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ZE ZAHRANICNIHO TISKU

Choroba Charcot-Marie-Tooth

s obrovskymi axony. Samostatna

klinicko-patologické a geneticka

jednotka

Choroba  Charcot-Marie-Tooth  (CMT)
mlize mit dédicnost autosomalné dominantni,
autosomalné recesivni ¢i vazanou na X chro-
mozom. Soucasna klasifikace rozdéluje CMT
na dvé zakladni skupiny:

1. Formy s dysfunkci Schwannovych bunék
s tvorbou cibulovitych hypertrofickych
zmén myelinu a s redukci rychlosti vedeni
motorickymi i senzitivnimi vlakny (demye-
linizaéni CMT ¢i CMT1)

2. Formy s axondlni degeneraci s normalini
¢i lehce sniZzenou rychlosti vedeni (axo-
nalni CMT ¢i CMT2).

Molekularné genetické studie u CMT1
prokazaly u vétsiny nemocnych duplikaci
a bodovou mutaci v genu PMP22 (CMT1A)
¢i bodovou mutaci v genu PO (CMT1B). Na
podkladé téchto studii se ukdzalo, ze CMT2
je heterogenni poruchou s autosomalné
dominantnim typem dédiénosti s lokusy na
chromozomech 1p35-p36 (CMT2A), 3q13-q22
(CMT2B), 7p14 (CMT2D), 8p21 (CMTE)
a 7q11-g21 (CMT2F).

V nedévné dobé se také prokdzalo, Ze
mutace genu 1Bbeta — ze skupiny kinezi-
nu - (KIF1Bbeta) a genu lehkého fetézce
neurofilamentu (NEFL), jsou podkladem pro
CMT2A a CMT2E. Mutace v genu conexinu
32 (GJB1, Cx32) a specifické mutace v mye-
linovém proteinu 0 (MPZ, PO) mohou rovnéz
vytvofit fenotyp CMT2. Recentni vyzkumy
ukazaly, Ze mutace v gigatoxinu (GAN) - no-
vé prokdzany cystoskeletélni protein — jsou
podkladem axondlni neuropatie s obrovsky-
mi axony (giant axonal neuropathy — GAN).

Prvé klinické a elektronmikroskopické
popisy CMT2 s obrovskymi axony pocha-
zeji z biopsie nervu v r. 1985 v Némecku.
Autofi nyni publikovaného sdéleni o italské
rodiné s autosoméalné dominantni formou
CMT s obrovskymi axony, kterd je originalni
v tom, ze pomoci molekuldrné genetickych
studii byly u ni vylou¢eny vSechny znamé
formy mutaci vyskytujicich se soutasné
s CMT. V této rodiné se vyskytuje CMT
s gigantickymi axony, kterd je samostatnou
klinickou jednotkou odliSnou od klasickych
forem CMT.

Lus G, Nelis E,

Jordanova A, Léfgren A,
Timmerman V, DeJonghe P.
Neurology 2003; 61: 988-990.
doc. MUDr. Edvard Ehler, CSc.

Urgentni endovaskularni
revaskularizace pro
symptomatickou intrakranidalni
arteriosklerotickou stenézu

Arterioskleréza intrakranidlnich tepen je
pfic¢inou asi 8-10% ischemickych iktd. Medi-
kamentézni Ié¢ba téchto nemocnych nemiva
velky efekt, a proto se stale Castéji pfistupuje
k angioplastice intrakranidlnich tepen, a to
jak v kombinaci se stenty, tak bez nich. Ne-
davna studie z let 1996 a 1997 zahrnovala
Udaje ze 47 center, kterd provadéla intrak-
raniélni angioplastiky. | kdyZ vétSina téchto
zakrok( byla indikovana pro vazospazmy po
probéhlém subarachonoidedlnim krvaceni,
presto asi v jedné tietiné pfipadl byla indika-
ci arterioskleroticka stendza intrakranidlnich
tepen, coz je asi 12 angioplastik na jedno
centrum. Tato indikace angioplastik stéle
jesté zlistava vyzkumnym a znaéné kontra-
verznim vykonem.

Autofi (Columbia University, New York)
ve svém ¢lanku sdéluji své zkuSenosti s an-
gioplastikou u nemocnych s hrozicim iktem
a s instabilitou neurologického nalezu. V pri-
béhu Sesti let byla provedena angioplastika
u 18 nemocnych (celkové 21 intrakranialnich
|ézi). U vSech téchto nemocnych byly projevy
selhani i maximdalni medikamentdzni 1éCby
(antikoagula¢ni terapie s INR mezi 2,0 a 3,0,
pfipadné v kombinaci s antiagregaéni 1éc-
bou), a to zejména manifestaci cerebralnich
pfiznakd pfi mirné hypotenzi ¢i prokdzané
snizené perfuzi (dle SPECT ¢i TCD s CO,).
Endovaskularni revaskularizace byla prove-
dena 8x na distalni vnitini karotidé, 6x na
a. cerebri media, 4x na intrakraniélnim useku
vertebralni arterie a 3x na bazilami arterii.
Kompletni rekanalizace byla dosaZzena na
5 arteriich (TIMI stupen Ill), ¢aste¢nd na 14
tepnéch (TIMI stupen 1) a kompletni okluze
(TIMI 0) se rozvinula na jedné tepné. U jedno-
ho nemocného se angioplastika nezdafila pro
pfili§ tésnou stendzu bazilarni arterie, kterou
nebylo mozno proniknout ani zavadééem.
Zavaznd periprocedurdini komplikace se
objevila u 9 nemocnych (50%): intrakranidini
krvaceni u 3 (17%), invalidizujici ischemicky
iktus u 2 (11%) a vétsi extrakranidlni hemo-
ragie u 4 (22%). Zemfeli 3 nemocni: jeden na
mozkové krvaceni a dva na kardiorespiracni
selhani. Endovaskuldrni revaskularizace in-
trakraniélnich tepen je technicky proveditelna
a muze byt Uspésnd. AvSak periprocedurdlni
morbidita a vysokd mortalita u neurologicky
nestabilniho nemocného jsou vysoké. Vy-
sledky studie ukazuji, ze vybér nemocnych,
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naCasovani zakroku a periproceduralni me-
dikamentdzni Ié¢ba jsou kritickymi faktory,
které mohou redukovat periprocedurdlni
morbiditu a mortalitu.

Gupta R, Schumacher HC, Mangla S,

et al. Urgent endovascular revascularization
for symptomatic intracranial atherosclerotic
stenosis. Neurology 2003; 61: 1729-1735.
doc. MUDr. Edvard Ehler, CSc.

Klinicky a MR dokumentovana
funikuldarni myeléza u pacientky
s deficienci vitaminu B12 p¥i jeho
normadlnich sérovych hladindch -
kazuistika

Funikularni myeléza je subakutni midni
degenerace v dlsledku deficitu vitaminu B12.
Viéasnd terapie vede k regresi patologickych
zmén v miSe a mlize zabranit dlouhodobé in-
validizaci. Nékteré laboratorni sety detekujici
hladinu tohoto vitaminu v séru maji pfili§ niz-
kou senzitivitu a specifitu, proto bylo do praxe
zavedeno stanovovani dvou vitamin B12-de-
pendentnich metabolitl, kyseliny metylma-
lonové a homocysteinu. Bude prezentovana
66letd pacientka s metabolickym deficitem
vitaminu B12, normdlnimi hladinami tohoto
vitaminu v séru a klinicky a MR dokumentova-
nym obrazem funikularni myelézy.

Pacientka byla pfijata s anamnézou tfi
mésice trvajici ataxie stoje a chiize, pfi neu-
rologickém vySetfeni byl zjisténa centraini
kvadrupyréza lehkého stupné, syndrom zad-
nich provazcl a porucha termoalgického Eiti
od segmentu Thé distalné. Déle bylo patrné
vyhlazeni jazyka (podezieni na Hunterovu
glossitidu), subjektivné pacientka udavala
asi Sest mésic trvajici paleni v krku. Nebyl
zjistén kognitivni deficit. Opakované likvo-
rologické vySetieni bylo bez patologického
nalezu, v krevnim obraze byla zjisténa jen
lehk& makrocytéza (107fl), ostatni parame-
try byly v normé. Vzhledem k podezfeni na
deficit vitaminu B12 byla opakované vySetio-
vana jeho hladina v séru, vzdy s normainim
nalezem. Zatimco MR vySetfeni mozku bylo
v normé, MR michy prokézalo hyperintenzity
v T2 véZenych obrazech v zadni ¢asti hrudni
a kréni michy. V8echny nélezy podporovaly
podezfeni na funikuldrni myelézu, proto byly
vySetfeny sérové hladiny homocysteinu a
metylmalonové kyseliny. Hladina homocys-
teinu byla 120 mmol/I (norma 5-15), hladina
metylmalonové kyseliny 15,29 nmol/l (norma
73-271). Schillingliv test prokazal poruchu

/ NEUROLOGIE PRO PRAXI 2/2004



resorbce kobalaminu, gastrofibroskopickym
vySetfenim byla diagnostikovana chronicka
atrofickd gastritis (typ A). VySetieni protilatek
proti parietalnim buiikdm bylo negativni, vnitf-
ni faktor byl v normé.

Pacientka byla |é¢ena intravendzné
podavanym vitaminem B12 v ddvce 1 mg
denné po dobu 12 dni, v dal§im pribéhu pak
jednou tydné. Intramuskulérni aplikace byla
kontraindikovéna vzhledem k antikoagulacni
terapii pro hlubokou trombdzu pénevnich
Zil a pfed tfemi mésici probéhlou plicni
embolii. Béhem terapie pacientka udavala
mirné zlepSeni pfedevsim vibracniho Citi.
Po ¢tyfech tydnech doSlo k normalizaci sé-
rovych hladin homocysteinu (10,5 mmol/l) a
metylmalonové kyseliny (237 nmol/l), hladina
vitaminu B12 stoupla na 1760 ng/l. Po Sesti
mésicich doSlo k ustupu ataxie, subjektivné
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pacientka pocitovala jen mirné dysestezie
v dolnich koncetindch. Na kontrolnim MR
michy doSlo k regresi hyperintenzit v krénim
i hrudnim Useku.

Klinicky obraz, pfitomnost hyperin-
tenznich lozisek na MR michy, Hunterova
glossitida a makrocytdza vedly k diagnéze
funikuldrni myeldzy i navzdory detekovanym
normalnim sérovym hladindm vitaminu B12.
Vlysvétleni pro tento laboratorni nalez pfi
zjevném klinickém deficitu jsme u nasi paci-
entky nezjistili, nicméné bylo publikovano, Ze
u pacientd s neurologickymi projevy deficitu
vitaminu B12 byvaji nékdy standardnimi la-
boratornimi testy detekovény tzv. ,analogy*
vitaminu, které jsou nefunkéni. Lze jen
spekulovat, zda pfitomna trombéza pénev-
nich Zil byla zpGsobena vysokymi sérovymi
hladinami homocysteinu, ktery je povazovan
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za rizikovy faktor trombdzy a dalSich vasku-
l&rnich onemocnéni.

Kazuistika demonstruje, ze metabolicky
deficit vitaminu B12 je nutno zvazovat i u téch
pacientt, ktefi pfi standardnim testovani vyka-
zuji normalini sérové hladiny tohoto vitaminu.
V téchto pfipadech je cennym diagnostickym
testem stanoveni sérovych hladin homocystei-
nu a kyseliny metylmalonové, pfi¢emz test Ize
s Uspéchem vyuZit i v nasledném sledovani
Uspésnosti terapie.

Lorenzl S, Vogeser M, Miiller-Schunk S,
Pfister HW. Clinically and MRI documented
funicular myelosis in a patient with meta-
bolical vitamin B12 deficiency but normal
vitamin B12 serum level. J Neurol 2003; 250:
1010-1011.
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