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Viazené kolegyné a kolegové,

Neurologicka klinika FN Hradec Kralové prodla v roce 2008 vyznamnymi udélostmi. Nejprve to byla oslava vyznamného Zivotniho jubilea pfednosty kliniky,
doc. MUDr. Gerharda WaberZinka, CSc., v rdmci X. NEURO-SKI Harrachov 2008 a hned nésledné 2. kvétna 2008 se s nim definitivné rozloucila po jeho nahlém
tmrti. Presto se hldsi k dlouhodobym odbornym tradicim, ke kterym nepochybné v poFadi 36. Serclovy dny nalezi. V tomto roce byly hlavnim tématem vedle tradic-
nich vari polyneuropatie. Predkladame abstrakta sdéleni, za jejichz obsahovou stranku odpovidajf autofi. Medialnim partnerem Serclovych dni v Harrachové byl
tradicné Casopis Neurologie pro praxi, redakce SOLEN, s.r. 0., Olomouc.

Periferni neuropatie —
klasifikace a diagnostika
Ehler E.

PKN a.s., Pardubice

Periferni neuropatie pfedstavuji bézné onemoc-
néni vyskytujici se v neurologické praxi. Vzhledem
k rdznorodé klinické manifestaci, riznym pfic¢indm
rozvoje i velmi rozdilné 1é¢bé vyzaduje racionalni
feSeni problematiky neuropatii jak velké znalosti,
vybaveni pracovisté, tak i vypracované diagnosticko-
terapeutické postupy. Prevalence perifernich neuro-
patii v celkové populaci je 2,4 %, avSak u osob nad
55 let dosahuje az 8%. Nejcastéji se vyskytujici
neuropatii — v rozvinutych a dnes i v rozvojovych
zemich - je diabetickd neuropatie. V rozvojovych
zemich je nasledovana leprézni neuritidou. Z dal$ich
Castych pficin neuropatii jsou to metabolické a endo-
krinni nemoci, infekce, toxiny (alkohol), drogy, vasku-
litidy, traumatické i dysimunitni neuropatie.

Zakladem racionalni diagnostiky je zhodno-
ceni klinické manifestace neuropatii. Je nezbytné
posoudit postizeni motorickych (parézy, atrofie,
kiece), senzitivnich (hypestézie, dysestézie, neuro-
patickd bolest) i autonomnich vldken a jejich kom-
binaci. Distribuce jednotlivych pfiznaki je dal$im
dalezitym parametrem. Mohou se vydélit mononeu-
ropatie, mononeuropatia multiplex a polyneuropatie
(s postizenim dlouhych ¢i kratkych viaken ¢i dokonce
s difuzni poruchou nezavislou na délce). Po zhod-
noceni anamnézy, potizi nemocného a klinického
vySetfeni ndasleduje neurofyziologické vySetfeni
(motoricka a senzitivni neurografie, jehlova EMG,
autonomni testy, specidlni metody), a pak bioche-
mické, genetické, hematologické a ¢asto i imu-
nologické vySetfeni. Ve vybranych pfipadech ma
velky vyznam kozni biopsie (zhodnoceni nemyeli-
nizovanych vidken v k0zi) ¢i biopsie periferniho
nervu (zanétlivé ¢i metabolické zmény).
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Spravna diagnéza a rovnéz v€asna diagndza
(napf. u akutni polyradikuloneuritidy) je zédkladem
efektni pfi¢innou terapii. V pfipadé akutnich auto-
imunitnich zanétlivych polyneuropatii je ucinnou
lé¢bou vysokoobjemova plazmaferéza ¢i intra-
vendzni podani vysokych davek imunoglobulind.
Kompenzace metabolické choroby, dodani chybgjici
latky (napf. B12) a pferuseni neurotoxického pUso-
beni (napt. olovo Ci alkohol) jsou logickym Ié¢ebnym
postupem u dalSich perifernich neuropatii.

Diagnostika dédiénych neuropatii
Seeman P.

Klinika détské neurologie, DNA laborator,
2. LF UK a FNM, Praha

Dédi¢né neuropatie oznacované téz jako cho-
roba Charcot-Marie-Tooth (CMT) jsou skupinou
nejcastéjSich geneticky podminénych nervosva-
lovych onemocnéni. Dédi¢né neuropatie se dédi
vSemi typy mendelovské dédicnosti (AD, GD, AR
i sporadické pfipady), kdy je nejéastéj$i autozomalné
dominantni typ. Dédi¢né neuropatie jsou extrémné
geneticky heterogenni a v soucasnosti je zndmo
nejméné 36 gen, jejichz porucha vede k nékteré
z forem CMT. Nékteré genové poruchy jsou mezi
pacienty s CMT velmi ¢asté (CMT1A a s odstupem
CMTX1 a CMT1B) a jiné naopak velmi vzacné nebo
i popsané pouze v nékolika rodinach. Z klinického
a pokud mozno i elektrofyziologicky vysetfit pfimé
pfibuzné pacienta. DNA vySetfeni je tfeba vzhledem
k velké heterogenité cilit podle typu CMT (CMT1
nebo CMT2), podle véku zacétku a typu dédi¢nosti,
pfipadné podle pfidruzenych pfiznaku.

DNA vySetfeni Ize pouzit vZdy jen k potvrzeni Ci
upfesnéni diagndzy dédi¢né neuropatie a nikdy ne
k jejimu vylouceni, coz nikdy mozné neni, ani nebude.

Uspéch DNA vyseteni, resp. jeho vytéznost, velmi
silné zavisi na Uplnosti poskytnutych pozadovanych
klinickych informaci. NejvySsi Sance na objasnéni
genové poruchy maji pacienti s primarné demyeli-
nizaénim typem CMT a s familidrnim vyskytem
a dominantnim typem pfenosu. Po vylouceni 3 nej-
¢astéjsich genovych poruch u CMT (CMT1A/HNPP,
GJB1=Cx32aMPZ) je obvykle $ance na objasnéni
a ndlez genoveé poruchy u pacienta jen velmi nizka —
pod 5 %. VySetfenim téchto 3 nejCastéjSich pficin CMT
objasni genetickou podstatu CMT u cca 70-80%
pacientu s pfesvédcivou klinickou diagnézou CMTH.
Diagnosticky poskytuje nade pracovisté DNA vySet-
feni na prikaz CMT1A a HNPP, déle poruch GJB1
genu (Cx32), MPZ, PMP22, HSP22 a HSP27 genu
anejCastéjSich mutaci GDAP1 genu, RAB7 a SPTLC1
genl. V rdmci vyzkumnych projektd nebo mezi-
narodni spoluprace Ize podle potfeby a v opodstat-
nénych pfipadech zajistit vySetfeni vétsiny dalSich,
jejichz porucha vede k CMT.

P¥inos EMG u polyneuropatii
Matulova H.

Neurologicka klinika FN

a Medika s.r.o0., Hradec Krdalové

DileZitou soucésti diagnostického procesu
u polyneuropatii (PNP) je elektromyografie (EMG).
Cilem EMG vySetfeni je potvrdit postizeni perifer-
niho nervového systému, kdy klinicky obraz neni
jednoznacny, odlisit difuzni PNP od mnohocetné
mononeuropatie, stanovit stupen (lehké —tézké), typ
(senzitivni ¢i motoricky, axonalni &i demyelinizaéni),
lokalizaci (proximalni ¢i distalni, s postizenim na
dolnich ¢i hornich konCetinach) a stadium postizeni
(akutni, subakutni, chronické) motorickych a senzi-
tivnich vlaken perifernich nerva.

EMG téz slouzi k zachyceni incipientnich stadii
PNP u vybranych jedinca.
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Hlavni ulohu ma kondukéni studie, pfi které se
vySetfuje vedeni motorickymi vldkny véetné F vin
a vedeni senzitivnimi vldkny perifernich nerv(,
H reflex m. soleus. Nesmi chybét ani jehlovéd EMG ze
svall hornich a dolnich koncetin.

Je vdeobecné znamo, Ze pii PNP trpi nejprve
nejdeli vidkna, proto se pfi kondukéni studii vySetiuji
vétSinou motorickd viakna n. tibialis, n. peroneus,
n. medianus a n. ulnaris oboustranné a senzitivni
vldkna n. suralis, n. peroneus superficialis a n. me-
dianus a n. ulnaris, téZ oboustranné, na akru dolnich
a hornich koncetin.

Pomoci EMG vySetieni uréime typ PNP, zda jde
0 CastéjSi postizeni axondini ¢i demyelinizacni nebo
smiené.

Axonélni PNP vznikaji vlivem toxickych latek,
nutriéni deficience, téZ pfi systémovych nebo meta-
bolickych chorobach. Pfi kondukéni studii nalézame
nizké amplitudy sumacnich svalovych akénich po-
tenciald (CMAP) a senzitivnich nervovych akénich
potencidl (SNAP). Pii jehlové EMG zjistujeme
spontanni klidovou svalovou aktivitu — fibrilace a po-
zitivni ostré viny, reinervaéni zmény MUP (akénich
potencialli motorické jednotky).

Mezi demyelinizacni PNP patfi AIDP, CIDP,
HSMN [, Ill, multifokdlni motoricka neuropatie. Pfi
kondukeéni studii je nalez typického zpomaleni rych-
losti vedeni pod 70 %, prodlouzeni distalni motoric-
ké latence a latence F viny, ¢asové disperze a bloku
vedeni.

V nemalé mife nalézdme PNP s postizenim
axonalnim i demyeliniza¢nim, v EMG obraze je kom-
binace vyse uvedenych zmén pfi kondukéni studii
a jehlové EMG.

Aktudlni pohled na problematiku dia-
betické neuropatie

Mazanec R.

Neurologicka klinika FNM, Praha

Diabetes mellitus 1. a 2. typu je asociovany
se symetrickou nebo fokalni formou diabetické neu-
ropatie. Prevalence diabetické neuropatie se odha-
duje mezi 13 az 54 % a zavisi na délce trvani diabetu
(u DM1 se obvykle neuropatické symptomy rozviji
po 15-20 letech trvani choroby, u DM2 se rozviji jiz
v dobé stanoveni dg. u 8 % diabetiku).

Patofyziologie neuropatie neni dosud objas-
néna. Hlavni faktory jsou jednak metabolické (hyper-
glykemii aktivovand polyolova cesta, neenzymaticka
glykace proteind, oxidativni stres) a jednak vaskuldr-
ni (mikroangiopatie vasa nervorum).

Klasifikace neuropatie rozliSuje formu sub-
klinickou a klinickou. Subklinické forma je prikazna
elektrofyziologickymi testy (elektromyografie). Kili-
nicka forma se manifestuje heterogennimi neuropa-

tickymi symptomy. S vyjimkou rychle reverzibilnich
neuropatickych fenomend, zplisobenych hypergly-
kemii je diabeticka neuropatie ireverzibilni.

Zéavaznost neuropatie je obecné kvantifikovana
mezinarodnimi validizovanymi Skélami (Neuropathy
Symptom Score nebo Neuropathy Disability Score).
Cilené pro diabetickou neuropatii se uziva Michigan-
ska Skala tzv. Michigan Diabetic Neuropathy Score.

V praxi rozliSujeme formy symetrické nebo fo-
kalni.

Distélni symetrickd senzitivni a motoricka
forma je nejCastéjsi a manifestuje se hlavné poru-
chami citlivosti rukavicové nebo puncochovité distri-
buce s pozitivnimi neuropatickymi symptomy (napf.
paleni, mravenceni, brnéni, spasmy, kiece), méné
Casto negativnimi neuropatickymi symptomy (napf.
necitlivost, ledovy chlad, dnava, slabost). Svalova
slabost je podstatné méné ndpadna (zakopavani,
neobratnost rukou). Jeji pfi€inou jsou spiSe svalové
infarkty nez porucha motorickych nerv(. Tato forma
predstavuje vyznamny rizikovy faktor rozvoje syn-
dromu diabetické nohy. Druhou nejCastéjsi syme-
trickou formou je autonomni neuropatie, nejcastéji
s kardiovaskularnimi pfiznaky (napf. orthostaticka
hypotenze, klidova tachykardie).

Fokalni formy postihuji jednotlivé kranialni ne-
bo periferni nervy. Z kranidlnich nervi je nejéastéjsi
postizeni n. oculomotorius (strabizmus, ptdza, diplo-
pie, poruchy zornicovych reakci), z perifernich nervii
karpélniho tunelu) nebo proximalni motoricka neuro-
patie (diabetickd amyotrofie).

Elektromyografie je zakladnim diagnostickym
testem pro symetrické i fokélni formy. Obvykle pro-
kazuje kombinovanou poruchu axond a myelinového
obalu.

Lécha diabetické neuropatie je problematicka,
protoze symptomatické formy jsou spojeny s irever-
zibilnim poskozenim perifernich nervli (point of no
return). Disledna kontrola glykemie a intenzifikovany
inzulinovy reZim vyznamné snizuiji riziko rozvoje neu-
ropatie a zpomaluji progresi neuropatie u obou typt
diabetu. V klinické praxi se v 1é¢bé symptomatické
neuropatie uziva cilené kyselina thioktova v intravend-
zni a nasledné peroraini formé. Dal$i preparaty, které
byly Uspésné v experimentalnich zvifecich modelech
(napf. inhibitory aldosoreduktézy, nervové ristové
faktory a hormony), v klinickych studiich selhaly.

Neuropaticka bolestprovazi nejcastéji distalni sy-
metrickou formu neuropatie, nékdy proximalini diabetic-
kou amyotrofii. Parestézie, allodynie nebo hyperalgézie
se objevuji nejcastéji na nohou a vecer. Nereaguji na
bé&Zna analgetika ani nesteroidni antirevmatika. V praxi
se osvédCilo podavani tricyklickych antidepresiv (amit-
riptylin, imipramin), antikonvulziv (gabapentin, pregaba-
lin) nebo opioidd (tramadol, oxycodon).
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Elektrodiagnostika autonomni dysfunk-
ce — klinicky vyznam u polyneuropatii
Bedndar M.

Neurologickd klinika FN a LF UK,

Hradec Kralové

Testovani funkce autonomniho nervového sys-
tému je mozné pomoci elektrofyziologickych metod,
které byvaji obvykle sou¢asti programového vyba-
veni EMG.

Sympatickd kozni odpovéd (sympathetic skin
response — SSR) reprezentuje akéni potencial gene-
rovany koznimi potnimi zlazkami, inervovanymi sym-
patickymi nemyelinizovanymi vlakny typu C, jako
reakci na aktivaci riznymi podnéty. Hodnoceni SSR
komplikuje variabilita tvaru a amplitudy odpovédi,
méné i latence, a také tendence k habituaci. Nespor-
nou abnormitou je nevybavnost SSR.

VySetfeni variability R-R intervalu (R-R interval
variation — RRIV) je testem kardiovaskularni auto-
nomni regulace. Korelatem jeji dysfunkce je ztréta &i
pokles varialibity srdecni frekvence v klidu a v zaté-
Zovych situacich.

Z testovani jedné nebo dvou funkci autonomniho
systému byva usuzovano na funkci autonomniho
systému jako celku, nebot patologie autonomniho
systému ma vétSinou difuzni povahu, at jiz na Urovni
centralni nebo periferni.

V bézné Kklinické praxi nebyva vySetfeni
autonomnich funkci soucasti EMG protokolu
u polyneuropatii. Je vSak vhodné ho zafadit v pfi-
padé suspekce na tzv. neuropatii tenkych vlaken
(small fiber neuropathy), kdy jsou kondukéni studie
normalni (testuji pouze silna vidkna), a také pfi
cileném dotazu na postizeni autonomnich nervo-
vych vldken (diabeticka polyneuropatie, syndrom
Guillain-Barré, akutni pandysautonomie, paraneo-
plastické polyneuropatie, porfyrie, botulizmus,
polékové a toxické polyneuropatie, amyloiddza,
HSAN I-1V aj).

Neuropatie p¥i vaskulitidach
Kalous K., Kalous T.
Neurologie - elektrofyziologické

laboratore, s.r.o, Praha 2

Podkladem vzniku neuropatie u vaskulitidy je
postizeni vasa nervorum vedouci k ischemickému
postizeni nervu s naslednou axondlni degeneraci.
Distribuce a tize postizeni vaskulitického procesu
uréuji klinické projevy.

Klasické projevy vaskulami neuropatie se pro-
jevuji akutnim nebo subakutnim zaCatkem s pali-
vou dysestetickou bolesti (neuropatickd bolest)
a slabosti postizenych svalii v distribuéni zoné jed-
noho nebo nékolika nervi-mononeuritis multi-
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ABSTRAKTA

plex, asi 10-15% pacientl. U 25-50% pacientt

je mononeuropatie prekryta rozsahlym asymetric-

kym postizenim jednotlivych nervd. 20-30% pacien-
td ma distalni symetrickou distribuci postizeni.

Klinicky syndrom je identicky u vSech typ( vaskulitid.

50% vaskulitickych neuropatii provazi kolagenni one-

mocnéni jako polyarteritis nodosa nebo revmatoidni

artritida. 10 % je spojeno s jinym systémovym onemoc-
nénim nebo procesem jako infekce, malignita, lékové
interakce. 40 % neuropatii pfichdzi izolované.
Pro diagnosticky postup jsou kli¢ové otazky:
zda jde o typickou mononeuritis multiplex,

2. zda md pacient kolagenni nebo revmatické one-
mocnéni,

3. zda méa pacient diabetes mellitus,

4. zda ma pacient jiné klinické ukazatele spojené
s vaskulitidou (organové postizeni, chronickeé in-
fekEni onemocnéni, malignitu). Z laboratornich
vySetfeni jsou dllezité sérologické vys., elek-
trofyziologické vys., biopsie senzitivniho nervu.

Elektromyografické vySetfeni odhali subklinic-
ké 1éze a prokaZze pfitomnost postizeni vice nerva,
které unikly klinickému vySetfeni EMG vySetfeni,
vykazuje typicky nizkou amplitudu senzitivniho
i motorického akéniho potencidlu a multifokalni
distribuci. U téZkych pfipad( mohou byt odpovédi
nevybavné. Jehlovd EMG prokazuje denervace.
Hlavni zasady terapeutického ovlivnéni:

1. odstranéni vyvoldvajiciho antigenu,

2. nastaveni imunosupresivni terapie,

3. vazoaktivni terapie,

4. symptomatickd terapie — léCba neuropatické
bolesti, ortopedicka podpurna terapie. Na zavér
uvadéna kazuistika 23 leté pacientky se SLE,
u které se akutné rozvinuly pfiznaky mononeu-
ritis multiplex.

Casnd detekce a terapie toxickych
polyneuropatii u pacienti

s mnohocetnym myelomem

Kunc P'., Maisnar V.?

"Neurologickd klinika FN Hradec Krdlové
20KH FN Hradec Krdlové

Toxické polyneuropatie vznikaji pfimym toxic-
kym plsobenim neurotoxickych latek na axon
neuronu a axoplazmaticky transport. Proto jsou
tyto polyneuropatie vétSinou axonalniho charak-
teru. Jsou pfevazné symetrickeé, tzv. ,length — de-
pendent* s maximalnim vyskytem symptomi na
dolnich koncetinach a pocCatecni akralni manifes-
taci symptom0. Jsou asto iatrogenni etiologie napf.
u onkologické terapie neurotoxickymi preparaty.
Hlavnim limitem podévéni téchto preparatl byva
jejich neurotoxicita. Mize dochézet i k pfimému
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toxickému postizeni ganglii zadnich kofend s roz-
vojem neuronopatie a naslednymi, ¢asto irreverzi-
bilnimi projevy polyneuropatie.

K 1é¢bé mnohocetného myelomu se pouzivaji
potencialné vyrazné neurotoxické léky jako jsou
napf. thalidomid, lenalidomid a bortezomib. Nové
léky jako bortezomib maji prokdzany vyrazné cel-
kové niz8i vyskyt toxickych polyneuropatii oproti tha-
lidomidu a zvl. pak vyskyt téZkych, pacienta limitu-
jicich polyneuropatii.

Neexistuje specificka terapie a profylaxe téchto
polyneuropatii. V terapii jsou Iékem prvni volby tzv.
tricyklické antidepresiva — amitriptylin, dale pak ev.
gabapentin. Druhou volbou jsou pregabalin a pre-
paraty ze skupiny SNRI. Teti volbou jsou opioidy,
popf. jejich kombinace s gabapentinem. V adjuvantni
Ié¢bé neuropatickych bolesti se nékdy doporuéuji
také kortikosteroidy.

Péce o diagnostiku a lé¢bu toxickych polyneuro-
patii u nemocnych lé¢enych s mnohocetnym myelo-
mem je soustiedna do 7 center v CR, kde je vytvo-
fena Uzka spoluprace hematoonkologa a neurologa
s doporu¢enym timingem vySetfeni nemocnych.
K pfesnému zhodnoceni stupné polyneuropatie se
pouzivé grading polyneuropatie, ktery urCuje moz-
nosti pokradovani terapie neurotoxickymi preparaty,
popf. vede ke zvazeni nutnosti redukce Ci ev. i vysa-
zeni poddvané neurotoxické medikace.

Vitaminy v neurologické praxi
Zumrovd A., Schwabova J.

Klinika détské neurologie

2. LF UK a FN Motol, Praha

Vitaminy jsou organické molekuly, které v mini-
malnim mnoZstvi zajistuji normalni rist, vyvoj a repro-
dukci organizmu. U pacient( se mohou zndmky neu-
rologického postizeni projevit pfi nedostatku vitamind,
tedy v pfipadé vitaminové deficience z nedostatec-
ného pfisunu stravou nebo nadmérné potfeby, i nad-
bytku vitamind, a to zdaleka ne pouze vitamind roz-
pustnych v tucich, jak je obvykle tradovano. Od vita-
minovych deficienci je nutné odlisit vitamin-depen-
dentni dédicné poruchy metabolizmu. Abstrakt pouze
heslovité shrnuje neurologickou problematiku vybra-
nych vitamin(, v pfednasce dokumentovanou kazuis-
tikami z praxe.

Hypovitamindza A se projevi pfedevsim poru-
chou zraku (zvI&sté u nedonoSenych déti), z neurolo-
gickych pfiznaku je popisovano zvyseni nitrolebniho
tlaku v dlisledku jeho nadprodukce. Intoxikace vita-
minem A se projevuije iritabilitou, anorexii, bolestmi
koncetin a koznim rasem. | zde muze byt zvySena
produkce likvoru, sniZuje se proteinorachie.

Hypovitaminéza D se projevi u déti rachitidou,
u dospélych osteomaldcii. U déti mezi 3. mési-

cem a 1. rokem véku mize byt prvnim pfiznakem
hypokalcemicka tetanie, projevujici se karpopedal-
nimi spazmy a laryngospazmem. Kromé obvyklych
pfi¢in jako je porucha pfisunu a vstfebavani vita-
minu D je na hypovitamindzu nutno myslet i pfi dlou-
hotrvajici antiepileptické terapii. Intoxikace vita-
minem D vede k hyperkalcemii s pfiznaky nepro-
spivéni, anorexie, zvraceni, polydypsie, polyurie
a febrilii, nékdy hypertenze. V objektivnim neuro-
logickém nalezu je hypotonie se snizenymi $lacho-
svalovymi reflexy.

Pfi nedostatku vitaminu E, nejéastéji v dusledku
sekundarni malabsorpce, mizeme nalézt znamky peri-
ferni neuropatie, myopatie, ataxie, event. retinopatie.

Choroby beri-beri a Wernickeho encefalopatie
jako onemocnéni zplsobena nedostatkem tiaminu
jsou obecné znamy. Parestézie a svalovou slabost
v dlsledku periferni neuropatie, event. az kardialni
selhavani miZeme nalézt i pfi stfevni malabsorpcitia-
minu, napfiklad u chronickych dlouhotrvajicich stfev-
nich onemocnéni nebo u pacientt se zdvaznou men-
talni anorexii.

Pyridoxinova deficience se projevuje u malych
déti iritabilitou, zvySenymi ulekovymi reakcemi
i generalizovanymi kfeCemi, u starsich spiSe projevy
periferni neuropatie. Z dalsich symptom0 je typickd
seborea a hypochromni anemie. Podavani vysokych
davek pyridoxinu mize vést vzacné k periferni neu-
ropatii. Pyridoxinova dependence je autozomalné
recesivné dédi¢na metabolickd vada, projevujici se
generalizovanymi kfe¢emi v prvnich hodinach zivota
nebo registrovanymijiziintrauterinné. Klinicky obraz
i EEG nélez hypsarytmie promptné ustupuji po podani
50-100 mg pyridoxinu . v., celoZivotni podavani pyri-
doxinu je nutné.Kromé toho existuji dalsi vzacné kli-
nickd jednotky napf. pyridoxin — dependentni homo-
cystinurie, cystathioninurie a ornithinemie.

Deficience cobalaminu (vitaminu B12) posti-
huje kojené déti matek s poruchou metabolizmu
vitaminu B 12, event. na vegetaridnské (veganské)
stravé bez adekvatniho pfisunu cobalaminu. Déti
mohou byt téZce opozdéné ve vyvoji s pfiznaky
postizeni centralniho i periferniho nervového sys-
tému, z hematologickych pfiznaku je typicka mak-
rocytarni megaloblastickd anemie. Pfisun vita-
minu rychle zlepSuje stav. Existuje autozomalné
recesivné dédiéné porucha vitaminu B 12, kdy je
poruSeno vstfebavani, transport nebo intracelu-
larni utilizace. V poslednim pfipadé mlze byt hla-
dina vitaminu v plazmé normalni. Vysledky bio-
chemickych vySetfeni davaji obraz metylmalo-
nové acidurie nebo homocystinurie, event. obou.
Pfi deficitu transportu za¢inaji prvni pfiznaky az po
1. mésici véku ¢i béhem nékolika prvnich let, typic-
kymi pfiznaky jsou neprospivani, gastrointestinaini
obtize, snizeni svalové sily &i myelopatie nebo ence-
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falopatie. Na CT a MRI mohou byt prokazatelné
stejné jako u deficienci cobalaminu dysmylinizace.
Podporovano z VZ FNM MZO 0064203-6505.

Mutaéni analyza genu CLCN1

u pacientd s kongenitdalni myotonii -
pFipravovany projekt

Simandlovd M., Sedlacek Z., Krepelovd A.,
Havlovicova M., Marikova T.

UBLG 2. LF a FNM Motol, Praha

Uvod
Kongenitélni myotonie je zavazné muskularni
onemocnéni s autozomalné dominantnim (Thomse-
nova forma) ¢i autozomalné recesivnim (Beckerova
forma) pfenosem zpdsobené mutaci v genu CLCN1.
Uvéadéna celosvétova prevalence myotonii zplsobe-
nych mutaci CLCN1 genu je 1/100 000, v nékterych
evropskych populacich je véak az 9/100 000 (v CR
zatim neni zmapovana). Gen pro CLCNT1 je lokalizo-
van v oblasti 7q35, zaujima 40 kb a sklada se z 23
exonu. Do sou€asné doby bylo popséano vice nez
60 kauzalnich mutaci (bodovych mutaci i deleci)
v CLCN1 genu. Mohou zplsobovat jak zménu, tak
ztratu funkce genu (v koneéném dusledku hyperex-
citabilitu svalového vidkna nasledkem redukce ¢i
absence prenosu chloridovych iontd) a klinicky se
projevuiji jako autozomalné dominantni nebo auto-
zomalné recesivni kongenitalni myotonie. Uplat-
nuje se efekt genové davky, pro autozomalné
recesivni formy se predpoklada kompletni ztrata
genového produktu, u autozomalné dominantnich
forem normalni alela zaji$tuje alespon ¢aste¢nou
tvorbu proteinového produktu schopného formovat
diméry, avak s nedostate¢nou funkci (dominantné
negativni efekt). Mutaéni analyza CLCN1 genu je
ztizena rozsahlosti genu, alelickou heterogenitou
a nedostatkem pfesné definovanych hot spotd.
Souhrn
Na naSem pracovisti byl vySetfen soubor
pacientl a rodin s kongenitaIni myotonii &itajici asi
20-25 pacientl. Cilem naseho projektu je zpraco-
vani a roz§ifovani souboru proband( s diagnostiko-
vanou kongenitalni myotonii a jejich rodinnych pfis-
lusnikl, zavedeni DNA diagnostiky genu CLCN1,
uréeniincidence a prevalence kongenitalnich myo-
tonii v Ceské republice a studium korelace geno-
typu a fenotypu.
Préce je podporovana VZ MZCR Gislo
000642036101.

Primarni bolesti hlavy v détském véku
Taldbové M., Serclové L.,

Taléb R., Stefackova S.

Neurologicka klinika FN a LF UK,

Hradec Kraélové

Uvod
Bolesti hlavy v détském véku délime na primarni
(migréna, tenzni bolesti hlavy, cluster headache)
a sekundarni. Migréna u déti ma fadu specifik —
bolesti jsou Castéji oboustranné, kratSiho trvani
(max. 48 hod.), s nizsi frekvenci zachvatu a inten-
tus). Nova klasifikace bolesti hlavy z r. 2003 déli
migrénu na 6 podskupin (m. bez aury, m. s aurou,
periodické sy. détského véku, retindni m., kompli-
kace m., pravdépodobnd m.). Akutni terapie migrény
u déti = (Ié¢ba zachvatu) zahrnuje nefarmakologické
postupy, béznd analgetika, prokinetika, triptany, ste-
roidy, benzodiazepiny, antiepileptika (valproat . v.).
V profylaktické 1é¢bé trvajici obvykle 3—6 mésic
jsou podavany vzacné betablokatory, Castéji blo-
katory Ca - kanald, dale antiepileptika, nootropika,
antidepresiva (zejména SSRiI), atypicka neurolep-
tika, antihistaminika, dale magnesium, Clavigrenin
F gtt.
Materidal a metodika

Od roku 2001 bylo na Détském oddéleni Neuro-
logické kliniky FN v Hradci Kralové hospitalizovano
celkem 72 déti s migrénou, z toho 38 chlapcti a 34
divek ve vékovém rozmezi 2-17 let (primér 10,7 let).
Byla provedena retrospektivni analyza souboru se
zaméfenim na typ bolesti hlavy, anamnestické idaje
vCetné rodinné anamnézy, lokalizaci, frekvenci, trvani
bolesti hlavy, vysledky pomocnych vy3etfeni (EEG,
MR resp. CT mozku), terapii.
Vysledky

NejcastéjSim typem bolesti v naSem souboru byla
pfiblizné v 50% migréna bez aury, pozitivni rodinna
anamnéza zjiSténa u 43 % déti, lokalizace oboustranna
¢i difuzni u % déti, pouze v % se jednalo o bolest unila-
teralni. U 50 % déti byla frekvence sporadickd, nepra-
videlna, s trvanim primérné kolem 6ti hodin.
Zavér

Migréna v détském véku predstavuje pomér-
né cCasté neurologické onemocnéni s incidenci
6,6-10/1000 chlapcli a 14-18/1000 divek. V itlém véku
(do 10ti let) prevazuiji chlapci s migrénou, v poméru
CH:D =2:1, coz bylo potvrzeno i pfi analyze naSeho
souboru. Rovnéz i dal$i vysledky naseho pozorovani
podporuiji literaini Udaje (bilater. lokalizace, intenziv-
néjsi doprovodné pfiznaky, sporadicky vyskyt, etc.)

Modifikovany pfistup vysetieni
zrakovych evokovanych potenciala
u détského pacienta
Kremlackova V., Kremlacek J.
Ustav patologické fyziologie LF UK,
Hradec Krdlové

Zrakové evokované potencialy (VEP) pfed-
stavuji neinvazivni, finan¢né nendrotné a objek-
tivni hodnoceni zrakového aparatu. Standardi-
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zované vySetfeni (napf. Visual Evoked Poten-
tials Standard, Doc Ophthalmol 2004; 108:
115-123) je zaméfeno na dospélé jedince a pro
dosazeni dostatecné spolehlivého vysledku
je u vySetfovaného pfedpokladana zhruba 20
min. spoluprace a koncentrace na stimulaéni
vzory. Protoze VEP mohou pfinést vyznamnou
informaci o stavu mozku a zrakového aparatu
i u détského pacienta, bylo nasim cilem pfizpQ-
sobit metodiku VEP pro vySetfeni pfed$kolnich
déti.

Hlavnim prostfedkem pro ziskéni vérohodnych
vysledkd VEP u pfedskolnich déti bylo upouténi
pozornosti prostfednictvim animovaného pohad-
kového pfibéhu. Do pohadky byly zakomponovéany
jednotlivé zrakové stimulace. Aby pozornost ditéte
nebyla pfetéZovana, byly nékteré stimulace upra-
veny nebo rozdéleny na vice Usekl. Modifikace
vySetfeni byla orientovdna i na vytvofeni pozi-
tivniho prozitku ditéte. S timto cilem byly vytvo-
feny pracovni listy, které obdrzi rodiCe ditéte pfed
vySetfenim a spole¢né se formou hry na vySet-
feni pfipravi. VySetfeni umoZznuje testovani zra-
kovych funkci od primarni po kognitivni uroven
béhem 25 minut.

V pilotni studii s 10ti zdravymi pfedSkolnimi
détmi, které v nahodném pofadi podstoupily jak stan-
dardni, tak pohadkou upravené vySetfeni, se poda-
filo obéma pfistupy zaznamenat vérohodné odpo-
veédi, pficemz détmi i rodi¢i byla upfednostfiovana
modifikovana varianta vySetfeni.

Eskalace lééby RS — indikace a formy
Taléb R., Valis M., Taldbova M., Holubova J.
MS Centrum, Neurologicka klinika FN
Hradec Krdlové

Roztrouena sklerdza (RS) je chronické auto-
imunitni demyelinizaCni onemocnéni centrainiho ner-
vového systému (CNS), kde se patogeneticky uplatriuje
zanétliva aktivita imunitniho systému. Zanét je sledovan
irreverzibilnim poSkozenim CNS, pfevaha neurodege-
nerace nad zanétem znamena progresi neurodeficitu.
V 85% zac¢ina RS stfidanim atak a remisi. Z&kladnim
smyslem lécby od prvni ataky a kazdé dalsi ataky je
blokada konverze do chronické progrese RS.

Prediktivnimi faktory vyvoje RS a UspéSnosti
|é¢by je diagnostika reflektujici revidovana McDo-
naldova kritéria, monitoring u¢innosti Iécby kli-
nicky a MR graficky (poCet relapsl v ¢ase, stupeh
progrese disability, aktivita |ézi zobrazena na MR
v ¢ase a prostoru) a modelovani programu lécby,
vybér kombinaci IéCby, optimalizace Ié¢by a volba
pro selhéni monoterapie.

Pristupy a principy 1é¢by RS jsou komplexni, cha-
rakterizované urgetnosti, chronicitou, imunoupresivi-
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tou, imunomodulaci, diouhodobé ovliviiujici, symptomy
ovliviiujici a reedukaci somatopsychosocialni.

Lécba ataky — standardni akutni Ié¢ba metyl-
prednisolonem ve stanovené davce 3,0-5,0g i.v.
(IVMP) v priibéhu 3-7 dn(i. V pfipadé nedostatecné
ucinnosti je doporuCovana eskalace akutni |é¢by
jednorazové nebo opakované. Jednorazoveé s odstu-
pem 2 tydnd bez klinicky monitorované Géinnosti
dalsi 3 dny po 2.0 g metylprednisolonu i.v. V pfi-
padé, Ze po dalSich 2 tydnech stav bez klinicky
monitorované ucinnosti, je indikovana plazmaferéza
3-5x ob den. Opakovanou eskalaci akutni [é¢by je
opakovani [VMP (standardni davka 3,0-5,0g) 3-4 x
v pribéhu ndsledujicich 12ti mésica.

Lécba chronickd, ovliviiujici je standardni lé¢ba
prvni linie RS léky ovliviujicimi onemocnéni (dise-
ase modifying drugs — DMDs), méné v monoterapii,
pfevazné kombinovana, kterd v piipadé nezjisténé
acinnosti nebo zjisténé netcinnosti maze byt eska-
lovana 1é&bou alternujici (mitoxantron — MiTX) nebo
je mozna neucinnost feSena profylakticky é¢bou
spoustéci, MiTX pfed zahajenim Ié¢by DMDs. Novou
variantou eskalace Ié¢by DMDs je 1é¢ba natalizuma-
bem i.v. v doporuceném trvani 12-24 mésicu. Ne-
Uspésnd eskalace standardnilécby RS prvnilinie zna-
mena konverzi do druhé linie Ié¢by intravendznimi imu-
noglobuliny (IVIG) nebo lécebné postupy uréené pro
fazi chronické progrese RS, které principiéiné predsta-
vuji chronickou kombinovanou imunosupresivni [é¢bu
(napf. Harvardsky protokol, EdanCv protokol aj).
Zavér

Indikacni kritéria pro 1éCbu prvni linie volby u RS
v CR limituje jeji G&innost, nebot nelze zahajit lé&bu
v ¢asné fazi RS, klinicky izolovaného syndromu
(CIS). Eskalace akutni lé¢by, Ié¢by prvni linie nebo
|é¢by chronické je determinovéna jeji nedostatec-
nou Uc¢innosti nebo neucinnosti. Vyjimeéné posta-
veni v procesu eskalace 1é¢by RS md v soucasné
dobé natalizumab. Neucinnost této eskalace event.
kombinované terapie je vstupenkou do druhé linie
lé¢by RS IVIG event. v kombinaci. Za optimalni
dlouhodobou Ié¢bu RS je v sou¢asné dobé uzna-
vana létba DMDs v kombinaci s kratkymi pulzy
IVMP, ktera pfi nezbytném monitoringu ucinnosti
lé¢by (klinicky a MR) vykazuje redukci kontrast
enhacujicich 1ézi, nizky relaps rate a minimalni
progresi disability.

Kostni denzita u epileptikti Iécenych
antiepileptiky — induktory

Simko J.!, Hordéek J.2, Taldb R."
Neurologickad klinika FN, Hradec Krdlové

21, interni klinika FN, Hradec Krélové

Cilem nasi studie byla analyza souboru epilep-
tik( dlouhodobé Ié¢enych antiepileptiky — induktory
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(AE-IND) s ohledem na kostni denzitu a nékteré kli-
nické a laboratorni parametry, které dle literarnich
dajl souvisi s patofyziologii metabolickych osteo-
patii u epileptikd.

Materidl a metoda

U 51 epileptikl (33 zen, 18 muzd) medikujicich
dlouhodobé AE-IND v monoterapii, ¢i kombinaci
s AE-IND, popf. neinduktory bylo provedeno osteo-
denzitometrické vySetfeni kyéle a bederni patefe
metodou dvouenergetické rentgenové absorpciomet-
rie (DEXA); hodnoty kostni denzity kycle (BMD-K)
abederni patefe (BMD-Lp) byly korelovany s vékem,
délkou medikace AE-IND, body mass indexem (BMI),
u zen téz s délkou menopauzy (DMP); dale pak s hla-
dinami Ca, P, vitaminu D250H, ALP, parathormonu,
globulinu vaziciho pohlavni hormony (SHBG), celko-
vého testosteronu (TT), volného testosteronu (FT)
a dehydroepiandrosteron — sulfatu (DHEA-S).
Vysledky

Normalni osteodenzitometricky nalez mélo
17,4 % nemocnych, v pdsmu osteopenie (T-skore 1
az 2,5) se nachazelo 63%, v pasmu osteopordzy
(T-skére 2,5 a vice) 19,6 % nemocnych.

PFfimé funkéni souvislost s hodnotou BMD-K
a/nebo BMD-Lp byla dle neparametrického Spear-
manova korelaéniho koeficientu zjisténa pro hla-
dinu DHEA-S: BMD-K 0,358 (P = 0,017), nepfima
funkéni souvislost pak pro vék: BMD-Lp -0,341
(P = 0,02), pro DMP: BMD-Lp -0,428 (P = 0,023)
aP:BMD-K-0,362 (P =0,02), resp. BMD-Lp - 0,344
(P = 0,027). U ostatnich parametrli nebyla zjis-
téna funkcni souvislost s hodnotou BMD-K a/nebo
BMD-Lp.

Zaveér

Dle nasich vysledki Ize abnormni osteodenzito-
metricky nalez ve smyslu osteopenie, resp. osteopo-
rézy oGekavat u vice jak 2/3 epileptikl dlouhodobé
|é¢enych AE-IND. Osteodenzitometrické vySetfeni
fadime mezi nezbytna pomocna vySetfeni v dispen-
zarnim programu detekce nezadoucich ¢ink dlou-
hodobé medikace AE.

Radiochirurgie selarni krajiny

Chytka T.', Stursa P.2

Stereotaktickd a radia¢ni neurochirurgie,
Nemocnice Na Homolce, Praha
’Radiodiagnostické oddéleni,

Nemocnice Na Homolce, Praha

Uvod

Pojem radiochirurgie do mediciny zavadi prikop-
nik stereotaxe, Svédsky neurochirurg Lars Leksell.
pfesné definovaného mista v nitrolebnim prostoru
svazky slabého zéfeni z mnoha smérd kumuluje
v misté kiizeni u¢inna davka, zatimco tkan v jednot-

livych smérech zafeni je zatizena miniméiné a bez
biologického ucinku.
Metodika

Ozafovéni lézi v selarni krajiné obecné vyza-
duje velkou zkuSenost a obezietnost. Vysledna
okrajova déavka zde velmi Casto byva omezena
tésnou blizkosti kritickych struktur a pfi pfekro-
¢eni jejich tolerance mUZe byt pacient iatrogenné
poskozen. Za kritické struktury z hlediska radiochi-
rurgie povazujeme — optické struktury, které toleruji
okrajovou davku 8 Gray (Gy), hypofyzu, ktera tole-
ruje stfedni davku 15 Gy, mozkovy kmen, ktery tole-
ruje okrajovou davku 12 Gy, a pravé u lézi v selarni
krajiné musi vysledna okrajové dévka i cely ozafo-
vaci plan respektovat pfitomnost i vSech tfi kritic-
kych struktur najednou. K radiochirurgii selarni kra-
jiny bude zminéna strategie ozafovani pituitarnich
adenom(, k nador(im jiného plvodu propagujicim
se do selarni krajiny budou uvedeny pfiklady kra-
niofaryngeomu, meningiomu, chordomu a intrase-
larni metastazy.
Zaveér

Radiochirurgie je excelentni Ié¢ebnou modali-
tou, ktera dokaZe neinvazivnim zptsobem likvidivat
nitrolebni patologicka loZiska. K oteviené chirurgii
pfedstavuje nejen vhodnou doplikovou Ié¢bu, ale
v indikovanych pfipadech se stava i jeji velmi efek-
tivni alternativou.

One and a half syndrome
Skoda M., Stépén P.
Neurologické oddéleni,

Oblastni nemocnice Nachod, a.s.

One and a half syndrom je relativné vzécna oko-
hybna porucha zplsobena |ézi paramedialni pontinni
retikularni formace a FLM. Jejim klinickym projevem
je postizeni konjugovaného horizontalniho pohybu
bulbu jednim smérem a internukledrni oftalmoplegii
kontralateralné. Nejcastéjsi pfi¢inou byvaji pontinni
vaskularni léze, tumory, ale i demyelinizace.

Ve sdéleni jsou prezentovény 2 kazuistiky, hos-
pitalizované na neurologickém odd. v N&chodg,
feSené ve spolupraci s Neurologickou klinikou
a odélenim intervenéni radiologie Fakultni nemoc-
nice Hradec Kralové.

Harrachov 18. fijna 2008

MUDr. Radomir Talab, CSc.
Neurologické klinika FN Hradec Kralové
Nezvalova 265, 500 05 Hradec Krélové
e-mail: talab@fnhk.cz
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