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V poslednych rokoch sa vytvorila relativne pocetna komu-
nita neurologic¢iek a neurolégov, ktori sa pravidelne zUcast-
Auju na neuromuskularnych podujatiach. V klinickej praxi
sa venuju diagnostike, lieCbe a dispenzarizacii pacientov
so Sirokym spektrom autoimunitnych a geneticky podmienenych
neuromuskularnych ochoreni (NMO). Po ukonceni odbornych
podujati ¢asto pokraCujeme v neformalnej diskusii a v priatel-
skych rozhovoroch. Medzi viacerymi ¢lenmi Sekcie pre neu-
romuskularne ochorenia sa vytvorili blizke odborné kontakty
a osobné priatelstva. RozSirujeme spolupracu s odbornikmi
viacerych Specializovanych odborov nielen v diagnostike
a terapii NMO, ale aj zvySovanim poctu spolo€nych publikacii
a prednasok.

Dlhotrvajuca pandémia Covid-19 vyznamne obmedzi-
la realizaciu prezenénych odbornych podujati v rokoch 2020,
2021, aj osobné stretnutia ¢lenov Sekcie pre neuromuskularne
ochorenia. Pandémia ma paradoxne aj pozitivny prinos:

* Vyuzivanie telemediciny v starostlivosti o pacientov s neu-
romuskularnymi ochoreniami. Zintenzivnila sa frekvencia
osobnych telefonickych a e-mailovych konziliarnych konzul-
tacii medzi regionalnymi neuromuskularnymi pracoviskami
a Centrom pre neuromuskularne ochorenia.

eV rokoch 2020 a 2021 sa slovenski neurolégovia zucastni-
li na niekolkych webinaroch organizovanych zahrani¢nymi
spoloCnostami a partnermi so zameranim na konkrétne neu-
romuskularne ochorenie. Scientific Panel on Muscle and
Neuromuscular Junction Disorders of European Academy
of Neurology zorganizoval niekolko postgradualnych online
poduijati.

eV rokoch 2020 a 2021 stipol pocet naSich publikacii o neu-
romuskularnej problematike v slovenskych a zahrani¢nych
Casopisoch. Viaceré prace vznikli v spolupraci s expertmi
v zakladnom vyskume.

XIV. slovensky a €esky neuromuskularny kongres sa
konal 29. — 30. 4. 2021 formou ONLINE live stream. Kongres
otvorili P. Spalek (Bratislava) a S. Voharika (Brno) prihovormi
k 30. vyrocCiu zalozZenia Sekcie pre neuromuskularne ochorenia
SNeS a 30. vyrogiu zalozenia Ceské neuromuskularni sekce.
Prvy blok prednasok bol zamerany na:

Hereditarne neuromuskularne ochorenia tvorili prvy blok
prednasok. E. VIEkova a spol. (Brno) v prednaske ,Soucasné
moZnosti laboratorni diagnostiky dédicnych neuromuskularnich
onemocnéni* poukazali, ze okrem vySetrovania jednotlivych
génov sa v diagnostike NMO stale vyraznejSie uplatiiuji meto-
dy sekvenovania novej generacie (next generation sequencing,
NGS), ktoré umozruje paralelné testovanie velkého mnoZzstva
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génov, pripadne celého exému alebo dokonca genému. NGS
metody sU najCastejSie vyuzivané pre tzv. cielené sekveno-
vanie, zaloZzené na sekvenacnych paneloch. Sekvenovany
je dopredu definovany panel obvykle desiatok génov asocio-
vanych s ur€itym klinickym fenotypom — napr. hereditarne
polyneuropatie, ochorenia motorického neurénu a pod. Jeho
vyhodou je pomerne lahka interpretacia. Neumoznuje vSak sta-
novit mutacie v inych ako uz dopredu definovanych génoch.
Celoexomové sekvenovanie (whole-exome sequencing, WES)
umoziuje zistit' eSte SirSie spektrum moznych mutacii v celej
kédujucej €asti genému. Kodujlcu Cast gendmu predstavuje
asi 1 % gendémovej DNA, ale v tejto oblasti lezi priblizne 85 %
patogénnych mutacii. Interpretacne a finan¢ne najnaro¢nejSiou
NGS metodou je celogenémové sekvenovanie (whole-genome
sequencing, WGC), ktoré umozni zachytit mutacie dokonca aj
v nekddujucich Castiach genému. Zapojenie uvedenych metdd
do molekularno-genetickej diagnostiky pacientov s NMO viedlo
od r. 2010 k zdvojnasobneniu génov znamych ako potencialne
pricéiny NMO (z 290 na 550).

Pokial zapojenie uvedenych genetickych metéd, vratane
NGS, neumozni stanovenie diagnézy, je mozné zatial v medi-
cinskom vyskume a tvorbe novych terapeutickych pristupov
rozSirenie o vystupy dalSich asociovanych odborov, ako su
transkriptomika, proteomika a metabolomika. J. Chandoga
a spol. (Bratislava) prezentovali pracu ,Hereditarne polyneu-
ropatie — vyskyt patogénnych variantov génov a ich identifika-
cia”. Pri€¢inou vzniku hereditarnych polyneuropatii s patogén-
ne varianty génov (napr. PMP22, MPZ, GJB1, NEFL, LITAF,
MFNZ2), ktorych zmenené proteinové produkty ovplyviuja Struk-
taru a funkciu nervov. NajcastejSie hereditarne polyneuropatie
sU zo skupiny Charcot-Marie-Tooth, postihujice senzitivne
a motorické nervy. Podla genetickej patolégie sa CMT rozdelu-
ju na viacero podtypov. NajcastejSim typom je demyelinizacna
forma s autozémovo-dominantnym typom dedi¢nosti (CMT1),
tvori 50 % vSetkych CMT. AZ v 70 % je tato forma zapriCine-
na duplikaciou PMP22 génu. CMT1 je zapri€inena zriedka aj
bodovymi mutaciami v génoch MPZ, PMP22 a v géne LITAF.
Axonalne formy s AD dedi¢nostou predstavuji 30 % ochoreni
spbsobené mutaciami v réznych génoch. Na X-chromozém via-
zana CMT predstavuje 10 % vSetkych CMT, podmienena naj-
CastejSie patogénnymi variantami GJB1 génu. Autori na svojom
pracovisku v stcasnosti disponuju diagnostickym algoritmom,
ktory v prvom kroku zahfla MPLA analyzu na identifikaciu
delécii/duplikacii v géne PMP22 (CMT/HNPP region 17p12).
V pripade negativneho nalezu sa pristupuje k sekvencnej ana-
lyze génov PMP22, G1B1, MPZ. V indikovanych pripadoch je
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mozna analyza panelu 31 génov pomocou sekvenovania novej
generacie pouzitim systému MiniSeq. J. Zidkova a L. Fajkuso-
va (Brno) v prednaske ,Pletencové svalové atrofie” poukazali,
Ze Limb-Girdle Muscular Dystrophies (LGMD) tvoria skupinu
geneticky heterogénnych autozomalne dedi¢nych ochoreni.
Doposial’ bolo identifikovanych 29 génov slvisiacich s LGMD
a na zaklade tychto popisanych génov su LGMD rozdelené do
jednotlivych subtypov. Pre velky poCet asociovanych génov je
hlavnym pristupom molekularno-genetickej diagnostiky sekve-
novanie novej generacie, jednak na Grovni panelov vybranych
génov, jednak celého exomu.

Vybrané klinické a laboratérne aspekty neuromuskular-
nych ochoreni boli ako sarelitné sympdézium Sanofi Genzyme
druhym blokom prednasok. S. Vohanka (Brno) prezentoval pra-
cu ,Deformity patere a neuromuskularni choroby*. Kyfoskoli6za
vyznamne zhorSuje kvalitu zivota mnohych pacientov s NMO.
Zhorsuje dychanie, kardiovaskularne funkcie, obmedzuje pohyb-
livost, sedenie a spésobuje chronické bolesti. Je spdsobena sla-
bostou trupového svalstva a jej zavaznost' zodpoveda stupni
postihnutia. Skoliéza sa vyskytuje u 90 % chorych s Duchen-
novou svalovou dystrofiou, velmi ¢asta je u spinalnej musku-
larnej atrofii. Vyskytuje sa u réznych kongenitalnych myopatii
a u kongenitalnej svalovej dystrofie. Byva pritomna u pacientov
s Pompeho chorobou. V pripade vyznamného zakrivenia je jedi-
nou moznostou spondylochirurgicky zakrok. Nosenie korzetu
je neefektivne. Neexistuju dokazy, ze jeho nosenie spomaluje
vyvoj a progresiu skoliézy. P. Spalek (Bratislava) v prednaske
.HyperCKémia — permanentna diagnosticka vyzva“ poukazal,
Ze hyperCKémiu moézu spdsobovat rézne pri¢iny — nadmerna
a neobvykla fyzicka zataz, epileptické kf€e, Urazy svalov, i.m.
injekcie, operacie, lieky (napr. statiny), alhohol a dalSie navy-
kové latky, virusové infekcie, hypotyredza, hypokaliémia, malig-
na hypertermia. Hladina CK v sére sa povazuje za najcitlivejsi
laboratorny parameter pre svalové ochorenia. Najvyssie hladi-
ny CK maju pacienti s primarnymi a sekundarnymi rabdomyo-
lyzami. U chlapcov s Duchennovou a Beckerovou muskularnou
dystrofiou, u pacientov s pletencovymi svalovymi dystrofiami
a Miyoshiho myopatiou su hladiny CK vyrazne vysoké vo vcas-
nych Stadiach. Neskér dochadza k poklesu CK, lebo v pokro-
Cilych Stadiach svalovych dystrofii je objem svalstva vyrazne
redukovany.

U pacientov s polymyozitidou a dermatomyozitidou po nasa-
deni kortikoterapie hladina CK v sére klesa v priebehu niekol-
kych tyzdrov, pokles hladiny CK byva predzvestou zlepSovania
klinického stavu. HyperCKémia sa vyskytuje aj pri ochore-
niach periférneho motoneurénu, ako ALS, spinalna muskular-
na amyotrofia a najméa pri spinobulbarnej muskularnej atrofii
(Kennedyho choroba). Na druhej strane, pri niektorych svalo-
vych ochoreniach je hladina CK v norme, napr. mitochondrialne
myopatie, kongenitalne myopatie. Idiopaticka asymptomaticka
hyperCKémia je termin, ktory oznacuje nalez zvySenej hladiny
CK bez akychkolvek priznakov neuromuskularneho ochorenia.
U vSetkych pacientov s asymptomatickou perzistujucou hyperC-
Kémiou je indikovany skriningovy test suchou kvapkou krvi, kto-
ry umozni identifikovat pacientov s Pompeho chorobou v pre-
symptomatickom Stadiu. U asymptomatickych Zien, ktoré maju
hladinu CK opakovane zvySenu nad horna hranicu normy, je
indikovana DNA diagnostika pre moznost nosi¢stva dystrofino-
vej mutacie. V poslednom obdobi sa pri objasfiovani idiopatickej
asymptomatickej hyperCKémie uplatfiuji metddy sekvenovania
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novej generacie (NGS). Cca v 40 % sa zistuju normalne nale-
zy, v 40 % mutacie s variabilnou fenotypickou manifestaciou
a v 20 % sa zistia varianty nesignifikantného vyznamu.

Dalsi blok prednaSok o hereditarnych NMO otvorili
prednaskou R. Mazanec a spol. (Praha) ,Hereditarni neuropa-
tie Charcot-Marie-Tooth — update 2021, Hereditarna neuropatia
Charcot-Marie-Tooth (ochorenie CMT) bola popisana pred 135
rokmi a dnes pozname > 100 génov, ktorych mutacie spdsobia
niektort formu CMT. R6zne mutéacie su pri€inou pestrej patoge-
nézy CMT ochorenia a heterogénnej klinickej symptomatolégie.
CMT s prevalenciou 1:2500 obyvatelov predstavuje najcastej-
Sie NMO. Asi 30 % vSetkych foriem CMT ochorenia predstavuje
CMT1A spbsobena duplikaciou v PMP22 géne. Velky pokrok
priniesli nové moznosti molekularno-genetickej diagnostiky
(NGS, WEX), ktoré umoznuju diagnostikovat' aj velmi vzacne
formy CMT ochoreni. Vdaka NGS bola v CR v r. 2020 popisana
ako druha na svete kohorta CMT pacientov, ktora je spdsobena
mutaciou v géne SORD. J. Haberlova (Praha) v prednaske , Spi-
nalni svalova atrofie — aktualni situace a vyhlidky do budoucna“
poukéazala, Ze pred 5 rokmi nebola moznost' ziadnej kauzalnej
liecby SMA. V r. 2021 st v CR k dispozicii 3 kauzalne lieky —
nusinersen, onasemnogen abeparvovek a risdiplam, ku ktorym
maju pacienti pristup v ramci Specifického liecebného progra-
mu. Okrem kauzalnej lie€by je u vSetkych pacientov nutna mul-
tiodborova symptomaticka starostlivost. Autorka prezentovala
vysledky lieCby nusinersenom v stbore 57 detskych pacientov.
Efekt lie¢by je nepriamo imerny veku a diZke trvania ochorenia.
Prezentované vysledky liecby spolu s vysledkami publikovanymi
v zahrani¢nych pracach dokazuju t¢innost lie€by nusinersenom
u pacientov s SMA typu 1, 2 a 3. P. Spalek a spol. (Bratislava)
v prezentacii ,NaSe sktsenosti s diagnostikou a lieCbou heredi-
tarnej amyloidnej transtyretinovej polyneuropatie” poukazali, Zze
ide 0 zavaznu polyneuropatiu s autozomovo dominantnym typom
dedic¢nosti a patogénnymi mutaciami v TTR géne. Spdsobuje ju
transtyretin (TTR) — abnormny protein produkovany inak zdra-
vou pecenou. Po destabilizacii tetramérov TTR dochadza k jeho
transformacii na amyloid, ktory sa uklada do vSetkych perifér-
nych nervov. Hereditarna ATTR polyneuropatia sa manifestu-
je v dospelosti. Progn6za nelie€eného ochorenia je infaustna,
pacienti zomieraji do 10 rokov od manifestacie prvych klinickych
priznakov. V minulosti bola jedinou moZnou lieCbou transplan-
tacia pec€ene, ktorou sa eliminovala produkcia TTR a ukladanie
amyloidu do periférnych nervov. 3. 9. 2010 sme indikovali
transplataciu peCene u 33 r. pacienta s early-onset formou h
ATTR PN, ktora vyrazne spomalila dal$i vyvoj polyneuropatie.
Zasadny prelom v lieCbe a progndéze priniesol tafamidis, ktory
pbsobi ako Specificky stabilizator TTR, zabranuje transformacii
TTR na amyloid a jeho ukladaniu do periférnych nervov. EMA
11/2011 schvélila tafamidis na lieCbu hATTR PN v 1. Stadiu
polyneuropatie. 10 ro€né Udaje z centralneho registra a stadii
v referencnych centrach svedcia o Ucinnosti a bezpec€nosti tafa-
midisu pri spomalovani progresie ochorenia. Autori referovali
0 priaznivych 2 ro€nych skisenostiach s lieCbou tafamidisom
ordinovanym v 1. Stadiu polyneuropatie u 29 ro¢ného pacienta.
I. Martinka a spol. (Bratislava) v prednaske ,,RNAi technolégie
a nové moZznosti lieCby hereditarnej amyloidnej transtyretinovej
polyneuropatie” poukazali na novSie lieCebné postupy, najma
so zameranim na patisiran. RNA interferencia vyuziva dvoj-
vlaknova malu interferujicu RNA (siRNA). Patisiran tvori sSiRNA
uloZzena v obale z lipidovych nanopartikul, ktory zabezpecuje
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efektivny transport do peCene. V hepatocytoch sa siRNA viaze
na komplementarny isek TTRMRNA a spdsobuje jej degrada-
ciu a Utlm tvorby TTR. Patisiran UCinkuje u vSetkych znamych
amyloidogénnych mutécii a spésobuje vyrazné znizenie hladiny
cirkulujuceho TTR, ¢o facilituje nasledny klirens TTR z tkaniv.
Efektivnost' a bezpecnost patisiranu bola potvrdena v klinickych
Stuadiach Il a lll (Stadia Apollo). Na zaklade tychto vysledkov FDA
a EMA v r. 2018 schvadlila patisiran na lieCbu hATTR polyneuro-
patie. J. Radvanzsky a spol. (Bratislava) v prezentacii ,Prehlad
zakladnych Statistik molekularno-genetickej diagnosticky myo-
tonickych dystrofii v SR — alebo o ¢om hovoria tGdaje z posled-
nych 30 rokov?“ vyhodnotili zakladné Statistické ukazovatele
vysledkov molekularnej diagnosticky myotonickej dystrofie
typ MD1 a MD2. DM1 bola molekularne geneticky potvrdena
u 79 pacientov, u 106 pacientov s typom MD2. V skupine MD1
bolo zastlpenie pohlavi rovnaké. V skupine MD2 boli astejSie
postihnuté zeny v pomere 3:2. Priemerny vek pri stanoveni diag-
nozy v skupine MD1 bol 40 rokov, v skupine MD2 bol o 11 rokov
vySSi — 51 rokov. Z klinickych tazkosti bola obligatne pritomna
svalova slabost, vyraznejSie bola vyjadrena u pacientov s typom
MD1. Z laboratérnych vySetreni bola obligatnym nalezom zvy-
Sena hladina CK. Castym nélezom v oboch skupinach bola
katarakta. Pacienti s myotonickou dystrofiou typ MD1 aj MD2
vyZaduju pravidelnt kardiologicku dispenzarizaciu pre moznost’
pritomnosti kardiomyopatie a kardialnych arytmif, ich potvrdenie
vyZaduje implantaciu ICD ako prevenciu nahlej srdcovej smrti.
F. Cibul¢ik a spol. (Bratislava) v prednaske ,Kennedyho spi-
nobulbarna atrofia“ referovali o sibore 42 pacientov — muzov
s geneticky verifikovanou diagnézou — zmnozenim repeticii tri-
nukleotidov CAG v géne pre androgénovy receptor na X-chro-
mozome. NajCastejSim inicialnym klinickym priznakom bola sla-
bost' proximalneho svalstva, postihnuté byvaja bulbarne svaly,
v sére je vzdy pritomna hyperCKémia. Molekularno-genetickym
vySetrenim sa zistili zmnoZenia repetici trinukletidov CAG u 4
zien prenasaciek, ktoré nemali ziadne klinické tazkosti.

Autoimunitné neuromuskularne ochorenia — tvorili
v druhy den kongresu 30. 4. 2021 prvy tematicky blok predna-
Sok. J. Bednafik (Brno) v prednaske ,Autoimunitni nervosvalova
onemocnéni v ére pondémie COVID-19“ poukazal na narasta-
juce poznatky o vzajomnom ovplyvneni medzi autoimunitnymi
nervosvalovymi ochoreniami (ANMD) a infekciou SARS-CoV-2.
Hlavnymi oblastami ovplyvnenia si: « ANMD ako komplikacie
COVID-19 ¢ Vzajomné ovplyvnenia priebehu ANMD a COVID-19
* Manazment pacientov s ANMD v ére COVID-19. K najCastejSie
udavanym novo vzniknutym ANMD s moznym priamym vzta-
hom k prekonanej infekcii COVID-19 patria Guillain-Barrého
syndrom, autoimunitné myozitidy a myasténia gravis. Dékazy,
Ze virus SARS-CoV-2 je schopny priamo vyvolat uvedené ocho-
renia su nedostato¢né. Prebiehajuca imunosupresia u pacien-
tov s ANMD sa behom infekcie COVID-19 nema znizovat' ani
preruSovat. Vakcinacia u pacientov s ANMD lieCenych imuno-
supresiou je indikovana, lebo jej benefity vysoko prevazuju jej
mozné rizika.

P. Spalek a spol. (Bratislava) v prezentéacii ,Akdtne polyra-
dikuloneuritidy GBS — kauzalna asociacia alebo koincidencia
s COVID-19?" referovali o 2 pacientoch, u ktorych niekol-
ko dni po potvrdeni infekcie COVID-19 bol diagnostikovany
GBS s akutnym priebehom a uniformnym klinickym obrazom.
U oboch dominovala vyrazna chaba paraparéza s neschopnos-
tou chddze, difizne parestézie a nahly vznik diplégie n. facialis.
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Okamzite ordinovana kira IVIG-om u oboch pacientoch viedla
k pomerne rychlemu zlepSovanie klinického stavu, po 2 mes. bol
neurologicky nalez upraveny. Niektori autori pri GBS predpokla-
daju, zZe virus SARS-CoV-2 sa uplatfiuje ako triger podobne ako
niektoré baktérie a virusy. Viaceré kazuistiky a mensie observac-
né Studie poukazovali na zvySeny vyskyt GBS v Case pandémie.
Posudenie kauzativnej asociacie medzi GBS a COVIDOM-19
poskytuju epidemiologické a kohortové Stidie. Epidemiologia
pacientov s GBS referovanych do UK National Immunoglobu-
lin Database bola analyzovana v multicentrickej Studii v rokoch
2016 az 2019 a porovnavana s vyskytom pacientov s GBS
v roku 2020 pocas pandémie COVIDU-19 (Keddie S. et al, Brain
2021; 144: 682-693). PoCas pandémie sa zistil pokles incidencie
GBS oproti predchadzajucim rokom 2016-2019. Autori pripusta-
ja, ze vplyv protiepidemickych opatreni a lockdownu mohli redu-
kovat Sirenie patogénov ako Campylobacter jejuni a respiracné
virusy. Spalek a spol. u svojich 2 pacientov na zaklade zhodno-
tenia priebehu infekcie COVID-19 a klinického priebehu GBS
pokladaji medzi nimi koincidenciu za pravdepodobnejSiu ako
kauzalnu asociaciu. E. Ehler a |. Stétkarova (Pardubice, Praha)
predniesli pracu ,,Akutni zanétliva demyelinizacni polyradikulo-
neuritida (AIDP) po ockovani proti COVID-19". Domnievaju sa,
Ze GBS u 42 ro¢ného muza vznikol 14 dni po prvej davky o¢ko-
vania proti COVID-19. Priame dbdkazy pre tato hypotézu nie su
k dispozicii a v odbornej literattre iny pripad AIDP so vznikom po
ockovani proti COVID-19 nebol publikovany. I. Martinka a spol.
(Bratislava, Martin, Levoca, Skalica, Presov, Ziar nad Hronom,
KoSice, Trencin, Dolny Kubin, Trnava, Prievidza, Banska Bys-
trica) prednasali o problematike ,Myasténia gravis a pandémia
COVID-19 v Slovenskej republike“. V obdobi od 1. 4. 2020 do
31. 3. 2021 identifikovali v SR 75 pac. s MG (45 zien, 30 muzov),
ktori prekonali COVID-19. Zistené vysledky korelovali s vysled-
kami v ostatnej populacii. 51 pac. s MG (67,1 %) malo mierny
priebeh COVID-19 bez nutnosti hospitalizacie. Tazky priebeh sa
zistil u 24 pac. s MG (32,9 %), z nich 10 pac. (13,3 %) vyZado-
vali umell pltcnu ventilaciu. V¢éasne diagnostikovana, spravne
lieCena a klinicky dobre kompenzovana MG v klinickej alebo
farmakologickej remisii boli z prognostického hladiska rozhodu-
juce pre priaznivy priebeh infekcie COVID-19. Ako najvyznam-
nejSie rizikové faktory tazkého priebehu COVID-19 u pacientov
s MG boli zistené vek > 70 rokov a vyskyt komorbidit. V kauzal-
nej suvislosti s koronavirusovou infekciou zomreli 9 pac. s MG
(12,0 %), 3 pac. (4,0 %) zomreli z inych pricin. Myastenicka kri-
za sa pocas infekcie COVID-19 nevyskytla ani u jedného pac.,
u 4 pac. (5,5 %) sa vyskytla exacerbacia MG. P. Spalek a spol.
(Bratislava) v prezentéacii ,MuSK pozitivna myasténia gravis
v SR — imunopatogenéza, klinicky obraz, diagnostika a vysled-
ky lieCby"” referovali o 41 pacientov, ktori mali pozitivne titre
autoprotilatok proti muscle specific kinase (MuSK) a k 31. 12.
2020 tvorili 1,6 % pac. z celkového poctu 2624 registrovanych
MG pacientov v SR. Subor tvorilo 30 zien a 11 muzov, €o je
v sllade s literarnymi Gdajmi. Priemerny vek 41 pac. s MuSK
pozitivnou MG bol 35,3 rokov. €o je o 15,5 rokov nizsi ako prie-
merny vek pacientov pri vzniku AChR pozitivnej MG — 50,8 r.
MuSK pozitivna MG ma v porovnani s ostatnymi formami MG
CastejSie akutny vznik s rychlejSou generalizaciou a progresiou.
Pacienti s anti-MuSK MG nemaju hyperplaziu ani tymém, tymus
je involvovany, tymektomia je nelcinna a neindikuje sa. Anti-
MuSK MG ma extratymusovU imunopatogenézu. Progn6za anti-
MuSK MG je relativne dobra, ak je rychlo stanovena spravna

NEUROLOGIA 191



SPRAVA

diagn6za a okamzite ordinovana kombinovana imunosupre-
sivna lieCba, podla potreby aj interventna imunoterapia. Pri
refraktérnych formach anti-MuSK MG je liekom volby rituximab
s priaznivymi terapeutickymi vysledkami. V referovanom subore
len 1 pacientka mala refraktérnu formu anti-MuSK MG, ktora
vyzadovala lie€bu rituximabom. S. Voharika (Brno) v prednaske
.Nové cesty v léCbé refraktérni myastenie” referoval o novych
moznostiach lie€by pacientov s refraktérnymi formami MG, ktoré
obmedzuju kvalitu Zivota u 10-20 % pac. s MG. Prva skupinu
liekov tvoria monoklonalne protilatky zamerané na inhibiciu C5
zlozky komplementu. Eculizumab je prvym liekom schvalenym
pre tato lieCbu. Druhou nadejnou cestou su blokatory neona-
talneho Fc receptoru (FcRn). Tato inhibicia vedie k vnutornej
degradacii vSetkych tried IgG a funguje aj u MuSK pozitivnej
MG. Z liekov je k dispozicii efgartigimod. K dispozicii je aj liecba
zamerana na B-bunky — rituximab. E. Kur¢a a M. Turéanova
Koprusakova (Martin) mali prehladovl prednasku ,Senzitivne
a autonomne gangliopatie”. Jedna sa o zriedkavé manifestacie
poskodenia periférneho, resp. vegetativneho NS. Senzitivne
gangliopatie maju netradi¢nl priestorovi distriblciu poSkode-
nia. Pri prevladajucom poskodeni hrubych vlakien klinicky domi-
nuje porucha epikritickej citlivosti a propriocepcie so spinalnou
ataxiou a znizenim RSO. Pri prevladajicom poskodeni tenkych
nervovych vlakien pacienti vnimaju parestézie a/alebo paliva
a bodavu holest. Poskodenie autonomnych ganglii spésobuje
r6zne vegetativne prejavy, napr. ortostaticka hypotenzia, srd-
cové arytmie, poruchy motility GIT-u, poruchy potenia, syndrém
suchého oka a Ust. Etiologicky ide o autoimunitné gangliopatie,
paraneoplastické gangliopatie, toxické gangliopatie, infekéné
gangliopatie a asi polovica gangliopatii je stale idiopaticka. Tera-
peuticky pristup sa v konkrétnych pripadoch odvija od etiolégie.
L. Gurcik (Levoca) podrobni prehladovd prezentaciu zameral
na ,Neuropatie asociované s vaskulitidami vo svetle novsich
poznatkov“. Vaskuliticka neuropatia m6ze sprevadzat mnohé
systémové ochorenia alebo sa vyskytuje ako izolované postih-
nutie periférnych nervov. Pri€inou byvajl prevazne vaskulitidy
malych a stredne velkych ciev. Vaskulitidy ¢asto okrem invali-
dizujlcich neuropatii spdsobuju multiorganové poskodenia obli-
Ciek a pltc. Délezita je v€asna a agresivna kombinovana terapia
vaskulitickych neuropatii na zvladnutie ochorenia a zabraneniu
vzniku trvalych nasledkov.

Kazuistiky tvorili posledny blok prednasok kongresu. M. Tur-
¢anova Koprusakova a spol. (Martin) prezentovali prednasku
~Subakutna senzitivne motoricka demyelinizacna polyneuro-
patia, relabujica opticka neuritida a fokalna encefalitida ako
paraneoplasticky prejav germinalneho tumoru testis — kazu-
istika“. Paraneoplastické neurologické syndrémy sa vyskytuju
asi u 1 % pacientov s neoplaziou. M6zu predchadzat samotné
nadorové ochorenie alebo sa vyskytuju siu€asne s nim. Roz-
deluju sa na tzv. klasické paraneoplastické syndromy, ktoré su
s vysokou pravdepodobnostou asociované s tumorom a na
tzv. neklasické paraneoplastické syndrémy, ktoré su asocio-
vané s tumorom len niekedy. V kazuistike autori zddraznili, ze
ak subakutny rozvoj multisystémového postihnutia CNS a PNS
(encefalitida, retrobulbarna neuritida, autoimunitne podmienena
primarne demyelinizacna polyneuropatia) nereaguje dostatoc-
ne na imunoterapiu predstavuje vyznamny varovny signal pre
paraneoplasticky syndrom. Protilatky AQP-4-1gG su asociova-
né s ochoreniami z okruhu neuromyelitis optica, ale aj s postih-
nutim periférneho nervového systému a inych organov, najma
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v ramci paraneoplastického procesu. Kazuistika je pozitivnym
prikladom, ked v€asné odhalenie a lie¢cba nadorového ochore-
nia (germinativny tumor testis) viedli k vymiznutiu heterogén-
nych priznakov zo strany CNS a PNS. B. Renczésova a spol.
(Bratislava) referovali raritn kazuistiku ,Klinicky fenotyp spinal-
nej muskularnej amyotrofie ako neobvykly prejav adultnej formy
Tay-Sachsove choroby (GM2 ganglioziddzy)“. Pomala progresia
a heterogénnost priznakov adultnej formy Tay-Sachsovej choro-
by predstavuju pre neurolégov diagnosticki vyzvu. U dospelych
sa v klinickom obraze naj€astejSie vyskytuji poruchy chédze,
rovnovahy, cerebelarna ataxia, spasticita, poruchy artikulacie,
deglutinacie, deterioracia kognitivnych funkcii. U naSej pacient-
ky sa Tay-Sachsova choroba v dospelosti rarithe manifestova-
la klinickym fenotypom adultnej spinalnej muskularnej atrofie
(SMA) —typ IV. Molekularno-genetickym vySetrenim sa primarna
diagnéza adultnej formy SMA vylucila. Diagnéza Tay-Sachsovej
choroby sa potvrdila enzymovym vySetrenim (deficit B hexoza-
minidazy-A) a molekularno-genetickym vySetrenim (homozygot
pre patogénny variant Gly269Ser). Pre Tay-Sachsovu chorobu
v sUCasnosti neexistuje ziadna Specificka lieCha. Terapia sa
sustreduje symptomaticky na zmiernenie priznakov ochorenia.
I. Martinka a spol (Bratislava) referovali pracu ,Kombinacia myo-
tonickej dystrofie typu MD1 a MD2 u jedného pacienta“. MD1
a MD2 su najcastejSie geneticky podmienené myopatie so vzni-
kom v dospelom veku. Stcasny vyskyt oboch foriem u jedného
pacienta je extrémne raritny, bol potvrdeny molekularno-gene-
tickym vySetrenim. V klinickom obraze sa prekryvali klinické pre-
javy MD1 a MD2 — svalova slabost, svalové atrofie, katarakta.
NajzavaznejSim nalezom bolo v€asné urcenie kardiomyopatie
s naslednou implantaciou ICD ako prevencie nahlej srdcovej
smrti. A. Hluchanova a spol. (Bratislava) v prednaske ,Here-
ditarne neuropatie s nachylnostou na tlakové parézy“(HNPP)
referovali 0 4 pacientov s diagnézou potvrdenou molekular-
no-genetickym vySetrenim. HNPP predstavuju asi 6 % CMT
periférnych neuropatii. Povazuji sa za poddiagnostikované
ochorenie vzhladom na vyraznu fenotypovu variabilitu. Klinické
priznaky sa prejavuju v druhej azZ tretej dekade zZivota. Charakte-
risticky klinicky obraz predstavuje striedavé epizédy bezbolest-
nych nervovych ochrnuti s vyslednou mononeuropatiou. Parézy
mo&zu byt vyvolané aj malym tlakom alebo Grazom povrchovych
nervov s progresiou svalovej slabosti a hypotrofii. V nervovej
biopsii sa zistuju fokalne zhrubnutia myelinu — tzv. tomakula.
HNPP ma relativne benigny priebeh a asi 10-15 % nositelov
delécie ostava asymptomatickych. P. Spalek a spol. (Bratislava,
KoSice) v prednaske ,Porucha brani¢ného dychania ako prvo-
manifestacia adultnej formy Pompeho choroby*“ poukazali na
skuto€nost, ze adultni formu Pompeho choroby charakterizuje
vyrazna fenotypicka diverzita, ktora spésobuje, Zze Pompeho
choroba heterogénnymi priznakmi imituje rézne NMO. 66 ro¢na
Zena bola po cely zivot zdrava. Od detstva pravidelne Sportova-
la, v popredi Sportovych aktivit bolo denné plavanie. V r. 2016 si
uvedomila, Ze pri plavani sa lahko zadycha. Dyspnoe sa neskor
zvyraznovalo do takej intenzity, Ze musela prestat’ plavat. Vsi-
mla si tiez, ze ak stoji v hibSej vode tazko sa jej dycha. Pri
beznych dennych aktivitach a pri chddzi po rovine s dychanim
nemala tazkosti. Neskdr sa pridruzila slabost v svalstve DK
a tazkosti pri ch6dzi do schodov. CK v sére mala mierne zvySe-
né 5,34 ukat/l (norma do 2,83 ukat/). Svalstvo mala pacientka
dobre konfigurované, bez trofickych zmien. Svalova sila bola
primerana. Pri zatazi sa lahSie zadychala, najvyraznejSie pri
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cviceni v lahu. Dyspnoe pri plavani a v stoji v hibSej vode spbso-
buje antigravitatné posobenie vody, ktoré vytlaca branicu nahor.
Za normalnych okolnosti, mimo vody, mala pacientka dychanie
v stoji, v sede a v lahu bez subjektivnych tazkosti. Vitalnu kapa-
citu plac (VKP) mala najvysSiu v stoji 2830 ml, lebo gravitacné
poésobenie ulahcuje pohyb branice kaudalne. V sede mala VKP
2140 a v lahu len 1730 ml, lebo v tejto polohe sa gravitacné
pdsobenie na branicu uplatiiuje v najmensej intenzite. Skrinin-
govym vySetrenim suchou kvapkou krvi sa zistil deficit a-glu-
kozidazy. Vysledky enzymového vySetrenia a DNA diagnostiky
definitivne potvrdili diagnézu adultnej formy Pompeho choroby
a pacientka bola odoslana za u¢elom substitu¢nej enzymatickej
lieCby do Centra pre metabolické ochorenia. J. Veverka a spol.
(Bratislava) prezentovali kazuistiku ,,Akutna polymyozitida kom-
plikovana iatrogénne svalovymi abscesovymi kolekciami“. U 24
rocnej zeny s akdtnou generalizovanou polymyozitidou sa stav
komplikoval iatrogénnou kubitalnou flebitidou, vysokymi zapalo-
vami markermi a vznikom mnohopocetnych pyogénnych absce-
sov v stehennom a glutealnom svalstve. Z kubitalnej flebitidy sa
kultivacne zachytil meticilin rezistentny stafylokok. Cielena i.v.
atb liecba linezolid, vankomycin s prechodom na doxycyklin p.o.
viedla k Uplnému vymiznutiu abscesovych kolekcii vo svaloch
a Uplnej Uprave zapalovych markerov. Pre ak(tnu polymyozi-
tidu mala sucasne ordinovany prednizén. Polymyozitida sa pri
kortikoterapii upravila do klinickej remisie, vysokéa hladina CK sa
postupne upravila na normu. XIV. Neuromuskularny kongres,
ktory sa konal formou ONLINE live stream, sledovalo aZ 331
registrovanych ucéastnikov. Abstrakty prednasok boli pub-
likované v Neuroldgii pre prax, 2021; 22 (S 3): 1-46. XV. Ces-
ky a slovensky neuromuskularny kongres sa uskuto¢ni v Brne
v hoteli Voronéz, 12.—-13. maja 2022.

EMG workshop - kondukéné Stidie a ihlova EMG zor-
ganizovala 12.-13. 10. 2021 v Rimavskej Sobote Sekcia pre
neuromuskularne ochorenia pod odbornym vedenim MUDr. F.
Cibul¢ika, CSc. a prof. MUDr. E. Kur€u, PhD. v spolupraci so
Svetom zdravia, a.s VSeobecna nemocnica Rimavska Sobo-
ta a Solen, s. r. 0. EMG workshop mal vyborny postgradual-
ny program s vynikajacimi vysoko hodnotenymi prednaskami.
12.10. 2021 v bloku 1 F. Cibul€ik prezentoval vySetrenie vedenia
periférnymi nervami, metodiku, zriedkavo pouzivané vySetrenia
a ich vyznam, normativne data. V dalSej prezentacii bloku 1 sa
F. CibulCik zameral ma vySetrenie portich neuromuskularneho
prevodu, metodike a interpretacii vysledkoch a normativnym
datam. V bloku 2 E. Kur¢a (Martin) prezentoval vySetrenia ihlo-
vou elektromyografiou, metodiku, zriedkavo pouzivané vysSetre-
nia a ich vyznam, normativne data. M. Koprusakova sa veno-
vala algoritmom vySetreni pri ¢astych klinickych diagnézach,
metodikam a navrhom suUborov vySetreni, potom nasledovala
diskusia o navrhoch. M. Grofik mal prednasku ,Klinické vySet-
renie pri polyneuropatiach”. 13. 10. 2021 v bloku 3 F. Cibul€ik
prezentoval vySetrenia vedenia periférnymi nervami s praktic-
kymi ukazkami. Demonstroval ukazky softvéru na vySetrenie
na jednotlivych pristrojoch, po ¢om nasledovala bohata disku-
sia. V druhej Casti bloku 3 F. CibulCik prezentoval vySetrenia
poruch neuromuskularneho prevodu s praktickymi ukazkami,
dalej demonstroval ukazky sofvéru na vySetrenie na jednotlivych
pristrojoch s naslednou diskusiou. V bloku 4 E. Kur¢a sa venoval
problematike ihlovej elektromyografie aj s praktickymi ukazkami.
Demonstroval ukazky softvéru na vySetrenie na jednotlivych pri-
strojoch. Potom nasledovala diskusia s mnohymi prispevkami.
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V bloku 4 M. KopruSakova sa venovala algoritmom vySetreni pri
Castych klinickych diagnézach a demonstrovala ukazky sofvéru
na skupiny vySetreni na jednotlivych pristrojoch. O EMG work-
shop bol velky zaujem. Miesto planovanych 30 Ucastnikov sa ho
zUcastnilo 39 uUcastnikov. EMG workshop bol vysoko hodnote-
ny, u€astnikom priniesol hodnotné aj nové teoretické poznatky
a poucenia z praktickych EMG ukéazok.

10. Slovenska konferencia o zriedkavych chorobach sa
konala 4. a 5. 11. 2021 v Bratislave, v hoteli Saffron. Zorga-
nizovala ju Sekcia pre neuromuskularne ochorenia Slovenskej
neurologickej spolo¢nosti v spolupraci s Orphanet Slovakia,
Detskéa klinika LFUK a NUDCH a SOLEN, s. r. 0. Blok pred-
naSok Zriedkavé autoimunitné neuromuskularne ochorenia
otvoril P. Spalek (Bratislava). V prednaske ,/Imunopatogenetické
formy myasténie gravis a zakladné principy ich lieCby* zd6raznil
skuto€nost, Ze myasténia gravis (MG) je heterogénne ochorenie
so 7 formami, ktoré maju r6znorodé autoimunitné mechanizmy
(humoralna, celularna imunita, komplementovy systém), rozdiel-
nu patolégiu tymu (hyperplazia, tymoém, atrofia), intratymusova
a extratymusova imunopatogenéza, paraneoplasticka patoge-
néza pri MG asociovanej s tymémom. Humoralna autoimunita
sa prejavuje tvorbou autoprotilatok proti réznym Specifickym
antigénom — acetylcholinové receptory, svalovo Specicka kina-
za — muscle specific kinase, lipoprotein-related protein 4 a agrin.
VSetky autoprotilatky réznymi mechanizmami spdsobuju zlyha-
nie neuromuskularnej transmisie a klinické prejavy MG. Lie¢-
ba MG vyzaduje individualny pristup. Inhibitory cholinesterazy,
prednizén, imunosupresivny preparat (najcastejSie azatioprin),
tymektomia, intervencna imunoterapia plazmaferézou alebo
intraven6znym imunoglobulinom. Pri v€asnom urceni formy
MG a ordinovani adekvatnych foriem imunoterapie je prognéza
pacientov velmi priazniva. Klinicka alebo farmakologicka remi-
sia sa v Specializovanych centrach dosiahnu u > 95 % pacien-
tov. Vyskyt refraktérnych foriem MG je zriedkavy. K dispozicii
sU nové terapeutické moznosti — inhibitory komplementu (ecu-
lizumab), na B-bunky zamerana liecba (rituximab) a antagonisti
neonatalnychh Fc receptorov (efgartigimod). I. Martinka (Brati-
slava) v prehladovej prednaske ,Eculizumab — moZnosti jeho
vyuZitia pri AChR pozitivnych refraktérnych generalizovanych
myasténiach” poukazal, Ze ide o humanizovand monoklonalnu
protilatku proti C5 zloZzke komplementu. Uplatriuje sa u ocho-
reni, pri ktorych dochadza ku komplementom sprotredkovanej
lyze buniek. Podla Udajov z open label Stidie REGAIN aj podla
vysledkov z klinickej praxe sa eculizumab javi efektivny v liec-
be refraktérnej AChR pozitivnej MG. Jednoznacné zhodnote-
nie terapeutického vyznamu eculizumabu vzhladom na kratke
obdobie pouzivania a maly pocet pacientov eSte nie je mozné.
Limitujacim faktorom moze byt aj jeho vysoka cena. P. Spalek
a spol. (Bratislava, Skalica, Levoca, Trencin, PreSov, Martin)
prezentovali pracu ,Zriedkavé autoimunitné neuromuskularne
ochorenia, pandémia COVID-19 a vakcinacia“. V obdobi od
1. 4. 2020 do 31. 3. 2021 identifikovali v SR 75 pacientov s MG,
ktori prekonali COVID-19.V¢€asne diagnostikovand, spravne lie-
¢ena a klinicky dobre kompenzovana MG v klinickej alebo far-
makologickej remisii boli z prognostického hladiska rozhodujuce
pre priaznivy priebeh infekcie COVID-19. 51 pacientov s MG
malo mierny priebeh COVID-19 bez nutnosti hospitalizacie. Ako
najvyznamnejSie rizikové faktory tazkého priebehu COVID-19
u pacientov s MG boli zistené vek > 70 rokov a vyskyt komorbi-
dit. V kauzalnej savislosti s koronavirusovou infekciou zomreli 9
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pac. s MG (12 %), 3 (4,0 %) zomreli z inych pricin. Myastenicka
kriza sa pocas infekcie COVID-19 nevyskytla ani u jedného pac.
Podl'a expertnych odporic¢ani maju byt pacienti s MG a ostatny-
mi zriedkavymi autoimunitnymi neuromuskularnymi ochorenia-
mi (NMO) prednostne vakcinovani proti infekcii virusom SARS-
CoV-2 vakcinou Pfizer. V Centre pre NMO a v ambulanciach pre
NMO v SR sme od marca 2021 iniciovali pozitivhu vakcina¢nu
kampan pre pacientov s MG a dalSimi zriedkavymi autoimunit-
nymi NMO. K.l. vakcinacie nebola zaznamenana ani u 1 pac.
Z ockovanych len 1 prekonal miernu formu COVID-19. Ani u jed-
ného pac. sa nevyskytla ziadna zavaznejSia postvakcinacna
reakcia. J. Veverka a spol. (Bratislava) prezentovali kazuistiku
Jlatrogénne indukované svalové abscesové kolekcie kompliku-
juce priebeh primarnej polymyozitidy*. U 24 ro€nej Zeny s akut-
nou generalizovanou polymyozitidou sa stav komplikoval iatro-
génnou kubitalnou flebitidou, vysokymi zapalovami markermi,
hroziacim vyvojom sepsy, vznikom mnohopocetnych pyogén-
nych abscesov v stehennom a glutedlnom svalstve v kombinacii
s flebitidou. Z kubitalnej flebitidy sa kultivacne zachytil meticilin
rezistentny stafylokok. Urgentne ordinovana cielena i.v. atb liec-
ba linezolid, vankomycin s prechodom na doxycyklin p.o. Pre
akutnu polymyozitidu mala stc¢asne ordinovany prednizén. Cie-
lena antibioticka lieCba viedla ku kompletnej regresii zapalovych
zmien a uplnému vymiznutiu abscesovych kolekcii vo svaloch.
Pri kortikoterapii sa upravila polymyozitida do klinickej remisie
s poklesom hyperCKémie na normu. P. Spalek a spol. (Brati-
slava) prezentovali pracu ,Fokalna myozitida musculus gluteus
minimus vpravo®, U 62 rocnej Zeny vznikli akdtne vyrazné stup-
Aujace sa bolesti v glutealnej oblasti vpravo. Pacientka nebola
schopna chddze. Pritomna bola extrémna palpacna bolestivost’
glutealneho svalstva vpravo a palpacna citlivost’ velkého tro-
chanteru vpravo, ktory je miestom Uponu dolnej Casti m. glu-
teus minimus. Pritomné boli vyrazne zvySené zapalové markery
a mierna hyperCKémia. MR vySetrenim malej panve sa zistil
vyrazny nalez difizne zvySenej intenzity signalu v m. gluteus
minimus |. dx. typu myozitidy autoimunitnej etiopatogenézy.
Pacientke bol i.m. aplikovany betametazén 7 mg s promptnym
imunosupresivnym, protizapalovym uc¢inkom a rychlym nastu-
pom sekundarneho analgetického U€inku betametazénu. Apli-
kacia betametazénu i.m. sa opakovala po 7 dnoch s Gplnou
Upravou zapalovych markerov a subj. stavu. Kontrolnym MR
vySetrenim sa zistila kompletna Uprava fokalnej myozitidy, nor-
malny nalez na m. gluteus minimus I. dx.

Blok prednasok Zriedkavé hereditarne neuromuskularne
ochorenia otvorili P. Spalek a J. Chandoga (Bratislava) pre-
zentaciou ,Neobjasnené faktory a skryté zahady ovplyvriujuce
vysledky liecbu a progndézu pacientov s hereditarnou amyloidnou
transtyretinovou polyneuropatiou®. Ide o zriedkavu polyneuropa-
tiu s AD typom dedi¢nosti. Jej pri€inou su patogénne mutacie
v TTR géne, ktoré vedu k produkcii patologického transtyretinu
(TTR) v inak zdravej peceni. Tetramér TTR sa transformuje
v amyloid, ktory sa uklada do vsSetkych periférnych nervov
a spbsobuje progresivnu destrukciu senzitivnych, motorickych
a vegetativnych nervovych vlakien. Hereditarna ATTR-PN
sa manifestuje v dospelosti ako tazka rychlo progredujica
senzitivna, motoricka a vegetativna polyneuropatia. Prognéza
nelieCeného ochorenia bola infaustnd, pacienti zomierali do
10 rokov od manifestacie prvych priznakov. Donedavna bola
jedinou moznou lie¢bou s variabilnymi vysledkami transplantacia
pecene, ktora eliminovala zdroj mutantného TTR. Vyznamny
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prelom v lieCbe a prognéze hATTR PN priniesol v r. 2011
tafamidis. P6sobi ako Specificky stabilizator TTR zabranujuci
transformacii TTR na amyloid a jeho ukladaniu do periférnych
nervov. V poslednych rokoch su k dispozicii nové moznosti
lieCby hATTR PN — patisiran, inotersen. Zakladaju sa na principe
vyuzitia RNAI technoldgie, ktorou sa utimi expresia TTR génu,
€o spdsobi redukciu hladin TTR v sére a amyloidu v periférnych
nervoch. Patogénne mutacie v TTR géne maju variabilnd
klinick penetranciu a ochorenie réznu zavaznost' a rychlost
progresie. Vplyv na klinickl expresivitu patogénnych mutacii
majl epigenetické mechanizmy ,zapnutia“ alebo ,vypnutia“
prislusného génu a vonkajsie faktory. Pri hATTR PN je d6lezitym
faktom, Ze ide o axonalnu polyneuropatiu. Axonalna dysfunkcia
je ireverzibilna a terapeuticky neovplyvnitelnd, lieCba mdze len
zastavit' jej progresiu. Podla Eurépskej liekovej agentary je
lieCba indikovana v I. Stadiu hATTR PN. V tomto Stadiu uz byva
pritomna axonalna dysfunkcia u pacientov, mézu pretrvavat
rezidualne klinické priznaky napriek trvalej kauzalnej lieCbe
(tafamidis, patisiran alebo inotersen). Preto v sucasnosti prebieha
vyskum zamerany na identifikaciu spolahlivych biomarkerov,
ktoré by umoznili ordinovat lieCbu uz v presymptomatickom
Stadiu hATTR PN. Kazuistika prednesena |. Martinkom a spol.
~Nase skusenosti s kauzalnou lieCbou manifestnej formy hATTR
polyneuropatie tafamidisom s prechodom na patisiran“ zdéraz-
nila skuto€nost, ze pri ordinacii lieCby podla odporicania Eurép-
skej liekovej agentary v |. Stadiu polyneuropatie pretrvavavaju
rezidualne priznaky z postihnutia tenkych nemyelinizovanych
vlakien a z neurcitych dévodov dochadza k stavom vyraznej
dekompenzacie vegetativnej symptomatologie, ktoré vyzadu-
ju trvalt symptomaticka lieCbu. Skisenosti autorov poukazuji
na nutnost odhalenia spolahlivych biomarkerov, ktoré umoznia
ordinaciu kauzalnej lieCby u jedincov s patogénnym mutacia-
mi v TTR géne uz v presymptomatickom Stadiu. M. Soskova
a spol. (Bratislava) predniesli kazuistiku ,,Myotonicka dystrofia
komplikovana rabdomyolyzou“. |. Martinka a spol. (Bratislava)
prezentovali pracu ,Kombinacia myotonickej dystrofie typu MD1
aMD2 u jedného pacienta”. MD1 a MD2 sU najCastejSie genetic-
ky podmienené myopatie so vznikom v dospelom veku. Sucasny
vyskyt oboch foriem u jedného pacienta je extrémne raritny, obe
boli potvrdené molekularno-genetickym vySetrenim. V klinickom
obraze sa prekryvaju klinické prejavy MD1 a MD2 — svalova
slabost, svalové atrofie, katarakta. NajzavaznejSim nalezom
bolo urenie kardiomyopatie s naslednou implantaciou ICD ako
prevencie nahlej srdcovej smrti.

5. 11. 2021 pokracovala konferencia blokom prednaSok
Neurologické kazuistiky, ktoré zacali prezentaciou L. Gurci-
ka (LevocCa) extrémne zriedkavého ochorenia ,Restless arms
syndrém*“ u 78 rocnej Zeny. Pacientka vyborne reagovala na
lieCbu ropinirolom, pri pravidelnej lie€be symptomatolégia Uplne
ustapila. P. Spalek a spol. (Bratislava) v prednaske ,Myasté-
nia gravis kombinovana so spinobulbarnou muskularnou atro-
fiou* referovali o 2 raritnych neuromuskularnych ochoreniach
s odliSnou etiopatogenézou. Myasténia gravis (MG) je autoimu-
nitné ochorenie neuromuskularnej transmisie. Spinobulbarna
muskularna atrofia (SBMA) znama aj ako Kennedyho choro-
ba je vzacne hereditarne ochorenie s recesivnou dedic¢nostou
viazanou na X-chromozom. Pri¢inou SBMA je mutacia typu
expanzie CAG opakovani v 1. géne pre androgénovy receptor
na X-chromozome. Obe ochorenia sa mdzu manifestovat
podobnou klinickou symptomatolégiou (rinoldlia, poruchy
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artikulacie, slabost’ mimického svalstva, slabost’ proximalneho
kon€atinového svalstva). Pri ojedinelom st¢asnom vyskyte
MG a SBMA sa klinickd symptomatolégia moéze prekryvat.
VCasné urcenie spravnych diagnéz a zvolenie optimalneho
terapeutického postupu maju pri diagn6ze MG rozhodujdci
vyznam pre priaznivi prognézu (imunosupresivna liecba,
tymektémia). SBMA nie je terapeuticky ovplyvnitelna. Ochorenie
vSak ma pomall progresiu, pacienti byvaju sebestacni aj vo
vysSSom veku. G. Haja$ a spol. (Nitra, Bratislava) prezentovali
kazuistiku ,Raritna koincidencia myasténie gravis a Huntingto-
novej choroby*. Klinicky mal pacient priznaky MG a Huntingto-
novej choroby (HCH). Diagnéza MG bola potvrdena pozitivnym
titrom autoprotilatok proti acetylcholinovym receptorom. Diag-
néza HCH bola potvrdena molekularno-genetickym vySetrenim,
ktoré potvrdilo expanziu trinukleotidov CAG (40 repeticii). HCH
ma autozémovo dominantny typ dedi¢nosti, ochorenie bolo
zistené aj u dalSich ¢lenov rodiny. M. Turanova Koprusakova
a spol. (Martin) v prednaske ,Subaktna senzitivna motoricka
demyelinizacna polyneuropatia, relabujlica opticka neuritida
a fokalna encefalitida ako paraneoplasticky prejav germinal-
neho tumoru testis — kazuistika“ zdoraznili, ze ak subakutny
rozvoj multisystémového postihnutia CNS a PNS (encefaliti-
da, retrobulbarna neuritida. autoimunitne podmienena primar-
ne demyelinizatna polyneuropatia) nereaguje dostatocne na
imunoterapiu predstavuje red-flags pre paraneoplasticky syn-
drém. Protilatky AQP-4-1gG su asociované nielen s ochoreniami
z okruhu neuromyelitis optica, ale aj s postihnutim periférneho
nervového systému a inych organov, najma v ramci paraneo-
plastického procesu. Kazuistika je pozitivnym prikladom, ked
v€asné odhalenie a lie€ba nadorového ochorenia (germinativny
tumor testis) viedli k vymiznutiu priznakov zo strany CNS a PNS.
A. Hluchanova a spol. (Bratislava) prezentovali raritnd kazuistiku
Jlatrogénne indukovana pseudoaneuryzma aorty spésobujica
kompresivny pluriradikularny syndrém lavej dolnej koncatiny*“.
47 r. pacient pre splenomegdliu a leukocytézu nejasnej etiolo-
gie absolvoval trepanobiopsiu kostnej drene z lavej bedrovej
kosti. Kratko po vykone sa objavila senzitivna motoricka plu-
riradikularna symptomatoldgia na lavej DK. MR vySetrenim LS
chrbtice sa zistili tekutinové loziska v blizkosti lopaty bedrovej
kosti vlavo, cystoidna formacia ventralne od massa lateralis os
sacrum vlavo s naliehanim na odstupujice Struktary sakralneho
plexu vlavo. CT vySetrenie abdomenu a malej panvy zobrazilo
vyrazne sytiaci sa Gtvar pozdi? massa kateralis viavo. Radiolég
stav uzavrel ako iatrogénne traumaticky indukovanu pseudo-
aneuryzmu. Pacient bol operovany na Angiochirurgickej klini-
ke NUSCH. Po operéacii bolesti Gplne ustapili, motoricky deficit
a svalova slabost sa zmiernili. B. Renczésova a spol. (Bratisla-
va) v prednaske , Infekcné aneuryzmy — kazuistika“ zdoraznili, ze
predstavuju zavaznu a zriedkavi cerebrovaskularnu komplika-
ciu systémovych bakterialnych ochoreni, najcastejSie infekénej
endokarditidy, zriedkavo pri mykotickych a parazitarnych infek-
ciach. Infekéné aneuryzmy (IA) podmiefiuje rozsirenie infekcie
do steny artérii, ich oslabenie a nasledné aneuryzmatické rozsi-
renie. Vacsinou su klinicky nemé. 1A pre ich fragilitu maju sklon
k ruptaram. Pri ruptare dosahuje letalita az 80 %. Autori referuju
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kazuistiku 90 r. muza s mykotickymi infekEnymi aneuryzmami
pri aspergiléze v hornom nazofarynxe so zasahovanim az do
oblasti apexu pravej orbity. Pacient bol na kombinovanej lieCbe
ciprofloxacinom a vorikonazolom. DoSlo k ruptiram IA masivne-
mu subarachnoidalnemu krvacaniu a subduralnemu hematému
pozdi? falxu, na tentériu a v zadnej jame bilateralne. Pacient
exitoval za priznakov deterioracie funkcii mozgového kmena.
M. Ferenc a L. Gurcik (Levoca) v prednaske ,Hyperglykemicka
nonketoticka chorea“ popisali kazuistiku pacienta s hemicho-
reo-atetézou asociovanou s nonketotickou hyperglykémiou,
definovanou ako zvySena hodnota glykémie s hyperosmolaritou
pri absencii pritomnosti keténov. Pri hemichorei v désledku non-
ketotickej hyperglykémie je diagnosticky typicka kontralateralna
hyperdenzita v oblasti bazalnych ganglii v CT obraze alebo T1
hyperintenzita na MRI mozgu. J. Rohalova a spol. (Ruzombe-
rok, Bratislava) v prednaske ,,Cerebrotendinézna xantomatéza
(CTX) v neurologickej ambulancii* zdoéraznili, Zze ide o zriedkavé
dedi¢né AR ochorenie sposobené mutaciou CYP27A1 génu pre
sterol 27-hydrolazu, ¢o vedie k nedostatku tohto enzymu pri
syntéze primarnych zl¢ovych kyselin a nasledne k zvySenému
ukladaniu cholesterolu a cholestanu v réznych tkanivach. Kili-
nicky obraz je velmi variabilny s multiorganovym postihnutim,
obvykle s dominujicou centralnou a periférme neurogénnou
symptomatolégiou. Neurologické aj nonneurologické prizna-
ky dobre reaguju na lieCbu kyselinou chenodeoxycholovou
(CDCA). Ak je lie€ba indikovana vcas, terapeuticka odpoved
byva vyrazna.

Na 10. Slovenskej konferencii o zriedkavych chorobach sa
zUcastnilo 222 registrovanych Gcastnikov z najroznejSich medi-
cinskych odborov — 95 G€astnikov prezencne, 106 online a 21
prezencne aj online. Na konferencii odznelo 46 prezentacii, ich
abstrakty boli publikované vo Via practica 2021; 18 (Supl. 1):
1-64.

Od roku 2012 je spristupnena internetova stranka Sekcie
pre neuromuskularne ochorenia - www.snmo.sk, na ktorej
su umiestnené nasledovné informacie
« aktuality — spravy o €innosti sekcie, o odbornych kongresoch,

konferenciach, sympdéziach, seminaroch v SR a v zahranici;

e odborné ¢lanky s odporucaniami pre diagnostiku a lieCbu ner-
vosvalovych ochorenti;

e pbvodné a prehladové prace zamerané na postgradualne
vzdelavanie v problematike etiopatogenézy, klinickej sympto-
matolégie, diagnostiky a lie€by neuromuskularnych ochorent;

* raritné a vyukové kazuistiky;

e archiv neuromuskularnych konferencii Sekcie pre neuro-
muskularne ochorenia, ktoré sa konali od r. 1991 do r. 2007
v dvojro€nych intervaloch v Rajeckych Tepliciach;

e archiv spolocnych slovenskych a Ceskych neuromusku-
larnych kongresov s medzinarodnou ucastou, ktoré sa od
r. 2008 konaju kazdorocne striedavo v Bratislave a v Brne.

doc. MUDTr. Peter Spalek, PhD.
predeseda Sekcie pre neuromuskuldrne ochorenia
Slovenska neurologickd spolo¢nost
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