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POHYBOVEHO APARATU
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Motoricka jednotka




Motoricka jednotka
= periferni motoneuron +

neuromuskularni ploténka + E§ i |

viakno kosterniho svalu /




Neuromuskularni patologie

onemochnéni motoneuronu:
amyotroficka lateralni skler6za
spinalni muskularni atrofie

onemocnéni nervosvalové ploténky:
myasthenia gravis

onemocnéni periferniho nervu:
periferni neuropatie

onemocnéni svalovych vlaken:
myopatie



Onemocneni
periferniho nervu



Jak se muze poskodit
periferni nerv?

preteti
axonalni degenerace
. . alkohol, amyloid, vaskulitidy,
Segmentalnl vrozené poruchy
demyelinizace

autoimunitni zanéty
vrozené poruchy myelinu




Wallerianska
degenerace

preteti



Wallerianska
degenerace

distalni degenerace axonu



Wallerianska
degenerace

regenerujici axon



Kdyz se to nepovede

zmét axonl a Schwannovych bunék

amputacni neurom



Axonalni degenerace

snizeny pocet axonU v
disledku degenerace

fez zdravym nervem



Segmentalni demyelinizace
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segmentalni demyelinizace
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remyelinizace s novotvorbou
tencich a kratsich internodii




Nazvoslovi

MONONEUROPATIE POLYNEUROPATIE
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Deleni neuropatii

DEMYELINIZACNI
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AXONALNI

remyelinizace




Klinicke projevy

Motorické Senzitivni Autonomni



Diagnostika

klinické priznaky
elektrofyziologické vysetreni: EMG
geneticke vysetreni

biopsie periferniho nervu (nervus suralis)



Vrozené neuropatie

Charcot-Marie-Toothova choroba

heterogenni skupina (demyelinizacnii axonalni)



Vrozené neuropatie

pes cavus (vysoka klenba nohy)
svalova atrofie



Vrozené neuropatie

progresivni distalni svalova slabost s atrofii svalstva na
koncetinach
distalni porucha citlivosti
vék manifestace a rychlost progrese se liSi u jednotlivych podtypu



Ziskané neuropatie

mononeuropatie

nejcasteji akutni zevni trauma a uzinoveé syndromy



UZinové syndromy

chronicky utlak nervu + fyzicka zatez

parestézie a bolesti v inervacni oblasti



Syndrom karpalniho tunelu




Ziskané neuropatie

diabeticka neuropatie
= nejcastejsi
axonalni i demyelinizacni

poskozeni cév (diabeticka mikroangiopatie)
hyperglykémie: glykace proteint



Ziskané neuropatie

diabeticka noha

distalni senzorimotoricka neuropatie



Ziskané neuropatie

fibrinbzné-hnisavy
exsudat na spodiné
viedu

gangréna prstcl

diabeticka noha



Ziskané neuropatie

alkoholova neuropatie
neuropatie z léku (chemoterapie)

neuropatie z nedostatku vitaminu (B1, B12)



Ziskané neuropatie

autoimunitni neuropatie

Syndrom Guillain-Barré

N
%4 )

=7
Y ¥




Ziskané neuropatie

autoimunitni neuropatie
Syndrom Guillain-Barre
rychle se rozvijejici svalova

slabost s parestéziemi
typicky ascendentni prubéh



Choroby nervosvalové
ploténky
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Lambert-Eatontv syndrom
botulismus

acetylcholinovy
receptor

\
postsynapticka porucha - ‘ ) ‘ o ao v

Myasthenia gravis

Na+ influx

Svalova kontrakce

Sval



Myasthenia gravis

acetylcholin

acetylcholinovy
receptor

Po navazani K PRENOSU SIGNALU
autoprotilatek dochazi k NA SVALOVE VLAKNO
degradaci receptord. NEDOCHAZ|



Myasthenia gravis

autoimunitnionemocnéni
autoprotilatky proti acetylcholinovému receptoru

svalova slabost - zvysuje se po zatezi
postizeni okohybnych svalu: dvojité vidéni

(diplopie), pokles horniho vicka (ptéza)

v CR 2000 pacient(l
zacatek mezi 20. a 30. rokem a mezi 40. a 50. rokem



Myasthenia gravis

pfi postizeni dychacich svall hrozi respiraéni selhani =
myastenicka krize

leCba: Utlum imunity (imunosuprese) + zvysovani
koncentrace acetylcholinu v synapticke sterbine
(inhibitory acetylcholinesterazy)



Myasthenia gravis

patologické stavy brzliku



Myopatie

vzacha onemocheéeni
svalova slabost

kolébava chuze, bederni lorddza,
myopaticky splh (Gowersovo znameni)



Myopatie
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myopaticky splh (Gowersovo znameni)



Myopatie

scapula alata

skolioza hyperlord6za

pseudohypertrofie
lytek




Myopatie

scapula alata

skolioza hyperlord6za

" || ('pseudohypertrofie
| lytek




Diagnostika

EMG

molekularne geneticke

reni
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svalova biopsie
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Myopatie

svalove dystrofie — geny pro strukturalni
proteiny

kongenitalni myopatie — geny pro
sarkomericke proteiny

autoimunitni myopatie (myozitidy)
metabolicke myopatie — nedostatek
energetickeho substratu

kanalopatie — porucha iontovych kanalu



Myopatie

Z 1

=

sva{ove dyst;bfle porucha
\ l;an drzyblc_/plachty

Autoimunitni
myopatie =
prepadeni lodi piraty

Metabolické
myopatie =
nedostatek

Kongenitalni myopatie =
porucha motoru




Svalove dystrofie

mutace v genech pro bilkoviny dulezité
pro stabilizaci vlakna pri kontrakci

pri kontrakci se vlakna poskozuji a
nekrotizuji

ubytek svalu a nahrada tukem



Svalove dystrofie

nejcastejsi = dystrofinopatie
Duchenneova choroba

Beckerova choroba



Dystrofinopatie

mutace genu pro dystrofin
X-vazane choroby (postizeni chlapci)

Duchenneova choroba — nefunkc¢ni dystrofin

W W 4

Beckerova choroba - castecne funkcni
dystrofin



Dystrofinopatie

v CR 600 pacientd

30 % de novo mutace

vyvoj terapie na molekularni/genové urovni



Dystrofinopatie

pocatek projevu mezi 3.
az 5. rokem
smrt okolo 20 roku veku
— respiracni selhani




Dystrofinopatie

dystrofin je take v
srdecni svaloviné!

DILATACNI P
KARDIOMYOPATIE \




Autoimunitni myopatie

= myozitidy
svalova slabost z plného zdravi

multisystéemova onemocneni



Autoimunitni myopatie

polymyozitida

dermatomyozitida



Dermatomyozitida

muze byt spojeno s nadorovym onemocnénim
= treba po nem patrat!

kozni exantem — heliotropni ras



Nadory mekkych tkani



Obecne vilastnosti

benigni - koncovka -om
maligni — koncovka —sarkom



Obecne viastnosti

povrchove spise benigni

v hloubce (retroperitoneum, hluboké kompartmenty
koncetin) spise maligni

maligni metastazuji na prvnim misté hematogenne



Obecne viastnosti

benigni jsou 100krat casteéjsi nez maligni

700 sarkom( v CR roéné (1 % vSech malignich nadord
dospélych)
relativneé Ccasteéjsi u deti a dospivajicich



Obecne vilastnosti

Nekolik skupin:
 nadory s fibroblastickou a myofibroblastickou diferenciaci




Obecne vilastnosti

Nekolik skupin:
* nadory s adipocytarni diferenciaci
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Obecne vilastnosti

Nekolik skupin:
 nadory s hladkosvalovou diferenciaci



Obecne vilastnosti

Nekolik skupin:
* nadory s rhabdomyocelularni diferenciaci




Obecne vilastnosti

Nekolik skupin:
 vaskularni nadory




* high-grade maligni

Jak se chovaji?
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Nadory s fibroblastickou a
myofibroblastickou
diferenciaci

g




Nodularni fasciitida

benigni dobre ohraniceny uzel na povrchovych fasciich koncéetin



Fibromatozy

lokalne infiltrativneé rostou a recidivuji

povrchove: dlan, planta, penis —tuhé pruhy

A4l

hlubokeé: agresivnejsi, tzv. desmoid, ve stene brisni, mezenteriu



Fibromatozy

palmarni fibromatéza = Dupuytrenova kontraktura



Fibrosarkom

maligni nador dospelych

retroperitoneum, hluboké kompartmenty
koncetin



Nadory s adipocytarni
diferenciaci




Lipom

benigni nador ze zrale tukove
tkane

lokalizace kdekoliv, nejcasteji
podkozi krku, zad, ramen



Liposarkom
nejcastejsi maligni mekkotkanovy
nador

hluboké l6ze koncetin,
retroperitoneum

3 skupiny liposarkomu:

/kulatobunecny
pleomorfni



Nadory s hladkosvalovou
diferenciaci



Leiomyom

benigni nador z hladkeé
svaloviny

nejcastéji vdeloznim tele (az
tfi Ctvrtiny zen)




Leiomyosarkom

maligni nador z hladkeé
svaloviny

v déeloznim tele (nevznika
transformaci leiomyomu),
meéekkeé tkané koncetin,
retroperitoneum




Nadory s
rhabdomyocelularni
diferenciaci




Rhabdomyosarkom

maligni nador z kosterni svaloviny
nejcastéjsi sarkom déti a adolescentl

embryonalni: deti, oblast hlavy a krku (orbita,
paranazalni dutiny), urogenitalni trakt (mocovy mechyr)

alveolarni: adolescenti, hlubokeé svaly koncetin

pleomorfni: dospéli, koncetiny
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