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Amyotroficka lateralni skleréza (ALS) je charakterizovana postizenim centralniho i periferniho motoneuronu. Podle souc¢asnych
kritérii (dle Awaji-shima) Ize na podkladé klinického nélezu i elektrofyziologického vysetieni stanovit pravdépodobnou i jistou
diagnozu ALS. Nejcastéji se vyskytuje klasicka forma ALS se zacatkem na koncetinach ¢i v bulbarni oblasti s postupnou genera-
lizaci. V diferencialni diagnostice je nutno vyloucit celou fadu generalizovanych a pro rtizné fokalni formy ALS i dalSich prevazné
neurologickych nemoci.
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Differential diagnosis of amyotrophic lateral sclerosis

Amyotrophic lateral sclerosis is characterized by an impairment of central and peripheral motoneurones. According to contem-
porary diagnostic criteria (Awaji-shima) on the basis of clinical findings and electrophysiological investigation there si possible
to determine a probable or a definite diagnosis of ALS. A clasissical form of ALS with the beginning in the extremities or in the
bulbar region with gradual generalization occures most frequently. In a differential diagnosis there is necessary to exclude the
whole series of generalized disorders and for various focal forms of ALS also further neurological diseases.

Key words: motoneurones, pyramidal tract, muscle atrophy, paralysis, EMG findings.

Stanovit diagndzu amyotrofickd laterdini
sklerdza (ALS) je zdvazny a odpovédny krok.
Jednd se o nemoc, kterd neldnavné progreduje
a vede ke smrti nemocného. Pro terapii této
nemoci neni dosud k dispozici é¢ba, kterd by
vedla ke zlepSenf klinického stavu a ani 1é¢ba,
kterd by progresi jasné zpomalila. Dokonce nenf
k dispozici ani diagnosticky test, ktery by ved|
pfimo ke spravné diagndze. Pfitom existuje
celd fada nemoci, které napodobuji ALS a jejf
varianty (Kiernan et al,, 2011). A v diagnostickém
procesu je nejddlezitéjsi objevit tyto choroby,
a to co nejdfive. Jedna se o nemoci, které maji
svou kauzalni 1é¢bu ¢i jsou alespor [é¢bou
ovlivnitelné.

Klinicky ndlez u nemocnych s ALS se vyzna-
Cuje rozvojem pfiznakl postizeni centralniho

motoneuronu: spasticita — chlze, tuhé a ne-
obratné prsty na HK, jazyk s pomalymi pohyby
(latero-lateraIni diadochokineze pomald a spas-
tickd, jazyk jakoby pfivézan ke spodiné Ustni),
hyperreflexie, klony, Babinského jev, i znamky
postizeni periferniho motoneuronu: atrofie,
parézy, kontraktury, fascikulace, kiece. Progrese
onemocnéni je trvald, bez prestavek a bez re-
misi. Nejsou senzitivni poruchy. Casté jsou viak
i daldf ,non-motorické potize” — napt. hypersali-
vace u bulbarni formy (Talbot, 2009).
Stanovenidiagnézy ALS je vysledkem dosti
komplikovaného procesu. Kromé zhodnoceni
klinického nalezu s postizenim centrélniho i pe-
riferniho motoneuronu, a to rozsahu, progrese,
dynamiky procesu. Je nezbytné i neurofyziolo-
gické vysetteni (Al-Chalabi et al,, 2016). Proto byla

v roce 2008 podrobena kritické analyze dosa-
vadni revidovana El Escorial kritéria” a stanovena
kritéria nové — nazvana podle japonské loka-
lity, kde se konference konala - ,Awaji-shima”.
Stanoveni diagnozy dle El Escorial kritérif vedlo
k tomu, Ze pouze 31 % splhovalo kritéria pro
definitivni diagndzu v dobé klinické manifestace
a dokonce pfi Umrti byla v 109% diagnostikovana
pouze mozna ALS (Ambler, 2013). Awaji-shima
kritéria podstatné zrychlila diagnosticky pro-
ces, zvysila diagnostickou senzitivitu, a to bez
zvyseni falesné pozitivnich diagnéz (tabulka 1).

V klinickém nélezu byva celd fada pfiznakd,
které jsou pro ALS dosti charakteristické (Turner
etal, 2013) (tabulka 2).

Pfitom nejsou postizeny okohybné svaly
ani sfinktery.
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Tab. 1. Doporuceny protokol EMG vysetieni pti podezteni na ALS, dle Awaji-Shima (Stétkdfovd et al, 2018)

Oblast Svaly

Horni, doInf koncetiny

Prlikaz zmén v jednom proximalnim a v jednom distalnf svalu, které jsou
inervovany jinym nervem a z jiného misniho segmentu

Torakélni oblast

Postaci priikaz zmén v jednom svalu, vhodné jsou paraspinalni svaly (Th5-6),
m. rectus abdominis; nedoporucuji se segmenty Th11-12

Bulbarni oblast

m. sternocleidomastoideus)

Postaci prikaz zmén v jednom svalu (jazyk, m. masseter, mimické svaly,

Tab. 2. Typické ndlezy u nemocnych s ALS

Pfiznak Poznamky

Fascikulace a atrofie jazyka

Fascikulace jsou prevazné po stranach jazyka, atrofie svalstva jazyka
ma fokaIni charakter; vyznam téchto pfiznakd je vyssi

oboustranné o N . e o
pfi soucasném nalezu zvyseného masseterického reflexu
Atrofie jsou na laterdIni poloviné ruky — zejména m. abductor poll.
,Split hand” brevis a m. interosseus dors. primus, pfitom m. abductor digiti
minimi ma zachovanou trofiku i silu
) Fokalnii generalizované; je nezbytné po nich patrat — véetné svall
Fascikulace % . .
stehen, bficha, paznich pletenct
Jednd se o projev slabosti extenzor( $ije; v diferencidini diagnostice
Head drop

je nutno uvazovat o myastenii a myopatii

Emocni poruchy

V popredf je pfehnana odpoved na emocni stimulaci, asto se
zachvaty place, a to spolu s bulbarnimi pfiznaky a zvysenym
nasopalpebralnim reflexem

Kognitivni a behaviordlni pfiznaky

Znamky soucasné pfitomné frontotempordini demence (ve 30%)

Tab. 3. Klinickd prezentace ALS - jednotlivé formy

Forma - fenotyp Charakteristika Vyskyt
Klasické forma Zacatek na DK (30 %) ¢i HK (25 %) 55-60%
Nej i fagi k & Sifent 15| 20-259
Progresivni bulbérni paralyza ejprve dysattn(le a dyvs“ag\fe a pak postupné sifeni na dalsi 0-25%
skupiny bulbarniho a sijového svalstva
Progresivni svalova atrofie (PMA) | Léze pouze periferniho motoneuronu 5-8%
Primarnf laterdlni skleréza (PLS) Léze pouze centrdlniho motoneuronu 2%
Primdrni postizeni respira¢niho | Zejména paréza branice oboustranné s nutnosti umélé Do 3%
svalstva ventilace
Progrese déle 3-5 let, ¢asto obé HK s postizenim svall Ztidka
Flail arm pletence a paze, terminalné dochazi k siteni paréz, véetné
dychacich svald
) Progredujici paréza koncetin v oblasti pletence, pfitom je Zridka
Flail leg S
dlouho noha silnd
) o Tato ,Millsova forma” s postizenim centrélniho i periferniho | Velmi
Hemiplegicka forma o . AN
motoneuronu na jedné strané vzacna

Tab. 4. Neurologické nemoci napodobujici ALS

Prevazujici symptomy | Napodobujici nemoci

RozliSujici parametr

Léze centrélniho

motoneuronu skleréza

B Priméarné progredujici roztrousena

B Hereditarni spastické paraplegie

B Pomalu progredujici, senzitivni
poruchy, oligoklonaIni pasy

W Vznik v mladsim véku, pouze DK,
rodinny vyskyt

Léze periferniho
motoneuronu
(Kennedyho nemoc)

brachialis)

B MultifokdIni motorickéd neuropatie
M Bulbospinélni svalova atrofie

B Cisté motoricka forma CIDP
B Neuralgickd amyotrofie (Iéze plexus

B Myozitida s inkluznimi télisky (IBM)
B Benigni fascikula¢ni syndrom

B Slabost je vétsi nez atrofie sval(,
postizeni prstd, bloky

B Fascikulace jazyka a perioralng,
gynekomastie

B Kolisajici pribéh, EMG

B Bolest pfi vzniku, senzitivni
priznaky malé, pomald regrese

B PostiZzeni stehen, rukou — flexe
prstl, pfepadani hlavy, CK

B Neni oslabeni svalt

Smisena léze
(centréIni i periferni)

B CervikdIni spondylogenni myelopatie

B Bolesti kr¢ni patefe, poruchy
¢itf, sfinkterové poruchy

V rdmci ALS je mozno rozlisit jak formy ge-
neralizované, tak i fokalni (Stétkarova et al,, 2018)
(tabulka 3).

V pribéhu diagnostiky ALS se vyskytuje
celd fada dalSich nemoci, které se v klinickém
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nalezu do zna¢né miry podobajf ALS. O téchto
nemocech napodobujicich ALS musi byt kli-
nik informovan a musi znat dualezité odlisujici
parametry (Hardiman et al,, 2011). Z obecného
pohledu se jednd o stavy uvedené v tabulce 4.
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U fokalnich forem je nutno vylucovat celou
fadu dalsich nemodi, jejichz klinicky nélez je rov-
néz ohranicen na urcitou oblast (VIckova, 2016).

Cervikalni/lumbalni stenéza

Jedna se o velmi ¢asté degenerativni one-
mocneéni cervikalniho ¢i lumbdélniho Useku pa-
tefe se zuzenim jak v pfedozadni, tak i v hori-
zontaIni roviné. Postupné dochazi ke kompresi
michy, mening, cévniho zésoben, kofend a tim-
to mechanismem k |ézi periferniho i centralni-
ho motoneuronu. V ramci myelopatie se vyviji
porucha chlze se spasticitou i ataxif a postupné
také sfinkterové potize — retence moci, zacpa,
sexualni poruchy. V Urovni komprese korend
(a pfipadné i prednich rohd misnich ¢&i pfi is-
chemii pfi kompresi a. spinalis anterior) se roz-
viji parézy, atrofie svalll a ¢asto rovnéZz poruchy
¢iti. Pravé poruchy it s poruchou senzitivniho
neurogramu pfi elektrofyziologickém vysetreni
a sfinkterové poruchy odlisuji tyto kompresivni
potize od ALS (Kadanka et al., 2017) (obrdzky
1a,b).

Tumory mozkového
kmene/michy

Tumory cervikokranidlniho pfechodu mo-
hou vyvolat centraini parézu ipsilateralni hornf
koncetiny spolu s amyotrofiemi ruky, a timto
imitovat postizeni pfednich rohl v oblasti dol-
ni kréni michy. S postupnou progresi dochazf
kipsilaterdInimu postizeni dolni koncetiny a na-
konec postizeni kontralateralnich koncetin. Pro
intramedularni tumory v oblasti pfedni komisury
je typické postizeni spinothalamického traktu
s poruchou vnimani tepla a bolesti a v posti-
Zenych segmentech dochazf k rozvoji pfiznakd
chabé parézy s hypotrofiemi a fascikulacemi,
které mohou imitovat ALS (Baek et Desai, 2007)
(obrazky 2 a, b).

Multifokalni motoricka
neuropatie s kondukénim
blokem

MMN s kondukenim blokem je demyeli-
niza¢ni neuropatie postihujici pouze moto-
rickd vlakna. Projevuje se bloky vedenf (re-
dukce arey sumacniho svalového ak¢niho
potencidlu pod 50 %), kfecemi, myokymiemi,
fascikulacemi a rozvojem atrofii svall. Parézy
a atrofie svald se vyvijeji v inerva¢ni oblasti

jednotlivych postizenych nervl. Pro MMN je
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Obr.1a, b. Muz 81 let, pfijat na neurologii s pode-
zfenim na ALS; asi pfed mésicem se objevilo postupné
oslabeni PHK s atrofiemi svalt akrdiné, pyramidové
Jjevyna DK, bez poruch Citi; bez sfinkterovych poruch;
na MRI C dseku v rozsahu C2-5 primdrné i sekun-
ddrné uzsi pdterni kandl s VD vzddlenosti 5 mm;
vrozsahu téla C3 je mékkotkdriovd expanze; jednalo
se o generalizovany MerkelGv karcinom

typické postizeni n. ulnaris pfi zachovani pIné
funkce svald v oblasti n. medianus (a naopak).
Tento charakter postizeni zachovéavajici ob-
lasti jednotlivych nervl neni u ALS — pro ni je
typickd segmentadlni distribuce, napfiklad ve
formé ,split-hand” (Menon et al., 2014). Dalsim
charakteristickym nalezem v ¢asném stadium

MMN je maly stupen atrofie svalll i pfi vyrazné
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Obr. 2 a, b. Muz, 76 let, posldn ambulantnim neurologem k hospitalizaci s podezienim na ALS; asi
Ctyri mésice progredovala dysfagie, dysfonie a dysartrie; nemocny uchyloval jiz znacné atroficky jazyk
svyraznymi fascikulacemi doprava, patro vpravo nize, zvracivy reflex naznacen a atrofie interosseti na obou
HK; pii MRI mozku prokdzdna objemnd extraaxidlni expanze 45x 45 x 35 mm propaguijici se do foramen
Jjugulare s vyraznou impresi oblongaty, pontu, pravé mozeckové tonsilly; hodnoceno jako schwannom
postranniho smiseného systému

Tab. 5. Nemocinapodobujici ALS maji rdznou patogenezi

Skupiny podle piivodu, patogeneze

Jednotlivé poruchy

Imunitni a zanétlivé poruchy

Myasthenia gravis, polymyozitida, myozitida s inkluznimi télisky
(IBM), CIDP, paraproteinemické neuropatie, Sjogrenliv syndrom

Toxické a metabolické poruchy

Chronické intoxikace olovem, rtuti, nedostatek médi,
thyreotoxikdza, hyperparathyredza, glutenové neuropatie

Geneticky podminéné poruchy

Kennedyho nemoc, mitochondrialni poruchy, hereditarn{
spasticka paraparéza (HSP), adrenomyeloneuropatie, multifokalni
motoricka neuropatie s kondukénim blokem

Strukturou podminéné poruchy

Spondylogenni myelopatie, poruchy lebni bdze, nddory michy,
lumbosakralni radikulopatie

Infekéni nemoci

Postpolio syndrom, lymeska boreliéza, HIV, West Nile disease

Rlzné

Syndrom benignich fascikulaci, paraneoplastické
neuromuskularni syndromy, lymfoproliferativni nemoci

paréze téchto svall. Paréza je dlsledkem bloku
vedent a nikoliv axonalni 1éze (alespon v pocat-
cich onemocnéni). U MMN se nevyskytuji pfi-
znaky léze centralniho motoneuronu (Preston
et Shapiro, 2013).

Monomelicka
amyotrofie - Hirayama
Monomelickd amyotrofie se projevuje roz-
vojem paréz a atrofii svald jedné horni konce-
tiny; pouze u 20% nemocnych se vyskytne
i lehké postizen{ druhostranné HK. Nemoc se
nejcastéji vyskytuje u mladych muzd (16-25
let), s maximem vyskytu v Asii (Japonsko, Cina,
Indie). Parézy a atrofie svall postihuji svaly
inervované misnimi segmenty C7-Th1. Svaly
pletence pazniho byvaji usetfeny, a to vcetné
m. brachioradialis (C5-6). Parézy a atrofie svald
progreduji po nékolik let a pak se nemoc stabi-
lizuje. Nemocni si stézuji na zhorseni potizi pfi
chladném pocasi. Pfi vySetfeni MRI se v dolni
cervikalni oblasti nachazejf rozsitené vendzni

plexy dorzalné od michy a ischemické zmény
v oblasti pfednich rohl miSnich. Nalez je vyraz-
néjsi na sagitdlnich MRI snimcich v pfedklonu
(Williams, 2013).

CIDP (chronicka
zanétliva demyeliniza¢ni
polyradikuloneuropatie)

Nemocni s ¢isté motorickou formou CIDP
se projevuji parézami a atrofiemi svalQ. DdleZité
je EMG vysetteni s ndlezem demyeliniza¢niho
typu neuropatie, pribéh s atakami a remisemi
i pozitivni reakce na lé¢bu.

Radikulopatie a neuropatie
Komprese nervovych kofenl vznikd nej-
¢astéji na podkladé degenerativnich zmén
patefe. Léze nervového kofene ¢i kofend se
manifestuje bolesti radikularniho charakteru
v kombinaci s blokem daného segmentu pa-
tefe. U mnoha nemocnych viak mohou chy-
bét bolesti, senzitivni pfiznaky i blok patefe

www.neurologiepropraxi.cz
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Obr. 3 a, b. Myozitida s inkluznimi télisky (poskyt!
prof- MUDr. Josef Zdmecnik, Ph.D.); a) endomyzidiné
Jjezastizen lymfocytdrniinfiltrdt, v nékolika vidknech
Jjsou pfitomny ,lemované vakuoly’; b) lemované va-
kuoly obsahujicijemné granuldrni bazofilni materidl
(HE, zvétseni 600x)

a v popredi jsou motorické poruchy — chabé

parézy s hypotrofiemi a fascikulacemi. Léze
perifernich nervl nebyvaji provdzeny bo-
lestmi a mnohdy maji pouze malé aZ zaned-
batelné senzitivni pfiznaky. Pak se projevujf
rovnéz chabou parézou i atrofii. V diferencidlni
diagnostice ALS pak pfichazeji nejcastéji léze
n. ulnaris a léze n. peroneus.

Myozitida s inkluznimi
télisky (IBM)

IBM je mozno zaménit s fokalnimi formami
ALS (napf. PMA). IBM je nejcastéji se vyskytujici
zénétlivou myopatif ve véku nad 50 let. Castgji
se vyskytuje u muzl. Projevuje se generalizova-
nou slabostf, se stranovymi asymetriemi, avsak
distaInf svaly byvaji postizeny vyraznéji. Jsou
postizeny flexory prstd rukou, dale m. iliopsoas,
quadriceps, tibialis anterior, biceps brachii i tri-
ceps surae. Asi u 1/3 nemocnych se postupné
rozvine dysfagie. Hladina CK byvd mirné zvy-
send, avsak mUZe byt v mezich normy. Pfi EMG
vysetfeni se ¢asto nachdzeji fibrilace, pozitivni
viny a zmény MUP (akénich potencidl moto-
rickych jednotek). Zménéné MUP maji vétsinou
myogenni charakter (kratsi a nizsi). Avsak asi 30 %
MUP miva neurogenni, ,reinervacni tvar” (vyso-
ké amplitudy, delsiho trvanf). Na rozdil od ALS
se unemocnych s IBM nevyskytuji fascikulace
a krampy. Presto je diferencialni diagnostika ob-
tiZnd a mnohdy aZ biopsie svalu vede ke spravné
diagndze (Amato et Russel, 2008) (obrazky 3 a, b).

Syndrom benignich fascikulaci

Fascikulace se mohou vyskytnout u kazdé
osoby a jsou benignim priznakem. Vseobecné
je zndmy tésny vztah fascikulaci a ALS. Proto
s fascikulacemi, jako jedinym ptiznakem, pfi-
chazeji zdravotnicti pracovnici, IT odbornici,
pfibuzni nemocnych s ALS a dalsf. V klinickém
nélezu se nachézeji fascikulace v rlznych sva-
lovych skupindach, ale nejsou parézy ani atrofie
svall. V EMG vysetfeni se prokadZe pfitomnost
fascikulaci, avsak MUP maji normalni charakte-
ristiku (tvar, stabilitu, ndbor, firing rate). Rovnéz
fascikulace majf stabilni tvar. Osoby se syndro-
mem benignich fascikulaci je tfeba nejprve
peclivé vysetfit (v¢etné EMQG) a pak ujistit, ze
se jedna o neskodny pfiznak, Ze tyto izolované
fascikulace nejsou pfiznakem vazné nemoci
(Williams, 2013).

Bulbospinalni svalova atrofie
(Kennedyho nemoc)

Onemocnéni patfici do skupiny nemoci mo-
toneuronuy, s hereditarnim podkladem s vazbou
na X chromozom. Zpocatku se nemoc projevuje
slabosti a fascikulacemi DK, postupné dochéazi
k pomalému sifeni na trup, HK a bulbérni oblast.
V rozvinutém stadiu maji nemocni (muzi) tézkou

proximalni slabost koncetin, tremor, krampy,
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polykaci a artikula¢ni obtize, gynekomastii (Ehler
etal, 2019) (obrazky 4 a, b).

Syndromy napodobuijici PLS

Dosti velky pocet nemoci mize napodobo-
vat PLS, kterd se vyznacuje postupnou progresi
spastické parézy (od nohou aZ po bulbdmni svaly
s ndpadné pomalou a namahavou artikulacf,
dysfagif). Znacna ¢ast imitujicich nemoci je vy-
fazena na podkladé nalezu MRI mozku a kréniho
useku michy. Na T2-vazenych a FLAIR snimcich
Ize prokdzat zmény pyramidovych drah — jedna
se o pozitivni diagnosticky nalez potvrzujicf 1ézi
centralniho motoneuronu. Celou fadu nemoci
s postizenim michy (i mozku) je tfeba odlisit od
ALS - je to roztrousena skleréza, cervikalnf spon-
dyléza, Chiariho malformace, familidrni spastic-
kd paraparéza, adrenomyeloneuropatie a dalsf.
Primarné progresivni roztrousenou sklerézu je
obtizné rozlisit a teprve dlouhé sledovani (opa-
kované MRI nélezy i priikaz oligoklonalnich past
v likvoru) vede ke spravné diagndze. Pro neuro-
fyziologickou diagnostiku PLS je charakteristickd
nevybavnost kortikdlnich MEP pfi normalni vy-
bavnosti spindinich (kofenovych) MEP. V EMG
se nenachézeji zndmky postizeni periferniho
motoneuronu (nejsou fibrilace, fascikulace ani
zmény MUP) (Baek et Desai, 2007).

Head drop

Progredujicf slabost extenzorl sije vede po-
stupné k prepadavani hlavy dopfedu. | kdyz je
head drop typicky pro nemocné s ALS, vyskytuje
se rovnéZ u nemocnych s myastenii (kolisanf
v pribéhu dne), s myopatii (napt. IBM), s izolo-
vanou myozitidou sfjovych svald, u celé rfady
svalovych dystrofif, ale také u revmatickych cho-
rob (m. Bechtérev), nemoci kr¢ni patefe a dalsich.
MRI a CT cervikélni oblasti je pro diferencialné
diagnostické Ucely nezbytné.

Metabolické a toxické
poskozeni (zejména
myelopatie)

Deficit vitaminu B, a deficit medi jsou zna-
mou pficinou postupné progredujici myelopa-
tie. I kdyz mUze prevazovat porucha motoriky,
presto u vétsiny nemocnych byva pfitomna po-
rucha ¢itf. Motorické neuropatie je ¢asto obtizné
odlisit od ALS. P¥i chronické intoxikaci olovem se
vyskytuji 1éze periferniho motoneuronu s po-
stupnou progresi. U porfyrie se jednd o moto-
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rické neuropatie atakovité nastupujici. Prislusné
biochemicke vysetfeni (hladiny B, médi, olova,
kyseliny delta-aminolevulové, porfyrind) vede ke
stanoven( pficiny (Williams, 2013).
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