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Autor v prehfadnom €lanku popisuje klinicky obraz najcastejSie sa vyskytujucich vyvojovych anomalii mozocka, Chiariho malformacie,
Dandy-Walkerovu malformaciu a Joubertovej syndrom, najéastejSie nadory mozocka (PNET/MB, astrocytdmy a ependymoémy), zapalové
a niektoré degenerativne a metabolické ochorenia.
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Pouzité skratky

CM — Chiariho malformécie

DWM - Dandy-Walkerova malformécia

JS - Joubertovej syndrém

PNET/MB - primitivny neuroektodermalny tumor/
medulloblastom

PCA - pilocytarny astrocytém

ICP — intrakranialny tlak

ZJ - zadnd jama

MozoCek je ulozeny v zadnej jame lebecnej
a je spojeny s mozgovym kmerfiom tromi parmi pe-
dunklov. Pozostdva zo stredného laloka (vermis)
a dvoch lateréalnych lalokov (hemisfér). Funkcia mo-
zoCka je predovSetkym motorickd, reguluje svalové
napatie, udrziava rovnovéhu a koordinuje pohyby,
ale podiela sa aj v regulécii kognitivnych procesov
a emocii (12).

Je vela ochoreni spojenych s poruchou vyvoja
mozocka a mozgového kmena. NajéastejSimi for-
mami sd Chiariho malformacie, Dandy-Walkerovova
malformdcia a Joubertovej syndrédm. Zriedkavé su
cerebello-okulo-renéine syndrémy a ostatné ano-
malie, ktoré zahriuju agenézu cerebella, hemiage-
nézu cerebella, izolovanu agenézu vermis cerebelli
a tektocerebellarne dysplazie.

CM su skupinou vrodenych anomdlii charakteri-
zovanych prediZzenim mozocka a jeho protruziou cez
foramen magnum do cervikéinej miechy. Primarna
anomélia zadného mozgu a kostenych $truktur s na-
slednymi mechanickymi deformitami spdsobuje réz-
ne polohy mozocka a mozgového kmena k foramen
magnum a krénej mieche. Pri¢inou CM je ektopic-
k& expresia génov zodpovednych za segmentaciu
Struktur zadnej jamy (HOX gény) (9).

Typ I. CM je charakterizovany herniaciou mo-
zoCkovych tonzil pod foramen magmum do cervi-
kalneho kanala. Casto je pridruzena syringomyélia
krénej miechy. V detskom veku je zvy&ajne asympto-
matickd, po ukonéeni osifikacie kosti spinéineho ka-
nala, po 15. roku Zivota sa prejavuje bolestami hla-
vy. Bolest je pulzujuca a synchronizuje s pulzom. Je
lokalizovana frontalne alebo okcipitalne a propaguje
sa do Sije. Provokuje sa kasfom alebo kychanim,
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v stoji sa zhorSuje a méze byt spojend s nauzeou
a vracanim. Dalsimi priznakmi st tinnitus, vertigo
a bolesti chrbta. Pritomnost poSkodenia kraniélnych
nervov (poruchy prehitania), znamky postihnutia
dlihych drah (hyperreflexia, Babinského priznak), ata-
xia pri chédzi, nystagmus ako aj znamky obstrukcie
foramen magnum (torticollis, opistotonus a znamky
kompresie cervikalnej miechy) su indikéciou k chi-
rurgickej dekompresii. Casto st pritomné priznaky
postihnutia zadnych povrazcov miechy s poruchou
polohocitu a vibraénej citlivosti. Zdvaznost CM je naj-
lepSie vidiet pri MR vySetreni zadnej jamy a cervi-
kélnej miechy. Typ . Arnold-Chiariho malformacia
je najcastejSou formou CM a v 90 % je stcastou lum-
bosakralne lokalizovanej meningomyelokély (spina
bifida). PrediZena miecha a mozogek s dislokované
nadol a deformované okolitou cervikélnou miechou,
ktoré je stladena. Pons je predizeny a tenky. Va&si-
na deti ma nekomunikujtci hydrocefalus spésobeny
poruchou odtoku likvoru zo IV. komory a stenézou
akveduktu. Okrem tychto velkych abnormit mézu byt
pritomné heterotopie Sedej hmoty a polymikrogyria.
Tento typ malformécie sa manifestuje uz v dojéenec-
kom veku poruchami prehitania (71%), stridorom
z parézy hlasiviek (59 %), slabostou hornych konéa-
tin (53 %), poruchami dychania (29 %) a aspiraciou
(12%) (13). Typ Il je vzacny, Casto letdlny a po-
zostava z cervikélne lokalizovaného razstepu mie-
chy s herniaciou mozocCka cez defekt distalne. Pra-
vidlom je hydrocefalus ako ddsledok atrézie foramin
IV. komory, stendzy akveduktu alebo obStrukciou
foramen magnum (8). LieCbou symptomatickych CM
je subokcipitalna kraniektémia na uvolnenie subk-
cipitélnej a cervikalnej oblasti. Operaéne sa pod
durou uvolnia arachnoidalne zvézky, v niektorych
pripadoch je potrebné urobit syringospinalny zvod
alebo syringocystektomiu (13).

Dandy-Walkerova malformacia (DWM) je cha-
rakterizovana cystickou dilataciou IV. komory. Moz-
govy kmen méze byt dislokovany, ale je normaine
tvarovany. VacSina deti ma pri pérode makrocefaliu,
zvé&éSenu zadnu jamu a nekomunikujuci hydrocefa-
lus, u Casti deti sa makrocefalia a hydrocefalus roz-
vija a2 postnatalne. Casto st véak anomalie men-

Sieho rozsahu, bez zvac¢Senia zadnej jamy a nekon-
Stantnym vyskytom hydrocefalu (Dandy-Walkerov
variant). Malformécia sa zvy&ajne zisti uz prenataine
pri skriningovom sonografickom vySetreni. Zriedka
si vefkost hydrocefalu vyZaduje intrauterinné zave-
denie ventilu, ale vSetky deti si vyzaduju individudlne
planovanie pérodu. Vacsina DWM je asymptoma-
tickych v ¢ase stanovenia diagndzy, ale neskor sa
moze objavif syndrém intrakranialnej hypertenzie
z hydrocefalu, ktory je potrebné riesit operacne.
80% deti s izolovanou DWM m& norméalny psycho-
motoricky vyvoj. Je vSak vysoka incidencia mental-
nej retarddcie, ak sa vyskytuju pridruzené anomalie
CNS (agenesis corporis callosi, poruchy neurdnovej
migracie). U deti s DWM je aj vysSi vyskyt extra-
kranialnych malformacii ako mikrooftalmia, makro-
gldsia, polydaktylia alebo syndaktylia, hemangiomy
alebo chondrodystrofia. NajcitlivejSou diagnostickou
metddou na potvrdenie malformécie a pridruzenych
anomadlii je MR vySetrenie. MR vySetrenie in utero
je menej senzitivne ako vySetrenie postnatalne. Naj-
ucinnejSou metddou lieCby je otvorenie IV. komory
a jej externalizacia do okolitych cisterien alebo ko-
mory. Fenestracia moze byt vykonana endoskopic-
ky. NajjednoduchSou metddou je zavedenie cysto-
peritonealneho zvodu priamo do dutiny.

JS je geneticky podmienené ochorenie s dote-
raz popisanymi 5 genotypickymi variantami JTS 1-5,
s naj¢astejSim vyskytom JTS 1 s autozémovo- domi-
nantnym typom dedi¢nosti s vdzbou na chromozém
9q34. Je charakterizovany psychomotorickou retar-
daciou, hypotdéniou, hyperpnoe a apnoe, okulomo-
torickou apraxiou a pritomnostou priznaku stoli¢ky
(molarneho zubu) na axialnych MR snimkach pod-
mieneného malformaciou pontomesencefalického
spojenia (istmu). Priznak stoliCky pozostava s triady
priznakov: (1) prehibenie interpedunkulamej jamky
zmens$enim istmu, (2) Siroké a rovné horné cere-
bellarne pedunkly a (3) hypoplasticky vermis, ¢asto
s roz§tepom. Incidencia ochorenia nie je znama, v li-
terature bolo popisanych vySe 300 pripadov (3, 5).
Diagn6zu mozno urobit na zaklade koincidencie MR
nalezu u novorodenca s nevysvetlitelnou hypotdniou
a poruchami dychania. Anomalia spdsobuije strednu
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az tazku hypotdniu a poruchy dychania charakteru
hyperpnoe s apnoickymi pauzami, ktoré mozu byt
zivot ohrozujuce. Neexistuje Specificka liecba, ucin-
né je podavanie methylxantinov alebo kofeinu, deti
vyZaduju kardiorespiraéné monitorovanie a Casto
aj podpornd ventilaciu. Dychacie fazkosti su naj-
vyraznejSie prvych 6 mesiacov zivota, ale poruchy
pretrvavaju aj v neskorSom veku a spolu s porucha-
mi spanku dominuju v klinickom obraze JS. Okulo-
motorickd apraxia je pritomna uz pri narodeni, ale
je zjavnejSia neskér, ked sa deti naudia pohybovat
ocami laterélne, Casté su progresivne pigmentové
zmeny sietnice, polycystické oblicky (10%) alebo
fibréza pecene. Psychomotorickd retardacia je pri-
tomna u vacSiny deti, je oneskoreny vyvin redi, deti
maju poruchy spavania s impulzivitou a agresivitou
s tendenciou k automutilaciam. Lie¢ba JS je kom-
plexnd, farmakoterapia portch spavania, rehabilita-
cia motoriky a re€i, kardiorespiratné monitorovanie.

Existuje viacero inych vyvojovych anomalii
s hypogenézou vermis, niekedy oznaCované ako
cerebello-okulo-renaine syndrémy (11). Su vzac-
nymi vyvojovymi anomadliami. Arima syndrém je
autozémovo-recesivne ochorenie pozostavajlce
z hypoplazie vermis, kongenitélne;j retinopatie a cys-
tickych obliCiek. Senior-Loken syndrom pozostava
s hypoplazie vermis, retinopatie a nefronoftyzy so
zatiatkom v adolescencii, COACH syndrém z hypo-
plazie vermis cerebelli, psychomotorickej retardacie,
kongenitalnej ataxie, kolobdmu a fibrézy pecene,
u niektorych deti boli popisané aj poruchy dychania
a poruchy okulomotoriky (11).

Kompletna agenéza mozocka je vzacna a je
skor dosledkom jeho destrukcie ako pravej aplazie,
ale existuju genetické mutécie (EN-2 gén), pri kto-
rych vznika suCasna hypoplazia cerebella, mesen-
cefala a rostalneho ponsu (9). Globélna cerebellar-
na hypoplazia méze byt désledkom roznych exo- aj
endogénnych faktorov a autozémovo-recesivnej de-
di¢nosti. Klinicky sa manifestuje psychomotorickou
retarddciou, generalizovanou svalovou hypoténiou,
fixaGnym nystagmom a v tazkych stavoch mikroce-
faliou a kfémi. V neskorSom veku je vzdy pritomna
ataxia a inten¢ny tremor. Boli popisané dva syndrd-
my pontocerebellarnej hypoplazie s autozémovo- re-
cesivnou dedi¢nostou (1). Selektivna aplazia vermis
moze byt geneticky podmienend alebo ziskana. Je
dosledkom réznych teratogénov, ktoré pdsobia na
vyvoj mozgu v 7.-8. gestanom tyZzdni. Hypoplazia
vermis sa vyskytuje sporadicky alebo v ramci Jou-
betovej a Dandy-Walkerovho syndrému. Hypoplazia
vermis cerebelli bola popisana v mnohych pripadoch
detského autizmu, ale kauzlny vztah nie je celkom
jasny (8). Selektivna aplazia vermis mdze byt su¢as-
fou rhombencephalosynapsis s fuziou medidlnej
Casti hemisfér mozocka a nucleus dentatus s plyt-

kou a vysokou IV. komorou. Deti st mentdine retar-
dované s mozockovym deficitom. Selektivna agené-
za mozockovych hemisfér so zachovanym vermis
cerebelli je spojend so sekundarnou degeneréciou
cerebellofugalnych a cerebellopetalonych dréh, ab-
normalitami bazalnych ganglii, mikrocefaliou a men-
talnou retardaciou. Celkova dezorganizécia mozoc-
kového kortexu je su¢astou zavaznych malformécii
ako napr. holoprozencefdlie (8).

Je vSeobecne zname, Ze nadory CNS su u de-
ti CastejSie lokalizované infratentoridine, najmé vo
veku 1-12 rokov, kedy az 85 % nadorov je lokalizo-
vanych v ZJ. MozoCek méoze byt miestom rbznych
neoplastickych procesov a tri z nich patria u deti
medzi najCastejSie. Ide o PCA (28,3% vSetkych
nadorov ZJ), PNET/MB (primarny neuroektodermal-
ny nador/medulloblastém) (32,4%) a ependymdm
(12%) (2, 4).

Astrocytomy vyrastaju z astrocytarnych neu-
roglidlnych buniek vermisu alebo hemisfér. Su vzdy
dobre ohrani¢ené, maju tendenciu byt cystické s na-
dorom tvoriacim maly intramurdlny uzlik. Histologic-
ky sa rozliSuju dva typy: pilocytarny a difuzny. Pilocy-
tarny astrocytdm predstavuje 2/3 vSetkych astrocy-
tdmov v ZJ a zvyCajne vyrasta z hemisféry mozocka
a tvori maly intramuralny uzlik v dobre ohranicenej
cyste. Mikroskopicky je charakterizovany piloidnymi
(vlasovitymi) tumordznymi bunkami, mikroskopic-
kymi cystami a Rosenthalovymi vidknami. Difizne
astrocytémy pozostavaju zo spekira astrogliovych
tumorov s anaplaziou od nizkostupriovych (fibrilar-
nych) cez anaplastické az po vysokostupriové multi-
formné glioblastémy. Tieto nddory predstavuju 12 %
detskych nadorov ZJ. Su zvy€ajne zle ohrani¢ené
a infiltruju do okolitého tkaniva.

PNET/MB je prototypom embryonalneho nado-
ru mozgu a patri medzi najmalignej$ie nadory v det-
skom veku. Je to invazivne rastuci nador vyrastajici
z fetalnej granuldmej vrstvy prednej alebo zadnej
Casti meduldrneho vela. Makroskopicky je nador
mékky, fragilny, ¢iastocne ohrani¢eny. Zvycajne infil-
truje spodinu alebo boénu stenu IV. komory, vrasté do
komory a rastom vypifia foramen magnum a infiltruje
meningy. Likvorom metastazuje do subarachnoidal-
neho priestoru a spindlneho kanala. Histologicky je
vysokobunkovy s malymi okrahlymi alebo ovalnymi
bunkami. Prognostickymi biologickymi markermi je
pritomnost MYC mRNK a TrkC mRNK (7).

Ependymom je tretim najéastej$im nadorom
anajcastejSie vyrasta zo spodiny IV. komory. Rastom
vypiiia IV. komoru, cez foramina Luschkae sa $irii
do subarachnoidalneho priestoru alebo prerasta do
cisterna magma. Mikroskopicky je tvoreny uniform-
nymi bunkami s okruhlymi alebo ovélnymi jadrami
a fibrildrnymi vybezkami. Nador moze rést invazivne
do mozgového kmefia a velmi &asto krvéaca. Dalsimi
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nadormi postihujucimi mozodek su nediferencované
sarkémy, glioblastémy, hemangioblastémy, xan-
toastrocytdmy, gangliogliémy. Neurinémy slucho-
vého nervu su vzacne a zvy€ajne su manifestaciou
neurofibromatdzy Il. typu.

V3etky tri opisané nadory sa zvyCajne nedaju
od seba klinicky odlisit. V klinickom obraze domi-
nuje syndrém ICP a zndmky postihnutia mozocka.
VEasne sa objavuje bolest hlavy, ktord je difizna
alebo lokalizovana frontélne. Ak je tumor unilate-
rdlne, dieta drzi hlavu uklonend na stranu nadoru
s rotdciou brady na druhu stranu. Vracanie je kon-
Stantnym priznakom a je dosledkom zvy$eného ICP,
menej Casto priamym drazdenim vagalnych jadier
alebo centra vracania. Vracanie je rano po zobude-
ni bez nauzey, dieta sa mdze neskér narafajkovat
a v priebehu diia nemd Ziadne tazkosti. Neskér sa
objavuju priznaky postihnutia mozocka. Poruchy
chddze s neobratnostou, chddzou na Sirokej baze
su priznakom postihnutia vermis. Dysmetria, adiado-
chokinéza a hypotdnia su priznakom postihnutia he-
misfér mozocka. Nystagmus, pri hemisferainych é-
zi4ch disociovany je neskorym priznakom. Jedinym
priznakom, ktorym sa daju rozlisit tieto tri nadory je
trvanie priznakov. Ak trvaju viacej ako 12 mesiacov
poukazuju najskér na benigny astrocytdm. MR vy-
Setrenie stavovi diagndzu a pravdepodobny typ na-
doru. PNET/MB je centrélne lokalizovany, po podani
gadolinia sa homogénne nafarbuje s ostrymi hrani-
cami. PCA sa manifestuje ako zéna hypointenzity
s ostrymi hranicami a vo vacSine pripadov pozorovat
farbiaci sa tumordzny uzlik. Difuzne astrocytémy su
hypointenzivne, po kontraste sa farbia. V T2 vazeni
je PNET/MB izodenzny k Sedej hmote, astrocytdmy
su hyperintentivne. Lie¢ba nadorov mozocka je kom-
plexnd. Totalna extirpacia PCA vedie k uzdraveniu,
po parcidlnej resekcii sa odporua radioterapia.
LieCba a prognéza PNET/MB je menej priazniva, ale
pokroky v chirurgickej lieCbe, radio a chemoterapii
zlepsili progndzu a 85 % deti preziva 5 rokov. Liecba
ependymémov je kontroverznd. Chirurgickd liecba je
podmienkou Uspesnej lieCby, ucinnost radioterapie
a chemoterapie je len Ciastocna a 5-roéné preziva-
nie u deti s ependymdémom je len 35-50% (8).

Dal$im relativne &astym ochorenim mozocka
je ataxia telangiectasia (Louisovej-Barovej syn-
drom). Patri medzi neurokutanne syndrémy s mul-
tiorganovym postihnutim predovsetkym imunitného
systému. Patologicky gén je lokalizovany na chromo-
z6me 11q 23 a kéduje protein, ktory pravdepodobne
detekuje poskodent DNK a kontroluje bunkovy cyk-
lus. Ochorenie zaéina medzi 18. mesiacom a 3. ro-
kom opakovanymi respiraénymi infektami s deficitu
IgA u dietata s hypotonickym syndrémom. Neskor
sa vytvaraju angiektazie, ktoré sa objavuju v pred-
Skolskom az Skolskom veku, ataxia a choreoatetdza.
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Ataxia a choreoatetéza su sposobené progreduju-
cou atrofiou cerebella. V laboratérnych vySetreniach
su zvySené hodnoty alfa 1 fetoproteinu, znizenie az
chybanie IgA, zvySend fragmentacia DNA v chromo-
zémoch. Prognéza ochorenia je nepriazniva, vedie
k imobilizacii v adolescencii a k Umrtiu. Pri¢inou su
chronické respiracné infekcie a zvy$ena fragilita DNA
je rizikovym faktorom vzniku malignit predovSetkym
lymforetikularnych (leukémie) alebo epitelidinych.
Pri¢inou postihnutia mozotka méZze byt infekcia
spbsobend priamym zdpalom mozocka, alebo spé-
sobena demyelinizaciou po prekonani infektu. Akut-
na cerebellitida je spajana s infekciou echovirusmi,
Coxsackie virusom B, influenzy, hepatitidy A, herpes
simplex, poliovirusom, mumsu, rubeolly, mononukle-
6zy a inymi. Priinfekcii diftérie, leptospirdzy, tyfe, my-
koplazme je mozo¢kova porucha spdsobend cirku-
lujucimi toxinmi. NajCastejSou formou parainfekénej
afekcie je varicelova cerebellitida. V klinickom obraze
dominuju poruchy chddze s titubaciami a padmi, hy-
potdnia, dysmetria, tremor a skandovana re¢. Likvor
je zvy&ajne normalny alebo moZze byt fahka pleiocy-
téza, v pripadoch postinfekénej demyelinizécie moze
byt zvySené IgG v likvore. Priebeh je benigny, Uplna
remisia vSak moze trvat tyzdne aj mesiace. V niekto-
rych pripadoch mdze nesikovnost a hypotdnia pretr-
vavaf. Liecba je symptomatickd, nie je dokaz, ze by
lieCba kortikosteroidmi bola efektivna (6).
Mozockova ataxia je sucastou syndromu opso-
klonus/myoklonus spolu s mimovolnymi, chaotic-
kymi pohybmi o¢i a myokléniami koncatin u dojéiat
a batoliat. Zvy&ajne je prejavom paraneoplastického
syndrému pri neuroblastome, u Casti deti ide o au-

toimunny proces inej etioldgie. Pri neuroblastome
je indikovana kauzalna lietCba chemoterapiou, pri
autoiminnych procesoch moze byt efektivna liecba
ACTH alebo prednizénom.

Akutna demyelinizacia mozocka v ramci scle-
rosis multiplex sa mdze prejavit akutnou ataxiou.
Zvy€ajne su pritomné aj iné fokalne neurologické

Typickd je ataxia pri Chorobe javorového sirupu, pri
komplexe deficiencie pyruvatdehydrogendzy, pyru-
vatkarboxylazy, karnitinacetyltransferazy, deficiencii
biotinitidazy a pri hypothyreoidizme. Poruchy meta-
bolizmu mézu tiez priamo naruSovat morfogenézu
mozocka a byt priCinou vzniku anomalii, inokedy
vyvolavaju intermitetnu alebo chronicky progresivnu

priznaky (opticka neuritida, oftlamoplégia, paréza),
abnormalny MR ndlez viacpoCetnych demyelinizu-
jucich 1ézii, patologické zrakové evokované poten-
cialy, nalez zvySenych hodn6t 1gG a oligoklonélna
skladba protilatok v likvore.

Mnohé metabolické poruchy sa mbzu mani-
festoval mozockovou symptomatoldgiou (ataxiou)
pri poruche diéty alebo pri interkurentnom infekte.

mozockovu symptomatolégiu (6, 8).
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