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Pandémia Covidu-19 vyznamne obmedzila naplanované pre-
zencné odborné podujatia a osobné stretnutia ¢lenov Sekcie pre
neuromuskularne ochorenia. NaSe podujatia su charakterizova-
né vysokou Ucastou a kvalitnou diskusiou. Po ukonceni podujati
mnohi eSte pokracujeme v neformalnej diskusii a v priatel'skych
osobnych rozhovoroch. Za posledné roky sa vytvorila relativne
pocetna neuromuskularna komunita, ktorej €lenovia sa pravidelne
zUcCastriuju na neuromuskularnych podujatiach. Medzi viacerymi
¢lenmi Sekcie pre neuromuskularne ochorenia sa vytvorili cenné
odborné kontakty a osobné priatelstva. Pandémia nam s vynim-
kou XllI. ¢eského a slovenského neuromuskularneho kongresu
v Brne, 10. a 11. 9. 2020, znemoznila realizaciu dalSich uz pri-
pravenych podujati, ktoré sme vSak nahradne realizovali formou
live streamu alebo web-seminarov. Pandémia ma paradoxne aj
jeden pozitivny prinos — rozvoj a vyuzivanie telemediciny starost-
livosti 0 pacientov s neuromuskularnymi ochoreniami. Dalej sa
vyrazne zintenzivnila frekvencia telefonickych a e-mailovych kon-
ziliarnych kontaktov, konzultacii regionalnych neuromuskularnych
pracovisk s Centrom pre neuromuskularne ochorenia, ¢o prispelo
k zomknutiu a zvyrazneniu spolundlezitosti k neuromuskularnej
komunite. M6Zeme konstatovat, Ze v SR je uz niekolko kvalit-
nych odbornikov v neuromuskularnej problematike a z najmlad-
Sej generacie budu postupne pribudat’ dalsi.

Napriek zruSeniu planovanych prezenénych neuromuskular-
nych podujati boli ¢lenovia Sekcie pre neuromuskularne ocho-
renia aktivni vo viacerych ¢innostiach.

1. V marci 2020 sme zorganizovali web-seminar o transty-
retinovej amyloidéze s dlhotrvajlicimi a podrobnymi prezen-
taciami. J. Chandoga (Bratislava) detailne priblizil genetické
a biochemické aspekty patogenézy transtyretinovej amyloid6-
zy. P. Spalek (Bratislava) referoval o klinickych formach, varia-
bilnej klinickej penetrancii, o diagnostike hereditarnych foriem
s autozdmovo dominantnou dedi¢nostou a o sporadickej forme
amyloidnej transtyretinovej polyneuropatie. V dalSej prezenta-
cii P. Spalek poukazal na najnovsie trendy v liecbe tohto ocho-
renia, vratane vlastnych skisenosti s transplantaciou pecene
a lie€bou tafamidisom. V minulosti iSlo o ochorenie s infaust-
nou prognoézou, pacienti zomierali do 10 rokov od prvych pri-
znakov ochorenia. Priazniva prognéza pacientov so vSetkymi
formami amyloidnej transtyretinovej polyneuropatie zavisi od
vCasného urc¢enia spravnej diagnézy a okamzitej ordinacie tafa-
midisu. Preto sme spoloéne (P. Spalek, J. Chandoga) zavied-
li do praxe projekt vyhladavania pacientov s hereditarnou aj
sporadickou formou ochorenia. Pri familiarnym vyskyte s AD
typom dedi¢nosti je nutné dispenzarizovat presymptomatickych
jedincov s dokazanou amyloidogénnou mutéciou v TTR géne
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a pri klinickej manifestacii inicialnych priznakov polyneuropatie
okamzite ordinovat tafamidis.

2.V SR evidujeme 2 rodiny s early-onset a 3 rodiny s late-on-
set hereditarnou amyloidnou transtyretinovou polyneuropatiou,
s relativne vysokou prevalenciu 2,9/milién pre Staty strednej
a juznej Eurépy, s vynimkou vysSSieho vyskytu v Bulharsku.
Preto sme oslovovani k spolupraci zahraniénymi partnermi. P.
Spalek (Bratislava) predniesol prezentaciu ,Nase skusenosti
s vyhladavanim pacientov s hereditarnou amyloidnou transty-
retinovou polyneuropatiou“ na odbornom podujati spolo¢nosti
Alnylam v Brne 11. 12. 2019 pre pozvanych ¢eskych, raktskych
neurolégov, kardiolégov a genetikov. Dfia 12. 11. 2020 sme sa
spolupodielali na organizacii 1. hATTR virtual workshop - Cen-
tral Europe Plus, na ktorom I. Martinka (Bratislava) prezentoval
Stadiu nasho centra ,Genotypic and phenotypic hATTR landsca-
pe in Slovakia“.

3. Neuromuskularne sympoézium (EMG workshop; Férum
polyneuropatii; VI. Pompeho dei) sme mali naplanované na
4.-5. juna 2020 v Bystrej. Zo znamych dbévodov bolo zruSené
a prelozené na 1.— 2. oktobra 2020, ale tesne pred jeho kona-
nim 29. 9. 2020 bolo symp6zium opat zrusené pre druhl vinu
pandémie Covid-19. Neuromuskularne sympézium sme napo-
kon realizovali 15.-16. 10. 2020 ako kombinaciu live stream
web-seminaru kombinovaného s dopredu nahranymi prednas-
kami. Podla informacii spolo€nosti a-medi, ktora podujatie tech-
nicky zabezpecila sa na online na symp6zium pripojilo vySe 200
neurolégov. Pre porovnanie, na prezenénom sympoziu v Bystrej
sa mohlo zucastnit len 60 neurolégov, vzhladom na kapacity
prednaskovej saly a hotelového ubytovania.

V prvy den sympézia dina 15. 10. 2020 v popoludnajsich
hodinach sa konal EMG workshop. Iniciativa k realizacii EMG
work-shopu vznikla na Neurologickom dni v Rimavskej Sobote
dna 16. 5. 2019 pri prilezitosti 135. vyrocia zaloZzenia nemocni-
ce. V zaverecCnej Casti podujatia prebehla ziva diskusia k aktual-
nym problémom elektromyografickej diagnostiky v SR. Clenovia
Sekcie pre neuromuskularne ochorenia negativne vnimali sku-
to€nost, ze Slovenska spolo€nost pre klinickl neurofyziologiu je
dlhoro€ne nefunkéna, neorganizovala ziadne odborné podujatia
a vzdelavacie aktivity v EMG problematike. Plénum schvalilo
vznik ,,Pracovnej skupiny pre elektromyografiu“ pri Sekcii
pre neuromuskularne ochorenia pod odbornym vedenim MUDr.
F. Cibul¢ika, CSc. a prof. MUDr. E. Kur¢u, PhD.

EMG workshop mal vyborny postgradualny program s vyni-
kajucimi a vysoko hodnotenymi prednaskami. F. CibulCik (Bra-
tislava) mal dve prezentacie ,VySetrenie vedenia periférnymi
nervami“ a ,VySetrenie portich neuromuskularneho prenosu”.
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E. Kur€a (Martin) v prezentacii ,/hlova elektromyografia“ zdo-
raznil moznosti jej diagnostického prinosu, poukazal aj na Uska-
lia vySetrenia a chyby v interpretacii nalezov. M. KopruSakova
(Martin) sa v preciznej prednaske zamerala na ,Algoritmy vyset-
reni pri Castych klinickych diagnézach®.

Druhy defl sympo6zia 16. 10. 2020 zacal rano blokom predna-
Sok ,,Férum polyneuropatii“. J. Chandoga a spol. (Bratislava)
prednasali o su¢asnych moZnostiach a vysledkoch molekular-
no-genetickej diagnostiky geneticky podmienenych polyneuro-
patii, ktorou sa dosiahli vyznamné pokroky. |. Martinka (Brati-
slava) v prednaske ,Laboratérna diagnostika polyneuropatii“
poukazal na Siroké spektrum polyneuropatii, na cielené vysSetre-
nia zamerané na objasnenie ich etiopatogenézy ako zakladné-
ho predpokladu identifikacie a eliminacie neZiaducich faktorov
a ordinacie ucinnej lieCby. V satelitnom sympoziu spolo¢nos-
ti Pfizer E. Kur€a (Martin) mal didakticky vybornt prednasku:
,Neuropatia tenkych nervovych viakien“ a P. Spalek (Bratislava)
prednasku: ,Najnovsie trendy v diagnostike a liecbe hereditar-
nej amyloidnej transtyretinovej polyneuropatie”. Po prestavke
pokracovalo sympézium uz VI. Pompeho driom, ktory organi-
zujeme v dvojroénych intervaloch od r. 2010. P. Spalek (Brati-
slava) v prednaske ,,HyperCKémia — permanentna diagnosticka
vyzva“ poukazal na pretrvavajuce omyly v diagnostickej inter-
pretacii hyperCKémie, ku ktorym dochadza v désledku nesprav-
neho zhodnotenia klinického stavu, elektromyografickych nale-
zov, MR nalezov svalstva aj dalSich laboratérnych nalezov. R.
Petrovi€ a spol. (Bratislava) v prezentacii ,Duchennova musku-
larna dystrofia — diagnostika a Struktira molekularnogenetic-
kych patologii na Slovensku“ poukazali na postupné pokroky
vo vySetreniach, ktoré vyznamne skvalitnili diagnostiku mutacii.
Incidencie mutécii v géne DMD mozno vycislit: 60 % chlapcov
ma velku deléciu (zasahuje najmenej 1 exén), 10 % pacien-
tov velku duplikacie (1 a viac exénov) a 30 % pacientov ma
iné raritné mutacie (bodové mutacie typu missense a nonsen-
se, inzeréno-delecné mutacie, malé inverzie a komplexné pre-
stavby). Bodové mutéacie typu nonsense spdsobuju Duchenovu
muskularnu dystrofiu cca u 13 % z celkového poctu pacientov.
Ide vSak o prvu lie€itelnu (ataluren) formu Duchennovej musku-
larnej dystrofie. M. Koprusakova a spol. (Martin, Bratislava)
prezentovali mimoriadne kvalitne spracovanu kazuistiku ,Zried-
kavy proximo-distalny fenotyp LGMD 2 B podmieneny heterozy-
gotnou mutaciou v géne pre dysferlin“. Zavere¢nou ¢astou VI.
Pompeho dna bolo satelitné sympézium podporené spolo¢nos-
tou Sanofi Genzyme. P. Spalek (Bratislava) v prednaske: ,Naj-
castejSie chyby a omyly v diagnostike adultnej formy Pompeho
choroby* poukazal na skuto€nosti, Ze vSetci pacienti s adultnou
formou mali pédvodne uréenl chybnud diagnézu. Podiela sa na
tom vyrazna klinicka heteregenita ochorenia, v odbornej litera-
ture boli nedavno popisované nové neobvyklé vzacne fenoty-
pické obrazy adultnej formy Pompeho choroby. Medzi manifes-
taciou a ur¢enim diagnézy Pompeho choroby byva interval 6
az 8 rokov. Priazniva prognéza Pompeho choroby pritom zavisi
predovsetkym od v€asného ur€enia spravnej diagnézy a okam-
Zitej ordinacie enzymatickej substitu¢nej lie€by rekombinantnou
alfa-glukozidazou. V panelovej diskusii J. Chandoga a P. Spalek
zdoraznili vyznam v€asného vyhladavania pacientov s Pompe-
ho chorobou skriningovym vySetrenim suchou kvapkou krvi.
Toto vySetrenie je indikované u vSetkych pacientov so svalovou
slabostou a hyperCKémiou, ak nemaju stanovenu ina definitiv-
nu diagnoézu.
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4. Clenovia sekcie v obdobi pandémie COVID-19 venuju
pozornost’ pacientom s neuromuskularnymi a neurologickymi
ochoreniami. V ¢asopise Neuroldgia, 2020; 17, ¢. 1, J. Ballova,
E. Kur€a, R. Ruzinik, L. Babalova publikovali pracu: ,Neurologic-
ké aspekty infekcie Covid-19“ a P. Spalek v ¢lanku: ,Myasténia
gravis a pandémia COVID-19" uverejnil praktické odporucania
pre manazment myastenikov v réznych situaciach, ktoré mézu
nastat po¢as pandémie.

5. Od r. 1995 spolupracujeme s Organizaciou muskularnych
dystrofikov, poskytujeme pre nich diagnostické a dalSie typy
konzultacii. Doc. MUDr. P. Spalek, PhD a MUDr. M. Soskova
pripravili v septembri 2020 pre ¢lenov OMD informa¢nt brozuru
,Nové nazvy pletencovych svalovych dystrofii”. Pocet pleten-
covych svalovych dystrofii je vysoky, ich doterajSia klasifikacia
sa stala velmi komplikovanou, tazko prehladnou aj pre leka-
rov, a najma pre pacientov, ktorym ma sluzit' aj pre praktické
potreby. Informacnu brozdru sme vypracovali na podklade prace
M. Kroneman, PhD. (patient representative and member of the
Patient Advisory Board of the European Reference Network for
Neuromuscular Diseases, Euro-NMD) a prof. M. de Visser, MD,
PhD. (Neurologist at the Amsterdam University Medical Centre,
chair of the muscle working group of the European Referen-
ce Network for Neuromuscular Diseases, Euro-NMD). Sloven-
sky preklad novych odporuc¢ani o pletencovych muskularnych
dystrofiach sme vypracovali a validizovali na ziadost European
Reference Network for Rare Neuromuscular Disease.

6. XIll. cesky a slovensky neuromuskularny kongres
s medzinarodnou ucast'ou sa konal 10. a 11. septembra
2020 v Brne, hotel Voronéz. Pokroky v Iécbé autoimunit-
nich NM chorob boli tvodnym blokom prednasok kongresu.
E. VICkova a S. Vohanka (Brno) prezentovali prehladovu pred-
nasku ,Covid-19 a neuromuskularni choroby“. Poukazali v nej
na ochorenia velmi pravdepodobne indukované Covidom-19,
ale upozornili aj na klinické stavy, u ktorych iSlo o koincidenciu
s Covidom-19. E. Ehler (Pardubice) v prednaske ,,Pokroky v léc-
bé chronické zanétlivé demyelinizacni polyradikuloneuropatie
(CIDP)“ referoval okrem overenych ucinnych terapeutickych
postupov (IVIG, kortikoterapia) o niektorych zriedkavo pouziva-
nych liekoch, vratane kontroverznej indikacie rituximabu.

J. Pitha a spol. (Praha) referovali o téme: ,Soucasné moz-
nosti a perspektivy biologické IéCby u myasthenia gravis*. Pou-
kazali na mnozstvo pripravkov vo vyskume, resp. v klinickom
skusani, u ktorych st pochybnosti o uplatneni v lieCbe myas-
ténie. U pomerne zriedkavych refraktérnych myasténii na kon-
vencnu imunosupresiu sa mézu uplatnit' inhibitory komplementu
(eculizumab), na B-bunky zamerana liecba (rituximab) a anta-
gonisty neonatalnych Fc receptorov (efgartigimod). P. Spalek
a spolupracovnici (Bratislava) v prednaske: ,,Myastenické krizy
v Centre pre neuromuskularne ochorenia a KAIM UN Bratislava
(2007-2019) zakladné principy manazmentu a vysledky" ana-
lyzovali najcastejSie priciny vedice ku vzniku myastenickych
kriz. Neskoro diagnostikovana a nespravne lieCena myasténia
gravis byva najcastejSiu pricinou myastenickej krizy. V liecbe
myastenickych kriz je nutna Gzka spolupraca neuroléga (riadi
interven¢nl imunoterapiu — 1VIg a kombinovanu imunosupresiv-
nu lie€bu) a lekara intenzivnej mediciny, ktory riadi manazment
respiracného zlyhavania a sekundarnych komplikacii. Mortalita
pacientov s myastenickou krizou dosahovala v minulosti pred
érou imunosupresivnej liecby az 60-70 %. V sucasnosti vda-
ka Gc€innej imunoterapii klesla na 4-5 %, pri€om je vyznamne
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ovplyviiovana komorbiditou a vysSim vekom. Od r. 2007 na
CNMO a KAIM Bratislava nezomrel v myastenickej krize ani
jeden pacient v kauzalnej suvislosti s MG. U vacsiny pacientov
sa dosiahli trvalé priaznivé vysledky — klinicka remisia, farmako-
logicka remisia alebo vyrazné klinické zlepSenie.

S. Vohéanka a P. Stoura¢ (Brno) v prednaske ,Mame se bét
operace u pacienta s myastenii“ poukazali na situacie, ktoré
mozu komplikovat' priebeh operacii. Zdoéraznili, Ze planované
operdacie, najma narocné, by sa mali realizovat u pacientov
v remisii. Pri adekvatnej predoperacnej priprave, perioperac-
nom monitorovani a optimalnej pooperacnej starostlivosti by sa
nemali u pacientov s myasténiou vyskytovat v pooperacnom
obdobi ziadne zavaznejSie komplikacie. V satelithom sympé-
ziu spolocnosti Sanofi S. Vohanka (Brno) predniesol ,Novy
pohled na zanétlivé myopatie z hlediska diferencialni diagnos-
tiky“. Prednaska priniesla viaceré cenné a nové poznatky, ale
aj kontroverznu informaciu spochybrujicu existenciu diagnézy
polymyozitidy. P. Turéani (Brno) predniesol neurologickému
auditoriu v prednaske: ,Co miZe poskytnou pneumolog neuro-
muskularnim pacientdm* teoretické poznatky aj cenné praktické
skusenosti 0 manazmente chronickych respiracnych insuficien-
cii u pacientov s neuromuskularnymi ochoreniami. P. Spalek
(Bratislava) v prednaske ,Diferencialna diagnostika Pompeho
choroby” sa zameral na vyraznu fenotypickd diverzitu adultnej
formy, ktora vedie k diagnostickym omylom a stazuje v€asné
urCenie spravnej diagnozy.

Pokroky v 1é€bé hereditarnich NM chorob bol tretim blo-
kom pednasok. M. Tur€anova a spol. (Martin, Bratislava) prezen-
tovali mimoriadne kvalitne dokumentovanu prednasku ,,Miyoshi-
ho myopatia/LGMD 2 B s heterozygotnou mutaciou v géne pre
dysferlin - 1. geneticky potvrdeny pripad v SR u 4 surodencov”,
R. Mazanec a spol. (Praha) demonstrovali hilboké vedomosti
a vlastné praktické skusenosti v prednaske: ,Hereditarni neu-
ropatie-neurogeneticky a terapeuticky update“. D. Baumgartner
a spol. (Praha) referovali 0 mozZnostiach vyuZitia neurofilament
v diagnostike MND. E. Kur¢a (Martin) v prednaske: ,Axialne
myopatie“ upozornil, Ze postihnutie axialneho svalstva byva roz-
ne vyjadrenou sucastou viacerych svalovych ochoreni. Klinicky
sa manifestuje kyfotizaciou postury a tzv. ,bent spine* syndr6-
mom, resp. kamptokormiou. Niekedy su axialne myopatie spoje-
né s kontraktarami a syndromom rigidnej chrbtice. U niektorych
nozologickych jednotiek predstavuje postihnutie axialneho sval-
stva dominantny typ postihnutia. Pri¢inou axialnych myopatii st
rézne, ale vzacne geneticky podmienené svalové choroby. R.
Petrovi¢ a J. Chandoga (Bratislava) referovali o ,RNAI technolo-
gii a novej moZnosti liecby HATTR". Interferencia RNAI je biolo-
gicky proces, v ktorom molekuly RNA inhibuju génovu expresiu
neutralizaciou cielenych molekdl mRNA, pri€om nenastava ich
translacia, ale dochadza k ich degradacii. RNAI technoldgia,
ktorou sa utlmi expresia TTR génu, nasledne spbsobi redukciu
hladin TTR proteinu v sére a zaroven sa znizi aj akumulacia
TTR proteinu v tkanivach, ¢o predstavuje novi moznost' lieCby
hATTR.

Spolocnost’ Alnylam zorganizovala satelitné sympézium:
Hereditarna transtyretinova amyloidna polyneuropatia. J.
Bednafik (Brno) predniesol prehladovi prednasku: ,Heredi-
tarni transthyretinova amyloidova polyneuropatie: soucasny
stav diagnostiky a Iécby*. P. Spalek (Bratislava) v prednaske:
.Hereditarna ATTR polyneuropatia v SR — vyhladavanie, diag-
nostika a liecba“ informoval o dlhoroCnych sklsenostiach
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s vyhladavanim a diagnostikou pacientov v 5 rodinach (2 s ear-
ly-onset a 3 s late-onset formou), o problematike variabilnej kli-
nickej penetrancii ochorenia, o dispenzarizacii presymptomatic-
kych jedincov s dokazanou patogénnou amyloidnou mutaciou
v TTR géne a o skisenostiach s lie€bou (transplantacia pecene,
tafamidis). R. Ferfoglia (Rakusko) referovala o skisenostiach
s lieCbou patisiranom u pacienta s hereditarnou transtyretinovou
amyloidnou polyneuropatiou.

Poslednym 5 blokom prednasok prvého dia kongresu boli
Interaktivne kazuistiky.

VSetky prispevky boli velmi zaujimavé a v auditériu vyvola-
li bohatu diskusiu. B. Adamova (Brno): Neuromuskularni one-
mocnéni ano Ci ne? — kazuistika. E.Ehler a spol. (Pardubice):
JAkutni compartment syndrom®. E. VIEkova, S. Vohanka (Brno):
.Okohybné poruchy neuromuskularni etiologie*. P. Potuznik a J.
Vejska (Plzen)l: ,Atypicka radikulopatie®. L. Gur¢ik a spol. (Levo-
¢a): ,CIDP-like obraz ANCA-pozitivnej vaskulitidy PNS — kazu-
istika“. G. Haja$ a spol. (Nitra): ,Asociacia Lambert-Eatonov-
ho myastenického syndromu a paraneoplastikej degenaracie
cerebella — kazuistika“.

Druhy den kongresu zacal blokom prednasok ,Pokroky
v |IéEbé NM chorob®. Odbornici z Centra pre myasténiu gravis
v Prahe predniesli 3 prednasky k problematike lie€by myasténie
a poruch neuromuskularnej transmisie. M. Tyblova a I. LiSkova
(Praha) prezentovali pracu ,Checkpoint inhibitory, Iéky indikujici
myastenicky syndrom“. M. Jakubikova a spol. (Praha) poukazali
na,Méné zname neZadouce UCinky terapie myasthenia gravis®“.
M. Tyblova a spol. (Praha) referovali s svojich skisenostiach
s rituximabom v prednaske: ,Rituximab — dostupna lécba u téz-
kych forem myasthenia gravis, nase zkusenosti“. J. Junkerova
a spol. (Ostrava) informovali o zaujimavych epidemiologickych
Udajoch v prednaske: ,Syndrom Guillain-Barré: analyza dat
registru AINSO pro region severni Moravy v letech 2012-2019",
E. Kotzmundova (Brno) v prednaske: ,MoZnosti rehabilitacni
péce u pacient s Guillain-Barré syndromem* poukazala na
vyznam rehabilitatnej starostlivosti v komplexnej lieChe GBS
v akutnej faze ochorenia a v Stadiu rekonvalescencie. D. Boti-
kova a spol. (Brno) referovali o svojich skisenostiach ,Fyziote-
rapie respirace u pacientt s neuromuskularnim onemocnénim®,
Satelitné sympdézium spolo€nosti Pfizer Hereditarni transthy-
retinova amyloidéza moderoval S. Vohanka. R. Mazanec (Pra-
ha) predniesol prehladovl prednasku ,ATTR-PN diagnostika
a screening”. T. Bauer (Sokolov) referoval o skusenostiach
ambulantného neuroléga so sledovanim a diagnostikovanim
pacienta s hereditarnou ATTR polyneuropatiou v pokrocilom
Stadiu ochorenia. V satelithom sympo6ziu spolo¢nosti Biogen S.
Voharika a spol. (Brno) v prednaske ,Lécba dospélych pacientt
s SMA*“referovali 0 vyzname intenzivnej multidisciplinarnej sta-
rostlivosti o pacientov s SMA, o perspektivach a limitoch terapie
SMA v dospelosti.

Dal3i blok prednasok tvorili Kazuistiky/Varia.

V. Potockova a spol. (Praha) referovali o ,Rizikovych fak-
torech pro rozvoj kardialni autonomni neuropatie u diabe-
tikg“. D. Botikova a spol. (Brno) prezentovali svoje skuse-
nosti ,Hodnoceni motoriky dospélych pacienti se spinalni
svalovou atrofii“. K. Matéjova a P. Ridzon (Praha) predniesli
zaujimavu kazuistiku: ,Nedystroficka myotonia, zatim nezna-
ma mutace”. |. Martinka a spol (Bratislava, Brno) v prednaske:
,Okulofaryngealna muskularna dystrofia“ referovali o klinickom
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obraze, molekularno-genetickej diagnostike a dlhodobom sledo-
vani suboru pacientov v SR.

Po prestavke nasledovali dalSie prednasky VarialKazuistiky.

M. Jakubikova (Praha) predniesla prehladovu pracu aj s nie-
kolkymi zaujimavymi kazuistikami: ,Kongenitalni myastenické
syndromy diagnostikované v dospélém véku“. A. Hluchanova
a spol. (Bratislava, Praha, Brno) v prezentacii: ,Emery-Drei-
fussova muskularna dystrofia — geneticka a klinicka heteroge-
nita“ poukazala, ze EDMD ma vSetky typy dedi¢nosti, pocet-
né patogénne mutacie v rébznych génoch, variabilnG klinicka
symptomatolégiu s prejavmi myopatie, flekénych kontraktdr,
a najma kardialnych ochoreni (A-V bloky, bradyarytmie, kar-
diomyopatie). Kardialne postihnutie méze byt v mladom veku
pri¢inou nahleho Umrtia. Pacienti musia byt neurologicky a kar-
diologicky dispenzarizovani. Pacientom s dedi¢nostou viaza-
nou na X-chromozém byva v mladom veku esSte pred 30. rokom
Zivota implantovany kardiostimulator alebo verter defibrilator. P.
Spalek a spol. (Bratislava) referovali o mladej pacientke s rarit-
nym ochorenim ,Proteus syndrém*, ktory je vysledkom mutacie
v AKT1 géne so vznikom vo v€asnom Stadiu prenatalneho vyvo-
ja (mozaicizmus), preto ma sporadicky vyskyt a nejde o heredi-
tarne ochorenie. AKT1 gén sa podiela na regulacii bunkového
rastu, bunkovej proliferacie a bunkovej smrti. Mutacia v AKT1
géne spbsobuje zvySenu bunkovl proliteraciu, ktora sa klinicky
manifestuje vyraznou a ¢asto bizarnou skeletalnou nadproduk-
ciou a nadmernou proliferaciou tuku s rozsiahlymi depozitami,
najma v oblasti chrbta. Okrem réznych prejavov bizarnej skele-
talnej a tukovej nadprodukcie bola u pacientky zaznamenana
nadmerna kostna produkcia v oblasti chrbticového kanala sp6-
sobujuca sekundarne stenézy spinalneho kanala a foraminoste-
nézy s tlakom na spinalne korene.

J. Vejskal a P. Potuznik (Plzen) vo svojej prednaske referovali
o téme: ,Klinicka variabilita onemocnéni asociovaného s proti-
latkami anti-GQ1B".

Na XIIl. Neuromuskularnom kongrese sa prezencne zUcast-
nilo 160 neurolégov, dalsi kolegovia sledovali kongres online
prostrednictvom live stream. XIV. slovensky a ¢esky neuro-
muskularny kongres sa uskuto¢ni v Bratislave v hoteli Carlton,
29. a 30. aprila 2021.

7. 9. slovenska konferencia o zriedkavych chorobach sa
uskutocnila online 16. novembra 2020 a je dostupna ako web-se-
miinar zo zaznamu. Hlavny organizatorom konferencie bola
Sekcia pre neuromuskularne ochorenia v spolupraci s Detskou
klinikou NUDCH v Bratislave, Orphanet Slovakia a Solen, s. r. 0.
Prvy blok prednasok bol venovany zriedkavym autoimunit-
nym neuromuskuldrnym ochoreniam. P. Spalek a spol. (Bra-
tislava) prednasali o zakladnych principoch kauzalnej imunote-
rapie (IVIG a kombinovana imunosupresia) a intenzivistického
manazmentu respiracného zlyhania a sekundarnych komplikacii
u 29 pacientov s myastenickou krizou v Centre pre NMO a KAIM
UN Bratislava v r. 2007-2019.

Ani jeden pacient nezomrel v myastenickej krize v kauzal-
nej suvislosti s myasténiou. U 22 pacientov sa dosiahli velmi
priaznivé trvalé vysledky — klinicka remisia, farmakologicka
remisia alebo vyrazné klinické zlepSenie. M. Soskova a spol.
(Bratislava) v prednaske: ,Recidivujice exacerbacie myasténie
gravis, diabetes insipidus a hyperprolaktinémia“ poukazali, ze
prolaktin ma stimula¢ny Gcinok na bunky imunitného systému
a tymusu, €o sa pri myasténii gravis prejavuje urcitou korelaciou
medzi vySkou hladiny prolaktinu a vySkou titra autoprotilatok
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proti acetylcholinovym receptorom. U mladej Zeny boli zazna-
menané recidivujice exacerbacie myasténie pri idiopatickej
hyperprolaktinémie pri stipajicej hladine prolaktinu. H. Haja$
a spol. (Nitra) popisali asociaciu Lambertovho-Eatonovho syn-
dréomu s paraneoplastickou degeneraciou cerebella u 67-ro¢-
ného pacienta s high-grade neuroendokrinnym karcinbmom
pltc s nepriaznivou prognézou napriek chirurgickému zakroku
a intenzivnej imunoterapii. B. Renczesova a spol. v prednaske:
JAkutna transverzalna myelitida — kazuistika" zdoéraznili, ze pre
prognézu pacientov je rozhodujlce rychle urCenie spravnej
diagndzy a ordinacia lieCby prvej linie — i.v. bolusy metylpredni-
zolénu v dennej davke 1 g (5-10 dni) s naslednym prechodom
na dlhodobu peroralnu kortikoterapiu.

L. Gurcik a spol (Levoca) referovali o kazuistike pacientky
s ANCA-pozitivnou vaskulitidou periférneho nervového systé-
mu, ktord sa manifestovala CIDP-like klinickym obrazom. Po
nasadeni indukCnej terapie vaskulitickej neuropatie sa stav
postupne upravil, po 6 mesiacoch lieCby sa dosiahla tplna Gpra-
va. P. Spalek a spol. (Bratislava, Martin) prezentovali prednasku:
,CIDP u deti — klinicky obraz, diagnostické kritéria a principy
lieCby“. CIDP sa aj u deti diagnostikuje podla EFNS/PNS Klinic-
kych, elektromyografickych, podpornych a vylu€ovacich kritérii.
V prednaske boli uvedené sklsenosti s diagnostikou a lieCbou
CIDP u 5 deti. V lieCbe CIDP u deti je liekom prvej volby intrave-
nézny imunoglobulin pre vyborny terapeuticky efekt a velmi dob-
ry bezpec€nostny profil. Dlhodoba kortikoterapia nie je vhodna na
lieCbu CIDP u deti, v porovnani s dospelymi ma signifikantne
vySSi vyskyt zavaznych neziaducich ucinkov. NajzavaznejSimi
neziaducimi U€inkami dihodobej kortikoterapie u deti s CIDP su
retardacia rastu, vyrazna nadvaha, cushingoidny syndrém, ste-
roidny diabetes, Utlm nadobli¢kovych funkcii, u diev€at poruchy
menstruécie, €asto trvalé.

Druhy blok prednasok Zriedkavé hereditarne neuromusku-
larne ochorenia zacal satelitnym sympoéziom spolo¢nosti
Alnylam s informaciami o historii a su€asnych aktivitach tejto
spolo¢nosti. R. Petrovi¢ a J. Chandoga (Bratislava) prezento-
vali pracu: ,RNAI technolégie a nové moZnosti lieCby". Nové
moznosti lieCby hATTR sa zakladaju na principe vyuzitia RNAI
technoldgie, ktorou sa utlmi expresia TTR génu, ¢o nasledne
spOsobi redukciu hladin transtyretinu v sére a zaroven sa znizi
aj akumulacia TTR proteinu v tkanivach. 1. Martinka (Bratislava)
prezentoval prednasku: ,Patisiran — inovacia v lieCbe hereditar-
nej transtyretinovej amyloid6zy*“. Patisiran vyuziva RNAI tech-
nolégiu. Tvori ho dvojvlaknova mala interferujuca RNA, ktora
degraduje TTR mRNA s cielom zamedzit' tvorbe TTR v pece-
ni a zabranit depoziciam amyloidu v periférnych nervoch, aj
v inych tkanivach.

M. Kolnikova a spol. (Bratislava, Banska Bystrica, KoSice)
v prednaske: ,SMA — prvé skusenosti s lieCbou nusinersenom
na Slovensku" informovali, Ze v SR sa zacalo s lieCbou v augus-
te 2018. Doteraz je lieCenych 43 pacientov — 9 deti s SMA typ
I, 25 deti s typom SMA Il a 9 pacientov s typom SMA3a. VSetky
lieCené deti st symptomatické, s vynimkou jedného dievcatka.
Prvé sklsenosti ukazuju, Ze vacsina detskych SMA pacientov
z lieChy profituje.

P. Spalek (Bratislava) v prednaske: , Tafamidis v lie€be heredi-
tarnej ATTR polyneuropatie” poukazal, ze zasadny prelom v lie¢-
be a prognéze dovtedy infaustného ochorenia priniesol tafami-
dis, ktory bol schvaleny Eurdpskou liekovou agentirou v r. 2012
na lie€bu hATTR polyneuropatie v 1. Stadiu. Tafamidis posobi
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ako Specificky stabilizator transtyretinu, zabranuje jeho transfor-
méacii na amyloid a ukladaniu amyloidu do periférnych nervov.
Autor mé vlastné pozitivne skisenosti s lie€bou tafamidisom.
M. Koprusakova a spol. (Bratislava, Martin) referovali o prvom
pripade geneticky a imuhistochemicky potvrdenej dysferlino-
patie v SR: ,Miyoshiho myopatia/LGMD R2 s heterozygotnou
mutaciou v géne pre dysferlin — prvy geneticky potvrdeny pripad
v SR u styroch sarodencov”. A. Hluchanova a spol. (Bratislava,
Praha, Brno) vo svojej prednaske poukazali na geneticku a kli-
nicku heterogenitu Emery-Dreifussovej muskularnej dystrofie.
EDMD s dedi¢nostou viazanou na X chromozom zacina v dets-
kom veku s postupnym vyvojom typickej klinickej triady (flekéné
kontraktury, myopatia, zavazné poruchy kardialneho rytmu — AV
blok, bradyarytmia). Pre prognézu tychto pacientov je rozhodu-
juce v€asné urcenie spravnej diagnozy, nasledne pre konduke-
né bloky a poruchy rytmu implantacia kardiostimulatora a/alebo
verter defibrilatora. EDMD s AD dedi¢nostou sa manifestuje az
v strednom veku. Inicialne ma len diskrétnu symptomatoldgiu
a pomalu progresiu. Vo vy$Som veku sa mozu prejavit priznaky
myopatie a progredujica dilatacna kardiomyopatia. P. Spalek
a spol. (Bratislava, KoSice) v prednaske: ,Porucha brani¢ného
dychania ako prvomanifestacia adultnej formy Pompeho cho-
roby* poukazali, ze ide o zriedkavy inicialny priznak Pompeho
choroby. Pre klinicki manifestaciu ochorenia je vSak typicka
fenotypickd diverzita, ktora spdsobuje imitaciu réznych neuro-
muskularnych ochoreni. Preto u vSetkych pacientov s generali-
zovanou alebo lokalizovanou svalovou slabostou a u vSetkych
pacientov so zvySenou hladinou CK v sére je indikované skri-
ningové vySetrenie na zistenie hladiny alfa-glukozidazy v suchej
kvapke krvi. I. Martinka a spol. referovali o sibore 16 pacientov
v SR so vzacnou okulofaryngealnou muskularnou dystrofiou,
ktora ma AD typ dedi¢nosti, manifestuje sa v dospelosti a je pod-
mienend patologickou expanziou GCN tripletu v PABPN1 géne.
Stanovenie spravnej diagndzy méa psychosocialny vyznam pre
pacienta aj pribuzenstvo, lebo OPMD ma priaznivejSiu prognézu
ako iné typy muskularnych dystrofii. V pokro€ilom Stadiu OPMF
ma Cast' pacientov vyrazné tazkosti s dysfagiou, ale lokomdcia
byva zachovana aj vo vy§Som veku.

Treti blok konferencie bol zamerany na Klinicka genetika
a onkogenetika, v ktorom odznelo 9 prednasok. Vo Stvrtom
bloku: Dediéné metabolické poruchy a varia bolo prezento-
vanych 7 prednaSok. Na 9. slovenskej konferencii o zriedka-
vych chorobach odznelo 31 prednasok, 15 z nich bolo zame-
ranych na neuromuskularne ochorenia. Abstrakty vSetkych
prednasok boli publikované vo Via practica 2020; 17 (Supl. 1):
1-42. 10. Slovenska konferencia o zriedkavych chorobach sa

uskuto€ni v novembri 2021 v Bratislave, prezencnou formou
alebo podla pandemickej situacie formou live stream, pripadne
web-seminaru.

8. I. Martinka (Bratislava) sa zuc¢astnil 20. 10. a 26. 11. 2020
na vzdelavacej akcii spoloc¢nosti Pharmi-Profi ,,E-klinicka prax
v gastroenteroldgii a hepatolégii“ prednaskou: ,,Chronicka
hepatopatia ako chybna diagndza adultnej formy Pompeho cho-
roby"“. Aj tato kazuistika poukazuje na casté diagnostické problé-
my s ur€enim spravnej diagnézy Pompeho choroby.

ISlo o pacientku, ktord od mladosti mala zvySenu hladinu
AST, ALT, pricom hepar-Specifické markery bilirubin a GMT mala
vzdy v norme. Pacientka mala realizovanu aj biopsiu pecene
s negativnym vysledkom. ZvySené hodnoty AST a ALT byva-
ju myogénneho pdvodu, pri sicasne norméalnych hodnotach
hepar-Specifickych markerov je imperativom vySetrenie hladi-
ny CK v sére. U pacientky sa hladina CK sa prvykréat vySetrila
az po vzniku svalovej slabosti, myopatického syndromu a bola
vyrazne zvySend. Skriningovym vySetrenim suchou kvapkou
krvi, enzymovym vySetrenim a DNA diagnostikou sa potvrdila
diagn6za Pompeho choroby.

9. Na 1st CEISE Pompe Virtual Symposium, Amsterdam
14-.15. oktobra 2020, participovali 9 €lenovia Sekcie pre neuro-
muskuléarne ochorenia.

Program sympo6zia bol rozdeleny na 3 €asti - klinické prejavy
Pompeho choroby, diagnostika Pompeho choroby a pokroky v
terapii Pompeho choroby.

10. Od roku 2012 je spristupnend internetova stranka Sek-
cie pre neuromuskularne ochorenia - www.snmo.sk, na kto-
rej s umiestnené nasledovné informacie

« aktuality — spravy o ¢innosti sekcie, o odbornych kongresoch,
konferenciach, sympoéziach, seminaroch v SR a v zahranici;

e odborné clanky s odporucaniami pre diagnostiku a lieCbu
nervosvalovych ochorent;

e pévodné a prehladové prace zamerané na postgradualne
vzdelavanie v problematike etiopatogenézy, klinickej sympto-
matologie, diagnostiky a lie€by neuromuskularnych ochoreni; ¢
raritné a vyukové kazuistiky;

« archiv neuromuskularnych konferencii Sekcie pre neuro-
muskularne ochorenia, ktoré sa konali od r. 1991 do r. 2007
v dvojro€nych intervaloch v Rajeckych Tepliciach;

« archiv spolo¢nych slovenskych a ceskych neuromuskular-
nych kongresov s medzinarodnou ucastou, ktoré sa od r. 2008
konaju kazdoro€ne striedavo v Bratislave a v Brne.

doc. MUDT. Peter Spalek, PhD.
Sekcia pre neuromuskuldrne ochorenia
Slovenska neurologicka spolocnost
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