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MYOPATIE

· svalové ochorenia

· prejav nesprávnej funkcie priečne pruhovaného svalstva kostrového a srdcového

· rôznorodá skupina chorôb, pri ktorej dochádza k postupnému zániku svalových vlákien, ktoré sú nahradzované funkčne neplnohodnotným väzivom a tukom

MYOTÓNIE, PARAMYOTÓNIE

· relatívne vzácne primárne svalové ochorenia

· spoločná črta - patologicky zmenená dráždivosť membrány svalových vlákien 

· dochádza k oneskorenej relaxácii svalov po kontrakcii

PREHĽAD MYOTÓNIÍ A JEJ PODOBNÝCH OCHORENÍ

	Ochorenie 
	génová lokalizácia
	génový produkt 
	dedičnosť

	Thomsenova myotónia 
	7q32
	CLCN1
	AD

	Beckerova myotónia 
	7q32
	CLCN1
	AR

	Myotonia fluctuans
	17q23
	SCN4A
	AD

	Myotonia permanens 
	17q23
	SCN4A
	AD

	Myotónia reagujúca na acetazolamid 
	17q23
	SCN4A
	AD

	Paramyotonia congenita 
	17q23
	SCN4A
	AD

	Myotonická dystrófia typ 1 

(Batten-Curshmann-Steinert-Gibb; DM1)
	19q13
	MPK
	AD

	Myotonická dystrófia typ 2 

(PROMM, DM2)
	3q21
	ZFP9
	AD

	Schwartz-Jampelov syndróm 
	1p34-36
	Perlecan
	AR

	Schwartz-Jampelov syndróm typ 2 (Stűve-Wiedemann)
	5p13
	LIFR
	AR

	Brodyho choroba 
	16p12
	ATP 2A1
	AR

	„Rippling muscle disease“ typ 1 
	1q41
	RMD1
	AD

	„Rippling muscle disease“ typ 2 
	3p25
	Caveolin-3
	AD

	Vysvetlivky: CLCN1 – chloride channel 1, SCN4A – sodium channel 4A, MPK – myotonin protein kinase, ZFP9 – zinc, finger protein 9, LIFR – leukemia inhibitory factor receptor, ATP 2A1 – ATPase 2A1 (SERCA1 – sarcoplasmic reticulum Ca2+ ATPase 1), RMD1 – rippling muscle disease 1


 IN: Kurča, E., str. 198

MYOTONICKÁ DYSTRÓFIA 

· „Myotonia dystrophica“

· Typ I (Curschmann-Steinert)

· Typ II (PROMM, DM2)

· Typ III

· hereditárne (dedičné) neuromuskulárne ochorenie

· autozomálne dominantná dedičnosť 

ETIOPATOGENÉZA, KLINICKÝ OBRAZ

Myotonická dystrófia Typ I (Curschmann-Steinert)

· najčastejšia svalová dystrofia dospelých

· rôzne formy: kongenitálna (vrodená), infantilná, adultná forma (15.-30.rok)

· genetický defekt na chromomozóme 19q13.3 s nestabilným počtom opakovaní CTG-trinukleotidu

· obraz atrofie svalov, hypotrofia svalstva tváre a šije 

· ptóza (pokles) viečka 

· zníženie svalovej sily horných končatín distálne

· myotonický fenomén (ťažkosti s uvoľňovaním stisku ruky)

· slabosť extenzorov predkolení

· dysfágia, dyzartria

· poruchy postihnutia hladkej svaloviny, kardiomyopathia, endokrinologické poruchy a.i.  

Myotonická dystrófia Typ 2 (Proximálna myotónna Myopathia) 

· nie sú kongenitálne formy

· začiatok najmä medzi 20.-50. rokom

· CCTG repetitívna expanzia na chromozóme 3q2.1

· abnormity chloridového kanála

· svalová slabosť – proximálna (pletencové svalstvo), často fluktuujúca

· nie sú atrofie alebo len mierne

· bolesti svalov aj na palpáciu, krampy (kŕče)

· hypertrofia svalstva lýtok

· neprítomnosť dysfágie, dyzartrie 

· kardiálne poruchy, akčný tremor končatín a.i. 

DIAGNOSTIKA 

· špecifické neurologické vyšetrenie (diferenciálna diagnostika, klinický obraz a vývoj ťažkostí pacienta, rodinná anamnéza)

· pomocné vyšetrovacie metódy (EMG, laboratórne vyšetrenia, molekulárna genetika – analýza DNA, svalová biopsia)

LIEČBA / TERAPIA 

Multidisciplinárny prístup, participácia viacerých odborníkov

· neurológ 

· rehabilitačný lekár, fyzioterapeut 

· ďalší odborníci (kardiológ, endokrinológ, imunológ, klinický logopéd a.i.)

Liečba symptomatická, nie je známa žiadna kauzálna účinná liečba / využívané sú: 

· dietoterapia

· farmakoterapia 

· zameraná na ostatné poškodené systémy (hormonálne, srdcové poruchy a.i.)

· zameraná na svalovú stuhnutosť (!!pozor na kontraindikácie – napr. steroidy, analgetiká, lieky pri narkózach, a.i. - riziko zvyšovania myotonickej symptomatológie)

· vazoaktívne látky

· rehabilitácia (fyzioterapia, kompenzačné pomôcky) 

· vitamíny, potravinové doplnky (vitamíny skupiny B,E, koenzým Q10) 

· životospráva prispôsobená chorobe a obmedzeniam (pohybový režim)

· terapia poškodenia iných systémov (kardiostimulátory, operácie katarakt, podporná pľúcna ventilácia)

budúcnosť:

· modifikujúca liečba, t.j. nastolenie rovnováhy medzi degeneráciou a regeneráciou svalov, zastavenie progresie svalových atrofií

· kauzálna - génová liečba 

PRIEBEH A PROGNÓZA 

· Typ 1: doba prežitia sa skracuje respiračnými / kardiálnymi komplikáciami (dospelý typ: ťažšie formy 50-60 rokov, ľahká forma 64 rokov)

· Typ 2: benígnejší, lepší priebeh

KAZUISTIKA

43-ročná pacientka 

odoslaná rehabilitačným lekárom pre zhodnotenie narušenej komunikačnej schopnosti

TO
5-ročná neschopnosť držania hlavy v strednom postavení s  pridruženými ťažkosťami s rečou, hlasom, prehĺtaním a žuvaním, od 9.1.2009 Rehabilitácia, Ružinovská poliklinika a.s.

RA
bez pozoruhodností

OA
prvé príznaky ťažkostí od r. 2004 (38r) – občasný tlak v krku, padanie hlavy, postupné stupňovanie intenzity symptómov

SA
okolnosti vzniku: pohreb otca / matky / rozvodové konanie


!! imunita (autoimunitná tyreopatia)

GA
2x gravidná, 2 dospelé deti

PA
t.č. 70% invalidita, pokladníčka v hypermarkete

AA
astma bronchiale (od 1985)

Lieky:
antidepresívna th (Paretin, Mirzaten)

antialergiká, inhalačná th - kortikoidy (Seretide, Alerid, Flixonase)

doplnky výživy (Seletin, Antipres)

Abusus- alkohol


01/2005 

bolesti cervikálnej chrbtice - neurologické vyšetrenie, RTG (blokové postavenie v segmente C5-6 s kyfózou v segmente C4-5, incipientná discopathia C5-6) 

Záver: Cervicalgia pri statodynamických zmenách chrbtice, bez priekaznej kompresie koreňov HK

02/2005


Spirometria: ľahká obštrukčná porucha ventilácie

Kardiologické vyšetrenie: v medziach normy

RHB: CC syndróm vertebrae na podklade svalovej dysbalancie 

03/2005

CT nález: porucha postavenia C chrbtice bez vyznačenej sekundárnej stenotizácie miešneho kanála, Artróza II.stupňa skĺbenia prvej hlavice rebra vpravo

RHB liečba  

ORL operácia polypov

01/2006


Neurológ: CC syndróm

06/2007

Psychiatrická starostlivosť: protialkoholické liečenie, Anxiózne-depresívny syndróm

09/2008


Neurológ – stav hodnotený:

· Dystrofická myotónia II typu – proximálny typ

· Autoimunitná tyreopatia

· Astma bronchiale

· Pollinosis

· Stav po FESS – nosovú polypózu

· Recidivujúce nosné polypy

· Hemangióm heparu

· Anxiózne-depresívny syndróm

01/2009

RHB lekár 

objektívny nález - hodnotenie funkčnej schopnosti organizmu:

· hrubá motorika: zhoršenie posturálnej kontroly s instabilitou 

· postoj s anteverziou hlavy, hlava vo výraznom predklone, neschopnosť držania hlavy v strednom postavení 

· hrudná hyperkyfóza

· kompenzačný mechanizmus držania trupu a panvy doľava pre úklon hlavy doprava 

· znížená výkonnosť

· výrazné myofasciálne zmeny šije

· akcentovaná svalová dysbalancia, osobitne stuhnutosť horného trapézu

· poruchy koordinácie a motorických funkcií

· horné dýchanie

· reč:

· v stoji - heslovitá, s ťažkosťami

· v ľahu - voľne, zrozumiteľne a ticho 

· subj. ťažkosti s prehĺtaním a žuvaním
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Obr. 1 Postoj s anteverziou hlavy, hlava vo výraznom predklone, hrudná hyperkyfóza
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Obr. 2 Kompenzačný mechanizmus držania trupu a panvy doľava pre úklon hlavy doprava
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Obr. 3 Pohľad spredu

02/2009

Klinický logopéd:

Pacientka subjektívne:

· problém rozprávať „kým si nechytím krk, nemôžem rozprávať“, „nemôžem komunikovať ako zdravý človek“

· „tichý, ťažký hlas“, „skomoleniny“, „brblanie“

· „jedávam tak, že si rukou prichytím čelo“, „často mi zabehne“, neschopnosť jedenia v pohybe

· smutná, pesimistická nálada (depresia) 

Ciele intervencie:

· identifikovať faktory znižujúce kvalitu rečového prejavu 

· anamnéza / dokumentácia / odborné lekárske vyšetrenia (napr. ORL, foniatria)

· diferenciálna diagnostika 

· NKS v celkovom klinickom obraze primárny / sekundárny problém

· druh NKS (orálna dyspraxia, dyzartria, dysfágia, porucha hlasu)

· voľba kompenzačných a terapeutických postupov v rámci multidisciplinárnej spolupráce  

Vstupná klinicko-logopedická diagnostika:

· Respirácia:

· ústne dýchanie pri reči

· hrudný až klavikulárny typ dýchania

· Fonácia: 

· tichší, zastretý hlas, hlasová únava, susp. dysfónia

· pri fixovaní hlavy v strednom postavení - lepšia sila aj zvučnosť hlasu

· Artikulácia: 

· susp. nepravá progénia s protrúziou horných rezákov 

· bez orgánových zmien artikulátorov

· oromotorika – bpn, pri dlhších OM sekvenciách tremor pier / jazyka

· myofunkčná porucha, addentálny sigmatizmus 

· subj. deglutinačné ťažkosti (jedenie, pitie)

· Prozódia, Rezonancia: bpn

· Iné: reč zrozumiteľná, plynulá, bez dysfluencií 

Foniater:

· Laryngitis chronica

· Deviatio septi nasi ad lat.sin.

· Rhinosinusitis chronica allergica

· Polypectomia ante annos

· Dysphonia sec. (príčina: inhalačné kortikoidy, svalové problémy v oblasti krku)

· Candidosis pharyngolaryngis (mykóza)

Klinický logopéd - záver: 

Sekudárne podmienená dysfónia

Deglutinačné ťažkosti - susp. dysfágia 

zhoršenie kvality života / základných životných funkcií pre primárne svalové ochorenie – dystrofickú myotóniu

Liečba:

ORL, psychiatrická liečba

Rehabilitačná liečba (ciele):

· zlepšenie postúry a hrubej motoriky (stoj, chôdza)

· zameraná na hlboký stabilizačný systém chrbtice a postúru (metódy podľa V. Vojtu a P. Kolářa, facilitácia podľa C. Moralesa)

· mäkké techniky

· svetloliečba - bioptron

· akupunktúra 

· reedukácia bránicového dýchania 

· inhalačné kortikosteroidy – postupné vysadzovanie

Klinicko-logopedická intervencia (ciele):

· dýchacie cvičenia – cieľ: fyziologické dýchanie 

· terapia porúch hlasu a hlasová hygiena

· plánovaná videofluoroskopia => terapia dysfágie

· myofunkčná terapia 

Aktuálny stav:

· 01-02/2009 Rehabilitácia, Ružinovská poliklinika a.s., ½ 03/2009 – RHB aj cvičenie prerušené, reflexné techniky = kontraindikácia pre akupunktúru („bolo mi lepšie 30min, potom pôvodný stav“, fyzioterapeutka skonštatovala vysokú unaviteľnosť svalov po cvičení / slabá relaxácia pacientky v domácom prostredí)

· 03/2009 - trvá Akupunktúra („jeden deň sa cítim dobre“, „necítim také napätie na spodku krku ako predtým“)

· 03-05/2009 pacientka sa odmlčala / prerušenie kontaktu s ambulanciou KLOG

· 05/2009 KLOG kontrolný rozhovor s pacientkou, ďalšie kroky

· psychický stav pacientky výrazne zlepšený, postupné vysadzovanie antidepresív 

· „tlak je menší“, „rozpráva sa mi lepšie“, „menej mi zabieha“ – potrebné kontrolné RHB vyšetrenie pre objektivizáciu výsledkov

· domáce cvičenie – sporadické (dýchacie cvičenia - „niekedy cvičím“, výplachy dutiny ústnej „nepozorujem zmeny na hlase“)

· plánovaný nástup do práce

· plánované videofluoroskopické vyšetrenie
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Obr. 4 Stav ku dňu 06/05/2009 - pohľad spredu
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Obr. 5 Stav ku dňu 06/05/2009 - pohľad zboku
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Obr. 6 Stav ku dňu 06/05/2009 - pohľad spredu

ZÁVERY

· Myotónia – zriedkavé svalové ochorenie, genetické pozadie

· Široké spektrum symptómov (primárne / sekundárne) => potrebný prehľad

· Myotonická dystrófia – vplyv na kvalitu života a celkový životný štýl (práca, základné životné funkcie, komunikácia, jedenie, pitie) aj psychický stav pacienta 

· Potrebná nielen multi-, aj interdisciplinárna spolupráca odborníkov  

· Nezastupiteľné miesto v tíme klinický logopéd (stanovenie diagnózy - opora v medicínskych diagnózach, komunikačný most medzi pacientom a lekármi)

· Prognóza komplexnej terapie – podmienená nielen primárnym ochorením, ale aj psychickým stavom a mierou spolupráce pacienta
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