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Motorická jednotka



Motorická jednotka

= periferní motoneuron + 
neuromuskulární ploténka + 

vlákno kosterního svalu



Neuromuskulární patologie

onemocnění motoneuronu:
amyotrofická laterální skleróza

spinální muskulární atrofie

onemocnění periferního nervu:
periferní neuropatie

onemocnění nervosvalové ploténky:
myasthenia gravis

onemocnění svalových vláken:
myopatie



Onemocnění 
periferního nervu



Jak se může poškodit 
periferní nerv?

přetětí

axonální degenerace
alkohol, amyloid, vaskulitidy,
vrozené poruchysegmentální 

demyelinizace
autoimunitní záněty
vrozené poruchy myelinu



Walleriánská 
degenerace

přetětí



Walleriánská 
degenerace

distální degenerace axonu



Walleriánská 
degenerace

regenerující axon

makrofágy

Schwannovy buňky



Když se to nepovede

amputační neurom

změť axonů a Schwannových buněk



Axonální degenerace

řez zdravým nervem snížený počet axonů v 
důsledku degenerace



Segmentální demyelinizace

segmentální demyelinizace

remyelinizace s novotvorbou 
tenčích a kratších internodií



Názvosloví

MONONEUROPATIE POLYNEUROPATIE



Dělení neuropatií

AXONÁLNÍ DEMYELINIZAČNÍ

SMÍŠENÉ



Klinické projevy

AutonomníSenzitivníMotorické



Diagnostika

klinické příznaky
elektrofyziologické vyšetření: EMG
genetické vyšetření

biopsie periferního nervu (nervus suralis)



Vrozené neuropatie

Charcot-Marie-Toothova choroba

heterogenní skupina (demyelinizační i axonální)



Vrozené neuropatie

pes cavus (vysoká klenba nohy)
svalová atrofie



Vrozené neuropatie

progresivní distální svalová slabost s atrofií svalstva na
končetinách

distální porucha citlivosti
věk manifestace a rychlost progrese se liší u jednotlivých podtypů



Získané neuropatie

mononeuropatie

nejčastěji akutní zevní trauma a úžinové syndromy



Úžinové syndromy

chronický útlak nervu + fyzická zátěž

parestézie a bolesti v inervační oblasti



Syndrom karpálního tunelu

mononeuropatie

úžinové syndromy

typicky noční parestézie



Získané neuropatie

diabetická neuropatie

= nejčastější

axonální i demyelinizační

poškození cév (diabetická mikroangiopatie)
hyperglykémie: glykace proteinů



Získané neuropatie

diabetická noha

distální senzorimotorická neuropatie



Získané neuropatie

diabetická noha

fibrinózně-hnisavý 
exsudát na spodině 

vředu

gangréna prstců



Získané neuropatie

alkoholová neuropatie

neuropatie z léků (chemoterapie)

neuropatie z nedostatku vitaminů (B1, B12)



Získané neuropatie

autoimunitní neuropatie

Syndrom Guillain-Barré



Získané neuropatie

autoimunitní neuropatie

Syndrom Guillain-Barré

rychle se rozvíjející svalová 
slabost s parestéziemi

typický ascendentní průběh



Choroby nervosvalové 
ploténky

presynaptická porucha

postsynaptická porucha

Lambert-Eatonův syndrom

Myasthenia gravis

botulismus

acetylcholin

acetylcholinový 
receptor



Myasthenia gravis

acetylcholinový 
receptor

acetylcholin

Po navázaní 
autoprotilátek dochází k 

degradaci receptorů.

nervový 
vzruch

K PŘENOSU SIGNÁLU 
NA SVALOVÉ VLÁKNO 

NEDOCHÁZÍ



Myasthenia gravis
autoimunitní onemocnění

autoprotilátky proti acetylcholinovému receptoru

svalová slabost – zvyšuje se po zátěži

postižení okohybných svalů: dvojité vidění 
(diplopie), pokles horního víčka (ptóza)

v ČR 2000 pacientů 
začátek mezi 20. a 30. rokem a mezi 40. a 50. rokem



Myasthenia gravis

při postižení dýchacích svalů hrozí respirační selhání = 
myastenická krize

léčba: útlum imunity (imunosuprese) + zvyšování 
koncentrace acetylcholinu v synaptické štěrbině 

(inhibitory acetylcholinesterázy)



Myasthenia gravis

patologické stavy brzlíku



Myopatie

vzácná onemocnění

svalová slabost

kolébavá chůze, bederní lordóza, 
myopatický šplh (Gowersovo znamení)



Myopatie

myopatický šplh (Gowersovo znamení)



Myopatie

skolióza

scapula alata

hyperlordóza

pseudohypertrofie 
lýtek



Myopatie

skolióza

scapula alata

hyperlordóza

pseudohypertrofie 
lýtek



Diagnostika

EMG
molekulárně genetické 
vyšetření
svalová biopsie
hladina sérové kreatinkinázy, 
aminotransferáz (svalové 
izoformy)



Myopatie
• svalové dystrofie – geny pro strukturální 

proteiny
• kongenitální myopatie – geny pro 

sarkomerické proteiny
• autoimunitní myopatie (myozitidy)
• metabolické myopatie – nedostatek 

energetického substrátu
• kanalopatie – porucha iontových kanálů



Myopatie

Svalové dystrofie = porucha 
lan držících plachty

Kongenitální myopatie = 
porucha motoru

Autoimunitní 
myopatie = 

přepadení lodi piráty
Metabolické 
myopatie = 
nedostatek 

paliva



Svalové dystrofie

mutace v genech pro bílkoviny důležité 
pro stabilizaci vlákna při kontrakci

při kontrakci se vlákna poškozují a 
nekrotizují

úbytek svalů a náhrada tukem



Svalové dystrofie

nejčastější = dystrofinopatie

Duchenneova choroba

Beckerova choroba



Dystrofinopatie

mutace genu pro dystrofin

X-vázané choroby (postiženi chlapci)

Duchenneova choroba – nefunkční dystrofin

Beckerova choroba – částěčně funkční 
dystrofin



Dystrofinopatie

v ČR 600 pacientů

30 % de novo mutace

vývoj terapie na molekulární/genové úrovni



Dystrofinopatie

počátek projevů mezi 3. 
až 5. rokem

smrt okolo 20 roku věku 
– respirační selhání 



Dystrofinopatie

dystrofin je také v 
srdeční svalovině!

DILATAČNÍ 
KARDIOMYOPATIE



Autoimunitní myopatie

= myozitidy

svalová slabost z plného zdraví

multisystémová onemocnění



Autoimunitní myopatie

polymyozitida

dermatomyozitida



Dermatomyozitida

může být spojeno s nádorovým onemocněním
= třeba po něm pátrat!

kožní exantém – heliotropní raš



Nádory měkkých tkání



Obecné vlastnosti
benigní – koncovka -om
maligní – koncovka –sarkom



Obecné vlastnosti
povrchové spíše benigní
v hloubce (retroperitoneum, hluboké kompartmenty 
končetin) spíše maligní
maligní metastazují na prvním místě hematogenně



Obecné vlastnosti
benigní jsou 100krát častější než maligní

700 sarkomů v ČR ročně (1 % všech maligních nádorů 
dospělých)
relativně častější u dětí a dospívajících



Obecné vlastnosti
Několik skupin:
• nádory s fibroblastickou a myofibroblastickou diferenciací



Obecné vlastnosti
Několik skupin:
• nádory s adipocytární diferenciací



Obecné vlastnosti
Několik skupin:
• nádory s hladkosvalovou diferenciací



Obecné vlastnosti
Několik skupin:
• nádory s rhabdomyocelulární diferenciací



Obecné vlastnosti
Několik skupin:
• vaskulární nádory



Jak se chovají?
• high-grade maligní

• low-grade maligní

• benigní



Nádory s fibroblastickou a 
myofibroblastickou 

diferenciací



Nodulární fasciitida

benigní dobře ohraničený uzel na povrchových fasciích končetin



Fibromatózy
lokálně infiltrativně rostou a recidivují

povrchové: dlaň, planta, penis – tuhé pruhy

hluboké: agresivnější, tzv. desmoid, ve stěně břišní, mezenteriu



Fibromatózy
palmární fibromatóza = Dupuytrenova kontraktura



Fibrosarkom
maligní nádor dospělých

retroperitoneum, hluboké kompartmenty 
končetin



Nádory s adipocytární 
diferenciací



Lipom

benigní nádor ze zralé tukové 
tkáně

lokalizace kdekoliv, nejčastěji 
podkoží krku, zad, ramen



Liposarkom

nejčastější maligní měkkotkáňový 
nádor

hluboké lóže končetin, 
retroperitoneum

3 skupiny liposarkomů:
dobře diferencovaný
myxoidní/kulatobuněčný
pleomorfní



Nádory s hladkosvalovou 
diferenciací



Leiomyom

benigní nádor z hladké 
svaloviny

nejčastěji v děložním těle (až 
tři čtvrtiny žen)



Leiomyosarkom

maligní nádor z hladké 
svaloviny

v děložním těle (nevzniká 
transformací leiomyomu), 
měkké tkáně končetin, 
retroperitoneum



Nádory s 
rhabdomyocelulární 

diferenciací



Rhabdomyosarkom

maligní nádor z kosterní svaloviny

nejčastější sarkom dětí a adolescentů

embryonální: děti, oblast hlavy a krku (orbita, 
paranazální dutiny), urogenitální trakt (močový měchýř)

alveolární: adolescenti, hluboké svaly končetin

pleomorfní: dospělí, končetiny
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