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Muskulopatie 





Rozdelenie myopatií 

 



Hereditárne metabolické myopatie 
McArdleho ochorenie (Glykogenóza IV)  

Def:  

Sy: svalové kŕče/ ztuhlosť počas / po cvičení 

La: deficit svalovej fosforylázy porucha 

glykogenolýzy (Glu-1-P   Glu-6-P  laktát) 

anaeróbne cvičenie 

Pa: PAS-pozitívne depozity glykogénu vo svaloch; 

bez postzáťažovej lakténie  

According to: Royden Jones, H.,  Srinivasan, Jr. J., Allam, G.,. Baker, R.: Netter's Neurology 2nd Ed.,  

Saunders,  768 p., 2011. ISBN: 97814377027 

Strata fosforylázy Norma 

Kumulácia glykogénu 

Norma 

Cvičenie bez 

laktátu 



Hereditárne degeneratívne svalové 

dystrofie 

Distribúcia predominantných vrodených svalových dystrofií A. Duchennov-typ a 

Beckerov-typ (začína na prekolení a stehnách) B. Emery-Dreifussov typ. C. Pletencová 

dystrofia (ramno a D. Fascioskapulohumerálna. E. Distálna F. Okulofaryngeálna,  



Dystrofie 

Schéma molekulových 

defektov 

 Pletencové dystofie 

1A (Myotilin), 1C (Kaveolín) 

2A (Kalpaín 3). 2B 

(Dysferlín) 2G 

(Teletonín),1B (Laminín 

A/C), 

 Emeryho – Dreifussova 

dystrofia ( Emerín)  

Okulofaryngeálna 

dystrofia (PABNT) 



Duchennova muskulárna  

dystrofia (DMD) 

Def.: Vrodené dedičné (recesivne viazené na X-ch) progresívne svalové 

degeneratív-ne ochorenie charakterizované stratou svalovej hmoty a výkonu.  

Vy: Prvé sy. v prvých 1-3 rokoch života; frekvencia 1:3000; Beckerova 

muskulárna dystrofia (1:18 000) - mierna forma;  dystrofin je  poškodený, 

nástup choroby neskôr; celková progrese pomalšia (iný typ mutácie v 

dystrofinovom géne) 

 

Etio: Mutácie génu dystrofín ( lokus Xp21); dystrofín pripevňuje aktin-

myozínový komplex k membránovému komplexu a zabraňuje degradácii 

intracelulárnymi proteázami  

 

Sy:  postihnutí muži; po narodení bez príznakov; nástup ~ 2-3 roky,  

Slabosť proximálnych svalov (stehno, lýtko; rameno+ pectoris major) 

pseudohypertrofia (sval. b. zanikajú zápalom ( atrofia) ; hojenie: 

depozícia tuku, väziva), zložité stávanie ( extenzia DK s ručnou podporou 

stehien) 



Duchennova muskulárna  

dystrofia (DMD) 

Trup: lumbárna lordóza, beh ako chodúľoch, po 13 roku na 

kolečkovom kresle, horný pletenec,   

Po 20tke zlyhávanie dýchania (u Beckerovej formy do staroby); do 

30 rokov obvykl ekončí smrťou – kardiorespiračné zlyhanie 

EMG: malé polyfázické potenciály; Iné: kardiálne zlyhávaioe, 

arytmie,  

Th: symptomatická, prednizon 



Nekrotické svalové bunky 

odstránené fagocytmi 





Goversov príznak  



Hereditárne degeneratívne myodystrofie 

Royden Jones, H.,  Srinivasan, Jr. J., Allam, G.,. Baker, R.: Netter's Neurology 2nd Ed.,   

Saunders,  768 p., 2011. ISBN: 97814377027 

Pletencová dystrofia 

Facioskapulohumerálna dystrofia 



Neuromuskulárne 

poruchy 

3 



Rozdelenie neuromuskulárnych porúch 



Neuromuskulárne 

poruchy 

3 



Rozdelenie neuromuskulárnych porúch 

 



Neuromuskulárna platnička 

 



Mysthenia gravis 
 



Nikotínový cholinergný  receptor 

 Pentamérny 

katiónový 

kanál (Na+, 

K+); a, b, g, 

d, e 

 Výskyt: 

nervovo-

svalová 

platnička 

vegetatívne 

gangliá, 

CNS 

Typ nAChR  Výskyt Agonisti Antagonisti Blokátory 

Svalový (m) neuromuskulárne 

spojenie 

Anatoxin-a, 

Epibatin, Nikotín 

a-bungarotoxin a- cobratoxin, 

dekametónium 

Gangliový (g) periférne neuróny; 

vegetatívne gangliá; 

neuróny CNS 

Nikotín a-bungarotoxin, 

neurosurugatoxín 

Hexametónium 

mecanylamín 

Neuronálny 

CNS(n) 

neuróny CNS Nikotín neurosurugatoxín Hexametónium 

mecanylamín 

Neuronálny  neuróny CNS Nikotín, 

Ivermectin 

a-bungarotoxin, 

metyllycaconitín 

? 

- Hereditárne poruchy 

- Získané poruchy - autoimunita (vrátane  kongenitálnych) 

Myasthenia gravis (MG) autoimunitná etiológia (80-90%)  

Kongenitálne myastenické syndrómy (CMS) 

• presynaptické CMS - familiárna myasténia u detí (FIMG) 

• synaptické CMG - vrodený deficit AChE 

• postsynatické CMG - sy. pomalého kanála sy. rýchleho kanála 

Nokturnálna front. lobárna epilepsia (ADNFLE) 

Neurodegeneratívne ochorenia s demenciou (strata nACh) 



Hereditárne poruchy 

nAChR 

 

Ochorenie  Gén.l. Gén Kódovaný proteín 

Nervovo-svalová platnička 

Prechodná neonatálna  
myasthenia gravis 

2q33-q34 CHRNG podjedntoka  svalového nAchR 

Myastenický sy. pomalého 
kanála  

17p12-
p11 
2q24-q32 

CHRNB1 
CHRNA1 

podjedntoka 1 svalového nAchR 

podjedntoka 1 svalového nAchR 

Familiárna myasthenia  
gravis u detí typ1 (FIMG1) 

17p13 MGI lokus sa prekrýva s génom pre  synap-
tobrevín-2 (gén VAMP2, 17p12) 

Familiárna myasthenia  
gravis u detí, typ2 (FIMG2) 

10q11.2 CHAT 
 

cholínacetyltrasferáza 

Acetylcholínesterázový  
deficit neuromuskulárnej 
platničky 

3p24.2 COLQ tzv. acetylcholinesterase-associated 
collagen  

Centrálny nervový systém 

Nokturnálna frontálna  
epilepsia (ADNFLE) typ1 

20q13 
 

CHRNA4 
 

podjednotka 4 neuronálneho nAChR 

Nokturnálna frontálna  
epilepsia (ADNFLE) typ3  

1p21 CHRNB2 
ENFL3 

podjednotka 2 neuronálneho nAChR 

Nokturnálna frontálna  
epilepsia (ADNFLE) typ2 

15q24 CHRNA3 
CHRNA5 
CHRNB4 

podjednotka 3 neuronálneho nAChR 

podjednotka 5 neuronálneho nAChR 

podjednotka č neuronálneho nAChR 



Myasthenia gravis 
•   únava a slabosť skeletálnych svalov 

•   Thomas Willis (1672) – prvá zmienka  

•   Strauss (1960) - protilátky anti-Ach(N) 

      polyklonálne – rôzne varianty IgG 

Autoimunitné defekty: 

(1) priečne spoje Ach(N) – rýchla degradácia, 

      zníženie počtu 

(2) komplementom riadená deštrukcia 

     postsynaptickej membrány – vyhladenie 

(3)  blokáda väzby  Ach na existujúce Ach(N) 


