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Svalové dystrofie v detskem véku

MUDr. Jana Haberlova, Ph.D.
Neuromuskuldrni centrum Kliniky détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

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 pric¢iny nemoci
(v nasem centru je nad 90 %), zlepSuje se kvalita symptomatické péce, a tim i vék doZiti a kvalita Zivota pacientti, a nové se zaéinaji ob-

jevovat i moznosti kauzalni Iécby. V ¢lanku jsou popsany nejcasté;jsi typy svalovych dystrofii v détském véku, jejich diagnostika a Iécbha.

Klicova slova: svalova dystrofie, détsky vék, pletencové svalové dystrofie, facioscapulohumeralni svalova dystrofie, kongenitdini svalova dystrofie

Muscular dystrophy in childhood

Muscular dystrophies are a heterogeneous group of inherited rare disorders that is characterized by progressive muscular weakness 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.
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Svalové dystrofie jsou skupinou
geneticky podminénych myopatii, které
se klinicky projevuji progredujici sva-
lovou slabosti v kombinaci s typickym
histologickym obrazem dystrofie (rozpa-
du svalovych vlaken) ve svalové biopsii.
Jedna se o velmi heterogenni skupinu
nemoci, variabilita je dana rozdilnosti
v patogenezi (genetické pricing€), a tim
i v tizi klinického obrazu, rychlosti prog-
rese, véku pocatku obtizi.

V klinickém obraze pacienta
dominuje progresivni svalova slabost
postihujici v rizné mire svaly pleten-
ce, axialni svaly, méné i svaly distalni
a svaly obli¢eje. V nékterych pripadech
byvaji postizeny i dychaci svaly, objevuje
se porucha polykani, je postiZeni srdce.
Ve vyjimecnych pripadech se objevuje
postizeni i jinych organt, jako naptiklad
mozku, kiiZe, zraku, sluchu a endokrinni
abnormity.

Svou prevalenci se svalové dystro-
fie radi mezi tzv. vzacna onemocnéni. Dle
literatury je prevalence udavana okolo 1:
5000 (Norwood et al., 2009). Historicky
se svalové dystrofie délily dle klinického
obrazu (distribuce svalové slabosti - ob-
razek 1), typu dédi¢nosti a véku nastupu
obtizi. Nartstajici znalosti o patogenezi
jednotlivych typt nemoci vedly ke zméné
klasifikace, aktualné se pouziva klasifika-

ce dle fenotypu a dale dle typu genetické
odchylky (tabulka 1).

Jelikoz jsou svalové dystrofie ge-
neticky podminéné nemoci, ve vétSiné
pripada se prvni obtiZe objevuiji jiz v dét-
ském véku Ci v ¢asné dospélosti.

V détském véku je nejc¢astéjSim
typem svalové dystrofie svalova dystro-
fie typ Duchenne-Becker (DMD/BMD),
dale néktera z forem pletencové svalové
dystrofie (LGMD) a facioscapulohume-
ralni svalova dystrofie (FSHD).

Jelikoz je svalova dystrofie typ
DMD/BMD nejcastéj$im typem svalové
dystrofie v détském véku, je zde sous-
tredéna velka pozornost klinického vy-
zkumu. ZlepSuje se lécba, a tim i kvalita
Zivota a prodluZuje se vék doZiti. Nove je
pro nékteré DMD pacienty se specifickou
genetickou odchylkou dostupna i kauzal-
nilécba. Podrobnéji je toto téma popsa-
no v ¢lanku kolegyné MUDr. Jurikové,
Svalova dystrofie typ Duchenne.

FSHD a LGMD jsou popsany
v ¢lanku Svalové dystrofie u dospélych.
Z téchto divodi jsou zde uvedeny pouze
urcité aspekty LGMD a FSHD typické pro
détsky veék.

Pletencové svalové dystrofie
(LGMD) jsou charakterizovany progre-
sivni svalovou slabosti s proximalnim ma-
ximem, zvySenim CK a pri biopsii svalu

obrazem rozpadu a regenerace svalovych
vlaken. Jiné symptomy, nez svalova slabost,
jsou vzacné. Ve vétsiné pripadi se jedna
o autosomalné recesivni typ dédi¢nosti,
méngé Casty je typ autosomalné dominant-
ni (10% vSech pripadu). Pocet kauzalnich
genti pro LGMD v poslednich deseti letech
vyznamneé nartstd, do dnesni doby je zna-
mo vice jak 40 gend. Podrobneé se tomuto
tématu vénuje ¢lanek Svalové dystrofie
u dospélych, nize budou uvedena pouze
urcita specifika pro détsky vek.

Hlavnim specifikem pro détsky vék
je frekvence vyskytu jednotlivych typt
(Rosales et Tsao, 2016). Nekteré typy, ja-
ko napriklad LGMD podminéna muta-
ci v genu anoctamin, DNAJB6 ¢i mutaci
v genu myotilin, nebyly u déti prozatim
viibec popsany. Nejcastéjsimi formami
LGMD v détském veku je dle nové klasi-
fikace (Straub et al., 2018) typ LGMDR1
calpain-3 related (drive LGMD2A) a sar-
koglykanopatie - nové LGMD R3-6 (ob-
razek 2). Obé tyto jednotky jsou podrob-
né popsany v ¢lanku Svalové dystrofie
u dospelych. Tretim nejCastéjSim typem
LGMD u déti je LGMD podminéna mutaci
v genu LMNA4, dle nové klasifikace forma
Emery-Dreifuss svalové dystrofie (drive
LGMDI1B). U této jednotky je v klinickém
obraze kromeé svalové slabosti v oblasti
pletenct i slabost axialnich svalt a svali
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Obr. 1. Distribuce svalové slabosti u jednotlivych typG svalovych dystrofif; A - typ Duchenne/Becker;
B - Emery-Dreifuss; C - pletencovd svalova dystrofie; D — facioskapulohumerdini svalové dystrofie;
E - distalni myopatie; F - okulofaryngealni svalova dystroifie

Obr. 2a. Lehky pletencovy myopaticky syndrom
s vadnym drZenim téla a hypertrofif lytek u
10letého chlapce u dg LGMDR1 calapin related

Sije, dale jsou typické kontraktury zej-
ména v oblasti Achillovych Slach a lokt{,
Casta je irigidita patere (obrazek 2). Az
u jedné tr'etiny pacientt je diagnostikova-
na porucha srde¢niho rytmu, méné ¢asto
je popsana i dilata¢ni kardiomyopatie.
Facioskapulohumeralni svalova
dystrofie je treti nejcastéjsi svalovou
dystrofii u déti. Nazev je odvozen od
distribuce svalové slabosti - tzn. predo-
minantné jsou postizeny svaly oblicCeje,
pletence hornich koncetin a na dolnich
koncetinach oslabeni peroneéalnich sva-
1. Typicka je zde stranova asymetrie.
Onemocnéni je pomalu progresivni, ve
vétsiné pripadi nezkracuje vék doziti.
TiZe fenotypu je velmi variabilni, a to
i vramci jednotlivych rodin. Klasicky
fenotyp FSHD s pocatky obtizi v druhé
dekadé véku je popsan v ¢lanku Svalové
dystrofie u dospélych. Kromé klasické-

Obr. 2b. Scapulae alatae - nespecificky pfesto
velmi ¢asny pfiznak u dg. LGMDRT1 calpain-3
related - 17lety chlapec

Obr. 2c. Extrémni kontraktury AS bilat. u 11leté
divky s dg. Emery-Dreifuss svalové dystrofie
podminéné mutaci v genu LMNA

ho fenotypu FSHD se vyskytuje i ¢as-
na infantilni forma, ktera tvori okolo
4% vSech FSHD pacientt (Klinge et al.,
2006). Diagnostickym kritériem této
formy je oslabeni mimickych svall pred
patym rokem véku a oslabeni pletence
hornich koncetin pred desatym rokem.
Jedna se o tézky a progresivni fenotyp
s vyznamnym postiZzenim 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 dystrofii jsou tzv.
kongenitalni svalové dystrofie (CMD).
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Tab. 1. Z&kladni typy svalovych dystrofii v détském véku

Dédicnost | Symbol genu | Bilkovina Hlavni funkce

Duchenne/Beker XR DMD Dystrofin Vazebna bilkovina sarkolemy

Pletencové svalové dystrofie

Myofibrilarni myopatie (dfive typ 1A) AD MYOT Myotilin Vazebnd bilkovina sarkolemy (Z disk)

Svalovd dystrofie typ Emery Dreifuss (dfive typ 1B) AD LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné membrany

Rippling svalovéa 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 Vazebnd bilkovina sarkolemy (Z disk)

Myofibrilarni myoaptie (dfive typ 1E) AD DES Desmin Bilkovina cytoskeletu

LGMD D2 s vazbou na TNPO3 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 neni zndmo neni zndmo

LGMD R1 s vazbou na CAPN3 gen (dfive typ 2A) AR CAPN3 Calpain-3 Proteloyticky enzym

LGMDR?2 s vazbou na DYSF gen (dfive typ 2B) AR DYSF Dysferlin Vazebnd 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 (dfive 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 Vazebnd bilkovina sarkolemy (Z disk)

LGMD R8 s vazbou na TRIM32 gen (dfive typ 2H) AR TRIM32 Tripartite motif-containing 32 | Vazebnd 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 typ2J) AR TTN Titin Bilkovina sarkomery

LGMD R11 s vazbou na POMT1 gen (dFive typ 2K) AR POMT1 Protein-1-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferasa 1

LGMD R12 s vazbou na ANO5 gen (dfive typ 2L) AR ANOS Anoctamin 5 Membrénova 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-1-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferdza 2

LGMD R15 s vazbou na POGNT1 gen (dfive typ 20) AR POMGNT1 Protein-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferdzy
transferdza 2

LGMD R16 s vazbou na DAG1 gen (dfive typ 2P) AR DAGT Dystrofin asociovany protein 1 | Bilkovina sarkomery

LGMD R17 s vazbou na PLEC1 gen (dfive typ 2Q) AR PLECT Plectin 1 Vazebnd bilkovina sarkolemy (Z disk)

Facioskapulohumeralni svalova dystrofie

Typ1 AD neni zndmo DUX4 neni zndmo

Typ 2 AD neni zndmo SMCHD1 neni zndmo

Svalova dystrofie Emery-Dreifuss

Xvézany typ 1 XR EMD Emerin Bilkovina jaderné membrany

X vézany typ 2 XR FHLT Four and half LIM domain 1 Regulace fce burky

Autosomalné dominantni typ AD LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné membrany

Autosomalné recesivni typ AR LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné membrany

S vazbou na Nesprin 1 AD SYNE1 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 extracelularni matrix

MDC1C AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace

MDC1D AR LARGE Like-glykosyl transferdza Enzym glykosyltransferazy

Kongenitalni svalové dystrofie typ Ullrich

Podminénd mutaci v genu COL6 podjednotky A1 AR COLB6AT1 Kolagen typu VI podjednotka | Bilkovina extraceluldrni matrix
al

Podminénd mutaci v genu COL6 podjednotky A2 AR COL6A2 Kolagen typu VI podjednotka | Bilkovina extracelularni matrix
a2

Podminéna mutaci v genu COL6 podjednotky A3 AR COL6A3 Kolagen typu VI podjednotka | Bilkovina extraceluldrni matrix
a3

Kongenitalni svalovd dystrofie s abnormitou genu Lamin A/C | AD LMNA Lamin A/C Bilkovina jaderné m+E26embrany

Kongenitdlni svalové dystrofie s abnormitou genu SEPN1 AR SEPN1 Selenoprotein N Bilkovina membrany

sarkoplazmatického retikula

Kongenitalni svalové dystrofie s vazbou na 1q42 AR neni zndmo neni zndmo neni znamo

Typ Fukuyama AR FCMD Fukutin Enzym glykosyltransferdzy

Walker-Warburg sy

S defektem genu pro fukutin AR FCMD Fukutin Enzym glykosyltransferdzy

S defektem genu POMT1 AR POMT1 Protein-1-0-mannosyl Enzym glykosyltransferdzy
transferdza 1
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S defektem genu POMT?2 AR POMT2 Protein-1-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferdzy
transferdza 2

S defektem genu POMGNT1 AR POMGNT1 Protein-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferazy
transferdza 2

S defektem genu FKRP AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace

Muscle-eye-brain

S defektem genu POMGNT1 AR POMGNT1 Protein-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferdzy
transferdza 2

S defektem genu POMT2 AR POMT2 Protein-1-0-mannosyl- Enzym glykosyltransferdzy
transferdza 2

S defektem genu FKRP AR FKRP Fukutin related protein Bilkovina glykosylace

Kongenitalni svalové dystrofie s abnormitou genu DPM2 AR DPM2 Dolichyl-fosfat- Enzym glykosyltransferazy
mannosyltransferdza
polypeptid 2
Kongenitdlni svalova dystrofie s abnormitou genu DPM3 AR DPM3 Dolichyl-fosfat- Enzym glykosyltransferdzy
mannosyltransferdza
polypeptid 3
Kongenitalni svalova dystrofie s abnormitou integrinu a7 AR ITGA7 Integrin a7 Bilkovina sarkolemy
Kongenitalni svalova dystrofie s abnormitou integrinu a9 AR ITGA9 Integrin a9 Bilkovina sarkolemy
Kongenitalni svalové dystrofie s generalizovanou AR PTFR Polymerdza | a transkripéni Regulace T tubuld

lipodystrofif

Tato skupina svalovych dystrofii je de-
finovana casnym nastupem obtizi (do
Sestého mésice véku) a dystrofickymi
zménami ve svalové biopsii. Do dnesni
doby bylo popsano vice jak 20 kauzalnich
gend (Bonnemann et al., 2014; Vajsar et
Kraus, 2012) (tabulka 1).

Klinicky se CMD projevuji ¢as-
nou hypotonii a opoZdénim motorické-
ho vyvoje. Svalova slabost byva progre-
sivni. Ve vétsiné pripadl nejsou pacienti
schopni samostatné chiize, nebo je tato
schopnost pouze doc¢asna. V nékterych
pripadech je pridruzena i mentalni re-
tardace, strukturalni abnormita CNS ¢i
abnormita oc¢i. Kardialni abnormita je
¢astym priznakem.

Do dne$ni doby je znama prici-
na u okolo 45 % CMD. Patogeneticky se
jedna o abnormity v genech pro proteiny
extracelularni matrix (merosin, kolagen
6), endoplazmatického retikula, jaderné
membrany ¢i abnormitu enzymu glyko-
sylace a-dystroglykani.

Klasifikace je zaloZena na popisu
genetické abnormity - pf. svalova dys-
trofie s mutaci v POMT1 genu (POMT1
related congenital muscular dystrophy).
Mutace v jednom genu v§ak mohou zpti-
sobovat klinicky zcela rozdilné fenotypy.

Prevalence CMD neni pfesné zna-
ma, dle literatury je uvadéna 5,63/100
000. Nejspise je prevalence podhodno-
cena, a to diky obtiZnosti diagnostiky
a z klinického pohledu vyznamnému
prekryvu fenotypu s kongenitalnimi
myopatiemi a pletencovymi svalovymi

faktor

dystrofiemi. Dédi¢nost CMD byva ve
vétsiné pripad autosomalné recesivni,
vyjimku tvori CMD podminéna mutaci
v genu pro COL6 a Lamin A/C.

Nejcastéjsi formou CMD (30-40 %
vSech CMD) je kongenitalni svalova dys-
trofie s deficitem merosinu (lamininu2;
MDCI1A). Hypotonie je patrna ihned po
narozeni, byvaji obtiZe s prijmem stravy
a motoricky vyvoj je od pocatku opoz-
dény. Je popisovana makrocefalie. Déti
s uplnym deficitem merosinu nikdy ne-
dosahnou schopnosti samostatné chti-
ze, jsou vSak vétSinou schopny se samy
posadit a vyjimecné i postavit. V pribé-
hu Zivota dochazi k rozvoji kontraktur,
skoliozy a postupné i k rozvoji respira¢ni
insuficience. Kognitivni funkce jsou ne-
poruseny, ale aZ ve 30 % pripadt je pri-
tomna epilepsie. Typickym diagnostic-
kym znakem na MR mozku jsou signalové
zmény bilé hmoty (obrazek 3).

Druhou a treti nejcastéjsi formou
CMD jsou CMD podminéné mutaci v ge-

nu pro kolagen 6 (COL6) tzv. Ulrichova
forma a a-dystroglykanopatie.

U Ulrichovi formy CMD maji
pacienti opozdény nastup chiize, ni-
kdy nejsou schopni klasického béhu.
Onemocnéni je progresivni, ke konci
prvni ¢i v pribéhu druhé dekady pa-
cienti ztraceji schopnost chtize a sta-
vaji se vozickari. Typickym priznakem
je rozvoj ¢etnych kontraktur v kombi-
naci s vyraznou distalni hyperlaxitou
(obrazek 3). Vedlej$im nalezem je kozni
abnormita charakteru tzv. ,husi kize"
neboli keratosis pilaris v oblasti ex-
tensor® a tendence ke tvorbé keloidu.
Casnou komplikaci, a to jesté ve fazi, kdy
je pacient schopen samostatné chiize, je
rozvoj respirac¢ni insuficience. Kognitivni
funkce byvaji v normé. Kardialni abnor-
mita neni popisovana.

a-dystroglykanopatie jsou sku-
pinou CMD charakterizovanou abnor-
malni glykosylaci a-dystroglykanu, coz
je strukturalni protein na extracelularni

Obr. 3a, b. CMD typ Ullrich - hyperexkurzibilita aker
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Obr. 3c. 3lety a ndsledné 7lety pacient s Uplnym deficitem merosinu - dg. MDC1A, pacient nescho-
pen vertikalizace, generalizovana svalova slabost s maximem v oblasti pletencl HK i DK, je vyskyt
kontraktur kolen a loktd, intelekt v normé, MR mozku - signdlové zmény bilé hmoty

strané glykoproteinového komplexu aso-
ciovaného s dystrofinem. Klinicky je zde
velmi ¢asto pridruzena vrozena vyvojova
vada mozku s kognitivnim deficitem, vy-
vojova vada oka, byva popisovana mak-
rocefalie (obrazek 3). Castym piiznakem
je dilata¢ni kardiomyopatie. Prognoza
je obecné neprizniva, vétsina pacientt
umira v ¢asném détském véku.

Diagnostika svalovych

dystrofii v détském véku

Zakladem diagnostiky je anamné-
za, kde se kromé svalové slabosti a sni-

Zené svalové vytrvalosti cilené ptame na
obtize s dychanim a na kardialni obtize.
U déti do dvou let véku je vzdy nutné
zjistit milniky motorického vyvoje -
vék nastupu samostatného sedu, stoje,
chuze. JelikoZ se jedna o vrozena one-
mocnéni, je nutna i podrobna rodinna
anamnéza.

V klinickém vySetfeni se zejmé-
na snazime popsat distribuci svalové
slabosti (obrazek 1) a svalovou slabost
objektivizovat (hodnoceni svalové si-
ly v zakladnich svalovych segmentech
stupnici MRC 0-5/5). Kromé svalové

Obr. 3d. a-dystroglykanopatie - tézka mentalni
retardace, VVV mozku - holoprosencefalie

slabosti popisujeme pseudohypertrofie
nebo vyjimecéné i hypertrofie, ¢i naopak
hypo az atrofie svalstva a kontraktury
Slach, vyskyt skolidzy ¢i rigidity patere.
Pro nékteré jednotky je typicka pritom-
nost myotonické reakce (porucha de-
kontrakce svalu), vyjimec¢né u nékterych
jednotek (pf. mutace v CAV3genu tzv.
rippling muscle disease) je pritomny tzv.
rippling svalll (zvySena senzitivita svalil
k opakovanym ve vlnach se objevujicim
kontrakcim). U déti v prvnim a druhém
roce véku je vice nez svalova slabost vy-
jadrena hypotonie.
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V biochemickém vySetreni je
u svalovych dystrofii typicky zvySena
hladina svalovych enzymd, kreatinki-
naza (CK) byva zvySena casto i 10x nad
normu, presto u nékterych typt mtze
byt hladina CK pouze mirné zvySena ¢i
vyjimec¢né i zcela v normé (MD, FSHD).

V pripadech, kdy klinicky obraz
neumozni diferencialni diagnostiku od
periferni neuropatie ¢i myastenického
syndromu, indikujeme EMG vySetreni.

Dal$im diagnostickym krokem je
u jasného klinického obrazu genetické
vySetreni na danou jednotku. Je mozné
indikovat vySetreni pouze jednoho genu
¢i ur¢ité chromosomalni oblasti (DMD,
FSHD, MD), u jednotek jako jsou LGMD
¢i CMD, vSak vétSinou indikujeme vySe-
treni panelu gent metodou NGS (Next
Generation Sequencing). Panely by jiz
mely byt indikovany vzdy neurologem
se specializaci na neuromuskularni one-
mocnéni s ndvaznosti na pracovisté kli-
nické genetiky. Aktualné je v CR vySetie-
ni panelu myopatickych gent dostupné
v Centru molekularni biologie a genové
terapie FN Brno. U negativnich nalez
je mozné v ramci klinického vyzkumu
indikovat i vySetreni exomu ¢i genomu.
Znalost genetické abnormity je zasadni
pro moznosti lé¢by véetné léCby experi-
mentalni (obzvlasté pro DMD), dale pro
moznost predikce pribéhu a kompli-
kaci, a také pro moznost genetického
poradenstvi. Aktualné se v nasem centru
objasnénost priciny obtiZi pacientt s po-
deztenim na vrozené onemocnéni svali
pohybuje nad 90 %.

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

U déti do Sesti let véku je vySe-
treni magnetickou rezonanci svall na-
hrazovano vySetfenim sono svald, a to
z divodu nutné celkové anestezie pro
MR vySetreni.

U kongenitalnich dystrofii jako
napriklad dystroglykanopatie a merosin
deficientni CMD je prinosné i MRI zobra-
zeni mozku, kde mizeme najit vyvojové
odchylky CNS (pt. prosencefalie, dys-
plazie, signalové zmény bilé hmoty, ...).

Lécba svalovych dystrofii

v détském véku

Svaloveé dystrofie (aZ na vyjim-
ky jako napt. DMD) jsou v dne$ni dobé
kauzalné nelécitelna onemocnéni. V po-
slednich letech v§ak vyznamné pribyva
znalosti o patogenezi téchto nemoci
a tim i klinickych studii experimental-
ni 1é¢by. Nejvice klinickych studii ex-
perimentalni 1é¢by probiha u pacientt
s DMD/BMD. Presto i u ostatnich méné
¢astych jednotek jsou moZnosti experi-
mentalni 1é¢by. Nadé€jné jsou naptiklad
klinické studie experimentalni 1é¢by na
principu exon skipping u FSHD pacientt
(Bao, Maruyama et Yokota, 2016), kli-
nickeé studie genové 1écby u pacienti se
sarkoglykanopatiemi (Straub et Bertoli,
2017).

[ pres nemoznost kauzalnilécby je
dtilezita 1é¢ba symptomaticka, ktera zvy-
Suje kvalitu zZivota pacienta i prodluzuje
vék doZiti. U nejcastéjsich svalovych dys-
trofii jiz byly publikovany a jsou pribéz-
né revidovany mezinarodni standardy
péce (Birnkrant et al., 2018; Tawil et al.,
2015; Norwood et al., 2017; Bonnemann
et al., 2014). Spravné vedena symptoma-
ticka 1é¢ba je multioborova a preventivni
(péce neurologt, kardiologli, pneumo-
logti, spondylochirurgti a ortopedd, re-
habilita¢nich 1ékari a fyzioterapeutt,
psychologt, socialnich pracovnikd, ...),
a proto by tato péce méla byt centro-
vana. V dnesni dobé v Ceské republice
existuje sit Neuromuskularnich center
pri Neuromuskularni sekci Neurologické
spolecnosti JEP (viz web sekce) a sit
Neuromuskularnich center pro détské
pacienty - viz web Spole¢nosti détska
neurologie CLS JEP.

Tato publikace vznikla za podpory
Nadace Pohyb bez pomoci.
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