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Kazuistika -

chlapecr. 2009

4/2022 doporuceno EMG vySetieni pro 2 roky trvajici
topornou chiizi, tuzsi Achillovy slachy, zhorsena chtize do
schodii

od pocatku r. 2022 ztuhlost hornich koncetin, abnormni
uchop, snizeni svalové sily, zaskuby ve svalech,
hyperhidroza, bez dechovych potizi, polykani v normé

RA- otec prodélal v roce 2022 Miller-Fishertiv syndrom, bez
dalsi zatéze nervosvalovym onemocnénim v rodin€, matka
alergik

PMV norma, veden jako astmatik- alergie- roztoci



bilat., hypertrofle lytek, nevybavnost myotat. reflexu porucha
dekontrakce, krecovité flek¢ni drzeni aker hornich koncetin,
plochonozi, genua valga, rekurvace kolen ve stoji, toporna chitize,
odlehc¢ovani pat, cirkumdukce nohou, neschopen po patach,
inverze Spi¢ek nohou, neschopen diepu, ¢iti norma, patef volna,
Citi a psychika norma




vysetreni

Kondukc¢ni studie- nizka amplituda CMAP n. peronei bilat.,
nevybaven SNAP n. suralis bilat., nelze diferencovat F viny
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/
]e/owHEMG- zvySend inser¢ni aktivita, spontanni kontinudlni

aktivita- vybijeni MUPs bez zjevnych neurogennich &
myogennich zmén, spontanni periodické vyboje vysoké
frekvence- myokymie, bez myotonickych vybojt

EMG zdvér- v.s. neuromyotonie, bilat. axonalni léze n. peronei

QEMG | Left Tibialis anterior

QENG | Left Tiblalis anterior




"Hospitalizace 5/2022 g

Vysetieni- cile- dfdg.:

1/ autoimun. etiologie, asociované autoimun. onemocnéni
2/ vyloucit malignitu
3/ geneticka etiologie

MRI mozku a michy bez vyznamnéjsi abnormity, bez
znamek myelopatie

CK 4,03..5,36ukat/l, myoglobin 39..66,9ug/]
ostatni biochemie, KO+dif. norma
likvor norma- CB o,152g/1, el. 2

serologie- borrelie, neurotropni viry, myositis screening,
protilatky gangliosidy, onkomarkery, antifosfopidovy
syndrom, vaskulitidy,..., dalsi revmat. testy- vSe negativni

hormonalni profil v¢éetné thyreoid. autoprotilatek negat.



“Hospitalizace 5/2022 S

ocni vysetreni negativni

kardiologické vysetfeni- FoA, nevyznamny LP zkrat, EKG
norma

USG bricha a retroperitonea negat.

CT plic a mediastina negat.

odebrano- metabolické vady, protilatky antiVGKC,
genetika- panel svalovych nemoci vcetné myotonickych
poruch

zavér: neuromyotonie (Isaacstiv syndrom)

propustén s doporuc¢enim- medikace- Baclofen, Mg,
vitaminoterapie, rehabilitace, vyckat na vysledky
odebranych resti s brzkou kontrolou



efekt Baclofenu maly, po pfechodném vysazeni zhorsen

fyzickou aktivitu zvladal s omezenim, problém chtize do
schodi, ichop- tuhost rukou, zaskuby ve svalech, slabost
proximalnich i akralnich sval@, obj.- bez vétsi zmény,
myokymie ve stehennich svalech

kontrolni EMG 9/2022- bez zmény

vysetieni déd. poruch metabolismu- negativni

genetika- varianta nejasného vyznamu MYH14 (dle
OMIM Kklin. projev AD deafness, periferni neuropatie,
myopatie, hoarsness, hearing loss), stejna varianta u otce,
fenotyp neodpovid4, ostatni v panelu sval. nemoci v¢.
myoton. poruch negat.



“Rehospitalizace 12/2022

kontrola labor. testti v¢. onkomarkerii- negat.

USG bficha a retropritonea, kardiol. vys., EKG Holter-
negat., ORL, BAEP norma

aplikace Solumedrol 5x500mg, dale Prednison

2/2023- kontrola s EMG- méné€ vyrazna patologicka spont.
aktivita

obj.- mirné zlepseni tuhosti svald, slabosti i peronealni
parezy

+ azathioprin (Imuran) img/kg/den, sniZzovan Prednison
+ karbamazepin (Timonil) 2x30omg, vysazen Baclofen

10/2023- pii sportu fraktura MTT V vlevo



- vyrazné zlepseni stavu po nasazeni karbamazepinu!!- zejména
redukovana ztuhlost hornich koncetin

- po vynechani CBZ vyrazné vidy zhorsen ztuhlosti sval(i

- kontrola s EMG 8/2023- dalsi regrese véetné parézy n. peronei

bilat.




“Rehospitalizace 12/2023

preSetien- biochemie, KO bez zmény, onkomarkery-
norma, jen elevace NSE v séru- 66,5..18,8, sbér
katecholamint neg.

MRI krku, hrudniku, bricha- norma, bez expanze, o¢ni
vys., rtg dlouhych kosti, USG bricha, kardiol. vys. v¢é. EKG
Holter vSe norma

aplikace IVIG- Flebogamma (5x0,4g/kg)

bez zmény po kure IVIG

dale udrzovaci davka Prednisonu, Imuran, CBZ- sub;j. i
objektivné stab. stav, peroneadlni pareza prakticky upravena

denzitometrie 1/2024- mineralizace 76%- Z skore -1,8,
osteopenie



“‘Neuromyotonie

neuromytonie- Isaacstiv syndrom

raritni onemocnéni kazdého véku, v détském véku jen
ojedinélé kazuistiky, obé pohlavi stejné

1948- Denny-Brown, Foley- ,undulating myokymia“

1961- Isaacs- charakterizoval onemocnéni, ptivod v
perifernim nervu

Morvantiv syndrom- i s projevy centralnimi- poruchy
spanku, zmény psychiky, potivost

kanalopatie- draslikovy kanal



~ Klasifikace neu
.

Ziskané formy Hereditarni formy
Autoimunitni: Heredofamiliarni formy bez neuropatie
[zolované Hereditarni neuropatie

Asociované s jinymi chorobami: Schwarz-Jampeltv syndrom

- thymom, bronchialni tumory, Episodicka ataxie typu 1, mutace genu
lymfom, plasmocytom KCNA1

- myastenie gravis, diabetes mell. Distalni spinalni atrofie

- zanétlivé neuropatie

- penicilamin- indukované
- jiné ziskané neuropatie

- jiné autoimunitni nemoci

Toxické neuropatie:
-insekticidy, herbicidy, alkohol, toluen

Terapie zlatem



T

“Patofyziologie

porucha z hyperexcitability perifernich nervii- syndrom
kontinualni aktivity svalového vlakna

porucha svalové relaxace s myokymiemi a fascikulacemi
dysfunkce pomalych napétové rizenych kaliovych
kanala- VGKC axolemy v distalnich zakoncenich
nervovych vlaken

formy ziskané i hereditarni
ziskané- isolované piipady nebo spojené s jinym
onemocneénim

40-50% pacienti ma protilatky proti VGKC



/]CWalm oblast myelini
~——CASPR2 protilatky interferuji s CASPR2-contactin-2 interakci, snizeni

exprese K kanal@, naruseni repolarizace a excesivni nebo prodlouzené
uvolnovani acetylcholinu, prodlouzeny EPP a repetitivni paleni akénich
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Klinické priznaky

svalova ztuhlost s kfecemi az vinovitymi kontrakcemi svali
(,Cervi pod kazi“), zhorsuje cviceni

ogoidéné relaxace svalti (pseudomyotonie)- uchop, celist, odi,
abnormni postura, bolestiva flexe prstti

bolestivé krampy spoustény kontrakci, el. stimulaci
nejzietelnéjsi distalné v karpopedalni distribuci s proxim.
Sifenim

multifokalni i fokalni

projevy pretrvavaji ve spanku, pfi proxim. blokadach nervt, celk.
anestezii

lehka slabost
nékdy areflexie, hypertrofie svaldi, parestezie

20% senzitivni priznaky, az 50% autonomni pfiznaky
(hyperhidroza, srde¢ni dysrytmie,..)



/

Diagnostika = =

EMG hlavni metodou, predevsim jehlova

klidovd patologickd spontdnni aktivita- repetitivni, rytmické a
arytmické vyboje motorickych jednotek- dublety, triplety az
multiplety, vysokofrekv. repet. vyboje m

-
myokymie- kratké prsky 2-5 vybojt 5-150Hz . A

FERE
neuromyotonické vyboje- 150-300Hz- s poklesem amphtudy a
frekvence SEREEIRS .

fascikulace, v klidu i fibrilace

konduk¢ni studie- nasledné vyboje po M viné znemoznu]lm
identifikaci F viny

nespecificka elevace CK v séru

protilatky proti VGKC (40-50%)

vylouceni malignity, odkryti imunologickych komorbidit
kardiologické sledovani (QT interval)



“Terapie, prognoza

projevy hyperaktivity nervovych vlaken- karbamazepin,
fenytoin, lamotrigin, acetazolamid, valproat,...

pro terapii neprobéhly zadné klinické studie
intravenozni a peroralni kortikoidy, imunosupresiva
plazmaferéza, IVIG

prognoza nejista, i spontanni remise, umrti- dysrytmie



Zavér -

neuromyotonie je extrémné vzacnym, terapeuticky
ovlivnénitelnym onemocnénim

u naseho pacienta se velmi pravdépodobné jedna o
autoimunitni patogenezu onemocneni s nutnosti
Imunosupresivni terapie

asociace neuromyotonie s oboustrannou parézou n.
peronei

vyborny efekt karbamazepinu

nutnost dalsiho peclivého sledovani s patranim po
moznych asociovanych onemocnénich
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Dékuji za pozornost



