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CHOROBA FABRY'EGO
Wstep

Choroba Fabry’ego (angiokeratoma corporis diffusum) to schorzenie dziedziczone w spo-
séb sprzgzony z plcia, ktére zwykle manifestuje si¢ u mezczyzn w wieku dziecigcym
lub mlodzienczym. W niedawno przeprowadzonych badaniach wskazano na duza czg-
sto$¢ wystgpowania istotnych objawdw klinicznych u kobiet bgdacych heterozygotami
pod wzglgdem nieprawidlowego genu.

Patofizjologia

Schorzenie jest spowodowane mutacjami genu alfa-galaktozydazy umiejscowionego na
chromosomie Xq21-22.

Rokowanie

Choroba ma przebieg powoli post¢pujacy. Gléwne jej objawy to przedwczesna miaz-
dzyca prowadzaca do nadci$nienia t¢tniczego, niewydolnosci nerek, choréb serca, uda-
ru mdzgu i zgonu do piatej dekady zycia.

Rozpoznanie

Objawy kliniczne

1. Pagjenci zglaszajg si¢ z powodu piekacego lub ktujacego bolu rak i stop.

2. Mozna zaobserwowal charakterystyczne zmiany skérne (angiokeratomata), ktdre
przybieraja wyglad czerwonopurpurowej plamisto-grudkowej osutki wokél pep-
ka, moszny, pachwin i krocza. Oprocz tego wyst¢puja punkcikowate poszerzenia
naczyn krwiono$nych w tozyskach paznokci, §luzéwce jamy ustnej oraz na spo-
jowkach.

3. Nickiedy u kobiet, ktdre sa nosicielkami mutacji, rozwija si¢ bolesna neuropatia
czuciowa o niewielkim nasileniu.

4. U nicktérych pacjentdw z odmiana sercows schorzenia rozwija si¢ ci¢zka kardio-
miopatia rozstrzeniowa.

Nieprawidiowosci w badaniach laboratoryjnych
Zmniejszong aktywnos¢ alfa-galaktozydazy mozna wykazaé w leukocytach i w hodowli
fibroblastow.

Cechy elektrofizjologiczne

Choroba zaburza gléwnie czynno$¢ cienkich zmielinizowanych i niezmielinizowa-
nych wiékien, dlatego badania przewodnictwa nerwowego i EMG daja zwykle wyniki
prawidlowe.

Leczenie

1. Leczenie zaburzeh ogdlnoustrojowych (np. nadci$nienia t¢tniczego, choroby serca,
niewydolnosci nerek i udaru mézgu).

2. Leczenie bolu neuropatycznego (tab. 8-3).

3. Enzymatyczna terapia zastgpcza z uzyciem rckombinowanej alfa-galaktozydazy
(Fabrazyme®) 1mg/kg i.v. raz na dwa tygodnie okazata si¢ korzystna w odniesieniu
do nefropatii. Leczenie to powoduje zmniejszenie bolu neuropatycznego i popra-
we¢ nicktdrych wskaznikéw neurofizjologicznych, ale nie prowadzi do catkowitego
przywrdcenia czynnosci obwodowego uktadu nerwowego.
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CHOROBA REFSUMA

Wstep

1.

2.

3.

Choroba Refsuma jest peroksysomalnym zaburzeniem metabolizmu lipidow,
w ktérym kwas fitanowy nie ulega alfa-oksydacji.

Pierwsze objawy choroby moga wystapi¢ w okresie od niemowlgctwa do wezesnej
dorostosci.

Kluczowe cechy kliniczne schorzenia to tetrada:

a. Neuropatia obwodowa.

b. Zwyrodnienie barwnikowe siatkdwki (czgsto najwczesniejszy objaw, przejawia-
jacy si¢ Slepota zmierzchowa).

Objawy mdzdzkowe.

. Zwigkszone stgzenie biatka w PMR.

ae

Patofizjologia

1.

2.

Choroba jest dziedziczona autosomalnie recesywnie i wydaje si¢ by¢ niejednorodna
pod wzgledem genetycznym.

Chorobg Refsuma o poczatku w dziecinstwie lub we wczesnej dorostosci powia-
zano z mutacjami genu dla alfa-hydroksylazy fitanoilo-koenzymu A. Kwas fitano-
wy gromadzi si¢ w rozmaitych narzadach, w tym w osrodkowym i obwodowym
uktadzie nerwowym, prowadzac do zmian zwyrodnieniowych neuronéw.

. Przypuszcza sig¢, ze alternatywnymi przyczynami choroby Refsuma, zwlaszcza

z objawami od niemowl¢ctwa, moga by¢ mutacje rozmaitych genéw kodujacych
peroksyny (bialka zaangazowane w transport i pobieranie substancji przez perok-
sysomy, biogenez¢ i proliferacj¢ peroksysomow).

Rokowanie

Wezesne rozpoznanie zespolu Refsuma jest wazne, poniewaz choroba jest potencjalnie
uleczalna.

Rozpoznanie

Objawy kliniczne

1.

Niemowlgca postaé choroby Refsuma lokalizuje si¢ w obrgbie klinicznego zakre-
su zespotu Zellwegera i niemowlgcej adrenoleukodystrofii, chociaz przebiega ze
znacznie lagodniej wyrazonymi objawami.

. Typowa choroba Refsuma wiaze si¢ z niedostuchem odbiorczym, zaburzeniami

przewodzenia w sercu, neuropatia i zmianami skornymi (rybia tuska), ktore zwykle
pojawiaja si¢ u pacjentdw do korica drugiej dekady zycia.

. Wezesne i wyrazne sa zanik i niedowtad dystalnych mig$ni koficzyn dolnych (np.

obustronne opadanie stop). Postgpujacy charakter choroby sprawia, ze niedowlad
wstepuje, obejmujac konczyny dolne i gorne.

. Nicektdrzy pacjenci mogg skarzy¢ si¢ na parestezje i samoistne bdle w kornczy-

nach.

. Neuropatia moze mie¢ przebieg fluktuujacy.

Nieprawidfowosci w badaniach laboratoryjnych
Stgzenie kwasu fitanowego w surowicy jest zwigkszone.
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Cechy elektrofizjologiczne

Badanie przewodnictwa nerwowego we widknach ruchowych i czuciowych moze wy-
kazywaé cechy typowe dla pierwotnie demielinizacyjnej lub aksonalnej uogdlnionej
polineuropatii czuciowo-ruchowe;j.

Leczenie

Wyeliminowanie z diety prekursoréw kwasu fitanowego (fitole: tluszcz rybi, produkty
mleczne i tluszcze zwierzg¢ce) moze poméc pacjentom w zmniejszeniu klinicznych
powiktan choroby.

NEUROPATIE ZWIAZANE Z PORFIRIA
Wstep

1. Porfirie to grupa choréb dziedzicznych, spowodowanych zaburzeniami biosyntezy
hemu. Trzy gtéwne postacie porfirii zwiazane z neuropatia to: ostra porfiria prze-
rywana, dziedziczna koproporfiria oraz porfiria mieszana.

2. Niezaleznie od rodzaju porfirii, ostre objawy neurologiczne sa do$¢ zblizone i mo-
ga zajmowad oSrodkowy i obwodowy uktad nerwowy.

3. Pagjenci z dziedziczna koproporfirig i z porfiria mieszang moga wykazywaé obec-
no$¢ wrazliwych na $wiatto stoneczne zmian skérnych (nie spotykanych w ostrej
porfirii przerywanej).

4. Napady porfirii moga by¢ wywolywane przez okreslone leki, zmiany hormonalne
(np. ciazg, faz¢ lutealna cyklu miesi¢cznego) oraz ograniczenia dietetyczne.

5. Kazdy lek metabolizowany przez uklad P450 w watrobie moze wywolywaé atak
porfirii.

Patofizjologia

Porfirie s3 dziedziczone w sposdb autosomalny dominujacy. Ostra porfiria przerywana
jest zwigzana z niedoborem deaminazy porfobilinogenu, dziedziczna koproporfiria jest
spowodowana defektem oksydazy koproporfiryn, a porfiria mieszana wynika z niedo-
boru oksydazy protoporfirynogenu.

Rokowanie

Neuropatia zmniejsza si¢ dzigki leczeniu choroby podstawowe;.

Rozpoznanie

Objawy kliniczne

1. Pagjenci z napadem porfirii czgsto skarza si¢ na ostre bdle brzucha, ktére moga
nasladowaé ,ostry brzuch”.

2. Wkroétce dolacza pobudzenie i niepokdj, ktére moga postgpowaé do jawnych oma-
moéw i napadéw padaczkowych.

3. W ciagu 48-72 godzin pojawia si¢ bdl koniczyn dolnych i plecoéw, do ktérego do-
tacza si¢ niedowlad przypominajacy ZGB.

4. Pacjenci mogy zglasza¢ dr¢twienie 1 parestezje, chociaz ze wzgledu na zaburzenia
Swiadomosci ustalenie obecnosci zaburzen czucia moze by¢ trudne.

5. Odruchy Sciggniste sa w zmienny sposob zmniejszone.

6. Czgste sa zaburzenia czynnosci autonomicznych z objawami nadmiernej aktyw-
nosci wspdlczulnej (np. rozszerzenie Zrenic, tachykardia i podwyzszone ci$nienie
tetnicze).
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Nieprawidiowosci w badaniach laboratoryjnych

1. Stezenie biatka w PMR moze byé prawidlowe lub nieznacznie zwigkszone.

2. Mocz moze mieé brunatne zabarwienie wskutek duzego st¢zenia metabolitdw por-
firyn.

3. Rozpoznanie stawia si¢ na podstawie badan moczu lub stolca w kierunku nagro-
madzenia poSrednich prekursoréw hemu (kwasu delta-aminolewulinowego, por-
fobilinogenu, uroporfobilinogenu, koproporfirynogenu oraz protoporfirynogenu).
Mozna oznaczy¢ réwniez aktywno$¢ okre§lonych enzyméw w erytrocytach i leu-
kocytach.

4. Dostgpne jest rutynowe genetyczne badanie przesiewowe w kierunku ostrej porfirii

przerywanej.

Cechy elektrofizjologiczne

1. Badania przewodnictwa we widknach ruchowych ujawniaja zmniejszone amplitu-
dy przy prawidlowej lub jedynie nieznacznie zmniejszonej szybkosci przewodze-
nia, oraz prawidtowe lub nickiedy nieznacznie wydtuzone latencje koricowe.

2. Badania przewodnictwa we witbknach czuciowych wykazuja zwykle zachowanie
szybkosci przewodzenia SNAP i prawidlowe czuciowe latencje koficowe. U nie-
ktérych pacjentéw mozna stwierdzi¢ zmniejszenie amplitud SNAP, ale nie jest to
tak czgste jak zmniejszenie amplitud CMAP.

3. W zapisie EMG wykonywanym w ostrym okresie niedowladu stwierdza si¢ przede
wszystkim zmniejszong rekrutacje. W ciagu kolejnych 4-6 tygodni u pacjentéw
z istotnym klinicznie niedowladem zaobserwowaé mozna w zajetych mig$niach
potengjaly fibrylacyjne i dodatnie fale ostre.

Leczenie

1. Podstawowym leczeniem jest zapobieganie zaostrzeniom dzigki znajomosci lekéw,

ktére moga wywotaé napad porfirii u pacjenta z rozpoznana wczesniej choroba.

2. Jezeli wystapi napad porfirii, powinno si¢ podawaé hematyng i glukozg, aby zapo-
biec nagromadzeniu si¢ prekursoréw hemu.

. Rozpoczyna si¢ od wlewu glukozy i.v. w dawce 10-20 g/godz.

. Jezeli w ciagu 24 godzin nie nastgpuje poprawa, powinno si¢ podaé¢ hematyng i.v.
w dawce 1-5 mg/kg/d przez 3-14 dni. Wlew hematyny powinien trwaé 30-60
minut.

5. Zaburzenia autonomiczne leczy si¢ w sposéb oméwiony w czg¢éci dotyczacej idio-

patycznej neuropatii autonomicznej.

6. Leczenie objawowe prowadzi si¢ w sposdb omoéwiony w czgéci poswigconej

ZGB.
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CHOROBY ZtACZA NERWOWO-
-MIESNIOWEGO | MIOPATIE

Anthony A. Amato

MIASTENIA

Wstep

1.

2.

Miastenia jest choroba autoimmunologiczng, spowodowana reakcja immunolo-
giczng przeciwko postsynaptycznej czg¢sci zlacza nerwowo-migsniowego (ZNM).
Zapadalno$¢ na miasteni¢ waha si¢ od 1 do 9 na milion, podczas gdy chorobowo$¢
wynosi 25-142 na milion. Zapadalno§¢ na miasteni¢ jest nieco wigksza u kobiet.
U obu plci obserwuje si¢ dwa okresy zycia o szczytowe] zapadalnosci. U kobiet
przypada ona na wick 20-24 lat oraz 70-75 lat, a u m¢zczyzn — 30-34 lat oraz
70-74 lat.

. Chorych na miasteni¢ mozna klasyfikowaé zgodnie z kryteriami Ossermana:

a. Grupa 1: miastenia oczna (15-20%).

b. Grupa 2A: lagodna miastenia uogdlniona (30%).

c. Grupa 2B: umiarkowanie cigzka miastenia uogélniona (20%).
d. Grupa 3: ostra miastenia piorunujaca (11%).

e. Grupa 4: pdzna cigzka miastenia (9%).

. Nawet u 70% chorych na miasteni¢ stwierdza si¢ przerost grasicy, a okolo 10% ma

grasiczaka. Grasiczaki znacznie czg¢$ciej wystepuja u chorych w wieku 50-70 lat.
Co istotne, grasiczaki mogg by¢ ztoSliwe i inwazyjne. Rola grasicy w miastenii jest
niejasna.

Patofizjologia

Miastenia jest nabyta chorobg autoimmunologiczng przekaZnictwa nerwowo-mig$nio-
wego, spowodowang przeciwcialami skierowanymi, u wigkszosci pacjentdw, przeciwko
receptorowi dla acetylocholiny (AChR) lub przeciwko swoistemu dla mig$ni recepto-
rowi kinazy tyrozyny (MuSK).

Rokowanie

1.

2.

3.

U co najmniej 50% pacjentdw z objawami poczatkowo ograniczonymi do oczu,
choroba ostatecznie ulega uogdlnieniu.

Wigkszos§¢ pacjentdéw ewoluuje do stanu najwigkszego oslabienia w ciagu pierw-
szych 3 lat choroby.

U pacjentdw moze wystapié ci¢zki uogdlniony niedowtad z niewydolnoscia od-
dechowa lub niemoznoscia potykania. Cigzki niedowtad migs$ni oddechowych lub
opuszkowych moze wystapi¢ przy braku niedowladu w obr¢bie oczu lub kon-
czyn.

. Pacjenci z niewielkim niedowladem moga zareagowaé na wylaczne leczenie anty-

cholinesterazowe, lecz pacjenci z umiarkowanym lub ci¢zkim niedowladem wy-
magaja leczenia immunosupresyjnego lub immunomodulujacego.



Miastenia 299

Rozpoznanie

Objawy kliniczne

1.

2.

Charakterystyczna cecha kliniczna miastenii jest fluktuujace ostabienie migéni, ce-
chujace si¢ nieprawidlowa nuzliwoscia, ktéra zmniejsza si¢ po odpoczynku.
Pacjenci czgsto skarza si¢ na opadanie powiek, nicostre widzenie lub wyrazne po-
dwojne widzenie, szczegblnie po dluzszym czytaniu w godzinach wieczornych.
Opadanie powick jest objawem stwierdzanym przy zgloszeniu si¢ do lekarza u 50-
-90% pacjentdw, a okolo 15% zglasza nicostre lub podwdjne widzenie. W czasie
przebiegu choroby podwdjne widzenie wystgpuje nawet u 90-95% pacjentow.

. Dysfagia i dyzartria wyst¢puja nawet u 1/3 chorych.
. Proksymalny niedowlad koniczyn oraz szyi jest objawem stwierdzanym przy zgto-

szeniu si¢ do lekarza u okolo 20-30% pacjentéw. Co istotne, okoto 3% pacjentow
manifestuje gtéwnie niedowlad dystalny. Opadanie glowy wtérne do niedowtadu
prostownikéw szyi nie nalezy do rzadkos$ci i moze byé objawem powodujacym
zgloszenie si¢ do lekarza. Moze wystgpowaé stopniowy, ale wyrazny poczatek zme-
czenia po powtarzanej czynnosci.

. Nickiedy pacjenci zglaszaja si¢ z powodu niewydolnosci oddechowej, wynikajacej

z niedowladu przepony i dodatkowych migs$ni oddechowych.

. Pagjenci z przeciwcialami anty-MuSK czg¢sto maja niedowlad mig¢éni opuszkowych

lub proksymalnych migéni konczyn bez zajgcia oczu.

Proby farmakologiczne

1.

Test z edrofonium (Tensilon®) moze by¢ pomocny w rozpoznaniu miastenii. Edro-
fonium jest lekiem antycholinesterazowym i jego podanie powoduje przemijajace
zwigkszenie iloci acetylocholiny w ZNM. Lek niekiedy jest trudno dostgpny.

a. Drzialania cholinolityczne edrofonium obejmuja fascykulacje, bradykardig,
nudnosci, wymioty, zwigkszone tzawienie.

b. Nalezy monitorowad tgtno i ci$nienie tgtnicze oraz by¢ przygotowanym na
podanie atropiny w celu przeciwdziatania cholinolitycznemu dzialaniu edro-
fonium.

c. Po zalozeniu dostgpu do zyly odlokciowej nalezy podaé¢ 2-mg dawke probng
edrofonium. Jezeli po 30 sekundach nie obserwuje si¢ odpowiedzi, kolejne
8 mg podaje si¢ stopniowo (2 mg co 15 sekund).

d. Najwazniejszym zagadnieniem jest ocena obicktywnych objawéw niedowladu,
nie za$ subicktywnego wrazenia pacjenta. Najbardziej przydatna w tym zakresie
jest ocena polegajaca na zmnigjszeniu zmierzonego wezesniej opadnigcia po-
wiek lub zmniejszonej ruchomosci gatek ocznych.

e. Proba nie jest traktowana jako dodatnia tylko dlatego, ze pacjent zgltasza wra-
zenie poprawy w zakresie sity mig§niowe;.

Nieprawidfowosci w badaniach laboratoryjnych

1.

2.

3.

Przeciwciala anty-AChR s3 wykrywane u 80-90% pacjentéw z uogdlnions miaste-
nig i nieznacznie rzadziej (70% pacjentéw) w przypadkach miastenii ocznej.
Przeciwciala skierowane przeciwko MuSK sa wykrywane u okoto 1/3 pacjentow,
u ktérych nie stwierdzono przeciwcial anty-AChR.

Przeciwciala przeciwko migéniom prazkowanym (znane réwniez jako przeciwciata
przeciwko titinie) wystgpuja u okoto 30% doroslych pacjentéw z miastenia i u 80%
chorych z grasiczakiem.

. U pacjentdw z towarzyszacymi innymi schorzeniami autoimmunologicznymi

mozna stwierdzi¢ nieprawidlowosci w zakresie przeciwcial przeciwjadrowych
(ANA) i zaburzenia czynnosci tarczycy.
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Cechy elektrofizjologiczne

1. Test powtarzanej stymulacji jest zwykle wykonywany na poczatku w obrgbie krot-
kich migsni reki, takich jak odwodziciel palca malego; u pacjentow z wylacznym
niedowtadem proksymalnym mozna oceni¢ migsieri czworoboczny. U pacjentéw
z wylacznym niedowladem oczu lub opuszkowym nalezy wykonaé¢ badanie migéni
twarzy (okr¢znego oka, nosowego lub okreznego ust).

a. W pierwszej kolejnosci wykonuje si¢ powtarzang stymulacj¢ bodZcem o czgsto-
tliwosci 2-3 Hz u pacjenta w spoczynku. W warunkach prawidtowych zmniej-
szenie amplitudy potencjaléw czynnoSciowych mig$nia (dekrement) powinno
by¢ mniejsze niz 10%.

b. Jezeli stwierdza si¢ nieprawidlowy dekrement, pacjent jest proszony o wykona-
nie wysitku badanym mig$niem przez 10 sekund w celu oceny powysitkowego
torowania 1 wynikajacej z tego poprawy w zakresie dekrementu po stymulacji
bodZcem o czgstotliwosci 2-3 Hz bezposrednio po wysitku.

c. Jezeli dekrement nie zmniejsza si¢ po odpoczynku, wykonuje si¢ czynno$é
danym mig$niem przez minutg w celu zaobserwowania, czy powysitkowe
wyczerpanie powoduje nieprawidlowy dekrement. Bezposrednio po wysitku,
a nastgpnie w minutowych odstgpach przez kolejne 5-6 minut wykonuje si¢
powtarzang stymulacj¢ bodZcem o czgstotliwosci 2-3 Hz.

. Jezeli wynik testu powtarzanej stymulacji jest prawidlowy, mozna wykonaé elek-
tromiografi¢c (EMG) pojedynczego wtdkna. Badanie to dokumentuje wydtuzony
Jjitter u 77-100% pacjentéw w zaleznosci od nasilenia objawéw choroby i badanego
migsnia.

Leczenie

1. Istnicja rozmaite strategie postgpowania czg¢sto wykorzystywane w leczeniu mia-
stenii.

a. Inhibitory acetylocholinesterazy (leki antycholinesterazowe) (tab. 9-1).

b. Leki immunosupresyjne lub immunomodulujace (tab. 8-1).

c. Plazmafereza.

d. Tymektomia.

2. Sposob leczenia chorych na miastenig jest zindywidualizowany i zalezy od nasilenia
objawéw choroby, wicku chorego, obecno$ci powigkszonej grasicy oraz chordéb
wspolistniejacych.

Leki antycholinesterazowe czesto stosowane w miastenii

Lek Droga Dawka Dawka Dawka Czestosé
podania u dorostych u dzieci u niemowlat podawania
Bromek neostyg- p.o. 15 mg 10 mg 1-2 mg Co 2-3 godz.
miny (Prostigmin)
Metylosiarczan im., iv. 0,5 mg 0,1 mg 0,06 mg Co 2-3 godz.
neostygminy
(Prostigmin
do wstrzykniec)
Bromek pirydostyg-  p.o., i.m 60 mg 30 mg 4-10 mg Co 3-6 godz.
miny (Mestinon) iV, 2 mg 0,5-1,5 mg/kg 0,1-0,5mg Co 3-6 godz.
Mestinon p.o. 180 mg Przed snem
Timespan#
# W Polsce niedostgpny.
[W Polsce dostepne: pirydostygmina (Mestinon) w tabl. 60 mg, neostygmina (Polstigminum) w roztworze
do wstrzyknigé 0,5 mg/ml, ambenonium (Mytelase) w tabl. 10 mg — przyp. tlum.].
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3. Pagjentéw z miastenia oczng autor probuje leczy¢ wylacznie za pomoca Mestino-
nu® [bromku pirydostygminy — przyp. red.]*. Jezeli mimo stosowania Mestinonu®
objawy utrzymuyja si¢, nalezy podjaé leczenie prednizonem w powoli zwigkszanych
dawkach (zob. uwaga na temat stopniowego zwigkszania dawek w czg¢$ci po§wig-
conej stosowaniu prednizonu ponizej).

4. Pacjenci w przelomie miastenicznym (niewydolnos$¢ oddechowa lub cigzki niedo-
wiad migsni opuszkowych) stanowia drugi koniec zakresu objawow.

a. Pacjenci tacy powinni by¢ przyjeci na oddzial intensywnej opieki medycznej
(OIOM) i doktadnie obserwowani, szczegdlnie pod katem wydolno$ci oddy-
chania.

b. Jezeli natgzona pojemno$¢ zyciowa zmniejsza si¢ ponizej 15 ml/kg lub jezeli
ujemne ci$nienie wdechowe jest mniejsze niz 30 cm H,O, nalezy rozwazy¢
planowa intubacj¢ pacjenta w celu ochrony drég oddechowych, a nastgpnie roz-
poczaé¢ mechaniczna wentylacjg. Alternatyws jest zastosowanie dwupoziomo-
wej wentylacji z utrzymaniem dodatniego ci$nienia w drogach oddechowych
(BiPAP), ktéra moze oddali¢ potrzebg intubacji u chorych bez hiperkapnii (tzn.
pCO, powyzej 50 mm Hg).

c. Nalezy podjaé zabieg plazmaferezy do czasu uzyskania istotnego powrotu sily
migéniowej 1 mozliwosci odlaczenia pacjenta od respiratora; alternatywa moze
by¢ dozylny wlew immunoglobulin (IVIG).

d. Mniej wigcej w tym samym czasie co poczatek plazmaferez lub IVIG zwykle
rozpoczyna si¢ podawanie kortykosteroidéw w duzej dawce.

5. Swoiste metody leczenia:

a. Inhibitory acetylocholinesterazy.

1) Inhibitor acetylocholinesterazy — bromek pirydostygminy (Mestinon®) zwy-
kle zmnigjsza niedowtad u chorych na miastenig.

2) Podawanie pirydostygminy u oséb dorostych nalezy rozpoczaé od dawki
30-60 mg co 6 godzin. U dzieci leczenie pirydostygming rozpoczyna si¢ od
dawki 1 mg/kg. Dawkowanie stopniowo si¢ zwigksza, tak aby opanowaé ob-
Jjawy miastenii, a jednocze$nie zmniejszy¢ dzialanie niepozadane. Wigkszosé
doroslych wymaga podawania 60-120 mg pirydostygminy co 4-6 godzin.

3) Istnieje postaé pirydostygminy o przedluzonym uwalnianiu (Mestinon Ti-
mespan®, 180 mg)**. Tabletki te moga by¢ stosowane na noc u pacjentow,
u ktérych po przebudzeniu wystgpuje cigzki uogdlniony niedowtad. U oséb
z niewielkim lub umiarkowanym niedowladem réwnie skuteczna metoda
jest po prostu ustawienie budzika na 30 minut przed wstaniem z t6zka
1 zazycie zwyklej dawki pirydostygminy po przebudzeniu.

4) U pacjentéw moga wystapi¢ cholinergiczne dzialania niepozadane wtdrne
do nagromadzenia acetylocholiny w receptorach muskarynowych i nikoty-
nowych. Muskarynowe dziatania niepozadane obejmuja nudnosci, wymioty,
kurcze jelit, biegunke, zwigkszone wydzielanie w jamie ustnej i oskrzelach,
bradykardig¢ i, rzadko, ‘zmacenie’ lub psychoz¢. U pacjentéw z wyraZznymi
dziataniami niepozadanymi nalezy podaé wyprzedzajaco lek cholinolitycz-
ny (np. Anaspaz 4 X 1 tabl.) 30 minut przed podaniem dawki pirydostyg-
miny.

b. Kortykosteroidy.

1) Wigkszosé leczonych przez autora pacjentdéw z umiarkowang lub cigzka mia-
stenig uogdlniong otrzymuje prednizon. Istnieja dwie ogdlnie stosowane
strategie leczenia prednizonem chorych na miastenig.

a) Duze dawki kortykosteroidu podawane codziennie od poczatku lecze-
nia.

* W Polsce leczenie miastenii rozpoczyna si¢ takze (alternatywnie) za pomocg chlorku am-
benonium (Mytelase®) [przyp. red.].
** Niedostgpny w Polsce [przyp. red.].



