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Klíčová doporučení „v kostce“
• Snaha o včasnou diagnózu (medián přežití od 1. sympt. je 20-36 měs.!!!) 

– Psychologický aspekt: nejistota a stres („Co mi vlastně je?“) 
– Prevence zatěžujících výkonů (operace!) a neadekvátních nákladů na péči (v 

důsledku chybné dg.)  
– Praktický aspekt:  racionální plánování, sociálně-právní problematika 

• Dg. stanovuje a sděluje neurolog se zkušeností s ALS  
– Efektivní komunikační strategie (Miller RG et al. 2009, EFNS 2012, SPIKES protokol atd.) 
– pro 70% neurologů sdělení dg. středně – velmi obtížné, vč. zvládání emočních (a 

dalších) reakcí pacienta (rodiny) (Hogden A et al. 2017) 
• Riluzol stále jediná EMA schválená obecná DMD  
• Hlavním cílem symptomatické péče je maximalizace kvality života a 

udržování autonomie  
– Rychlá progrese = rychle se měnící obraz dominantních obtíží / priorit  
– Snaha o efektivní + proaktivní kontrolu symptomů =  multidisciplinární tým  
– Adekvátní zajištění kompenzačními pomůckami  

• Včasné zahájení NIV prodlužuje přežití a zvyšuje QoL, včasný PEG 
(před rozvojem resp.insuf.) zvyšuje QoL a v.s. přežití; efektivita kašle 

• Včasné plánování terminální fáze, včasná iniciace paliativní péče 



Včasná diagnóza – překážky 
• Správná diagnóza za 12m. od prvních symptomů                                                 

(Mitchell JD et al. 2010, Paganoni S et al. 2014, Richards D et al. 2020)  

• Pacienti vyhledají lékaře 3-6 m. od 1. – nenápadných – projevů (fokální 
oslabení/nešikovnost/fascikulace; nebo jen únava, úbytek kg) Richards D et al. J Neurol Sci. 2020 

• 30-60% inciálně s chybnou diagnózou (vyšetřování u ORT, ORL, NCH  ale i NEU!) 
Richards et al. 2020 ; cca 13% následně (neindikovaně) operování (Srinivasan et al. 2006)  

• Vzácné onemocnění (rare disease - prevalence EU+UK 32K) –> 
nízké povědomí (ale celoživotní riziko rozvoje je 1:300 !) 

• Heterogenní spektrum klinických obrazů  

• Chybí specifický biomarker (Nf jen podpůrná) – dg. kritéria nadále klinická ! 



Včasná dg. – optimalizovaná kritéria
• El Escorial 1990… 
• …Revize 2000… 
• …Awaji  kritéria 2006… 
• …Revize El Escorial kritérií 2015 – prac. skupina WFN (inkluze variant typu 

PMA, PLS, flail arm/leg a PBP jako „restricted ALS phenotypes“) 

• Gold Coast kritéria 2020
Progredující motorický deficit (anamnéza + opakované obj. vyšetření)
A  ZÁROVEŇ
Projevy poškození kortikálního a spinálního MN
- alespoň v 1 tělesném regionu přítomny současně (smíšená paréza)
- nebo při zn. poškození pouze spinálního MN (atrofie, paréza / EMG) 
alespoň ve 2 různých definovaných tělesných regionech
A  ZÁROVEŇ
Adekvátně zvolené dg. testy vyloučily relevantní alternativní diagnózy



Potenciální dif.dg. 

U 5-8% pacientů nakonec alternativní dg., přičemž 50% terap. ovlivnitelných…



Doporučená vyšetření (EFNS 2012)

• Obligátní  
– Klinické neurologické vyšetření 
– EMG včetně kondukčních studií  
– MRI (mozek, C- / LS mícha dle klin. prezentace)  
– Sérum (CrP, FW, T-horm., B12, elfo./imunofixace) 
– K monitoringu progrese: Spirometrie, BMI, klinimetrie – ALSFRS-R 

• Fakultativní  
– Likvor (celulizace, bílkovina, oligoklon. pásy) 

• Individuálně zvolené, dle dif.dg. kontextu 
– Protilátky (onkoneuronální, vaskulitické, anti-AchR/MuSK)  
– Angiotensin konvertáza, hexosaminidasa A a B (LOTS) 
– Svalová biopsie (sIBM) 
– DNA analýza 



Včasná diagnóza – možná role PL (?) 



DMD (disease modifying drugs)
• Riluzol (Rilutek, Riluzol PMCS) 50mg 2x/d p.o.  

– populační studie naznačují benefit +6 až +19 měs., ale rozporuplné (Andrews JA et al. 2020) 
– všem (včetně ALS variant jako PMA, PLS – dle EFNS 2012 ještě nedoporučeno…) 
– redukce dávky při intoleranci, není-li úprava, vysadit 
– NÚ: nauzea, průjem, cefalea, vertginnes, tachykardie, hepatopatie, neutropenie 
– CAVE odběr KO+diff, ALT, AST, GGT, bilirub. 

• Edaravone (Radicava IV/ORS, Radicut) , AMX0035 (Relyvrio p.o.)  
– FDA (USA) schválená léčba (Edaravone: Japonsko, Švýcarsko, Kanada, J.Korea) 
– EMA (EU) vyčkává na výsledky klin. studií fáze III  

• Tofersen: SOD1-ALS - i.th. ASO (100 mg/15ml 3x á 2t, pak á 4t) – 
očekává se souhlasné stanovisko EMA, žádost formou § 16 

• Kmenové buňky – nejsou doporučeny, dokud nebudou pozitivní výsledky 
klinických studií



Široké spektrum symptomů… 



…vyžaduje mezioborový (multidisciplinární) přístup 



Pacienti a jejich rodina jsou klíčovými 
účastníky péče a mají aktivní role v 
rozhodovacím procesu 
Hogden A. et al. Joural of Multidisciplinary Healtcare 2017

Rozhodovací proces je  
- komplexní (zohledňuje 
řadu faktorů) 

- dynamický (rozhodnutí se v 
čase mohou měnit dle 
vývoje stavu) 

- podílí se na něm všichni 
zainteresovaní…



Multidisciplinární péče – proč? 
• Prodlužuje (+2 až 5m) dobu přežití (meta-analýza de Almeida FEO et al. 2021, atd., atd.) 

• Redukuje počet akutních hospitalizací (Chió A et al. 2006)  

• Vede k výrazně častější (a včasnější) indikaci NIV a PEG (v.s. hlavní 
faktor prodloužení přežití  - Paipa AJ et al. 2019)  

• Lepší referovaná kvalita života (Van den Berg JP et al. 2006, de Almeida 2021) 

• Obtížně kvantifikovatelná dimenze „kvality“ a „hodnoty (value)“ péče 
při komplexních rozhodovacích procesech                                    
(Paganoni S et al. 2017, Rooney et al. 2014) 



Multidisciplinární péče - překážky
• (Zdánlivě) navyšuje náklady na péči  

– diskutabilní a stále nedostatečně kvantifikované (kvantifikovatelné) - Achtert K & Kerkemeyer L 2021 
– některé analýzy dokladují pro EU (NL) prakticky identické náklady, jako u běžné péče (van der 

Steen I et al. 2009) 
–  náklady ale přesouvá na bedra jejího poskytovatele (Boylan K et al. 2015, Paganoni S et al. 2017) 

• V rámci EU západo-východní a severo-jižní gradient v implementaci 
a dostupnosti (Itálie 40%-60%, NL 85% ALS pacientů na specializ. klinikách) 
(Hodgen et al 2017, The European ALS Coalition Policy Paper 2023)  

• Obecně velké meziregionální rozdíly (centra při FN x periferie)                           
(Hodgen et al. 2017, Howard I et al. 2019, The European ALS Coalition Policy Paper 2023 ) 

• Neurologů, spezializovaných na ALS ubývá, ALS pacientů přibývá… 

• …ale řada úkonů (např. preskripce kompenzačních pomůcek) je v 
rámci systémů zdr.pojištění stále striktně vázána na lékaře              
(The European ALS Coalition Policy Paper 2023) 



Management symptomů
• Svalové sy.  

– Krampi: chinini hydrochloridici (off-label) mexiletine (RCT Oskarsson 2018) , CBZ 
– Spasticita: FT > kanabinoidy (THC/CBD) (Riva et al. 2019), off-label: baclofen p.o. (lepší 

efekt i.th.) tizanidine, GBP; BTX pro fokální projevy 
• Bolest  - poddiagnostikovaná (Chió A et al. 2019) proaktivně se ptát; běžná medik. + 

FT (ROM/kontraktury, spasticita), popř. protetika – individualizované krční, trupové ortézy  

• Deprese – hl. v iniciálních fázích, volba preparátu dle kontextu (TCA a 
sialorhea, mirtazapin - anorexie a insomnie, SNRI – antinociceptivní, SSRI x apatie…) 

• Psychosociální podpora – zátěž pečujících (podpora), soc.konzultace, PST, 
„pacientská org.“ - z.s. ALSA  

• Komunikace - dysarthrie, ale i (mírná) porucha řeči; dle deficitu: tablet -> TOBII 

• Sialorhea – anticholinergika (Imipramin, Buscopan), 2.linie BTX, 3.linie RT 
• Kompenzační pomůcky – MIV/EIV, zvedák, schodolez, el.poloh.lůžko.. 
• Nutriční stav/ dysfagie: monitoring fagie a BMI, facilitační manévry + 

režim. opatření…PEG 
• Respirační – monitoring symptomů, FVC a PCF; NIV prodlužuje přežití 

a zlepšuje QoL (Bourke S et al. 2006, Radunovic A et al. 2017), MI/-E při neefekt. kašli 



Nutrice a fagie
• Katabolismus nezávislý neg. prediktor přežití (vedle dysfagie podíl resp. insuf., 

hypermetabolismu, anorexie) (Marin B et al. 2011, Dupuis L et al. 2011)  

• Vysokokalorická dieta (405kcal/d) - benefit pro rychlé progresory (Ludolph et al. 2020)  
• Pravidelný screening (např. DYALS > 3  /modifikace DYMUS/ ; EAT-10) (Diamanti et al. 2022) 

• Objektivizace – FEES (Fattori B et al. 2017) VFS (Klin. logoped + ORL/RDG) 

• Úprava konzistencí, sipping, manévry + režimová opatření (logoped!) 
• PEG  

– Nastolit téma včas, připravit pacienta (benefity časného x rizika pozdního PEG) 
– Timing ! riziko aspirace, provést před FVC < 50% n.h. (Shaw AS et al. 2006)

Diskutovat, vysvětlit, doporučit… akceptovat pacientovy preference … 
ale opakovaně revidovat



Respirační insuficience
• Dominantní příčina úmrtí (hypoventilace, aspirace, infekt -> circulus vitiosus) 
• Úspěšná detekce = cílený monitoring (aktivně se ptát): 

• Objektivizace  (FVC sed/leh; n.h. ≠ tíže insuficience, FVC < 50% n.h. - PPV 67% pro 
RI; MIP/MEP, SNIP….) á 3 měsíce 

• Proč monitorovat?  
Plánování s předstihem: CAVE akutní insuficience s urgent. (pac. nechtěnou) OTI - 
dříve vyslovené přání! ; CAVE odkládání PEG do pokročilé fáze… 

• NIPPV: zlepší přežití (+7 až 17m) i QoL (Bourke et al 2006, Berlowitz et al. 2016) 

- Prediktor úspěchu/adherence: úleva od dušnosti 
- Prediktor selhání: těžší bulbární sy., retence bronchiálních sekretů 

• Management brochiální sekrece 
– Monitoring peak-flow metrem (PCF) 
– Manuální techniky asist. kašle….mechanický in-/exsuflátor (CoughAssist Device)





Paliativní péče 
• Diskuze na téma terminální fáze nemoci ve vhodně zvolený okamžik  

(v době diagnózy, při projevech resp. insuficience/potřeba NIV, PEG..) 
• Informovat pacienta stran „Dříve vysloveného přání“ + pomoct 

zformulovat a definovat (urgentní OTI-UPV/tracheostomie, KPR…) 
– § 36 Zákona č.372/2011 Sb. o zdravotních službách: písemné poučení + úředně 

ověřený podpis 
– Lze kdykoliv odvolat/revidovat 
– CAVE omezení svéprávnosti (5-15% pacientů FTD) 

• Kdy iniciovat paliativní péči? 

•  Pro terminální dyspnoe: 
– Morfin s.c./i.v. infuze 
– BZD (midazolam, lorazepam, diazepam) 
– případně neuroleptika



Spinální svalová atrofie

• Skupina heredo-degenerat. onemocnění α-MN 
předních rohů míšních (resp. bulbárních)  

• 95% klasická proximální forma = 5q AR-SMA (mutace 
v genu SMN1) 

• Progresivní, symetrická, proximálně predominující 
atrofie/paréza (+ kontraktury, spinální deformity…) 

• U těžších forem generalizace a rozvoj respirační 
insuficience s nutností UPV 

• Stále více (i nejtěžších forem) přežívá do dospělosti 
díky zlepšující se symptomatické péči  

• Incidence 1:6000-10000 porodů, v ČR akt. 385 pac.  
(registr REaDY/SMA), z toho 115 adultních



Typ III: čím pozdější věk nástupu, tím déle samostatná 
chůze; hlavní dělítko před/po 3. roce života

Hlavní modifikátor: # kopií SMN2

Non-sitter
Sitter
Walker



Genetika/Patogeneze
Homozyg. delece exon 7 / 7+8 SMN1 
Heterozyg. delece + bodové mutace 
  
SMN2  se liší v 5 nukleotidech v 
exonu 7 =  alternativní mRNA splicing 
Výsledkem jen cca 10% produkce 
fčního proteinu

Počet kopií SMN2 - koreluje, ale 
nepredikuje přesně tíži postižení

SMN – survival motor neuron 
Klíčový pro distální/terminální axon/NMJ 
-posttranskripční regulace  
-transport/ translace mRNA



Farmakoterapie



Symptomatická péče
Velmi odlišná akcentace dle typu: non-sitters x sitters x walkers

RHB 
Non-sitters Sitters

Ortopedický management 
u sitters 60-90% skolióza 
paliativní chirurgické řešení dle tíže

Walkers

Zhodnocení  
polykání / nutriční stav 
Non-sitters Sitters  Walkers

Management respiračních komplikací



Situace v NMC FNM – dospělá část 
• 3 atestovaní neurologové 
• ~25-30 nových ALS/rok; 53 SMA

Cíleně – lůžková 
RHB,EIV 

Hl. lůžková, dále 
respirační 

X

Jen krizové 
intervence

(ALS) pacienti s pokročilou fází 
onemocnění = exponenciální 
nárůst tíže symptomů a potřeba 
eskalovat péči na preterminální-
palitivní

Kapacita limitovaná – hlavní cíl 
je tak zajistit klíčové intervence: 

Iniciální stadium, ev. žádost EIV –> 
lůžková RHB 
Dysfagie –> nutrič.interv., PEG 
Resp. Insuficience –> NIV, CAD 
Progrese - > Dříve vyslovené přání 
X 
Malá kapacita pro  
-  Administrativu žádostí  

-  všech komp.pomůcek 
-  k OSSZ atd.  

-  Titraci běžné medikace 

ALSA z.s.



Daniel.Baumgartner@fnmotol.cz


