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Elektrofyziologicka diagnostika ochoreni
s myotonickymi prejavmi
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Ochorenia s myotonickymi prejavmi tvoria Uzku skupinu ochoreni svalov, ¢asto so Specifickym klinickym néalezom. Su
charakterizované pritomnostou klinickej a/alebo elektrickej myotonie. Elektrofyziologické vySetrovacie metddy su plat-
nou a spolahlivou stcastou ich diagnostického procesu. V naSej praci popisujeme metodiky a nalezy elektrofyziolo-

gickych vySetrovacich metdd jednotlivych typov myotonii.
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Electrophysiological diagnostics of diseases with myotonic manifestations

Myotonic disorders form a small group of muscle diseases, often with a specific clinical finding. They are characterized
by the presence of clinical and/or electrical myotonia. Electrophysiological examination methods are a valid and reliable
part of their diagnostic process. In our work, we describe the methodologies and findings of electrophysiological

examination methods in single types of myotonia
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Uvod

Ochorenia s myotonickymi prejavmi tvoria Uzku skupinu
ochoreni svalov, Casto so Specifickym klinickym nalezom. Su
charakterizované pritomnostou myoténie — klinickej (netplna
relaxacia svalu po kontrakcii ¢i mechanickom stimule) a/alebo
elektrickej (abnormélna spontanna elektricka aktivita tvorena
vybojmi svalovych vlakien registrovanymi elektromyograficky)®.

Klinicka a elektricka myoténia

Klinicka aj elektricka myoténia su spésobené zvySenou draz-
divostou membran svalového vlakna, ¢asto ako désledok poru-
chy funkcie ibnovych kanalov membrany.

Klinickd myotoénia sa prejavuje neuplnou relaxaciou svalu
po jeho volovej kontrakcii, pripadne po priamom mechanic-
kom poklepe svalu. Pri beznom klinickom vySetreni ju najskor
uvidime ako spomalené uvolnenie pri opakovanom zatvarani
ruky v past alebo pri opakovanom zatvarani o€i. Pri poklepe na
sval — najlepsie svaly tenaru alebo extenzory prstov — mézeme
pozorovat pretrvavajlcu svalovu kontrakciu svalovych vlakien
ako priehlbinu v brusku svalu.

Elektricka myotonia je abnormalny spontanny vyboj aktivity
svalového vlakna pozorovany pri ihlovej elektromyografii (EMG).

Obrazok 1. Myotonicky vyboj
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Méa vzhlad opakovanych vybojov potencialov svalovych viakien
(pripominajucich pozitivne ostré viny alebo fibrilacie) s rasticou
a klesajucou frekvenciou a amplitidou. Frekvencia vybojov koli-
Se medzi 20 a 80 Hz (obrazok 1). Zvukovo sa vyboje prejavuji
ako zvuk zrychlujuceho alebo spomalujuceho motora motorky.
Podobné vyboje mbéZzeme pozorovat pri neuromyotonii — tieto
vSak maju vySSiu frekvenciu ako 150 Hz a Strngavy zvuk. Kom-
plexné repetitivne vyboje sa od myotoénie liSia skor strojovym
zvukom s pomerne konsStantnou frekvenciou, ktora sa meni
skokovite.

Ochorenia s myotonickymi prejavmi tvoria etiologicky roz-
norodd skupinu, ich prehlad prindSa tabul'ka 1. V nasleduju-
com texte sa budeme venovat elektrofyziologickej diagnostike

Tabulka 1. Prehl'ad ochoreni s myotonickymi prejavmi

Svalové Myotonicka dystrofia typ 1, 2
dystrofie Myofibrilarne myopatie
o Myotdnia congenita
, Nondystrofické - -
Svalova myoténie Paramyotonia congenita
kanalopatie Myoténie sodikového kandla
Hyperkaliemicka periodicka paralyza
o Deficit kyslej maltazy
Metabolické — p
. Deficit debrancher enzymu
myopatie
Mc Ardlova choroba
o Chlorochinova myopatia
Toxické — p
} Statinova myopatia
myopatie — -
Kolchicinova myopatia
Endokrinné R )
myopatie Myopatia pri hypotyreéze
Zéapalové Polymyozitida
myopatie Dermatomyozitida

Spracované podla (1), pri ochoreniach napisanych kurzivou, je pritomna
len elektricka myotonia.
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Obrazok 2. Klasifikana schéma nondystrofickych myoténii a pri-
buznych ochoreni - spracované podla Stunnenberg et al, 2020

Nonystrofické
myoténie
Chloridové
kandlopatie
Myotonia
— congenita
Thomsen
Myotonia
— congenita
Becker
Sodikové
kandlopatie
]
| | |
Paramyotonia Myotonie
yot sodikového Iné pribuzné
congenita kanala
Myotonia Hyperkalgmlgka
| fluctuans | perlod%cka
paralyza
Tazky
|| Myotonia | | neonatalny
permanens epizodicky
laryngopazmus
Acetazolamid
— responzivna
myoténia

ochoreni, u ktorych méZzeme pozorovat oba prejavy myoténie —
klinicky i elektricky. Tieto ochorenia m6zeme delit do dvoch vac-
Sich skupin. Prv( skupinu tvoria ochorenia, ktoré klinicky nie
sU spojené s vyraznejSou trvalou svalovou slabostou a nemaju
vyrazné iné systémové prejavy — nazyvame ich nondystrofické
myoténie. Ochorenia z druhej skupiny majua klinicky pritomnu
aj trvall svalovu slabost spojent s postihnutim inych systémov
ako nervového — nazyvame ich myotonické dystrofie (typ 1, 2)®@.

Nondystrofické myotdénie

Nondystrofické myoténie st skupina vzacnych dedi¢nych
monogénovych svalovych ochoreni, spésobenych mutaciami
v génoch pre napatovo zavisly svalovy sodikovy (SCAN4A)
a chloridovy (CLCN1) kanal. Tieto genetické poruchy vedu ku
zvysenej drazdivosti svalovej membrany a prejavuju sa klinickou
a elektrickou myoténiou. Pacienti maju Cisto svalové tazkosti,
okrem myotdnie su to stuhnutost alebo kfce, slabost, Unavnost
a bolest. Ochorenia nepostihuju iné systémy a neskracuji prezi-
vanie pacientov. Obrazok 2 prinasa klasifikatnu schému tychto
ochoreni®,
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Nondystrofické myotdnie mézeme rozdelit' podla typu gene-
tického poSkodenia na dve skupiny — s poSkodenim funkcie
chloridového kanala CLCN1 a s poSkodenim sodikového kana-
la SCN4A. Prvu skupinu tvoria myotonia congenita Thomsen
a Becker, liSiace sa typom dedi¢nosti (autozoémovo dominant-
ny, resp. recesivny typ). Pre chloridové kandlopatie je typicka
myoténia s vyraznym zlepSenim po opakovani pohybu (,warm
up“ fenomén). Druha skupina sodikovych kanalopatii je kom-
plexnejSia. Typickym predstavitelom je paramyotdnia congenita
s klinicky pritomnym obrazom paradoxnej myoténie — myoténie
horSiacej sa po opakovani namahy a po chlade, ¢asto vyraz-
nejSej v tvarovej oblasti. Niekedy byva pritomna aj epizodicka
svalova slabost' — pri vyraznych prejavoch tohto typu moze ist
0 obraz hyperkaliemickej periodickej paralyzy. U nej epizody
slabosti mézu trvat' hodiny az dni, st vyvolané hladovanim,
cvicenim a prijmom draslika. Posledni podskupinu sodikovych
kanalopatii tvoria zriedkavé myoténie s atypickym priebehom —
fluktuaciami, permanentnou pritomnostou myoténie alebo myo-
téniou s dobrou reakciou na acetazolamid.

V elektrofyziologickej diagnostike nondystrofickych myotoénii
vyuzivame ihlovi elektromyografiu a zatazovy test s kratkotr-
vajucou namahou.

Ihlova elektromyografia

Pri nondystrofickych myotoéniach je typickym nalezom pri
ihlovej EMG pritomnost elektrickej myoténie v podobe myoto-
nickych vybojov. Ako sme uz uviedli, myotonické vyboje tvori
opakovany vyboj individualnych potencialov jednoduchého tva-
ru s frekvenciou 20 — 80 Hz. Typické je tiez kolisanie frekvencie
a amplitddy, zodpovedné za zvukové prejavy podobné zrych-
[ovaniu a spomalovaniu motora motorky. Senzitivita zachytu
myotonickych vybojov u nondystrofickych myoténii dosahuje
az 100 %, ak je vySetrené dostatocné mnozstvo svalov oboj-
stranne (m.tibalis anterior, m. quadriceps femoris, m.interosseus
dorsalis primus, m biceps brachii — 10 inzercii na sval)®. Cha-
rakteristiky myotonického vyboja mézu pomaoct pri diferenciacii
typu myotonie. Sodikové kanalopatie mavaji myotonické vybo-
je dlhSieho trvania (viac ako 2 s), vySSej amplitudy (do 4 mV),
s pomalym poklesom amplitidy (zvuk spomalujiceho moto-
ra). Chloridové kanalopatie mavaju myotonické vyboje kratSie
(pod 1 s), nizSej amplitady (pod 0,4 mV) a zvukovym prejavom
strmhlavého bombardéra. Dobrou poméckou s vysokou vypo-
vednou hodnotou moze byt aj meranie prvého intervalu medzi
potencialmi vo vyboji z m.rectus femoris. Pri sodikovych kana-
lopatiach byva tento interval kratSi ako 30 ms, pri chloridovych
naopak dlh§i®. Variantné elektrofyziologické prejavy u pacien-
tov s paramyoténiou popisali vo svojej praci Tan a kolektiv®,
Okrem Standardnych myotonickych vybojov pozorovali najma
vo vacsich svaloch kong€atin repetitivne vyboje s nizSou amplit-
dou (100 — 600 uV), vysSou frekvenciou 150 — 250 Hz a muzikal-
nym zvukovym prejavom. Ak sa vyskytovali opakovane v krat-
Sich intervaloch, zvukovy prejav pripominal zvuky produkované
delfinmi. Inymi variantmi boli vyboje vySSej amplitidy s nahlym
vznikom a postupnym poklesom amplitidy, pripominajicim tvar
tornada. Vyboje boli charakteristické Strngavym zvukom.

Test s kratko trvajicou namahou

Pri teste s kratko trvajicou namahou (short exercise test)
pouzivame maximalnu kontrakciu svalu (typicky m.abductor
digiti minimi) pocas 10 — 12 s nasledovani supramaximalnou
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Tabulka 2. Test s kratkym cvi¢enim podla Fourniera®?

Typ - Popis______________________ | _ Sentvitaa3pecifickost

Sz - . . . . A Paramyotonia congenita
Vzorec | E(I)(ilgltggll;e: gygtc;rlzgvsaxl}/r;aéci)érgnri);)klesom amplitidy CMAP po kratkom cvicent, Senzitivita 100 %
P Specifickost 100 %
Elektrick&d myotoénia s vyznamnym prechodnym poklesom amplitidy CMAP Myotgmg congenita
Vzorecl o kratkom cviceni, ktory sa straca opakovanim cvicenia Senztivita 83 %
P » Kory P Specifickost' 84 %
Myoténia sodikového kanala
Vzorec lll Elektrickd myoténia bez zmien amplitidy CMAP po cvic¢eni Senzitivita 50 %
Specifickost' 74 %

CMAP — sumacny akcny potencial svalu.

stimulaciou nervu (typicky n. ulnaris) bezprostredne po kontrak-
cii a opakovane kazdych 10 s do 50 s. Tento postup sa opakuje
trikrat, nasledne po ochladeni, ktoré méze zvysit senzitivitu. Za
abnormalny sa povaZzuje suhlasny pokles amplitidy a plochy
0 viac ako 20 %. Pri vySetreni mbzeme pozorovat niekolko
vzorcov odpovedi, pomenovanych podla Fourniera®. Ich pre-
hlad, senzitivitu a Specifickost’ pre jednotlivé podtypy myotonii
uvadza tabul'ka 2. V praci Tanovej a kolektivu® boli popisané
U pacientov s paramyoténiou ,postexercise myotonic poten-
tials", zistované pri izbovej teplote aj pri ochladeni. Potencialy
sa vyskytovali bezprostredne po cviéeni, mali prediZzené trvanie
s opakovanymi vzostupmi amplitidy pilovitého vzhladu na des-
cendentnej Casti potencialu.

Myotonické dystrofie

Myotonicka dystrofia 1 typ (MD1) a myotonicka dystrofia 2
typ (MD2) su dedi¢né ochorenia svalov vedice ku progredu;ju-
cej svalovej slabosti podobnej ako u inych svalovych dystrofii.
Vzorec svalovej slabosti, klinicka a elektricka myotonia spolu
s mimosvalovou patolégiou umozniuje ich odliSenie od inych
svalovych dystrofii a nondystrofickych myotonii.

Myotonicka dystrofia typ 1 je autozémovo dominantne
dedi¢né ochorenie s klinickym obrazom slabosti tvarovych
svalov, lahkou ptézou, bulbarnym syndrémom, distalnou sla-
bost'ou svalov koncatin v spojeni s klinickou, resp. elektrickou
myotoniou. Casté je mimosvalové postihnutie — skoré kata-
rakty, srdcové arytmie, kognitivny deficit, poruchy spanku,
endokrinné a gastrointestinalne poruchy ¢i poruchy metabo-
lizmu glukézy. Myotonicka dystrofia typ 2 je tiez autozOmovo
dominantne dedi¢né ochorenie, na rozdiel od MD1 je svalova
slabost’ vyjadrena najma v proximalnych svaloch viac dol-
nych koncatin. Klinické prejavy vznikaju neskoér (4 — 5 dekada
Zivota), Casta byva bolest, zriedkavejSie myotonické prejavy.
Mimosvalové poskodenie zahffa katarakty, poruchy srdcové-
ho rytmu a endokrinné poruchy. Z elektrofyziologickych metod
je pri urCeni diagnézy myotonickej dystrofie kluCova ihlova
elektromyografia.

lhlova elektromyografia

Senzitivita zachytu myotonickych vybojov je pri MD1 podob-
na, ako sme popisali pri nondystrofickych myoténiach — pri
vySetreni dostato¢ného poctu svalov az 100 %. Podobna sen-
zitivita bola popisana vo velkej kohortovej Studii aj pre MD2®),
iné mensie Stadie vSak pre MD2 popisuju senzitivitu nizSiu®.
LiSi sa tiez vyvolatelnost a charakter myotonickych vybojov —
okrem proximalnych svalov nbh je elektrickd myoténia lahSie
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Obrazok 3. Myotonicky vyboj s dekrementom u MD typ Il

Obrazok 4. Myokymie

detekovatelna pri MD1 a ma rastico — klesajuci charakter. Pri
MD2 byva naopak charakter myotonickych vybojov skoér s trvale
klesajucou amplitidou® (obrazok 3).

Diferencialna diagnostika elektrickej myoténie
Myotonické vyboje v ihlovej elektromyografii mézu byt zame-
nené s viacerymi inymi elektrickymi fenoménmi. Casto nam v ich
rozliSeni méze pomaoct klinicky obraz pocas snimania, vieme
ich vSak odlisit' aj podla elektrofyziologickych charakteristik®.
Myokymie sa v ihlovej EMG prejavuju rytmickymi vybojmi skupin
2-10 akénych potencialov motorickych jednotiek s frekvenciou
2-60 Hz, zvukovo pripominajuc pochodujucich vojakov (obra-
zok 4). Neuromyotoénia sa prejavuje neuromyotonickymi vybojmi
s velmi vysokou frekvenciou 100 — 300 Hz, ktoré vznikaju v ter-
minalnej Casti axénu. Casto pri neuromyotonickych vybojoch
pozorujeme nahly pokles amplitidy, produkujici Strngavy zvuk
(obrazok 5). Komplexné repetitivne vyboje su tvorené opako-
vanim komplexnych potencialov s nahlym vznikom a zanikom
aktivity (obrazok 6). Nebyva pri nich typicky rastici a klesajuci
charakter amplitid a frekvencie vybojov ako pri myotonickom

NEUROLOGIA 25



PREHLADOVE PRACE

Obrazok 5. Neuromyoténia

vyboji, m6zu vSak vykazovat zmeny amplitidy, frekvencie a tva-
ru komplexu. Frekvencia vybojov koliSe od 3 do 60 Hz. Pre-
dovSetkym v m. gastrocnemius sa mézeme CastejSie stretnit
s krampami — elektrickou aktivitou sprevadzajlcou lokalny vidi-
telny, Casto bolestivy svalovy ki€. Vznik aktivity je v motorickych
neuronoch (nie vo svalovych vlaknach ako v pripade myoténie).
Frekvencia vybojov v krampe je vysoka —az do 150 Hz, v stlade
s klinickou prezentaciou sa frekvencia a pocet jednotiek podie-
[ajucich na krampe v Gvode zvySuje, nasledne pri odznievani
krampu znizZuje.

Skratky:

CMAP — sumacny akény potencial svalu
EMG - elektromyografia

MD1 — myotonicka dystrofia typ 1

MD2 — myotonicka dystrofia typ 2
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Obrazok 6. Komplexny repetitivhy vyboj

2 o * OO ST STRTS: D/ N

Zaver

Elektrofyziologické metddy — najméa ihlova elektromyografia —
patria k velmi délezitym prostriedkom ur¢enia spravnej diagnoézy
myoténii a im podobnych ochoreni. PodrobnejSia analyza elek-
trickej aktivity — zhodnotenie amplitidy a frekvencie vyboja,
charakteristiky ich rastu ¢i klesania a typu opakujucich grafoele-
mentov — Casto jasne poukaze na typ poSkodenia. V nejasnych
pripadoch byva uzitocné korelovat elektrofyziologicky nalez
s klinickymi anamnestickymi prejavmi ¢i vyskytujucimi sa pocas
vySetrenia. V niektorych pripadoch méze k diagnoéze prispiet’
aj vyuzitie inych elektrofyziologickych metodik — prikladom je
zatazovy test pri diferenciacii nondystrofickych myoténii.
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