNA. Tim vykazuji
zvy$enou tendenci k rozvoji malignit. Majf auto-
somalné recesivni dedi¢nost. U dvou z téchto
poruch, u xeroderma pigmentosum a Cockayne-
ova syndromu, se objevuje periferni neuropatie.

Xeroderma pigmentosum — (XP) je multi-
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s mutacemi v osmi genech. Pfiblizné 25% pa-
cientl s XP ma neurologické abnormality s riz-
nou zdvaznosti. Periferni neuropatii se snizeny-
mi nebo nevybavnymi myotatickymi reflexy je
zpUsobena degeneraci senzitivnich neuron(i ve
spinélnich gangliich a v mensi mife degeneraci
motoneuronl v bunkach prednich roh prova-
zenou mirnou demyelinizaci.

Cockaynellv syndrom — je vzacné multisys-
témové onemocnéni charakterizované progre-
sivni neurodegeneraci, trpaslictvim, retinitis pig-
mentosa, ,ptacim” oblicejem a fotosenzitivitou.

Popisuji se u néj rdzné polyneuropatie.
Avsak nejcastéjsi forma je senzorimotoricka de-
myelinizujici.
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axonalni degeneraci a sekundarni demyelinizaci.

Terapie

Moznosti terapie perifernich neuropatif
zavisi na situaci. Pokud je etiologie zndma: te-
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