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Amyotroficka lateralni skleréza - souhrn informaci pro pacienty

1. Co je ALS?

ALS neboli amyotroficka lateralni sklerdza je progresivni neurodegenerativni onemocnéni,
které postihuje nékteré nervové buriky (motorické neurony, tedy nervové buriky zodpovédné
za pohyb) v mozku a mise. Termin progresivni znamena postupné se zhorsujici,
neurodegenerativni Ize zjednodusené vysvétlit tak, ze tyto nervové bunky urychlené starnou
a zanikaji.

Termin "amyotrofickd" pochazi z fectiny. "A" znamena ne. "Myo" znamena sval. "Troficky"
znamena vyziva. Amyotroficky tedy znamena "bez vyZivy svalu", a kdyz sval nema vyzivu,
"atrofuje" neboli chatra, zmensuje se jeho objem.

"LaterdIni" oznacduje oblasti v miSe, kde se nachdzeji ¢asti nervovych bunék, které ovladaji
hybnost sval(.

Degenerace (,,starnuti”) této oblasti vede k jejimu jizveni nebo tvrdnuti ("sklerdze").

Kdo muzZe dostat ALS?

Vétsina lidi, u nichz se ALS projevi, je ve véku 40 az 70 let. Primérny vék v dobé diagndzy je
55 let. U nékterych pacientd vSak onemocnéni zac¢ina daleko dfive, napft. kolem 20 ¢&i 30 let
véku.

ALS se vyskytuje o 20 % castéji u muzl nez u zen. S rostoucim vékem se vsak vyskyt ALS mezi
muZi a Zenami vyrovnava.

Asi 85-90 % pripadu ALS se vyskytuje u pacientl bez pozitivni rodinné anamnézy (nikdo jiny
v rodiné tedy podobnym onemocnénim dosud netrpél a netrpi) a bez zfejmé genetické
pri¢iny. U zbyvajicich 10-15 % pfipad(i ALS se dédi prostiednictvim konkrétniho mutovaného
genu (znamych je jiz vice nez 30 genu, které mohou onemocnéni prokazatelné zplisobovat Ci
se podilet na jeho rozvoji v pfipadé, Ze se v jejich genetické informaci vyskytuje néjaka
»chyba“ oznacovanad jako mutace). U téchto pacient(l existuje moznost predani viohy pro
rozvoj ALS na jejich potomstvo. Ve vétsiné téchto pripadl (ale nikoli ve viech) je 50%
pravdépodobnost, Zze potomek zdédi mutovany (,,chybny“) gen a mizZe onemocnét.

V nékterych ptipadech je ale riziko onemocnéni pro potomky daleko nizsi (mnohdy nejde
dokonce ani o jednotky procent) a toto riziko je nutné posuzovat u kazdé rodiny jednotlivé
podle typu prokadzané genetické vlohy (mutace).
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2. Patofyziologie (Jak vznika ALS?):

U ALS motorické nervové bunky postupné degeneruji (urychlené ,starnou”) a nakonec
odumiraji. Pfesna pricina téchto zmén je nejasna, je vSak pravdépodobné, Ze k rozvoji nemoci
prispiva kombinace genetickych faktor( a faktor( Zivotniho prostredi (napft. vystaveni se
tézkym kovim, pesticidim, Urazy apod.).

Kdyz motoricka nervova burika odumre, mozek jiz neni schopen ovladat pohyb ¢asti svalu,
ktery tato nervova burika zasobuje. Pfislusny sval pak ztraci svalovou silu a s postupnym
zanikem vice nervovych bunék, které jej zasobuji, mize uplné ztratit schopnost pohybu.
Takovy sval postupné ztraci sviij objem (atrofuje). S postupnym postizenim rGznych svalt a
svalovych skupin mohou pacienti s ALS pozvolna ztracet schopnost mluvit, polykat,
pohybovat nékterou ¢asti téla ¢i dychat.

3. Priznaky a diagnoza:

Klinické projevy onemocnéni ALS

Typickym klinickym projevem ALS je svalova slabost (paréza), ktera zac¢ina velmi pozvolna a
nendpadné a postupné se zhorSuje a soucasné se Sifi po urcité ¢asti téla (napf. po jedné
koncetiné) a nasledné i do dalSich télesnych oblasti. Tyto potize mohou zacinat ve svalech,
které ovladaji re¢ a polykani, nebo v rukou, pazich, nohou ¢i stehnech, zpoéatku c¢asto jen na
jedné koncetiné. Vzacné jsou jako prvni postiZzeny svaly trupu, které zprostredkuji dychani.
PFfiznaky onemocnéni tak zaviseji zejména na oblasti, kde se onemocnéni nejdFfive projevi, a
mohou byt velmi rlznorodé. U nékterych pacientli mohou byt prvnim projevem ALS potiZze s
uchopenim pera nebo zvednutim $alku kavy, u jinych mGze jit o nezietelnou re¢, dalsi mohou
zalit zakopavat a néktefi maji problém s nedostate¢né uc¢innym smrkanim nebo kaslanim.
Dalsi ¢asné projevy mohou zahrnovat vypadavani predmétl z rukou, abnormalni tinavu rukou
a/nebo nohou, problémy s polykdnim, casté kaslani pfi jidle, zménu vysky hlasu pfi mluveni,
svalové kreCe a zaskuby a dokonce i nekontrolovatelné zachvaty smichu nebo place. Typicka
je naopak normadlni citlivost (vnimani doteku) a pacient nemivaji ani bolesti ¢i brnéni koncetin
(pokud nejde o soubéh s jinym onemocnénim). PostiZzeny nejsou ani dalsi smyslové funkce
(nedochdzi ke zménam zraku, sluchu, chuti ani ¢ichu) a normalné funkéni zUstavaji obvykle i
svaly oci a svaly ovladajici funkce mocového méchyre.

Také dalsi prlibéh onemocnéni se u riznych jedinct muze lisit. U nékterych pacient( se
nékteré z ptiznak(i nemuseji objevit vibec, obvykle vSak postupné dochazi ke slabosti
prakticky vSech svalll véetné svalll dychacich. Pokud dojde k postiZzeni dychacich svald,
mohou pacienti potfebovat trvalou ventila¢ni podporu, ktera jim pomuze dychat.

Rychlost, jakou ALS postupuje, je rlizna. Primérna doba preziti je dva aZ pét let od stanoveni
diagndzy, néktefi pacienti s timto onemocnénim vsak Ziji deset let nebo i déle.
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Stanoveni diagnozy ALS

Stanoveni diagndzy ALS ma jednoznacna pravidla a vychazi z mezinarodnich doporuceni.
Zejména v Casnych stadiich onemocnéni vSak nékdy nelze diagndzu jednoznacné stanovit uz
pfi prvnim vySetfeni a je nutny vétsi pocet kontrol k ovéreni vyvoje klinického stavu pacienta.
Neexistuje jediny test nebo vysetreni, ktery by ALS spolehlivé stanovil. Diagndza se stanovuje
na zakladé klinického vysetieni v kombinaci s elektromyografii (EMG) a nékterymi dalSimi
diagnostickymi testy umoznujicimi vyloucit jina onemocnéni, ktera mohou mit podobné
klinické projevy jako ALS.

Zakladni testy, které se provadéji vidy a jsou nezbytné pro stanoveni diagnozy, jsou:

- Podrobna anamnéza (pohovor s pacientem) a klinické neurologické vysetreni

- Elektrodiagnostické testy, zejména elektromyografie (EMG) (ev. v kombinaci

s motorickymi evokovanymi potencialy (MEP)).

Dalsi vySetieni mUze |ékar provést podle svého uvazeni, obvykle na zdkladé vysledkd EMG,
anamnézy a klinického vysetfeni. DllezZité je predevsim vyloudit jind onemocnéni, kterd
mohou klinicky vypadat podobné jako ALS, ale je mozné je l1éCit. Kromé jiz zminéného EMG
vySetfeni mlze tento proces zahrnovat také nékteré (nebo dokonce viechny) z nasledujicich
vySetreni:

- Vysetfeni krve a moci, v€etné elektroforézy bilkovin v séru s vysokym rozlisenim,
hladiny hormonu stitné Zlazy a pfristitnych télisek a 24hodinového sbéru moci na tézké
kovy.

- Genetické testovani

- Dalsi elektrodiagnostické testy, jako jsou somatosenzorické evokované potencidly
(SEP), repetitivni stimulace nebo tzv. jednovldknova (single-fiber) EMG (SF EMG).

- Zobrazovaci vysetieni, nejcastéji magnetickd rezonance (MRI).

- Lumbalni punkce s vysetfenim mozkomisniho moku

- Vzacné ev. biopsie svalu a/nebo nervu.

4. Terapie (Iécba):

Zatim neexistuje Iék, ktery by umoznil ALS zcela vylééit nebo alespon trvale zastavil jeji
rozvoj.

Jedinym lékem, ktery je v soucasné dobé schvdlen v Evropé a je dostupny vSem pacientlim s
ALS bez vyrazné vyjadiené slabosti dychacich svald, je riluzol. Tento Iék se uziva ve formé
tablet 2x denné a bylo opakované prokdzano, ze zpomaluje priibéh onemocnéni a prodluzuje
dobu do nastupu dechovych obtizi.

Nedavno byl pro omezenou skupinu pacientl schvalen novy lék s Uc¢innou latkou nazyvanou
tofersen. Je vyhrazen pouze pro pacienty s mutaci v jednom z gen, které se mohou na
rozvoji onemocnéni podilet (gen SOD1). U ostatnich pacientd neni Iék pfinosny. Tofersen se
poddva intratekalné (do paterniho kanalu prostfednictvim lumbalni punkce) pfiblizné 1x za
mésic a podobné jako riluzol ma potencidl zpomalit progresi onemocnéni.

Testovana byla cela fada dalSich [éCiv, vzhledem k jejich nedostatecné ucinnosti Ci rizik(im
podavani vSak v Evropé Zadny jiny Iék zatim schvdlen neni.
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Kromé uvedenych moznosti byl zkouman byl také mozny vliv transplantace kmenovych bunék
na prubéh ALS. Nékteré studie uvadéji urcité prechodné zpomaleni rychlosti rozvoje svalové
slabosti u pacientt lé¢enych timto pristupem, ale metaanalyzy (souhrnné hodnoceni nékolika
studii) prokazaly u takto lé¢enych pacientl opakované ¢asnéjsi a rychlejsi nastup dychacich
obtizi, coz predstavuje mimoradné zavainy mozny nezadouci Ucinek této |écby. Informace o
tomto typu |écby jsou zatim velmi omezené, ale na jejich zakladé transplantaci kmenovych
bunék rozhodné nelze doporucit jako Ucinnou a bezpecnou alternativu |écby ALS.

Dalsi Ié¢ba jiz nema vliv na pribéh onemocnéni, ale umoziuje zmirnit jednotlivé jeho
priznaky a projevy. Kazdy pacient se mizZe rozhodnout, které z nize uvedenych moznosti 1éCby
chce vyuZit a které nikoli, a to idealné po konzultaci se svymi pfibuznymi a peCovateli. Toto
rozhodnuti je mozné ucinit i do budoucna: vzhledem k moznym omezenim komunikacnich
schopnosti v pokrocilych stadiich onemocnéni mohou pacienti vyuZzit institutu tzv. dfive
vysloveného prani a jasné dopfedu definovat své predstavy a prani tykajici se budouci péci v
dobé, kdy jsou toho plné schopni.

Fyzioterapie, ergoterapie a logopedie mohou pomoci udrzet mobilitu a komunikaci. Existuji i
fyzioterapeutické pfistupy umoznujici posileni dychacich sval(, které mohou oddalit rozvoj
dychacich obtizi. Intenzivnéjsi rehabilitaci zamérenou na udrzeni motorickych funkci je
mozné zajistit i prostfednictvim komplexni lazenské |é¢by. Pacienti mohou vyuZit i sluzeb
nékterych pracovist specializovanych na problematiku fyzioterapie u pacientd s touto
diagndzou, vétsinou je vSak nutné pocitat s financni spoluucasti pacienta (v Brné je pfikladem
takového zafizeni Neuron medical centrum —
https://neuroncentrum.cz/neurorehabilitace/#indikace).

Pacientlim mohou byt doporuceny a predepsany asistencni pomducky, jako jsou invalidni
voziky, choditka, berle, zveddaky, antidekubitni matrace (zabranujici rozvoji prolezenin u
lezicich pacientld), pomUcky do koupelny, nastavce na toaletu, komunikacni pomucky a dalsi.

DuleZitd je také otdzka vyZivy: Obecné by pacienti méli pfijimat dostatek bilkovin a vitamin( z
béZné stravy a vyhybat se extrémnim dietnim smér0m. Pfi mirnéjSich problémech

s polykanim ¢i Zvykanim obvykle pomaha krajeni jidla na mensi kousky nebo jeho pomleti
nebo rozmélnéni na kaSovitou konzistenci. Suché potraviny (napf. kold¢e) mohou byt naopak
zvlhceny (napt. namoceny v mléce). Pfi obtizném polykani tekutin mohou byt naopak
predepsana zahustovadla, ktera jsou bez chuti, ale zméni konzistenci tekutiny na gel, ktery se
lépe polykd. Velmi pomaha také polohovani pacienta k jidlu - pro pacienty s polykacimi
problémy je vidy vhodné jist a pit vsedé (ne vleze), pfi zavaznéjsich obtizich pom(ze béhem
polknuti pfitaZzeni brady k hrudniku (které brani zateceni stravy do dychacich cest). Pokud
pacient neni schopen ziskat dostatek Zivin z béZné stravy a dochazi k vyraznému ubytku
hmotnosti, mohou byt predepsany doplriky stravy ve formé tzv. sippingu (napt. Nutridrink),
které obsahuji velké mnozZstvi Zivin v malém objemu a pro pacienta je jejich konzumace
snazsi nez pozfeni stejného mnozstvi Zivin ve vétSim objemu bézné stravy. Pfi vyraznéjsich
poruchach polykdni mlze byt k zajiSténi dostatec¢né vyZivy pouZita perkutdnni endoskopicka
gastrostomie (PEG) (sonda zavedena trvale do Zaludku umoZiujici pfijem Zivin a tekutin).
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Pacientlim, ktefi maji potiZze s polykdnim slin (a vétSinou si stéZuji na vytékdni slin z Ust a
nutnost jejich trvalého otirani), Ize v pfipadé fidkych slin nabidnut atropin (ktery sniZuje
tvorbu slin), amitriptylin a/nebo ozafovani slinnych Zlaz. Pokud ma pacient husté, viskdzni
sliny, mohou pomoci mukolytika (tj. pfipravky snizujici hustotu slin a hlenu, napt.
mukosolvan, bromhexin, acetylcystein atd.), prospésné mohou byt i nékteré stavy
(grapefruit).

Pokud se zacnou objevovat potiZze s dychdnim v poloze vleZe (kromé netolerance polohy vleze
muZe jit i o ranni bolesti hlavy, nedostate¢nou osvézivost spanku apod.), je vhodné zvazit
moznost vyuZit k podpore dychdni tzv. neinvazivni ventilaci (NIV), pokud ma pacient o takovy
pristup zajem. U pacient(, ktefi NIV nechtéji (nebo do doby jejiho nasazeni) Ize zkusit zménit
polohu pfi spanku do polosedu ¢i sedu. Pfi akutni dusSnosti pomahaji specialni ulevové polohy
(pacienta miZe instruovat fyzioterapeut).

Pacient(, ktefi maji problémy s odkaslanim nebo si stéZuji na nedostate¢nou ucinnost kasle
nebo smrkani Ize zajistit zapujceni tzv. kaslaciho asistenta (cough-assist), ktery usnadni
odstrafiovani hlend z dychacich cest. Pomoci mohou i vySe zminéné ptipravky na snizeni
hustoty hlen(.

V pokrocilych stadiich onemocnéni je velmi vhodné vyuzit moznosti paliativni péce
(ambulantni nebo formou llzkového hospicového zafizeni), ktera pacientdm velmi pomaha
ulevit od rliznych klinickych potiZi.

4. Progndza (vyhled):

ALS je progresivni onemocnéni, které vede k postupné ztraté hybnosti. Dostupné Iéky mohou
onemocnéni ponékud zpomalit, ale ne zastavit, ani obnovit ztracené funkce. Pribéh
onemocnéni ALS se je u kazdého pacienta ponékud jiny. VétSina pacientu prezivd 2 az 5 let od
stanoveni diagndzy, ale asi u 5 % pacient( je preZiti dokonce 20leté nebo i delsi. Hlavni
pri¢inou umrti je selhani dychacich funkci.

5. DuleZité poznamky:

- Nékteré studie, v€etné jejich metaanalyz (tj. souhrnnych hodnoceni nékolika studif),
ukazuji mozné urychleni prdbéhu onemocnéni po nékterych urazech nebo
chirurgickych zakrocich. Tato otdzka neni dosud zcela jednoznaéné vyreSena, ale
vzhledem k moZnosti nepfiznivého vlivu na priibéh onemocnéni se pfi zvazovani
chirurgickych zadkrok( u pacient( s ALS doporucuje velmi peclivé zvazZit potencialni
pfinos a riziko. Pacienti s ALS by se také méli vyhybat Urazdm, pokud je to mozné.

- Pacientim muze pomoci kontakt s pacientskymi organizacemi (ALSA).

- Je doporucena alesporni jednorazova konzultace na specializovanych pracovistich
(neuromuskuldrni centra). Z dlouhodobého hlediska je vSak pro pacienty z fady
dlvodu (zejména logistickych pfi omezené mobilité) obvykle vyhodnéjsi setrvat
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dlouhodobé v pravidelné péci neurologického pracovisté v blizkosti bydlisté a vyuzZivat
specializovanou centrovou péci pouze ve specifickych (nize jmenovanych) situacich.
Vyhodou center je multidisciplinarita jejich teamu (tedy dostupnost odbornik(
z rliznych oblasti) a soucasné jejich vysoka specializace. V této souvislosti je tlohou
neuromuskularnich center predevsim moznost:
- jednoznacného stanoveni diagndzy (pokud je to v dobé vysetifeni mozné)
véetné vylouceni jinych diagndz, které by mohly vysvétlovat potize pacienta
- konzultace s lékafi specializovanymi na problematiku ALS
- genetického dosetreni a konzultace
- sledovani ev. rozvoje polykacich potizi a véasné doporuceni (a provedeni)
odpovidajicich terapeutickych opatfeni véetné zavedeni perkutanni
endoskopické gastrostomie.
- logopedického vysetfeni a konzultace stran pripadnych nahradnich moznosti
komunikace pfti problémech s fedi (tzv. alternativni komunikacni strategie)
- zajisténi feseni nékterych problému vyplyvajicich z oslabeni dechovych svald
(napf. kaslaciho asistenta v pfipadé poruch odkaslani nebo neinvazivni plicni
ventilace)
- zarazeni pacienta do klinickych studiich zkoumajicich mozné nové zpuisoby
|écby ALS (pokud v dané dobé néjaka podobna studie v daném centru probiha
a je mozné do ni pacienty zarazovat a pacienti maji o takovy typ
experimentalni [éCby zajem).
- zafazeni pacienta do jinych vyzkumnych projekt(i (pokud o to maji pacienti
zadjem)

- Je mozné vyuzit také moznosti domaci péce, socidlnich sluzeb, adaptace bydleni a to
ev. i s prispénim rtiznych nadaci na podporu pacientd.

6. Zaveér:

ALS je zavazné onemocnéni, které vyznamné ovlivni Zivot pacienta i jeho blizkych. Pfi spravné
péci a podpore si vSak pacienti s timto onemocnénim mohou po dlouhou dobu zachovat
uspokojivou kvalitu Zivota a planovat si proces péce dle svych predstav. Pro efektivni zvladani
ALS je klicova uzka spoluprace mezi poskytovateli zdravotni péce a blizkymi pacienta,
vyznamné muze napomoci i kontakt s pacientskymi organizacemi. K dispozici je fada
pomucek a postupu, které mohou pacientim i jejich pecovatelim vyznamné pomoci a ulevit.
V pokrocilych stadiich onemocnéni velmi pomaha vyuziti paliativni péce.



