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Úvod
Systémová AL‑ amylo idóza je vzácné 
onemocnění způsobené ukládáním 
fragmentů lehkých řetězců imunoglo‑
bulinů v  tkáních. Tyto fragmenty se 
ukládají v tkáních a orgánech jako fib‑
rilární protein zvaný amylo id, to má za 
následek poruchu jejich funkce, časté 
bývá též jejich zvětšení. Nejčastěji bý‑
vají postiženy ledviny (ledvinná amy‑
lo idóza), játra, srdce (amylo idová kar‑
di omyopati e), trávicí trubice a nervový 
systém (periferní i  centrální). Posti‑
žení příčně pruhovaného svalu (amy‑

lo idová myopati e) patří mezi postižení 
méně časté [1,2].

Popis případu
57letý paci ent byl od roku 2002 sledo‑
ván v revmatologické poradně. Důvo‑
dem byl subjektivní pocit svalové sla‑
bosti dolních končetin a celkové únavy 
provázený laboratorními známkami 
svalové léze (zvýšená aktivita sérové 
kre atinfosfokinázy a hladina myoglo‑
binu  –  vstupní hodnoty 7,94  µkat/ l, 
resp. 162 µg/ l). V rodinné anamnéze 
paci enta nás za ujalo časné úmrtí otce, 

jehož příčina nebyla známa. V osobní 
anamnéze se kromě smíšené hyperlipo‑
proteinemi e (di agnóza v 53 letech) a ar‑
teri ální hypertenze (di agnóza v 54 le‑
tech) nevyskytovala žádná jiná závažná 
onemocnění. Hodnoty lipidů v úvodu 
byly: celkový cholesterol 14,0 mmol/ l, 
tri acylglyceroly 20,1 mmol/ l. Arteri ální 
hypertenze byla úspěšně korigována 
beta‑blokátorem. Konzumace alko‑
holu byla minimální, paci ent již několik 
let neko uřil. Fyzikální nález byl v úvodu 
kromě nápadněji muskulaturního typu 
postavy zcela v normě.
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So uhrn: Systémová AL‑ amylo idóza je onemocnění způsobené nadprodukcí a ukládáním fragmentů lehkých řetězců imunoglobulinů ve 
tkáních, které má za následek poruchu jejich funkce. Nejčastěji bývají postiženy ledviny, srdce, gastro intestinální trakt a nervový systém. 
Popisujeme případ 57letého paci enta, u kterého bylo přítomno vzácné postižení příčně pruhovaného svalu (amylo idová myopati e) jako 
první klinický projev systémové AL‑ amylo idózy. Hlavními příznaky byla svalová slabost a zvýšení laboratorních známek svalové léze. Paci ent 
byl několik let sledován a léčen s di agnózo u primární idi opatické polymyozitidy (di agnóza pravděpodobná dle di agnostických kritéri í dle 
Bohana a Petera). Teprve po letech se objevila hepatomegali e s elevací jaterních transamináz a na základě bi opsi e jater byla stanovena 
di agnóza systémové AL‑ amylo idózy. Dodatečným obarvením preparátů příčně pruhovaného svalu barvením na amylo id (podle Maldyka) 
byla potvrzena amylo idová myopati e. Vedle postižení svalů byla navíc od počátku přítomna smíšená hyperlipoproteinemi e. Pravděpo‑
dobně se jednalo o první projev amylo idózy. Popis případu má upozornit na oprávněné zařazení systémové AL‑ amylo idózy v diferenci ální 
di agnostice svalové slabosti a známek svalové léze. Na amylo idózu musíme pomýšlet, pokud je vedle myopati e přítomno postižení jaké‑
hokoliv jiného orgánu typického pro postižení amylo idózo u. 

Klíčová slova: systémová AL‑ amylo idóza –  myopati e –  primární idi opatická polymyositida –  smíšená hyperlipoproteinemi e –  a utologní 
transplantace periferních kmenových buněk

Myopathy and mixed hyperlipoproteinemia as the first symptom of systemic AL-amyloidosis

Summary: Systemic AL-amyloidosis is a disorder brought about by the over-production and deposition of fragments of light immunoglobulin 
chains in tissues, the consequence of which is their functional impairment. The most often affected are the kidneys, the heart, the gastro-in‑
testinal tract and the nervous system. We describe the case of a 57-year old patient in whom a rare disorder of the striated muscle (am yloid 
myopathy) was present, as the first clinical indication of systemic AL-amyloidosis. The main symptoms were muscle weakness and an increase 
in laboratory signs of muscle lesion. The patient was monitored for several years and treated with a diagnosis of primary idiopathic polymyosi‑
tis (the likely diagnosis according to the diagnostic criteria of Bohan and Peter). Only after some years did hepatomegaly appear with elevated 
liver transaminases and a diagnosis of systemic AL-amyloidosis was established on the basis of a liver biopsy. By additional staining of striated 
muscle preparations with a dye for amyloid (in accordance with Maldyk) amyloid myopathy was confirmed. In addition to muscle affection, 
mixed hyperlipoproteinemia was present from the beginning. This was probably the first indication of amyloidosis. The case description points 
out the justified inclusion of systemic AL-amyloidosis in differential diagnosis of muscle weakness and signs of muscle lesion. Amyloidosis must 
be considered if in addition to myopathy there is also present a problem with any organ which can typically be affected by amyloidosis. 
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Při pátrání po příčině svalové sla‑
bosti a  známkách svalové léze byla 
vylo učena endokrinopati e, infekce 
myotropními viry, byl proveden onko‑
logický screening s negativním výsled‑
kem. Nemocný nebyl do té doby léčen 
statiny či fibráty. Pro významno u hy‑
perlipidemii byly později přechodně 
nasazeny, avšak pro další zhoršení la‑

boratorních známek svalové léze byly 
pro další léčbu kontraindikovány. Pro 
podezření na polymyozitidu bylo vy‑
šetřeno sérum paci enta na přítomnost 
antinukle árních protilátek a  protilá‑
tek proti extrahovatelnému nukle ár‑
nímu proteinu, tato vyšetření však byla 
negativní. Elektromyograf ické vyšet‑
ření (EMG) dolních končetin proká‑

zala lehko u demyelinizační periferní 
polyne uropatii motorických vláken, 
dále byla přítomna velmi lehká my‑
ogenní léze v m. tibi alis anteri or l. dx. 
Při magnetické rezonanci (MRI) dol‑
ních končetin byla nalezena suspektní 
ložiska myopati e (edém, tuková dege‑
nerace v oblasti obo u m. glute us ma‑
ximus a m. qu adriceps femoris), při 
cílené bi opsii však zánětlivé změny ne‑
byly zastiženy. I přes značné di agnos‑
tické rozpaky byl stav paci enta uzavřen 
jako primární idi opatická polymyozi‑
tida (dle di agnostických kritéri í podle 
Bohana a Petera –  di agnóza pravděpo‑
dobná) –  tuto di agnózu do určité míry 
podporoval pozitivní terape utický test 
s podáním 5krát 125 mg metylpredni‑
zolonu v květnu roku 2004, po kterém 
došlo k subjektivnímu i laboratornímu 
zlepšení (kre atinfosfokináza před léč‑
bo u 18,9 µkat/ l, 1,8 µkat/ l po léčbě), 
byla ponechána perorální kortikotera‑
pi e 32 mg metylprednizolonu denně.

V následující době zůstával stav pa‑
ci enta stabilizovaný, přestože známky 
svalové léze v  kolísavé míře ne ustále 
přetrvávaly. Problémem rovněž zůstá‑
vala hyperlipidemi e, která byla navíc 
po nasazení kortikoterapi e ještě výraz‑
nější. Paci entovi byla doporučena níz‑
kocholesterolová di eta, léčba prys‑
kyřicí (cholesyramin) byla bez efektu. 
Přechodně byla po užita terapi e po‑
mocí extrakorporální plazmaferézy 
s  dobrým, ale přechodným efektem. 
Koncentrace lipidů v séru zůstávaly vy‑
soké (cholesterol nad 10 mmol/ l, TAG 
nad 6 mmol/ l).

Na podzim roku 2006  byl zachy‑
cen vzestup jaterních transamináz  –  
ALT 2,1 µkat/ l, AST 1,71 µkat/ l, GMT 
10,21 µkat/ l (do té doby jen mírně nad‑
hraniční hodnoty), při fyzikálním vyšet‑
ření byla zjištěna hepatosplenomega‑
li e (dle UZ 19,5 cm, resp. 14,5 cm, více 
než rok předtím byla velikost jater a sle‑
ziny dle UZ v normě). Z tohoto důvodu 
byla provedena necílená jaterní bi op‑
si e, která potvrdila podezření na spo‑
lečného jmenovatele paci entových ob‑
tíží –  v cévách portobili árních prostorů 
a v  sinusech uvnitř Disseho prostorů 

Obr. 1. Játra, barvení dle Maldyka.

Obr. 2. Játra, imunohistochemie.
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byla přítomna eosinofilní homogenní 
hmota, která vykazovala pozitivní bar‑
vení na amylo id (obr. 1). Při dodateč‑
ném imunohistochemickém vyšetření 
vykazovala tkáň pozitivní průkaz k leh‑
kých řetězců (obr. 2), nález byl proto 
di agnosticky uzavřen jako systémová 
AL‑ amylo idóza. Dodatečně byly na po‑
žádání obarveny na přítomnost amy‑
lo idu i preparáty bi opsi í z předchozích 
let. Vzorek příčně pruhovaného svalu 
z roku 2003 vykazoval přítomnost amy‑
lo idu drobných cév, v samotných sva‑
lových vláknech nebyl amylo id proká‑
zán (obr. 3). V bi opsii tračníku z roku 
2004 (průjmy ne určené eti ologi e s nor‑
málním pankoloskopickým nálezem) 
byl po dodatečném obarvení amylo id 
prokázán rovněž ve stěnách drobných 
cév, ojedinělá depozita byla prokázána 
i ve vláknech hladké svaloviny (obr. 4). 
Následně bylo pátráno po známkách 
postižení dalších orgánů. Byla zjištěna 
koncentrická hypertrofi e levé srdeční 
komory bez poruchy systolické funkce 
(možný orgánový projev amylo idózy), 
rovněž byla zjištěna nadhraniční pro‑
teinuri e (0,34 g/ den) jako možný pro‑
jev postižení ledvin. Bi opsi e myokardu 
ani ledvin nebyla u nemocného prove‑
dena. Paraprotein v séru ani v moči pa‑
ci enta nebyl metodo u imunofixace de‑
tekován, sedimentace erytrocytů byla 
středně zvýšena (20/ 46 mm/ hod, resp. 
2 hod).

Po stanovení základní di agnózy byla 
zahájena systémová chemoterapi e. Po 
4 cyklech pulzní terapi e AD (à 1 měsíc 
Doxorubicin 60 mg den 1, Dexametha‑
son 40 mg p.o. den 1– 4, 10– 13, 20– 23) 
a následné separaci periferních kme‑
nových buněk (PKB) byla v květnu roku 
2006 provedena a utologní transplan‑

Obr. 3. Sval, barvení dle Maldyka.

Obr. 4. Tlusté střevo, barvení dle Maldyka.

Tab. 1. Vývoj hodnot kreatinfosfokinázy (CK), lipidogramu a jaterních testů po zahájení terapie.	

	 CK	 celkový 	 HDL-	 LDL-	 triacyl-	 ALT	 AST	 GMT 
	 (µkat/l)	 cholesterol	 -cholesterol	 -cholesterol	 glyceroly	 (µkat/l)	 (µkat/l)	 (µkat/l) 
		  (mmol/l)	 (mmol/l)	  (mmol/l)	  (mmol/l)	

před léčbou AD	 5,07	 14,4	 1,83	 8,45	 6,02	 1,96	 1,81	 15,84

před podáním 4. pulzu AD	 2,17	 8,94	 1,67	 5,44	 4,74	 1,71	 1,08	 8,5

po transplantaci PKB	 0,35	 7,55	 1,37	 4,66	 4,11	 0,24	 0,48	 3,81



Vnitř Lék 2008; 54(10): 1014– 1019 

Myopatie a smíšená hyperlipoproteinemie jako první projev systémové AL-amyloidózy

Vnitř Lék 2008; 54(10): 1014– 1019  1017

Myopatie a smíšená hyperlipoproteinemie jako první projev systémové AL-amyloidózy

tace PKB s po užitím přípravného re‑
žimu MEL200 (Melfalan 200 mg/ m2). 
Již po zahájení indukční chemoterapi e 
AD došlo u nemocného k poměrně vý‑
raznému snížení známek jaterní a sva‑
lové léze, so učasně došlo i  ke zlep‑
šení paci entova lipidogramu (tab. 1). 
K  dalšímu zlepšení hodnot došlo po 
transplantaci PKB (tab. 1). Další trend 
ve vývoji paci entova zdravotního stavu 
včetně subjektivního vnímání svalové 
slabosti prokáže teprve následující 
čas.

Diskuze
U našeho paci enta jsme objevili vzácné 
onemocnění  –  systémovo u AL‑ amy‑

lo idózu. Incidence tohoto onemocnění 
je udávána mezi 5,1 a 12,8 na mili on 
osob za rok [2,4]. Jedná se o onemoc‑
nění z početnější skupiny amylo idóz, 
v  tomto případě jso u v  tkáních uklá‑
dány fragmenty lehkých řetězců imu‑
noglobulinů (častěji l, méně často k), 
které jso u produkovány klonem plaz‑
matických buněk. AL‑ amylo idóza se 
může vyskytno ut samostatně, často 
bývá spojena s onemocněním mnoho‑
četným myelomem. U našeho paci enta 
nebyl v séru ani moči paraprotein me‑
todo u imunofixace detekován. Jedná se 
tedy o méně častý případ, jelikož para‑
protein bývá detekovatelný u paci entů 
s AL‑ amylo idózo u až v 90 % [5– 7].

V našem případě jsme zjistili amy‑
lo idovo u myopatii, která byla prvním 
projevem tohoto onemocnění. Posti‑
žení příčně pruhovaného svalu patří 
mezi méně časté příznaky systémové 
AL‑ amylo idózy [8]. Myopati e jako první 
projev systémové AL‑ amylo idozy je pak 
popisována výjimečně, ještě vzácněji 
se jedná o jediný orgánový projev sys‑
témové AL‑ amylo idózy [9]. U paci enta 
byly přítomny typické příznaky amy‑
lo idové myopati e, jak jso u popisovány 
v literatuře. Nejčastěji bývá přítomna 
svalová slabost převážně pletencových 
svalů [10– 12], ojediněle je popisována 
slabost distálních svalů [13]. Přítomny 
bývají rovněž laboratorní známky sva‑
lové léze a  elektromyograf ický nález 
myopati e. V  našem případě se nevy‑
skytovala makroglosi e s porucho u ar‑
tikulace ani dysfagi e, která bývá u pa‑
ci entů s AL‑ amylo idozo u popisována. 
Byla však přítomna bolestivost a  tzv. 
pse udohypertrofi e svalů, které bývají 
u  těchto paci entů rovněž přítomny 
[11,14]. Paci enti pak moho u budit 
zdání vypracované muskulaturní po‑
stavy. Histologickým korelátem bývá 
přítomnost hypertrofi e svalových vlá‑
ken, která však v našem případě po‑
psána nebyla.

Při histologickém vyšetření (hemato‑
xylin‑eosin) příčně pruhovaného svalu 
nebyla di agnóza vzhledem k  diskrét‑
nímu postižení zpočátku stanovena, 
teprve při dobarvení na amylo id byla 

depozita patrna ve stěnách drobných 
cév. Stejný histologický obraz bývá ve 
většině případů amylo idové myopati e 
uváděné v literatuře –  maximum depo‑
zit bývá po uze ve stěnách cév (nejčas‑
těji arteri ol), postižení v oblasti inter‑
stici a svalových vláken je popisováno 
méně často [10,13,15– 17]. Patogeneze 
myopati e není zcela objasněna. Jed‑
ním z uváděných mechanizmů je po‑
rucha prokrvení svalů kvůli depozi‑
tům amylo idu v cévních stěnách, což 
má za následek poruchu výživy svalu, 
váznutí odstraňování odpadních pro‑
duktů a  ischemii. Dalším uváděným 
mechanizmem je snížení svalové elasti‑
city kvůli depositům amylo idu, ev. po‑
rucha šíření akčního potenci álu [8,15]. 
Včasná di agnóza amylo idové myopati e 
je důležitá, časné zahájení terapi e amy‑
lo idové myopati e může vést dle do‑
stupných literárních zdrojů ke zlepšení 
jejích příznaků [13,18,19].

U našeho paci enta jsme se zpočátku 
mylně domnívali, že se jedná o primární 
idi opaticko u polymyozitidu, jelikož spl‑
ňoval di agnostická kritéri a dle Bohana 
a  Petera na úrovni pravděpodobné 
di agnózy. Případy, kdy byl paci ent 
v úvodu léčen jako primární idi opatická 
polymyozitida a později byla di agnosti‑
kována amylo idová myopati e, jso u v li‑
teratuře popisovány [17,20]. Pro dopl‑
nění uvádíme stručný přehled možných 
příčin myopati e (tab. 2).

Domníváme se, že hyperlipoprotei‑
nemi e byla způsobena amylo idovo u he
patopati í. Částečně se pravděpodobně 
podílela pozdější medikace kortiko idy, 
jelikož po zahájení terapi e kortiko idy 
došlo ke zhoršení lipidogramu. Posti‑
žení jater při amylo idóze je časté. Po‑
pisovány bývají hepatomegali e, elevace 
hladiny bilirubinu, zvýšená aktivita al‑
kalické fosfatázy, g-glutamyltransfe‑
rázy a prodlo užení protrombinového 
času (25 %, 11 %, 26 %, 34 %, resp. 
16 %) [21]. Přítomnost hypercholeste‑
rolemi e (nad 7,8 mmol/ l) a hypertri‑
glyceridemi e (nad 3,4 mmol/ l) je po‑
pisována v 27 %, resp. v 13 % případů 
[21]. Hyperlipidemi e je často pova‑
žována za sekundární v  rámci nefro‑

Tab. 2. Příčiny myopatií [29].

1. Primární (vrozené)
svalové dystrofie	
kongenitální myopatie	
�metabolické myopatie 	
– �poruchy metabolizmu glykogenu, 

tuků, purinů
– mitochondriální poruchy

2. Získané		
infekce	
– �viry (coxsackie, para-/influenza, 

HIV a jiné)
– toxoplazmóza, trichinóza
– lymeská borelióza
endokrinní	
– �tyreopatie (hypofunkce, 

hyperfunkce)
– morbus cushing
�– adisonova choroba 
– paratyreopatie
elektrolytové poruchy 	
– hypokalmie, hyperkalmie
– hypofosfatemie
– hypokalcemie
– hyponateremie, hyponatremie
zánětlivé	
– polymyozitida/dermatomyozitida
– systémová onemocnění pojiva
polékové a toxické	
– statiny, fibráty
– kortikoidy
– drogy, alkohol
– kolchicin
jiné	
– sarkoidóza
– amyloidóza
– paraneoplazie
– rabdomyolýza

•
•
•

•

•

•

•

•

•
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tického syndromu způsobeného amy‑
lo idózo u. O so uvislosti hyperlipidemi e 
s postižením jater při amylo idóze při‑
nášejí důkazy publikace, ve kterých 
jso u popisovány poruchy lipidového 
spektra bez so učasné přítomnosti ne‑
frotického syndromu [22,23]. O  hy‑
perlipidemii jako první manifestaci pri‑
mární amylo idózy pak hovoří po uze 
jediná publikace [21]. V  literatuře je 
popisováno několik možných patoge‑
netických mechanizmů, které mají za 
následek vznik hyperlipidemi e  –  cho‑
lestáza, deficit jaterní lipázy a  LCAT 
(lecitin‑cholesterol- acyl- transferáza), 
porucha odbo urávání IDL (interme‑
di ate density lipoproteins) [22]. Vý‑
znamná úprava do té doby obtížně 
korigovatelného lipidogramu, která 
následovala během pulzní terapi e AD 
a po a utologní transplantaci perifer‑
ních kmenových buněk, svědčí v našem 
případě pro možno u so uvislost hyperli‑
poproteinemi e a amylo idózy. Dlo uho‑
dobá dávka kortiko idů od zjištění 
di agnózy do transplantace zůstávala 
stejná, naopak byla navýšena o dexa‑
metason podávaný v rámci pulzní te‑
rapi e AD, přesto docházelo k poklesu 
hladiny lipidů.

V našem případě se tedy jednalo 
o amylo idovo u myopatii, která byla od 
počátku doprovázena hyperlipoprotei‑
nemi í. Oba typy postižení jso u v pří‑
padě prvního projevu onemocnění po‑
pisovány vzácně (na úrovni kazuistik), 
v našem případě se jedná o prvně po‑
psaný společný výskyt těchto dvo u pří‑
znaků [9,21]. So učasná lehká ne uro‑
pati e (di agnóza pomocí EMG) pak 
rovněž spadá do obrazu AL‑ amy‑
lo idózy. Dodatečně bylo stanoveno 
postižení trávicí trubice a myokardu. 
Přestože na di agnózu amylo idózy mů‑
žeme mnohdy pomýšlet již na základě 
klinického obrazu, její definitivní sta‑
novení je možné po uze na základě 
bi opsi e. Depozita amylo idu se ve svě‑
telném mikroskopu jeví jako amorfní 
hyalinní hmota, k ozřejmení je nutné 
barvení např. dle Maldyka, typ amy‑
lo idu pak určí imunohistochemické vy‑
šetření [22– 24].

Náš paci ent byl léčen pomocí trans‑
plantace periferních kmenových bu
něk, která umožňuje po užití vysoko‑
dávkové chemoterapi e. Tato metoda 
je po užívána od poloviny 90. let mi‑
nulého století a přináší zatím nejlepší 
výsledky  [25– 27]. Cílem přitom není 
jen zastavení další progrese onemoc‑
nění, ale po odstranění primárního či‑
nitele (nadprodukce fragmentů imu‑
noglobulinů) je popisováno postupné 
vstřebání deponovaného amylo idu 
z postižených tkání a zlepšení zdravot‑
ního stavu nemocných. U  některých 
paci entů je popisováno i  kompletní 
uzdravení [28].

Závěr
Cílem našeho článku je upozornit na 
oprávněné zařazení systémové AL‑ amy‑
lo idózy do diferenci ální di agnostiky 
svalové slabosti s laboratorními znám‑
kami svalové léze. Do vyšetřovacího al‑
goritmu těchto stavů bývá běžně za‑
řazena svalová bi opsi e, k  objasnění 
amylo idové myopati e pak postačí do‑
plnit obarvení preparátu příčně pruho‑
vaného svalu na amylo id, které může 
odhalit jeho případná depozita. K to‑
muto kroku by nás pak měla vést pří‑
tomnost jakéhokoliv dalšího příznaku 
budícího podezření na možno u amy‑
lo idózu (v našem případě hepatopa‑
ti e a ne uropati e). V případě postižení 
jiného orgánu vhodného k  bi optic‑
kému vyšetření je vhodné provést bi op‑
sii k průkazu amylo idózy.
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