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0SSZEFOGLALAS

A neuromuszkuldris rendszer a motoros és érzéidegekbdl, a vazizmokbol, valamint a motoros
idegek és izmok kozotti neuromuszkularis junkciobol all. A neuromuszkularis betegségek a fent
emlitett periférias idegrendszeri strukturakat érinté betegségek széles spektrumat foglaljak
magukban. A leggyakoribb, ide sorolhaté betegségek a polineuropatidk, miopatidk és miozi-
tiszek, a motoneuron betegségek és a miaszténia gravisz. A neuropatia a szenzoros és/vagy
motoros idegek funkciézavardt, a miopatia az izomrostok diszfunkcidjat, a motoneuron beteg-
ségek a motoros neuronok szelektiv, degenerativ kdrosoddsat, mig a miaszténia gravisz az idegi
impulzusok izmokra terjedésének zavarat jelenti. A szenzoros idegek karosoddsa érzészavart,
ezen beliil zsibbadast, mig a motoneuronok és motoros idegek funkciézavara izomsorvadast és
izomgyengeséget, bénulast okoz. A miaszténia gravisz legtipusosabb tlinete az izomaktivitasra
rosszabbodé izomgyengeség. A kdzlemény a neuromuszkuldris betegségek okait, diagnoszti-
kajat és kezelését foglalja 0ssze.

ABSTRACT

The neuromuscular system consists of all the motor and sensory nerves, the skeletal muscles and
the neuromuscular junctions between the motor nerves and muscles. Neuromuscular disorders
include a broad-range of diseases affecting the elements of the peripheral nervous system, men-
tioned above. The most common diseases within the neuromuscular diseases are polyneuropa-
thies, myopathies and myositis, motoneuron disorders and myasthenia gravis. Neuropathy means
damage of sensory and/or motor nerves, myopathy refers to dysfunction of the muscle fibres,
motoneuron disease includes degenerative damage selectively to the motor neurons, while my-
asthenia gravis means disturbance of transmission of nerve impulses to the muscles. Damage of
sensory nerves results in disturbance of sensation, including numbness, while the motor nerve
dysfunction and motoneuron disorder lead to wasting and weakness of the muscles. In myasthe-
nia gravis the most typical symptom is the muscle weakness worsened by muscle activity. This
article summarizes the causes, diagnostics and treatment of the neuromuscular diseases.

* A két szerzd egyenld mértékben jarult hozza a kdzlemény megirasahoz.
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ELOSZ0

A neuromuszkularis betegségek (ideg- és izombetegségek) diagnosztikaja elkép-
zelhetetlen modern neurofiziologiai hattér nélkiil. Ezzel a kozleménnyel szeret-
nénk emléket allitani Mechler Ferenc professzor urnak, aki eléviilhetetlen érde-
meket szerzett a debreceni és a magyar klinikai neurofiziologia megteremtésében.
Mechler Ferenc még a diploma kézhezvétele el6tt, 1960 aprilisaban keriilt a Ju-
hasz Pal professzor ur vezette Ideg- és Elmegyodgyaszati Klinikara. Mindvégig
az izom- ¢s idegvizsgalatok, az elektromiografia (EMG) és elektroneurografia
(ENG) irant érdeklddott. Munkatarsaival a miikddd izom elektromos potencial-
jainak és a mozgatd idegek mukodésének vizsgalatara alkalmas olasz, Galileo
gyartmanyu EMG-késziilékkel végezték az elsd neurofiziologiai vizsgalatokat
1962-1963-ban. Néhany év alatt EMG-laboratériumot hoztak létre, s Magyaror-
szagon elsoként ideg- és izombetegségben szenvedd betegeket gondozo haloza-
tot szerveztek, megteremtve a neurofiziologiai vizsgalatok és neuromuszkularis
gondozas hagyomanyat Debrecenben.

ANATOMIAI ES ELETTAN ALAPOK

A periférias idegrendszert az agytdrzsbol vagy a gerincvel6bdl kiindulé moto-
ros és vegetativ, valamint az oda befutd érzé idegrostok alkotjak. Minden ideg
tobb idegrostbol all, amelyek elemi egysége a sejttestbdl kiinduld axon, és az
esetek tobbségében az ezt koriilvevd veldshiively, amely az idegi impulzus gyors
terjedését teszi lehetdvé. Az érzd idegsejtek a kiilonbozo érzéstéleségeket recep-
toraik Utjan vagy szabad idegvégzdédésekkel érzékelik, mig a motoros idegsej-
tek az ingeriiletet az ideg és izom kdzotti neuromuszkularis junkcion keresztiil
tovabbitjak az izmokra. Az ingeriilet a motoros axonon végigfutva egy ingerii-
letatvive anyag, az ugynevezett acetilkolin felszabadulasat eredményezi, ami az
ideg és izom kozotti szinaptikus résbe keriilve eléri az izomsejt felszinén, vagyis
posztszinaptikusan elhelyezkedd acetilkolin receptort (AchR), s ezaltal készteti
Osszehtizodasra az izmot. Az ingeriilet terjedéséért felelds barmely struktura ka-
rosodasa az érintett idegtdl fiiggben az érzo, vegetativ vagy a motoros mitkodés
zavarat okozza.
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NEUROPATIAK

Ha az idegsejtek karosodnak, neuropatiarol beszéliink, amely érinthet egy ide-
get (mononeuropatia), de azok sokasagat is (polineuropatia). A mononeuropati-
ak leggyakoribb formaja a karpalis alagit szindroma, melyben a kéztécsontokat
athidalo szalag (ligamentum carpi transversum) alatt a kéz egyik fontos idege, a
nervus medianus, nyomas ala keriil, s az ellatasi teriiletében érzéskiesés, zsibba-
das, fajdalom, izomsorvadas, izomgyengeség jelentkezhet. Hasonlo koérkép a test
szamos tajan kialakulhat, s a megoldasat az alagutban nyomas ala keriil6 ideg
mitéti felszabaditasa jelenti.

A neuropatiak masik csoportjaba a polineuropatiak tartoznak. A polineuro-
patia a periférias idegek egyideji, kiterjedt karosodasaval jard betegségcsoport,
amely meglehetdsen gyakori, a felndttek (kiillondsen az idések) mintegy 5—8%-at
érinti. A betegség hatterében szamos koroki tényezd allhat, mikoézben a tiinetek
nagyon hasonloak. A polineuropatia lehet 6rokletes, valamint szerzett. A leggya-
koribb o6rokletes forma a Charcot—-Marie—Tooth-betegség, melynek hatterében
szamos génhiba allhat. A betegség barmely korban megjelenhet, de a legjellem-
z06bb a tiz—husz és a husz—harminc éves kor kozotti indulas. Az érzészavar mellett
az izmok sorvadasa és gyengesége jellemzi, mely miatt a 1abszar elvékonyodik
(golyalab), nehéz lesz a sarokra és a labujjhegyre allas, majd gyengiil a kéz is.
A betegség sulyossaga nagyon valtozo, és sajnos oki kezelés nem all rendelkezé-
stinkre.

A szerzett polineuropatiak kozott leggyakoribb a cukorbetegség, valamint a
talzott alkoholfogyasztas okozta neuropatia, de eléfordulnak a hattérben egyéb
szisztémas betegségek (pajzsmirigybetegség), autoimmun gyulladasos korképek
(példaul Guillain—Barré-szindroma), gyogyszerek €s toxikus agensek (példaul:
kemoterapias szerek, oldoszerek), vitaminhiany (B-vitaminok hianya) és daga-
natos betegségek is. Sajnos a polineuropatiak jelentés hanyadaban (30%) az ok
széles korii atvizsgalas utan is ismeretlen marad.

Az oki tényez6kon til, a polineuropatiak csoportositasa tobbféle szempont sze-
rint torténhet. Patomechanizmus alapjan a betegség érintheti az axonokat (axo-
nalis), az axont behiivelyez6 mielinhiivelyt (demielinizacio) vagy mindkettdt (ke-
vert tipusu). 4 korlefolyas alapjan beszéliink akut, szubakut, kronikus formakrol,
amelyek lehetnek sulyos, kozepesen sulyos vagy enyhe lefolyastak. Aszerint,
hogy inkabb a motoros, szenzoros vagy vegetativ idegrostok karosodnak, szintén
csoportosithatd a betegség.

A polineuropatiak tiinetei sokszintiek lehetnek, attol fiiggden, milyen jellegii
az idegi karosodas (az axont vagy a mielint érinti), milyen rapid a korlefolyas,
¢s mi valtotta ki a tiineteket. Lehetnek ,,pozitiv” tiinetek, mint a zsibbadas, faj-
dalom, izomgorcsok, mig a negativ tiinetek kozé az érzéskiesés vagy érzéscsok-
kenés, a motoros rendszer érintettsége esetén pedig az izomgyengeség, izom-
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sorvadas tartozik. Jellemzden a hosszu idegek karosodnak a legkdnnyebben, s
emiatt a végtagok tavoli részein, kesztyli- vagy zokniszerii lokalizacioban kez-
dédnek a panaszok. Vegetativ idegrendszeri érintettség esetén felallaskor jelent-
kez6 koros mértékli vérnyomascsokkenés, csokkent verejtékezés, fekélyképzo-
dés, vizelettartasi zavar vagy impotencia jelentkezhet. Leggyakrabban a labak
¢és kezek zsibbadasa, motoros tiinetek esetén a sarkon és labujjhegyen allas és
jaras képtelensége miatt fordulnak a betegek orvoshoz. Ezek a panaszok a tiine-
tek a sulyossagatol fliggden jelentdsen befolydsolhatjak a betegek életmindségét
(Preston—Shapiro, 2020).

Ha felmeriil a polineuropatia lehetdsége, ideggyogyaszati vizsgalat, ezt ko-
vetéen pedig miiszeres vizsgalatok, mint ENG és olykor EMG elvégzése sziik-
séges (Preston—Shapiro, 2020). A fizikalis vizsgalat soran érzészavart, izom-
gyengeséget, renyhe reflexeket talalhatunk, mig az ENG a felmertilt neuropatia
diagndzisanak megerdsitéséhez és az érintett idegek, valamint az idegi karoso-
das tipusanak meghatarozasahoz sziikséges. Ritkan sziikség lehet ideg- és/vagy
izombiopsziara is.

Mivel a polineuropatia hatterében szamos ok allhat, a polineuropatia diagnozis
felallitasa utan a korkép okanak a kideritéséhez részletes laboratoriumi vizsga-
latok (példaul: vércukor, pajzsmirigyfunkcio, immunoldgiai vizsgalatok, tumor-
markerek, genetikai vizsgalatok, olykor a gerincviz elemzése), periférids idegi
ultrahang, tumorkeresés céljabol képalkoto vizsgalatok lehetnek sziikségesek.

A terapia szerzett korképekben leggyakrabban maganak a kivalté betegség-
nek a megfelel6 kezelésébdl all. gy példaul a cukorbetegség, pajzsmirigybeteg-
ség megfeleld kezelése, az alkoholfogyasztas mell6zése dontéen befolyasolhatja
a betegség alakulasat. Mas esetekben, mint a Guillain—Barré-szindromaban,
siirgds plazmacserére vagy intravénds immunglobulin addsara van sziikség,
hogy a betegséget okozo ellenanyagokat eltavolitsuk vagy lekossiik. Az elmult
évek vivmanya, hogy egyes 6roklodd, enzimhianyon alapuld polineuropatiak-
ban mar lehetéség van enzimpo6tld kezelésre (példaul Fabry-kor), vagy a koros
fehérje stabilizalasara (transztiretin amiloiddzis), amely megeldzheti a tovabbi
progressziot (Luigetti et al., 2020). A fentieken tul B-vitamin-szarmazékok, s
tiineti kezelés céljabol kronikus fajdalomcsillapitok (gabapentin, pregabalin,
carbamazepin) alkalmazhatok.

A prognozist a betegség hatterében allo ok, a kezelési lehetdségek és a beteg
kezelésre adott reakcidja hatarozza meg. Osszességében a polineuropétia egy sok-
szinli korkép, amelynél torekedni kell az etioldgia tisztazasara, hiszen ez teszi
lehetové a megfeleld terdpiat, javitva a kimenetelt.
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MOTONEURON BETEGSEG

A motoneuron betegség egy progressziv, neurodegenerativ korforma, amely az
agytorzsben ¢és a gerincveldben elhelyezkedd also és/vagy az agykéregben 1évo
felsé motoros neuronokat karositja, ezaltal beszéd-, nyelés-, mozgas- és 1égzés-
nehezitettséget okozhat (Preston—Shapiro, 2020). A motoneuron betegségek cso-
portjaba tartozo hirhedt korformat, az amiotrofias laterdlszklerozist (ALS) hires
elszenved6jérél Lou Gehrig-szindromanak is nevezik. Az ALS jellegzetesen
mind a fels6, mind az als6é mozgato idegsejteket érinti. A betegség ritka, szazezer
lakosra évente 2—4 0j ALS eset jut, a betegség el6fordulasi gyakorisdga pedig
4-8/100 000 f6. Az ugyancsak ebbe a csoportba tartozo, de drokletes és csak
az alsd mozgato idegsejteket érintd spindlis muszkuldaris atrofia (SMA) esetében
6—10 000 ¢lve sziiletésre jut egy betegség, de magat a hibas gént minden harminc-
0t emberbdl egy hordozza. Tobb filmes alkotds mutatja be a mlivészet eszkozei-
vel, hogy milyen emberfeletti erét igényel az izomgyengeséget okozd betegség-
gel valoé megkiizdés a beteg €s a hozzatartozok részérdl egyarant. Ugyanakkor a
spinalis muszkularis atréfia (SMA) esetében nagy médiavisszhangot kapott egy
0j génterapias lehetdség, amely 0j ablakot nyitott a kezelésben, s reményt adott a
betegek és az orvosok szamara.

Ismert, hogy az autoszomalis recessziv droklésmenetet mutatd spinalis musz-
kularis atrofia (SMA) hatterében a survival motor neuron (SMN) gén mutacioja
all, amely a mozgat6 idegsejtek pusztulasat eredményezi. ALS esetén is ismert
6roklodo forma, de az ALS-esetek nagy tobbsége sporadikusan fordul eld. A mo-
toneuron betegségek kozé az emlitett ALS-en és SMA-n kivill szamos egyéb, a
mozgato idegsejteket érintd korkép tartozik (Preston—Shapiro, 2020).

A motoneuron betegség esetében a betegek viszonylag késon fordulnak szak-
orvoshoz. Altalaban izomsorvadas, akaratlan finom izommozgas (faszcikuldcic)
képezik az elso tineteket. Az izomgyengeségnek a felnott betegek sokszor csak
akkor tulajdonitanak jelentséget, amikor mar nem tudnak fellépni a 1épcson,
nem tudjak emelni a labukat, vagy begombolni az inget. Nemcsak a végtagizom-
zat lehet érintett. A nyelésért és beszédért felelds izmok érintettsége folytan
nyelészavar és a beszéd karakterének a megvaltozasa, a 1égzéizmok gyengesége
miatt pedig légzészavar jelentkezhet. A kiilonb6zé motoneuron betegségek mas-
mas életkorban jelentkeznek, s a progresszid gyorsasaga is igen valtozatos. Az
SMA mar sziiletéskor, vagy az els6 két életévben jelentkezik, és szopasi elégte-
lenség, taplalasi nehezitettség, erdtlen, jellegzetes siras lehet a figyelemfelhivo
tlinet. A betegség a sulyossagtol fiiggden olykor mar az elsd életévben halalhoz
vezet, maskor a betegek megélik a felnéttkort, de sokan tolészékbe kényszeriil-
nek. Ezzel szemben az ALS a felndtteket érinti. Mivel a betegség csak a mozgato
idegsejteket érinti, érzészavar nem tarsul hozza.
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A diagnozishoz sziikséges ENG-, EMG-vizsgalat és a fels6 mozgatd neuro-
nok vizsgalatara a transzkranialis magneses ingerlés. Sokszor egy vizsgalat nem
elegendo, idoben kell igazolnunk a progressziot. A diagnozis a hasonlo tiineteket
okozo betegségek kizarasa utan mondhato ki (EFNS, 2012).

A terapia a legtobb motoneuron betegségben elsdsorban szupportiv terapiat,
fizikoterapiat, 1élegeztetést (akar otthoni) jelent. Az ALS kezelésére alkalmazott
riluzol vagy edaravon hatasa nem dramai, a betegséget nem tudjak megallitani.
SMA-ban napjainkban attorést hozott a miel6bb, mar enyhe tiineteknél elkezden-
do, s a gerincviztérbe adando nusinersen vagy a szajon at alkalmazhat6 risdiplam,
illetve az intravéndsan egy alkalommal adand6 onasemnogeme abeparovec-xioi
(Mirea et al., 2021). Ezek a kezelések mar a génterapia korébe tartoznak, s a sur-
vival motor neuron gén egyik tipusanak atirasat modositva vagy a megfelelé gén
sejtekbe juttatasaval érik el hatdsukat. Reményeink szerint az SM A-ban alkalma-
zott genetikai gyogymodok 1j terapias vilagot tarnak fel az 6roklédé motoneuron
betegségek tobbi alcsoportja szamara is.

MIASZTENIA GRAVISZ

A miaszténia gravisz a vazizomzat fluktudlo gyengeségével jaro korforma, mely-
nek hatterében a neuromuszkularis junkcié funkciézavara all. Mas neuromusz-
kularis betegségekhez hasonloan ez is ritka betegség, 100 000 lakosra 15-20 mi-
aszténias beteg jut, igy Magyarorszagon kb. 1500—2000 beteggel szamolhatunk.

Az esetek kb. 1%-a velesziiletett forma, melyet a neuromuszkularis junkcid
immun esetek kb. 85%-aban AChR elleni, a tobbi esetben a neuromuszkularis
junkciot alkotd egyéb fehérjék (MUSK, Lrp4) elleni antitestek azonosithatoak,
ami mind a diagnosztika, mind a terapias stratégia megalkotasa szempontjabol
alapvetd fontossagu. Magyarorszagon ezen két antitest vizsgalata jelenleg térités
ellenében érhetd el (Gomez et al., 2010).

Mig az 1930-as években a betegség mortalitdsa 70%-os volt, addig mara ez az
arany 2% koriilire csokkent. Bizonyos gyogyszerek, infekciok, kifaradas, miité-
tek, stressz, terhesség €s a menstrudcio is a miaszténias tiinetek fellangolasahoz
vezethetnek. A miaszténia gyakran tarsul a csecsemOmirigy (timusz) perzisztala-
sahoz vagy daganatahoz, melyet mellkas-CT mutat ki.

A szem koriili izmok érintettsége szemhéjesiingést, kettdslatast okoz, a garat
és gége izomzatanak gyengesége a ragas, az artikulacid és a nyelés zavarahoz
vezet, mig generalizalt vazizomgyengeség esetén a végtagok, kiilondsen azok
testkozeli részének a gyengesége észlelhetd. Az izomgyengeséget farasztas pro-
vokalja, illetve sulyosbitja, emellett napi fluktuacio is jellemzo: délelétt a tiinetek
enyhébbek, délutanra, estére kifejezettebbé valnak. Miaszténias krizisrdl stulyos
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nyelészavar és a 1égzéizmok gyengesége esetén beszEliink, ami a félrenyelés és
1égzési elégtelenség veszélye miatt intenziv osztalyos elhelyezést igényel, morta-
litdsa 15% (Gilhus et al., 2019).

A miaszténia diagnosztikéjaban jol hasznalhat6 az edrofonium teszt, amelynek
soran az acetilkolint bont6 acetilkolin-észterazt egy gyors felezési idejii szerrel ga-
tolva a tiinetek néhany percen beliil, atmenetileg, latvanyosan javulnak. Nemzet-
kozi ajanlasok alapjan ezt kovetden az AChR és MUSK elleni antitest vizsgalata
javasolt, melynek pozitivitasa diagnozist ad. A repetitiv idegingerlés soran vala-
mely periférids ideg 3 Hz-cel torténd ingerlése alatt a kivaltott motoros valaszokat
az ideg altal beidegzett izomrol felszini elektroddal vezetik el. Szignifikans (10%
feletti) amplitidocsokkenés a neuromuszkularis junkcié funkciozavarara utal. Az
egyes-rost elektromiogrdfia (single-fiber electromyography, SF-EMG) egy érzé-
kenyebb, de kevésbé specifikus, nagy gyakorlatot igénylé modszer, hazankban
néhany elektrofizioldgiai centrumban érhet6 el (Gilhus et al., 2019).

A miaszténia kezelésének alapja az acetilkolin-észteraz gatlasa (piridostigmin).
A betegség fellangolésa esetén az immunrendszert gatlo szteroid adasa javasolt. Ha
a beteg szteroidigénye tal nagy vagy korabban miaszténias krizisbe keriilt, kro-
nikus immunszuppresszans (példaul azathioprin) bevezetése ajanlott. Ha a mell-
kas-CT timdéma jelenlétét igazolja, a timusz eltavolitasa javasolt. Perzisztens timusz
esetén a timusz eltavolitasa csak akkor végzendod, ha a beteg fiatal, és AChR elleni
antitesttel rendelkezik. Miaszténias krizis esetén a beteg intenziv osztalyra helye-
zendO és plazmacsere (PLEX) vagy intravénas immunglobulin (Ivlg) adasa sziik-
séges az antitestek mielébbi eltavolitasa érdekében (Mantegazza—Antozzi, 2020).

IZOMBETEGSEGEK

Az izombetegségek hatterében leggyakrabban 6rokletes okok, anyagcsere-beteg-
ségek, toxikus artalmak vagy autoimmun folyamatok allnak. Altaldban a vaz-
izomzat, kiilondsen a torzskozeli végtagizmok gyengeségét, olykor sorvadasat
okozzak, sulyosabb esetben a beteg munka-, illetve jarasképtelenné valik. Nye-
Iés- vagy légzészavar esetén bizonyos korformak haldlos kimeneteliiek lehetnek
(Hilton-Jones—Turner, 2014). A neuromuszkularis szakember feladata ezekben a
betegségekben az ok felfedése, a kezelhetdség megitélése, €s 6roklodo esetekben
genetikus segitségével a csaladtervezés segitése.

[zomdisztrofiak

s

hibgja all. A vazizomzat fokozatosan gyengiil, sorvad, elsésorban a torzskozeli
izmok érintettek. Az izomsejtek szétesését jelzod kreatin kinaz (CK) enzim a be-
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teg szérumaban magas, az elektromiogrdfia izombetegségre utal. A diagn6zishoz
izombiopsziara és genetikai vizsgalatokra is sziikség lehet.

Leggyakoribb a Duchenne-izomdisztrofia, melynek hatterében az X-kromo-
szoman kodolt disztrofin gén delécidi vagy mutacioi allnak. A disztrofin fehér-
je az izommembran strukturalis és funkcionalis épségéért felelds. A betegség
prevalenciaja kb. 1/7250. Altalaban 6vodaskorban tiinik fel elészor, hogy a fifi-
gyermek nehezebben fut vagy 1épcsozik, guggolo helyzetbdl a felallas nehezi-
tett. A betegek tizenéves korban kerekesszékbe keriilnek, 1égzési elégtelenség
kovetkeztében gyakran 15-25 éves korban meghalnak. Szdjon at adhato szteroid
lassithatja a progressziot. Mostanaban alapos gyanu esetén elsdként genetikai
vizsgalatot végeznek. Ugyanezt a gént érinti a Becker-izomdisztrofia, de eb-
ben az esetben a tiinetek joval enyhébbek, a betegek negyven—dtven évet élnek.
A két betegség kozotti kiilonbség 1ényege, hogy mig Duchenne-disztrofidban
semmilyen vagy teljesen funkcioképtelen disztrofin képzddik, addig Becker-
disztrofiaban kialakul disztrofin, de az csokkent funkcioju. Az utodbbi évek-
ben bizonyos genetikai eltérések esetén oki kezelés is elérhetévé valt: antisense
oligonukleotid gyogyszerek a disztrofin fehérje kialakulasat gatldo génszakaszt
lefedve, azt mintegy kiiktatva, a Duchenne-koérformat a joval enyhébb fenotipu-
su Becker-formava valtoztathatjak (eteplirsen, golodirsen, vitolarsen, ataluren)
(Pascual-Morena et al., 2020).

A disztrofia miotonika autoszomalis domindns moédon 6roklédo betegség, a
miotonin protein kinaz CTG-trinukleotid harmas koérosan nagyszami expanzio-
javal jar. A torzskozeli izmok mellett a torzstdl tavolabbi izmok is gyengék, s jel-
lemz6 az izmok elernyedésének zavara (kézfogaskor nehezebben tudja elengedni
a masik fél kezét), valamint a korai katarakta ¢s a frontalis kopaszsag is. A po-
tencialisan fellépd szivizombantalom és szivritmuszavarok miatt fontos a betegek
kardioldgiai gondozasa (Yum et al., 2017).

A facio-scapulo-humeralis izomdisztrofia (FSHD) autoszomalis dominans
modon 6roklédik, elsdsorban az arcizmok és a felsd végtagi torzskozeli izmok
gyengesége jellemzi, mig a végragovtipusu izomdisztrofiak (limb-girdle muscular
dystrophies, LGMD) tobbségének hatterében autoszomalis recessziv oroklésme-
net all. A betegséget szamos gén eltérése okozhatja.

Miopatiak

A miopatidk hatterében allhat az izom ultrastrukturalis eltéréseivel jard genetikai,
oroklodo ok, 6roklodo (szénhidrat- vagy lipidanyagcsere) vagy szerzett anyagese-
rezavar (pajzsmirigy diszfunkcio, a s6- és vizhaztartas zavarai), toxikus bantalom
(példaul: sztatinok, alkohol). Fontos a kezelhet6 okok (példaul Pompe-betegség)
feltarasa. Mivel a sztatinok okozhatnak miopatiat, ennek szedésére a betegség
gyanujakor mindig ra kell kérdezni!

Magyar Tudomdny 184(2023)1



NEUROMUSZKULARIS BETEGSEGEK 71

Miozitiszek

A miozitiszek (izomgyulladasok) diagnozisat a klinikai tiinetek mellett az emel-
kedett szérum CK (izomban 1év6é enzim), az izombantalmat jelzo EMG-lelet, az
izom szovettani vizsgalata, miozitiszasszocialt vagy miozitiszspecifikus antites-
tek jelenléte, illetve egyéb immunologiai tarsbetegségek eléfordulasa hatarozza
meg. A betegek gondozasa immunoldgus feladata.

A NEUROMUSZKULARIS SZAKRENDELESEK HELYZETE ES FELADATA

Sajnos hazankban kevés neuromuszkularis betegeket gondoz6 centrum és szak-
ember all a betegek szolgalataban, noha a neuromuszkularis betegek szama 6sz-
szevethetd mas, nagyobb neurolégiai betegségcesoportban (példaul Parkinson-kor
vagy szkler6zis multiplex) szenvedd betegek szamaval. A neuromuszkularis be-
tegeket gondozo szakember egyik fontos feladata, hogy kiemelje azokat a bete-
geket, akiknek a betegsége kezelhetd (példaul: autoimmun betegségek, anyagese-
re-betegségek, egyes orokletes korképek), szem el6tt tartva, hogy a hagyomanyos
kezelési modszerek mellett megjelentek az enzimpotlo kezelések €s a génterapidk
is. Akiknél az oki terapia nem érhetd el, a beteg gondozasa, korrekt felvilagosi-
tasa, életmindségének javitasa, stlyos genetikai betegség esetén a csaladtervezés
segitése a cél (Deenen et al., 2015). Ez a munka specialis tudast és latdsmodot,
valamint nagy tapasztalatot és empatiat igényel.
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