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Uvodni slovo

Milé kolegyné, mili kolegové,

jménem organizacniho vyboru Vas vitam v zépadoceské metropoli Plzen
na jiz 45. ¢esko-slovenskych dnech détské neurologie, které pro Vas letos or-
ganizuje Détské oddéleni Neurologické kliniky FN a LF UK v Plzni.

Pro tuto konferenci jsme zvolili tfi zajimavéa odborna témata a vzhledem
k tomu, Ze celkovy pocet pfihlasenych pfednasek pfesahl padesatku, byla tato
volba spravna. Véfime, Ze se ndm podafilo sestavit kvalitni odborny program
a celd akce bude po odborné strance pfinosem jak pro zac¢inajici kolegy, tak naplIni
ocekavani i zkusenych kolegli z renomovanych pracovist détské neurologie.

Nosnym tématem celé konference je détska mozkova obrna, jejiz proble-
matika je stale aktudlni a ma v détské neurologii nezastupitelné misto. Péce
o déti s détskou mozkovou obrnou vyzaduje multioborovou spolupradi, jejiz
dUleZitost chceme timto pfipomenout.

Samotny kongres se kona v prostorach moderniho hotelu Angelo v centru
Plzné, kterd v nékolika poslednich letech zaznamenala vyrazny rozvoj a v roce
2010 ziskala titul Evropské hlavni mésto kultury pro rok 2015. Tento titul se kazdy
rok udéluje dvéma vybranym meéstim, ze dvou clenskych statl EU s cilem
podpofit evropskou kulturni spolupraci.

Mésta, ktera se pro dany rok stala evropskou kulturni metropoli, jsou vy-
hleddvanym cilem mnoha turistd. Pfejeme si tedy, aby Plzert odhalila své krasy
i Vam a pfinesla nezapomenutelné zazitky.

Dale Vas Cekaji dva spolecenské vecery, kde bude dostatek pfileZitosti
k pokracovani v odbornych diskuzich, ale i k pfatelskym rozhovorlm. Prvni se
uskutecni v prostorach restaurace Na Spilce, situované pfimo v aredlu pivovaru
Prazdroj, v prostorach byvalych kvasnych sklepd. A dalsi vecer v prostorach
hotelu Angelo s doprovodem hudebni skupiny.

Prejeme Vam pfijemné dny stravené v Plzni, které Vas obohati jak po strance
odborné, tak kulturni.

MUDr. Jitka Rokytova
za organizac¢ni vybor kongresu a za kolektiv Iékaf
a sester Détského oddéleni Neurologickeé kliniky LF UK a FN Plzen
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45. cesko-slovenské dny
détskeé neurologie

26.-28. 5. 2011

Misto konadni: hotel Angelo Plzen

Poradatelé
Neurologicka klinika LF UK a FN Plzer}
Ceska spole¢nost détské neurologie CLS JEP
Slovenska neurologicka spolecnost — sekce détské neurologie J. E. Purkyné

Témata kongresu
NEUROLOGICKE KOMPLIKACE V NOVOROZENECKEM OBDOBI

DETSKA MOZKOVA OBRNA
EPILEPTICKE SYNDROMY DETSKEHO VEKU

VARIA

Organizacni vybor
Predseda:
MUDr. Jitka Rokytova

Clenové:
MUDr. Véra Amblerova
MUDr. Martina Machova
MUDr. Veronika Farhanova

Védecky vybor
Predseda:

doc. MUDr. Hana Oslejskova, Ph.D.
MUDr. Miroslav Murgas

Clenové:
MUDr. Jan Hadag, Ph.D.
prof. MUDr. Vladimir Komarek, CSc.
MUDr. Marie Kuncikova
prof. MUDr. Sona Nevsimalovd, DrSc.
MUDr. Jitka Rokytova

Po dobu kongresu bude probihat vystava kreseb détskych pacient.
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Program konference

Program 45. cesko-slovenskych dnii détské neurologie

Ctvrtek 26. 5. 2011

8:30-8:45 Slavnostni zahajeni 45. ¢esko-slovenskych dnti détské neurologie

Uvodni slovo:  doc. MUDr. Boris Kreuzberg, CSc., dé&kan Lékarské fakulty UK Plze

Predsedajici: Nevsimalovd S., Kuncikova M., Oslejskové H., Rokytovéd J., Hadac J., Komarek V., Murgas M., Pefina V.
8:45-10:45 Neurologické komplikace v novorozeneckém obdobi

Predsedajici: Dort J, Murgas M., Klement P.

1.  Neurologicka problematika v neonatologii
Dort J, Dortové E., Rokytova J. — 20 minut
2. Sledovani déti po tézké perinatalni asfyxii lé¢enych v novorozeneckém obdobi celotélovu hypotermii
Klement P, Sildova K, Lukaskova J, Cerné O, Fleischnerové A, Lorencik D, Pokorna P, Srnsky P, Vobruba V. — 15 minut
3. Hypotonie, chabé sani a respira¢ni selhani u novorozence/kojence, zplsobené kongenitalni myastenii pfi mutaci RAPSN
a COLQ genu - kazuistiky
Adamovicova M., Klement P, Honzik T, Cerné O. - 10 minut
4. Benigni novorozenecké spankové myoklonie
Cibochové R, Stérbova K. — 10 minut
5. Neurologické komplikace hyperinzulinizmu v novorozeneckém obdobi
Koumarova L., Vitnerova L. — 10 minut
6. Muze mit patologicky novorozenecky ikterus vliv na vznik autizmu ?
Kubickové K., Foglova J., Hostélkové P, Makovské Z., Pavlik T., Dolezal Z., Oslejskové H. — 10 minut
7. Zatazajejzvladanie u matiek rizikovych novorodencov
Murgas M., Kovacova J. — 10 minut
10:45-11:15 Coffee break
11:15-12:30 Neurologické komplikace v novorozeneckém obdobi
Predsedajici: Haninec P, Brichtova E., Oslejskova H.
8. Komplexni hydrocefalus novorozencti
Vacek P. - 20 minut
9. Hydrocefalus - klinické sledovani déti s ventrikulo-peritonealni drenazi
Rokytova J., Vacek P. — 10 minut
10. Lécba posthemoragického hydrocefalu u novorozenct s nizkou porodni hmotnosti
Brichtova E. - 10 minut
11. Vrozené vyvojové vady mozku
Machové M. - 10 minut
12. Operacnilécba porodniho poranéni plexus brachialis
Haninec P, Mencl L., Kaiser R., Houstava L., Dubovy P. - 10 minut
12:30-14:30 Obéd
14:30-17:30 Epileptické syndromy détského véku

Predsedajici: Hadac J., Kréek P, Kun¢ikova M.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

Chirurgicka lé¢ba epilepsie u déti v Centru pro epilepsie Motol: zkusenost u 100 pfipadu

Krsek P, Sebronova V, Faladova L, Stérbova K., Jahodové A, Kudr M., Rybaf J., Komarek V., Tichy M. — 20 minut
Nejnovéjsi trendy v chirurgické 1é¢bé epilepsie u déti

Jahodova A., Krsek P, Komérek V., Sebronova V., Stérbové K., Faladova L., Kudr M., Rybéf J,, Tichy M. - 10 minut
Indikace ketogenni diety u syndromu Dravetové

Hadac J.,, Brozova K. — 10 minut

Mutace POLG genu - klinicky obraz

Stibitzovéa R., Honzik T, BroZzova K. = 10 minut

Deficit gluk6zového trasporteru 1 typu (GLUT-1 deficience)

Brozova K., Honzik T, Kfepelova A., Rokytova J. - 10 minut

Porucha transportu folatti do mozku - nova lécitelna dédi¢na metabolicka porucha

Kostalova E. - 10 minut

Benigni familiarni neonatalni zachvaty

Novék V., Kuncikova M., Kovarova M. — 10 minut

Efektivita a tolerabilita levetiracetamu v liecbe epilepsie u deti do 2 rokov

Ramos Rivera G. A, Payerova J,, Kolnfkova M., Sykora P. - 10 minut

Vliv antiepileptik na kostni metabolizmus

Cahova P, Rusnékova S., Oslejskové H. — 10 minut

Psychogenni neepileptické zachvaty - kazuistika

Brenkus P, Rokytova J. — 10 minut
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n Program konference

17:00-17:30 Prezentace firmy Otto Bock - 30 minut
17:30-18:00 Schiize Vyboru Spoleénosti détské neurologie CLS JEP
20:00-24:00 Spolecensky vecer v restauraci Na Spilce, Plzen

Patek 27. 5. 2011

Dopoledni odborny program probiha za podpory firmy IPSEN

9:00-10:30 Détska mozkova obrna
Predsedajici:  OSlejskova H., Kuncikova M., Schejbalova A., Rokytova J, Hadac J.,, Komarek V., Kraus J.

23.

24.

25.

26.

27.

Lécba nadmérné svalové aktivity pii DMO

Kraus J., Brozova M. a NORA - 20 minut

Ortoped a détska mozkova obrna - zasady terapie na dolnich konéetinach
Schejbalovd A. - 15 minut

Intratekalni baclofen v 1écbé spasticity a dystonie u déti s détskou mozkovou obrnou
Liby P, Tichy M., Kraus J., Zounkova I. = 10 minut

Pozdni morbidita véetné DMO u rizikovych novorozenct

Kuncikova M., Medficka H., Stépanova E., Novak V. — 10 minut

Siroka multioborova spoluprace v modernim managementu komplexni terapie DMO
Oslejskova H. - 10 minut

10:30-11:00 Coffee break

11:00-13:00 Détska mozkova obrna
Predsedajici: Nevsimalovd S., Bratsky L., Amblerova V.
28. Jde opravdu o détskou mozkovou obrnu?

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

Pfihodova I., Baxova A., Nevsimalova S. — 10 minut

Zéhadné DMO

Susterovd L., Dortova E., Dort J, Mockové A, Rokytové J, Farhanova V, Sebrofova V, Brazdilova M. — 10 minut
Detska mozgova obrna a EEG

Bratsky L. — 10 minut

Poruchy metabolizmu serinu v diferencialni diagnostice neuropsychickych vyvojovych poruch
Jahnova H., Szentivanyi K., Krijt J, Cansky Z, Peskové K., Stastna S, Zeman J., Honzik T. - 10 minut
Diagnostika poruch metabolizmu biogennich amina v détském véku: deficit tyrozinhydroxylazy
Szentivanyi K., Hansikova H., Krijt J, Vinsové K., Klement P, Jesina P, Rozsypalova E., Zeman J,, Honzik T. - 10 minut
Moznosti vyuziti hipoterapie v 1é¢bé neurologickych diagnéz

Smigkova S, Matek P. — 10 minut

Morbus Niemann Pick typu C - zakladni charakteristika a projevy v détském véku

Malinova V. - 15 minut

Longitudinalni sledovani pacientd s Niemann-Pickovou chorobou typ C

Nevsimalové S., Pfihodové I, Tauberové A. - 15 minut

13:00-14:30 Obed

14:30-16:30 Détska mozkova obrna
Predsedajici: Sykora P, Komarek V., Vrabelova Z.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42,

43.

Difuzni traktografie u déti s vyvojovou dysfazii

Komérek V, Sanda J,, Vranova M., Jahodové A, Kyn¢l M. — 10 minut

Kongenitalna CMV infekcia a jej klinicka variabilita

Kolnfkova M., Sykora P, Ramos G.R., Hanus O., Payerova J. — 10 minut

Kazuistika dvou bratrii s X-vazanou kongenitalni myotubularni myopatii v diisledku nové mutace v MTM1 genu
Haberlova J,, Lassuthova P, Sebron V., Zédmecnik J, Seeman P.— 10 minut

Hyperekplexie - tlekové reakce u matky a dcery v disledku nové mutace v GLRA1 genu
Vrabelova Z., Haberlova J,, Krdtova M., Hyjanek J, Sebroriova V., Komarek V., Seeman P. — 10 minut
Lécitelna svalova dystrofie

Oslejskova H., Rusnakova S, Vondracek P, Muchovéa M., Malinové V., Vohérika S. - 10 minut
Spektrum pacientl v détské neurologické ambulanci ve 4letém obdobi

Serclové L., Stefackova S, Taldbova M. — 10 minut

Détsky pacient s DMO a epilepsii - moznosti pomoci z pohledu socialniho pracovnika
Valouchové L. - 10 minut

Prezentace asistencnich psti a pomoc u déti s DMO a epileptickymi zachvaty

Tomast O. - 30 minut
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16:30-17:30

19:00-24:00

Program konference

Plenarni zasedani Ceské spole¢nosti détské neurologie CLS JEP

Spolecensky vecer v hotelu Angelo Plzen

Sobota 28. 5. 2011

9:00-10:00

10:00-10:30

10:30-11:30

11:30-12:00

Varia
Predsedajici: Brozova K., Medrickad H., Muchova M.

44,

45.

46.

47.

SMA - spinalni muskularni atrofie

Farhanova V., Rokytova J. — 10 minut

Projekt - podpora rodin déti s onemocnénim SMA v Ceské republice

Kocova H,, Svétlikova D. — 10 minut

Angelmantiv syndrom

Medfickd H., Kuncikova M., Kovéarova M., Silhdnové E. — 10 minut

Epidemiologické charakteristiky primarnich bolesti hlavy u déti a adolescenttd
Muchové M., Janouskova E, Andrlova H., Danis L., Schwarz D., Olejskova H. - 10 minut

Coffee break

Varia
Predsedajici: Serclova L., Haberlova J., Taldbova M.
48. Mozkové infarkty v détském véku

49.

50.

51.

Rusnakova S., Olejskova H. — 10 minut

Kazuistika pacienta - 14lety chlapec s krvacenim z aneuryzmatu arteria cerebeli superior

Brazdilova M., Paulas L., Kyn¢I M, Salkova E, Charvat F, Puchmajerové A, Sebrorova V. — 10 minut

Retrospektivni analyza souboru pacientti s NF1, nej¢astéjsi komplikace z oblasti centralniho nervového systému
Kaluzova M., Petrdk B., Lisy J. — 10 minut

Neobvykla prvni manifestace systémového onemocnéni (kazuistika)

Talabovéa M, Serclové L, Taldb R, Minxové L. — 10 minut

Zakonceni sjezdu
Predsedajici: Nevsimalova S., Kuncikova M., Oslejskova H., Rokytova J., Hadac J., Komarek V., Murgas M., Pefina V.

Postery: Kvalita Zivota déti s télesnym postizenim SMA (spinalni muskularni atrofie) pfi pouziti kompenzac¢nich pomticek -
Kocové H.

Poznamka k programu: po kazdé prednasce je pocitano cca 5 minut na diskuzi.
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I

Abstrakta

1. Neurologicka problematika
v neonatologii

Dort J.", Dortovd E.!, Rokytova J.2
'Neonatologické oddéleni,
Fakultni nemocnice v Plzni
2Neurologicka klinika,

Fakultni nemocnice v Plzni

Cilem pfehledové pfednasky je prezentovat
zakladni demografickd data o nedonosenych
novorozencich, podat prehled ¢asné neonatalni
morbidity, postihujici nervovy systém, a ukézat
systém a moznosti dlouhodobé vyvojové péce.

Podil nedonosenych déti s porodni hmot-
nosti pod 25009 v poslednich 15 letech stéle
stoupd a ¢inf jiz 7,8% viech novorozenct (CR
2009). To znameng, ze v této dobé prijimaji neo-
natologicka oddéleni priblizné 1500 déti s velmi
nizkou porodni hmotnosti pod 15009 za rok
a ztoho je zhruba 500 déti s porodni hmotnostf
mensi nez 1000g. Posledni jmenovand skupi-
na predstavuje novorozence nejvice ohrozené
zavaznou ¢asnou morbiditou s rizikem dlou-
hodobych poruch psychomotorického vyvoje.
Jednd se mozkova krvacenf a periventrikularni
leukomalacie. Druhou zavaznou skupinou jsou
donoseni novorozenci s perinataini encefalo-
patif a tieti pfedstavuji vrozené vyvojové vady
mozku a michy.

Hospitalizace déti vyjmenovanych skupin je
¢asto dlouhodobad, fadu tydn( trvajici. Vsechny
détijsou pak po propusténi z Neonatologického
oddélen{ FN v Plzni zafazeny do dlouhodobého
ambulantniho sledovéni a pfipadné péce Ié-
kafskych specialist(l. V pfipadé zjisténi poruchy
vyvoje je zahdjena adekvatni vyvojova interven-
ce, jez kromé individudIné zvolené fyzioterapie
a psychologie v indikovanych pfipadech zahr-
nuje péci logopedickou, specidlné pedagogic-
kou, foniatrickou a jinou. K tomu slouzi centrum
vyvojoveé péce, které poskytuje koordinovanou
multidisciplindrni a centralizovanou péci.

2. Sledovani déti po tézkeé
perinatalni asfyxii lécenych
v novorozeneckém obdobi
celotélovu hypotermii

Klement P, Sildova K., Luk&skova J.,
Cernd 0., Fleischnerova A., Loren¢ik D.,
Pokorna P., Srnsky P., Vobruba V.

Klinika détského a dorostového lékastvi,
VFN Praha

Uvod: Perinataini asfyxie je ddleZitou pfici-
nou morbidity a mortality v novorozeneckém
veku. Vysledky multicentrickych studif ukazuji
nizsi incidenci détské mozkové obrny (DMO)
a psychomotorické retardace u détf se stfedné
tézkou a nejtézsi formou hypoxicko-ischemické
encefalopatie (HIE), které byly IéCeny celotélovou
hypotermif v novorozeneckém véku. Metoda
amplitudové integrovaného EEG (aEEG) je dUle-
zité indikacni kritérium k zahéjenf 1é¢by fizenou
hypotermi.

Pacienti: Prezentujeme soubor pfiblizné
50 déti po perinataIni asfyxii, s projevy stfedné
tézké a nejtézsi formy HIE (Sarnat II-lll), s vyja-
dfenou abnormitou na aEEG, u kterych byla in-
dikovana fizena hypotermie v novorozeneckém
veku (vstupnf kritéria TOBY studie). Pacienti byli
sledovani po dobu 2 let na pracovisti pediatrie
a détské neurologie, se zaméfenim na vyskyt
psychomotorické retardace, détské mozkové
obrny, epilepsie, sluchové/zrakové poruchy.
Vysledky jsou porovnany se skupinou novoro-
zencU se srovnatelnou perinatélni zatézi a pfi-
znaky HIE, lécenych bez fizené hypotermie.

Zdver: Neuroprotektivni terapie celotélo-
vou hypotermii u donosenych novorozenct
po stfedné zdvazné a tézké perinatalni asfyxii je
Ucinym prostredkem v prevenci rozvoje trvalého
poskozeni CNS.

3. Hypotonie, chabé sani

a respiracni selhani u novorozence/
kojence, zpusobené kongenitalni
myastenii p¥i mutaci RAPSN

a COLQ genu - kazuistiky

Adamovicova M., Klement P, Honzik T.,
Cernd O.

Klinika détského a dorostového lékarstvi,
1.LF UK a VFN v Praze, Praha

Uvod: Nejbéznéjsi forma kongenitalni mya-
stenie u nas —s mutaci CHRNE genu - se projevuje
zevni oftalmoplegif, ptézou a Uinavovou svalovou
slabosti, v ¢asném véku poruchou sanf a tézsim
pribéhem respiracnich infekt(. Cilem naseho sdé-
lenije upozornit na vzacné formy onemocnénti, je-
jichZ nékdy i jedinym projevem je respiracni selhanf
v novorozeneckém ¢&i kojeneckém veku.
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Pacienti: U 2 kojencli po opakovaném re-
spira¢nim selhanf jsme prokazali kongenitalni
myastenii — u divky s mutacf RAPSN a u chlapce
s mutaci COLQ genu.

Jedenactimési¢ni divka méla od novoro-
zeneckého véku hypotonii a problémy s pitim,
opozdéni hrubé motoriky. Oftalmoplegii ne-
méla a ptéza byla zaznamendana az po druhém
respiracnim selhani v 11 mésicich. Repetitivni
stimulace byla s normalnim nélezem, ale syn-
tostigminovy test byl pozitivni a na lé¢bé inhi-
bitory acetylcholinesterdzy doslo ke zlepseni
klinického stavu.

Chlapec, 5,5 mésice byl od narozenf hypoto-
nicky a $patné sal. Oftalmoplegii nemél, zfeteln
byla kolisajici ptdza, slabost a atrofie svalli a tézké
opozdeni hrubé motoriky. Od novorozenecké-
ho véku mél opakované ataky hypoventilace
a respiracniho selhani. Na EMG byl myopaticky
vzorec, repetitivni stimulace nebyla provedena.
Syntostigminovy test byl proveden 2 X, bez od-
poveédi ¢i dokonce se zhorsenim slabosti. Chlapec
zemtel na akutni respiracni selhani v 6 mésicich.

Zdveér: U novorozencl a kojenct se konge-
nitdlni myastenie maze projevovat hypotonif,
poruchou sanf a atakami respiracniho selhanf.
Pacienti nemusi mit ptdzu ani oftalmoplegii.
Normalni nalez pfi repetitivni stimulaci ¢i nega-
tivni odpovéd na syntostigminovy test diagnozu
nevylucuji. Casto je moznd symptomatické lécba
¢i prenatdlni diagnostika.

Prdce byla podporena grantovym projektem
IGA MZ NS 10561-3/2009.

4. Benigni novorozenecké
spankové myoklonie

Cibochové R., Stérbova K.
Klinika détské neurologie UK 2. LF
a FN Motol, Praha

Benigni novorozenecké spankové myoklonie
patif k neepileptickym spankovym myokloniim,
které se vyskytuji u donosenych fyziologickych
novorozency. Projevuji se pouze béhem spanku
opakujicimi rytmickymi myoklonickymi zaskuby
koncetin. Spontdnné odezni béhem 6-12 mési-
cd, nevyzaduji 1é¢bu a neovliviiuji psychomo-
toricky vyvoj ditéte.

V patogenezi onemocnéni se pfedpokla-
dd vliv serotoninové dysbalance a genetickych
faktord.



Pro diagnostiku je dUleZita charakteristicka
klinika a video EEG monitorace, pfi které se nena-
chézeji zadné abnormality behem myoklonit.

Tato klinickd jednotka je v literature malo
popsana, prestoze ma své misto v diferencial-
ni diagnostice novorozeneckych kieci a ¢asto
se klinicky zaménuje za epilepticky projev.

Prednaska bude doplnéna videozdznamy
z vlastniho video EEG archivu.

5. Neurologické komplikace
hyperinzulinizmu
v novorozeneckém obdobi

Koumarova L., Vitnerova L.
Neurologicka klinika a Klinika déti
a dorostu 1. LF UK a VFN, Praha

Pfedmétem naseho sdélentf jsou kazuistiky
3 déti s epilepsif a psychomotorickou retardaci,
vzniklou v disledku hypoglykémii pfi hyperinzu-
linizmu. Nejcastéjsi je neonatdini forma, méné in-
fantilni a vzacna je détska forma. Hypoglykémie
jsou zpUsobeny poruchou regulace a excesivni
sekreci inzulinu. Tato heterogenni porucha za-
hrnuje: 1. kanélopatie postihujici SUR 1 nebo
KIR, 2. enzymatické deficity glukokindzy (GK),
glutamatdehydrogenézy (GDH) a 3-hydroxyacyl-
CoA dehydrogenézy mastnych kyselin s krtkym
retézcem (SCHAD) a 3. modifikace inzulinového
receptoru. Diagnostika spociva v zachytu neade-
kvatné vysoké koncentrace inzulinu vzhledem
k namérené glykémii, v poméru inzulin/glukoéza,
v absenci ketoldtek a acidézy. Ke zvlddnuti hypo-
glykémie je potreba vysokého piivodu exogenni
glukdzy infuzi.

Terapie je jednak inicidlni, akutni, kdy je
obvykle zapotfebi centrainiho Zilniho katétru
k moznosti podanf vysoceprocentni glukodzy.
Déle pak terapie naslednd, kteréd spociva ve frek-
ventnf stravé s pridavky skrobu do jednotlivych
porci.

V medikamentdzni [écbé se pouziva
Diazoxid-derivat benzotiadiazinu a hormon so-
matostatin-analog Octreotide (pfi netcinnosti
Diazoxidu). Vysoké davky mohou vést ke zhorse-
ni hypoglykémie supresi glukagonu a ristového
hormonu. Po zahdjenilécby se u mnoha pacien-
tl objevuje zvraceni a/nebo prijmy a abdomi-
nalni dystenze, také steatorhea je ¢ast3, ¢astecné
se zlepsuje po p.o. podani pankreatickych enzy-
mU a vymizi po fadé tydnd a mésicl.

3. chirurgickd - pfi fokaIni hyperplazii nebo
inzulinomu je prvnim fesenim, u difuzni hyper-
plazie po selhani medikamentdzni terapie
se provadi subtotalni pankreatektomie.

Primarn{ hyperinzulinizmus je vzacna po-
rucha, ale zavazna pficina hypoglykémie u ko-
jencl a déti. Je nejcasté&jsi pficinou neonatalnf
hypoglykémie, kterd trva déle nez prvnich pér
hodin Zivota.

6. Muze mit patologicky
novorozenecky ikterus vliv
na vznik autizmu?

Kubickova K.!, Foglova J.!,

Hostalkova P.2, Makovska Z.2, Pavlik T.%,
Dolezal Z.3, OSlejskova H.?

'Lékarska fakulta

Masarykovy univerzity v Brné

2Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno,
Centrum pro diagnostiku autizmu, Brno
3Pediatricka klinika LF MU a FN, Brno
‘Institut biostatistiky a analyz LF MU, Brno

Prvni dvé autorky se na pfipravé prace po-
dilely rovnym dilem.

Autistické spektrum (Autistic Spectrum
Disorders, ASD neboli ,autizmy”) zahrnuji vy-
vojova onemocnéni mozku charakteristickd na-
rusenim socialnich interakci, komunikace a ste-
reotypnimi vzorci chovani a zajmu. Komplexnf
etiologie autizmu neni jednoznac¢né objasnéna,
ale predpokladé se podil mnoha genetickych
i negenetickych faktord. Jednim ze ziskanych
vlivh maze byt i patologicky novorozenecky
ikterus (PNI). V. metaanalyze Amina, a kol. zve-
fejnéné v breznu 2011 byl zjistén statisticky vy-
znamny vztah mezi PNI a rozvojem autizmu
u donosenych autistickych déti, stejny vztah
ale uz nebyl prokdzan u déti nedonosenych.
Hlavnim cilem nasi prace bylo pomoci retro-
spektivni studie zjistit, jak je tomu v souboru
déti s autizmem, které byly diagnostikovany
na Klinice détské neurologie LF MU a FN Brno
v letech 1980-2008. Vedlejsim cilem préce bylo
zjisténi pfipadného vztahu mezi PNl a vyskytem
epilepsie u autistd.

Vyskyt PNI byl zkoumdn u 404 dé-
ti s détskym autizmem, atypicky autizmem
a Aspergerovym syndromem (pficemz kom-
pletni zkoumana data se podafilo dohledat
u 328 détf) a byl srovnan s vyskytem PNI u kon-
trolnf skupiny pacientd (404 osob) z Pediatrické
kliniky LF MU a FN Brno. Pro sumarizaci dat byly
pouzity standardni popisné statistiky, zejména
frekvencni tabulky. Pro zhodnoceni souvislosti
mezi vyskytem PNI a pozdéjsim rozvojem au-
tizmu byl pouzit FisherGv exaktni test. Dale byl
posuzovan vztah mezi PNl a vyskytem epilepsie
u autistd.
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Ze souboru 287 donosenych déti s au-
tizmem byl zaznamenan PNI u 49 pacientl
(171 %), zatimco ze skupiny 41 prematuritnich
autistl pouze u 12 déti (29,3%). V kontrolnim
souboru, ktery je tvofen pacienty bez autizmu,
byl PNI zaznamenan u 35 (9,5 %) z 367 donose-
nych, zatimco u prematurnich déti v 16 (45,7 %)
pfipadech z 35. Byla Zjisténa statisticky vyznamna
zavislost mezi vyskytem PNI po narozeni a pfi-
tomnosti autizmu u donosenych déti (OR =195,
C1(1,23; 3,10), p = 0,005), zatimco u prematurnich
novorozencl tato souvislost prokézana nebyla
(OR=049,Cl(0,25;1,33), p = 0,255). TaktéZ nebyl
nalezen vztah mezi PNI a rozvojem epilepsie
v celém souboru autistl. Véfime, Ze nase prace
se stane inspiraci pro navazujici prospektivnf
studie s dlirazem na zcela praktické terapeutické
Vystupy v prevenci autizmu.

7. Zataz a jej zvladanie u matiek
rizikovych novorodencov

Murgas$ M.}, Kovéacova J.2

'Neuros, s.r.0., Detska neurologicka
ambulancia, Slovenska republika
2UKF Nitra, Katedra psycholégie,
Slovenska republika

Ciel’ Cielom préce bolo zistit, ako matky rizi-
kovych novorodencov zvladaju vzniknutu Spe-
cifickd zivotnu situaciu — byt matkou rizikového
novorodenca, najma vztah medzi Uzkostlivostou
a zvladanim zataze.

Metodika: V spoluprdci s katedrou psy-
choldgie UKF v Nitre sme realizovali vyskumnu
sondu s formulovanim nasledovnych otazok: 1)
Existuje vztah medzi Uzkostlivostou a tendenci-
ou vyuzit urcitl copingovu stratégiu na zvldda-
nie zataze? 2) Su rozdiely medzi prvorodickami
a druhorodi¢kami vo: a) vyuzivani inStrumen-
talnej stratégie zvlddania zétaze (zameranie sa
na problém), b) vo vyhladavani socidlnej opory
ako copingovej stratégie, ) v Urovni Uzkostli-
vosti?

Oslovenych bolo 47 matiek, 32 responden-
tiek, 12 prvorodiciek, 20 druhorodiciek, 15 matiek
odmietlo spolupracovat (istd forma vyhybania).
Na zistovanie preferovania copingovej stratégie
bol pouzity dotaznik CSI (33 tvrdeni), na zisto-
vanie Urovne Uzkostlivosti dotaznik STAI (s 20
polozkami).

Vysledky: 1) Medzi Uzkostlivostou a vyhyba-
Vou copingovou stratégiou existuje signifikatne
pozitivny vztah. 2) Medzi Uzkostlivostou a in-
strumentdlnou stratégiou existuje signifikatne
negativny vztah. 3) Participantky s vysSou Urov-



nou Uzkostlivosti preferovali socidlnu oporu ako
copingovu stratégiu. 4) Druhorodicky vyuZzivali
instrumentalnu stratégiu viac ako prvorodicky. 5)
Socidlna opora bola vyuzivana viac prvorodicka-
mi. 6) Prvorodicky mali vyssie skore Uzkostlivosti
ako druhorodicky.

Zdver: Existuje vztah medzi Uzkostlivostou
a tendenciou vyuZivat urcitl copingovu straté-
giu. Mnoho matiek, najma prvorodiciek a tych,
ktoré maju Uzkostlivost ako osobnostnu ¢rtu,
potrebujui pomoc v zvlddani pre nich néro¢nej
zivotnej situdcie, byt matkou rizikového novoro-
denca. Ukazuje sa potreba programov a kurzoy,
zameranych na danu problematiku a znizovanie
Uzkosti.

8. Komplexni hydrocefalus
novorozencl

Vacek P.
Neurochirurgické oddéleni,
LF UK a FN Plzen

Uvod: Navzdory rozsahlému rozvoji zobra-
zovacich metod, drendznich systém( a endosko-
pické techniky, hydrocefalus novorozeneckého
veku naddle zGstava problematickou ¢asti détské
neurochirurgie. Situace se podstatné zhorsuje
v pfipadé, kdy se jednd o tzv. hydrocefalus kom-
plexni. U vrozenych malformaci mozku s hydro-
cefalem nebo u multilokuldrniho hydrocefalu je
Casto tfeba pouzit kombinovany pfistup — endo-
skopicky konvertovat hydrocefalus na ,jednodu-
chy” a navazat drendznim vykonem.

Metodika: \/ poslednich tiech letech jsme
resili 8 novorozenct s komplexnim hydrocefalem
razné etiologie. Cilem bylo vzdy provést drendz-
ni operaci s vyuzitim jednoho intrakranidlniho
katétru. Vétsinou jsme zkombinovali endosko-
picky vykon s uloZzenim intrakranidlniho katétru
pod pfimou vizudlni kontrolou endoskopem,
standardné jsme vyuzivali elektromagnetickou
neuronavigaci.

Vysledky: e viech pfipadech jsme Uspésné
proved|i drendznf vykon z jednoho intrakrani-
alniho pristupu s vyuzitim jednoho intrakra-
nidlniho katétru. Pooperac¢né jsme fesili jednu
likvorovou pi$tél, jednu obstrukci ventilu a jednu
obstrukci komorového katétru, nezaznamenali
jsme zadnou infeke¢ni komplikaci.

Zdvér: Endoskopicky vykon v kombinaci
s pfesnym umisténim intrakranidlniho katétru
pod zrakovou kontrolou dovoluje feseni vétsiny
piipadt komplexniho hydrocefalu u novorozen-
cl s vyuzitim jednoho intrakranialniho pfistupu.
Navic diky obrovské plasticité détského mozku

se nékdy i déti s tézkymi vrozenymivadami CNS,
jsou-li operovany vcas a adekvatné mohou na-
konec vyvijet zcela normalné.

9. Hydrocefalus - klinické sledovani
déti s ventrikulo-peritonealni
drenazi

Rokytova J.!, Vacek P.2
'Neurologicka klinika LF UK a FN Plzen
2Neurochirurgické oddéleni LF UK a FN Plzer

Hydrocefalus je onemocnéni vzniklé na pod-
kladé poruchy tvorby, cirkulace nebo resorpce
mozkomisniho moku. V détském veku vznika
Z pricin vrozenych nebo ziskanych.

Prevalence vrozeného hydrocefalu je
0,5-3/1000 narozenych déti. Nejcastéjsf pricina
je stendza Sylvijského mokovodu. K ziskanym
patfi zejména intrakranidlni krvaceni, zanét CNS
a Uraz hlavy.

Klinické projevy zavisi na typu a rychlosti
vzniku hydrocefalu. U déti do dvou let véku je
prvnim pfiznakem makrocefalie a progresivni
rGst obvodu hlavicky, napjaté velkd fontanela
a rozestup $vd, zvraceni a pfi dalsf progresi de-
viace bulbd kaudélné. U starsich déti se hydro-
cefalus projevi bolesti hlavy, zvracenim, pfiznaky
zapadajiciho slunce a poruchou védomi.

Z diagnostickych metod se pfi prlkazu
hydrocefalu uplatruje ultrazvukové vysetreni
pres velkou fontanelu, k objasnénf etiologie je
metodou volby magneticka rezonance.

Nejcastéjsim zdkrokem jsou zkratové ope-
race. Principem vykonu je odvadeéni likvoru
z mozkovych komor do nékteré téInf dutiny,
kde dochazf k jeho vstfebavani. Nejcasteji je
provadén ventrikulo-peritonedIni zkrat.

Do naseho sledovéni bylo zahrnuto 38
déti, narozenych a operovanych v rozmezi let
2005-2010. Nejcastéji se jednalo o posthemo-
ragicky hydrocefalus u déti predcasné naroze-
nych s porodni hmotnosti pod 1500g. Druhou
nejcastejsi pficinou byl kongenitalni hydroce-
falus. Vice jak polovina déti méla provedenou
magnetickou rezonanci a u témér poloviny
operovanych déti byla vertikalizace ukoncena
do 2 let véku.

10. Lécba posthemoragického
hydrocefalu u novorozencu
s nizkou porodni hmotnosti

Brichtova E.
Klinika détské chirurgie,
ortopedie a traumatologie, FN Brno

Nezrald mozkova tkan u novorozencl s niz-
kou porodni hmotnosti je ohroZzena vznikem
intra nebo periventrikuldrniho krvacenf, v jehoz
dasledku se ve vétsiné piipadd rozvine posthe-
moragicky hydrocefalus. Soubor predstavuje
38 pacientl lécenych pro posthemoragicky
hydrocefalus na Pracovisti détské mediciny FN
Brno v letech 2004-2009. Vem pacientdm byl
v akutni fazi implantovan reservoir pro opakova-
né punce a evakuace sangvinolentniho likvoru.
Po sanaci likvorového nélezu a poklesu hladiny
celkové bilkoviny v likvoru pacienti podstoupili
implantaci vnitfnfho drendzniho systému nebo
endoskopickou tieti ventrikulostomii. Po operaci
byl u pacientl sledovan neurologicky stav, so-
nograficky nélez a funkce vnitfniho drendzniho
systému. Jsou prezentovany vysledky souboru
vcetné komplikaci pfi lé¢bé.

11. Vrozené vyvojové vady mozku

Machova M.
Neurologicka klinika LF UK a FN Plzen

Vyvojové vady vznikaji v disledku abnor-
malniho ontogenetického vyvoje.

Jednd se o Sirokou skupinu onemocnénti
s rozdilnou etiologii a rozdilnymi klinickymi
projevy.

Poruchy uzdvéru neurdInf trubice zahrnuji
jak fadu tézkych patolog. stavl — napf. anence-
falii, holoprosencefalii, tak i méné zavazné stavy,
jako jsou napt. kongenitdlni arachnoidalni cysty,
Dandy Walker komplex a dalsi.

Na patogenezi defektd uzévéru neurdlni
trubice se mohou podilet vlivy genetické, vlivy
prostiedi, geografické vlivy, doba koncepce, vék
matky, abuzus alkoholu, metabolickd a hore¢na-
td onemocnéni v gravidité.

Malformace CNS mizeme nejlépe délit
podle ¢asovych Usekl — od pocétku gestace
do 20. tydne, pak obdobf po 20. tydnu gestace
a obdobi po 25. tydnu gestace.

V prednésce jsou pak jednotlivé malformace
vyjmenovany a nékteré z nich jsou podrobnéji
popsany, vcetneé ukazek MRI vysetient.

12, Operacni lécba porodniho
poranéni plexus brachialis

Haninec P!, Mencl L., Kaiser R.',
Houstava L.!, Dubovy P.2

'Neurochirurgicka klinika 3. LF UK
a FN KV v Praze
2Anatomicky ustav LF MU v Brné
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Porodni poranéni pazni nervové pletené ma
primérnou incidenci 1-2/1 000 Zivé narozenych
déti.| pfes pokroky v mediciné se tedy stale u nés
rodi asi 100-200 takto postizenych novorozencU.
Naprosta vétsina se upravi spontanné, resp. kon-
zervativni Iécbou. Zbylych 10-20% (10-40 déti
v CRro¢né) si zaslouzi rekonstrukeni operaci. Pri
pretrvavani parézy doporucujeme kontaktovat
specializované pracovisté na konci 1. mésice
véku ditéte. Pacienti s kompletni 1ézf a pfitom-
nym Hornerovym syndromem jsou indikovani
k okamzitému vykonu, zbyli jsou opakované
vysetfeni a operovani pfi nelepsenf stavu mezi
3.a 6. mésicem véku. Cim dfive je spravné indi-
kovana operace provedena, tim ma vetsi sanci
na Uspéch. V pripadé pozdné vysetienych déti
je nejzazsim terminem pro rekonstrukci konec
prvniho roku. Na rozdil od dospélych pacien-
td Ize u détf provadét rozsahlejsi rekonstrukenf
vykony i na hornich ¢astech pletené, pokud
to neni mozné, pfistupuje se k neurotiza¢nim
operacim.

13. Chirurgicka lécba epilepsie
u déti v Centru pro epilepsie Motol:
zkusenost u 100 piipadi

Krsek P., Sebroriova V., Faladova L.,
Stérbova K., Jahodova A., Kudr M., Rybar J.,
Komarek V., Tichy M.

Klinika détské neurologie,

UK 2. LF a FN Motol, Praha

Epileptochirurgicky program byl na Klinice
détské neurologie UK 2. LF a FN Motol obnoven
v roce 2000. Od té doby bylo do zacatku roku
2011 operovéno 100 détskych pacientd, u kterych
bylo realizovano 111 resekénich epileptochirurgic-
kych vykon(: 8 nemocnych podstoupilo jednu
reoperaci, dva byli reoperovani dvakrat. Za stej-
nou dobu byl 34 pacientdim implantovan vago-
vy stimuldtor (toto skupina nebude v detailech
diskutovana). U nemocnych lécenych resekénf
operaci byl primérny vék pfi zacatku epilepsie
5 let (0-17 let) a prdmeérny vék pfi operaci byl
11,5 roku (4 mésice — 20 let). Sedesat pacientd
meélo kazdodenni zchvaty. Nejcastéjsi etiologif
farmakorezistentnf epilepsie byly fokdIni kortikaInf
dysplazie (izolované u 33, v kombinaci s hipokam-
palni sklerézou u daldich 14 a asociované s benig-
nimi tumory u dalSich 22 pifpadd). Sedmdesatpét
nemocnych podstoupilo jednodoby operacni
vykon s intraoperacni elektrokortikografif, 29 pa-
cientll bylo operovano po predchozi implantaci
nitrolebnich elektrod, u 4 déti jsme uZili techniku
awake craniotomy. Rozsahem bylo 42 operaci

fokalnich, 41 lobektomif, 20 multilobarnich resekcf
a 8 hemisferektomii. Vysledek 2 roky po vykonu
je zndm u 60 nemocnych, 46 z nich (77 %) bylo
bez zachvatd. U 10 z téchto nemocnych byla jiz
vysazena antiepileptika. Vysledek 5 let po vykonu
bylo mozné hodnotit u 32 détf, bez zachvatd bylo
22 (69%) z nich. Pfechodné komplikace s Uplnou
Upravou se vyskytly u 29 pacient(, 13 nemocnych
ma ocekdvany a 4 nepredvidany trvaly pooperac-
ni deficit. Prednéaska komplexné shrne nasi dosa-
vadni zkusenost s chirurgickou lé¢bou epilepsie
u déti a jeji dlouhodobé vysledky.

Podporovdno granty VZ MZOFNM2005-6504,

Kontakt Program ME09042 a IGA NT/11460-4.

14. Nejnovéjsi trendy
v chirurgické lécbé epilepsie u déti

Jahodova A, Krsek P!, Komarek V.,
Sebronova V., Stérbova K.', Faladova L.,
Kudr M.}, Rybaf J.", Tichy M.?

UK 2. LF, FN Motol,

Klinika détské neurologie, Praha

2UK 2. LF a FN Motol, Neurochirurgie, Praha

Prednaska navéze na prezentaci shrnujici do-
savadni zkusenost s chirurgickou Ié¢bou u détf
v Centru pro epilepsie Motol. Cilem sdéleni je
zdUraznit aktudlni sméry v diagnostice epilep-
tochirurgickych kandidatl a v modernizaci re-
sekenich epileptochirurgickych vykond. Hlavnim
trendem neinvazivni diagnostiky je koregistrace
rdznych modalit neurozobrazenf (zejména vyso-
korozlisovaci MRI, fMRI, DTI, iktalniho SPECT, FDG-
PET). Jsou-li tato neurozobrazeni koregistrovéna
v neuronaviga¢nim software, mohou dle nasich
recentnich zkusenosti i u velmi komplikovanych
pfipadd nahraditimplantaci nitrolebnich elektrod.
Timto zplsobem vyznamné zvysujeme komfort
nemocnych (jeden operacni vykon misto dvou)
a redukujeme ekonomické naklady na epilepto-
chirurgickou lé¢bu. U pacient(, kde je implantace
nitrolebnich elektrod nezbytnd, se snazime efek-
tivitu lokalizace epileptogenni zony zvysit aplikact
matematickych metod analyzy intrakranidlniho
EEG signalu. Principem je pouziti detektord za-
loZzenych na obecnych principech determinis-
tickych a statistickych metod a dale lokalizace
nove zjisténych elektrografickych znakd epilep-
togenni zény, napf. vysokofrekvencni aktivity.
Tento postup je v porovnani s vizudlni analyzou
objektivnéjsi a umozruje extenzivnejsi posouzeni
zdznamu. Bezpecnost operacnich vykond v bliz-
kosti elokventni motorické kdry a pyramidové
drdhy se snazime zvysit projektem, ve kterém
optimalizujeme postupy elektrické kortikalnf sti-
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mulace u détf. Standardnf postupy této stimula-
ce uzivané u dospeélych pacientt ¢asto selhavaj
u détfdo Sestilet véku. Viypracovali jsme protokol
kortikdIni stimulace, ktery je i v této vékové kate-
gorii pouzitelny a navic optimalizovali postup
elektrofyziologického sledovéani intaktnosti vy-
znamnych drah v prdbéhu mozkovych operaci.
Budeme demonstrovat, Ze pouZitf uvedenych
inovaci vyznamneé zvysuje efektivitu i bezpecnost
epileptochirurgickych postupt u déti.
Podporovdno granty VZ MZOFNM2005-6504,
Kontakt Program ME09042 a IGA NT/11460-4.

15. Indikace ketogenni diety
u syndromu Dravetové

Hadac J., Brozova K.
FTN, Oddéleni détské neurologie, Praha

Ketogenni dieta je pfisny dietni reZzim s vyso-
kym obsahem tukd, vyraznym omezenim cukrd
a adekvétnim pfijmem bilkovin, ktery se pouziva
v lé¢bé farmakorezistentni epilepsie u déti.

Tato Ié¢ba se obvykle indikuje v neakutnich
stavech. Na pffpadu 4letého pacienta s malignf
myoklonickou epilepsif (syndromem Dravetové)
budeme prezentovat Ucinnost ketogenni diety
u farmakorezistentniho myoklonického statu.

16. Mutace POLG genu -
klinicky obraz

Stibitzova R.!, Honzik T.?, Brozova K.
'FTN, Oddéleni détské neurologie, Praha
2VVFN, KDDL, Praha

POLG je gen kodujicf katalytickou subjed-
notku mitochondridlni DNA polymerazy. Jeho
mutace jsou spojené s variabilnim klinickym
obrazem mitochondridiniho onemocnéni:
Alpersova syndromu, progresivni ataxie nebo
progredujici zevni oftalmoplegie. Na tuto mutaci
je tfeba myslet v pffpadé zéstavy psychomoto-
rického vyvoje s progresi mozeckového syndro-
mu s naslednym rozvojem fokalnich zachvatd.
Na pfipadu 5leté divky budeme dokumentovat
atypicky obraz Alpersova syndromu pfi proka-
zané mutaci POLG genu.

17. Deficit gluk6zového trasporteru
1 typu (GLUT-1 deficience)

Brozova K., Honzik T.2, Kiepelova A3,
Rokytova J.*

'FTN, Oddéleni détské neurologie, Praha
2VFN, KDDL, Praha



3FN Motol, Ustav biologie
a lékarské genetiky, Praha
*Neurologicka klinika, FN Plzen

GLUT-1 deficience je relativné vzacné auto-
zomalné dominantnf onemocnéni vyvolané po-
ruchou glukézového transportniho mechanizmu
pfi mutacich v genu SLC2AT. Onemocnéni ma
velmi variabilni fenotyp, aviak nejcastéji se pro-
jevuje v kojeneckém az batolecim véku psy-
chomotorickou retardaci, ziskanou mikrocefalif
a farmakorezistentnimi epileptickymi zachvaty.
Nemoc se vsak mize manifestovat i v pozdéjsim
véku, a to pod obrazem farmakorezistentni epi-
lepsie pfipadné paroxyzmalni dystonie.

Na GLUT-1 deficit bychom méli pomyslet
u vsech déti's ¢asné vzniklou farmakorezistentni
epilepsif a progresivni mentalni deterioraci, pfe-
devsim, pokud se zachvaty objevuji po delsim
la¢néni, v rannich hodinach a stav se naopak
lepsi po jidle. Typické je i snizeni frekvence z&-
chvatd pfi infekénich onemocnénich. Zakladnim
diagnostickym krokem je vysetieni poméru
koncentrace glukézy v mozkomisniho moku
a krvi — u pacient s GLUT-1 deficitem je tento
pomér obvykle nizsf nez 0,4. Molekuldrmeé ge-
netické vysetfeni na mutace v genu SLC2A1 je
nové dostupné i v CR.

Soucésti prednasky bude prezentace kazuis-
tiky sedmiletého pacienta s typickym klinickym
pribéhem a prokdzanou heterozygotni mutacf
genu SLC2AT.

Analyza SLC2AT genu byla podporena
grantem VZ FNM MZ0 00064203.

18. Porucha transportu folatu
do mozku - nova lécitelna dédicna
metabolicka porucha

Kostalovad E.
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch
VEN a 1. LF UK, Praha

Folaty patfi mezi kofaktory mnoha meta-
bolickych reakci v organizmu. Je zndmo nékolik
poruch foldtového metabolizmu a transportu.
Jednou z nich je neddvno popsané autozomal-
né recesivné dédi¢né onemocnéni zplsobené
mutacemi v FOLRT genu kodujicim foldtovy re-
ceptor alfa (FRalfa), kdy dochdzi k poruse trans-
portu foldtl do mozku. Dominantnimi klinickymi
symptomy u piipadl v détském véku byly regres
psychomotorického vyvoje, extrapyramidové
pfiznaky, epilepsie. V pomocnych vysetfenich
byla popséna mozkova atrofie, hypomyelinizace,
pokles cholinu a inositolu.

Diagnostika je zaloZena na vysetfenf
5-metyltetrahydrofolatu (5MTHF) v likvoru pfi
normalni koncentraci folatd v plazmé. Diagnézu
je nutné nésledné potvrdit na molekuldrné ge-
netické Urovni vysetfenim FOLRT genu. Obé
vysetfovaci metody jsou nové zavedeny na na-
Sem pracovisti.

Onemocnéni patfi mezi lécitelné dédicné
metabolické poruchy. V terapii se pouziva ky-
selina folinova.

ProtoZe pouze stanoveni spravné diagnézy
umozni veasnou lécbu, je vhodné tuto dédi¢nou
metabolickou poruchu zvazovat v rdmci dife-
rencidlnf diagnostiky u pacientl s podezfenim
na neurometabolické onemocnén.

Podporeno grantem MZ0VFN2005
Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky.

19. Benigni familiarni
neonatalni zachvaty

Novak V., Kun¢ikova M., Kovarova M.
Fakultni nemocnice Ostrava,
Klinika détské neurologie

Benigni familidrni neonatdlni zachvaty
(Benign familial neonatal seizures — BFNS) je vzac-
ny epilepticky syndrom novorozeneckého véku
s parcidlnimi nebo generalizovanymi zachvaty
(¢asto tonickymi nebo klonickymi). Zachvaty
se objevuji v prvnich dnech Zivota a spontanné
mizf cca do 4 mésicd veku. Etiopatogeneza spo-
¢ivd v mutaci gend pro podjednotky draslikového
kandlu KCNQ1-KCNQ5 s autozomalné-dominantni
formou dédi¢nosti a netplnou penetranci.

Lécba: Lehci formy nenf tieba lécit (vékova
vazba, dobra progndza). U tézsich forem se do-
porucuje fenobarbital, event. valprodt, podle
nékterych autorl i fenytoin s casnym vysazenim
po 3-6 mésicich.

V letech 2006-2010 jsme se setkali se 2
sourozenci (chlapci), jejichz matka a babicka
ze strany matky prodélaly novorozenecké kiece
s pfechodnou [é¢bou a spontdnnim vymizenim
zachvatl v kojeneckém véku a normainim dal-
sim neurologickym vyvojem.

Obé déti prodélaly v novorozeneckém véku
sérii cetnych tonickych a klonickych zachvat
s vyraznou alteracf stavu. Sekundarita ve smyslu
strukturalni1éze CNS, metabolické vady atd. byla
v obou pfipadech vyloucena. Relativné tézky
pribéeh zachvatl byl divodem pro nasazeni
antiepileptik. Fenobarbital ve standardnich
davkach nebyl efektivni. Podle nasi zkusenosti
mélo v [é¢bé prilomovy charakter s ukoncenim
zachvatl nasazenf fenytoinu u starsfho bratra

a valprodtu u mladsiho. Antiepileptickd lécba
byla u starsiho sourozence ukoncena v 1 roce
véku (s normalnim dal$im neurologickym vy-
vojem), u mladsiho dosud pokracuje.

Zdvér: BFNS je vzacny, az raritni syndrom
vekové vazanych zachvatd, na ktery je potieba
myslet zejména s ohledem na spravné nastaveni
intenzity lécebnych opatfeni tak, aby samotna
|é¢ba nebyla pro pacienta rizikem.

20. Efektivita a tolerabilita
levetiracetamu v liecbe epilepsie
u deti do 2 rokov

Ramos-Rivera G. A., Payerova J.,
Kolnikova M., Sykora P.

Klinika detskej neurolégie LF UK a DFNsP,
Bratislava, Slovenska republika

Uvod: Levetiracetam (LEV) je $irokospektral-
ne antiepileptikum Ill. generécie, ktory sa vdaka
svojim vyhodnym farmakokinetickym vlastnos-
tiam, jedinec¢nému mechanizmu Ucinku a doka-
zanej efektivite etabloval v liecbe epilepsie aj
u deti. Od r. 2009 ho mozno pouf?it ako pridavnu
lie¢bu parcidlnych zachvatov s generalizéciou
alebo bez nej u deti od 1 mesiaca Zivota, ¢im
sa velmi obohatil obmedzeny arzendl antiepi-
leptickej liecby u najmensich detf.

Metodika: Retrospektivne sme vyhodno-
tili efektivitu LEV v sibore 23 deti vo veku od 2
do 24 mesiacov (priemer 12,43 mes). Lie¢bu sme
hodnotili ako Uc¢innd pri >50% redukcii poctu
z&chvatov a za neucinnu pri <50% redukcii
poctu zachvatov. Subor tvorili deti hospitalizo-
vané a ambulantne sledované na KDN DFNsP
v Bratislave ostatné 2 roky.

Vysledky: 7 celkového poctu 23 detf liecba
bola G¢innd u 6 pacientov (26,09 %), z ktorych
dvaja dosiahli bezzdchvatovy stav (8,70%). LEV
bol nedcinny u 13 detf (56,52 %) a u jedného
pacienta sa stav po nasadeni LEV zhorsil (4,35 %).
Liecba LEV bola prerusena pre nezZiaduce Ucinky
u 3 detf (13,04 %).

Generalizované zachvaty sa vyskytovali
u 11 pacientov (47,83 %). U dvoch z nich bola
liecba LEV Uc¢inna (18,18 %). Parcidlne zachvaty
sa vyskytovali u 10 pacientov (43,48 %). Z nich
LEV bol U¢inny u 4 deti (40%). Jeden pacient
mal reflexné atonické zachvaty, jeden epilepsia
partialis continua pri hemimegalencefalii a jeden
malignu migrujucu epilepsiu. U tychto 3 detf
nebol Ziaden efekt.

Priemerna davka LEV bola 41,58 mg/kg/den
(23,8-60 mg/kg/den), priemerny pocet uziva-
nych antiepileptik pred nasadenim LEV bol 1,96
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(1-5 liekov) a trvanie lie¢by LEV v priemere 5,52
mes (1-17 mes).

Zdver:\ nasom subore LEV sa javil ako efek-
tivnejsi v lie¢be parcidlnych zachvatov v porov-
nani s generalizovanymi. Menej priaznivy efekt
lie¢by v nasom subore v porovnani s Udajmi
v literatdre je podmieneny zloZzenim nasho su-
boru, kde dominuju deti s katastrofickymi a far-
makorezistentnymi epilepsiami.

21. Vliv antiepileptik
na kostni metabolizmus

Cahova P., Rusnakova S., Oslejskova H.
Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno

Détsky vek predstavuje pro vyvoj kosti
klicové obdobi. Hlavni rlst a modelace kostf
probiha do 2.-3. decenia, v tomto obdobf je
zasah do metabolizmu kostf zadsadnf a mdze
mit zavazné dudsledky pro dalsf utvareni kostni
hmoty.

Antiepileptika, ato pfedevsim induktory
jaternich enzym fenobarbital, fenytoin a kar-
bamazepin, mohou zasahovat do metaboliz-
mu kosti pfimo nékolika mechanizmy. DUleZita
je interference s metabolizmem vitaminu D
vjatrech a ndsledny rozvoj zmén, které vedou
ke snizenému vstiebavani vapniku ve strevech.
Néslednd mobilizace kalcia z kosti mdze vést k os-
teoporotickym zménam. V diagnostice poruch
metabolizmu kosti nebyl detekovén spolehlivy
laboratorni marker. Je doporuc¢ovan zakladni
screening hladiny vapniku a fosforu v krvi, alka-
lické fosfatézy event. i jejiho kostniho izoenzymu,
parathormonu a vitaminu D. V indikovanych pfi-
padech muze byt pfinosna kostni denzitometrie.
Z&sadni je na mozné postizeni kostniho metabo-
lizmu u pacientl uzivajicich antiepileptika myslet
a zahdjit substituci vapniku a vitaminu D.

22. Psychogenni neepileptické
zachvaty - kazuistika

Brenkus P., Rokytova J.
Neurologicka klinika, LF UK a FN Plzer

Psychogenni neepileptické zachvaty (PNES)
definujeme jako epizody abnormalnich pohybd,
vnimani nebo kognitivnich zazitkd podobné
epileptickym zachvatlm. Tyto zachvaty vsak
nejsou spojeny s abnormalni epiloptiformni
aktivitou v EEG. Pricinu, jak jiz ndzev napovida,
nachédzime v psychologickych mechanizmech,
jako je trauma, dlouhodoba stresova situace,
disociativni mechanizmy, somatiza¢ni porucha.

Daéle do rozvoje vstupuje vulnerabilita pacienta,
jako je oslabeni CNS, osobnostni charakteristiky,
psychiatrickd komorbidita. U dospélych pacientd
se uvadi prevalence pacientd, ktefi prichazeji
do tercidlnich center mezi 16-30%. Déti se obec-
né jevi jako méné ohrozené a PNES jsou diagnos-
tikovany kolem 10% détf v tercidnich centrech.
Viyzkumné studie vsak ukazuji, Ze vyskyt je vy3si
a pohybuje se mezi 15-30%. Ddvodem téchto
rozdill mize byt jednak poddiagnostikovani
PNES u pediatrické populace, ale také obtiznéjsi
rozlisenf oproti dospélé populaci.

PNES se u déti objevuji zpravidla od véku
8 let. Vék pod 6 let je velmi neobvykly a vetsi-
nou se nejednd o samostatné PNES. Velkou roli
v rozvoji psychogennich zachvatl hraje i pfi-
tomnost neurologickych poruch, hospitalizace
se zranénim hlavy nebo pfitomnost epilepsie
v rodiné.

U déti se jako hlavni dGvod udéva vyrazny
nebo dlouhodoby situacni stres v roding, sexu-
alni obtézovani, skolni fobie, separacni tzkost.
Déle jsou disharmonicky vyvoj osobnosti, nizky
intelekt, deprese nebo Minchhausendv syn-
drom by proxy.

Ve sdéleni prezentujeme kazuistiku ditéte
s PNES.

23.Lécba nadmérné svalové
aktivity pii DMO

Kraus J., Brozova M. a NORA
Klinika détské neurologie,
UK 2. LF a FNM, Praha

Redlnym cilem Iécby DMO je zvétsit funke-
nost, zlepsit schopnosti a udrzovat zdravotni stav
ve smyslu lokomoce, kognitivniho vyvoje, social-
nfintegrace a nezavislosti. Uspéch terapie zavisi
na jeji v¢éasnosti a intenzité. Pacientovy problémy
Ize optimalné fesit pouze tymovym pfistupem.
Lécebny program déti s détskou mozkovou obr-
nou zahrnuje fadu postupl. Zameéruji se také
na vlivabnormalniho svalového napéti. Maji roz-
sah od rehabilitace a psychoterapie, pfes farma-
kologickou lé¢bu, mechanické pomdicky a l1é¢bu
komorbidit az po operac¢ni feseni. Spole¢nou
strategif |éCby je rehabilitace. Je to problémo-
vé orientovana lécba. Zavisi na tiZi postizeni.
Definuje cil, provadi opakované cilené funkenf
cviceni, dokumentuje zmény. OrdIni medikace
k redukci svalového tonu ma individuéini indika-
ce. Cilem pouziti ortéz a pomucek je predevsim
zlepseni funkce a participace v dennich aktivi-
tdch. PomUcky pro chizi vyznamné podpofi
denni aktivity. Jiz dvé desetileti poskytujf injekce

45. ¢esko-slovenské dny détské neurologie | 26.-28. 5. 2011

botulotoxinu (Btx-A) moznost Ié¢ebného snizenf
nadmeérného svalového napéti u déti s détskou
mozkovou obrnou. NejdUlezitéjsimi faktory
Uspéchu tohoto lé¢ebného programu je spravna
volba pacientl a jasné definice cil(. V pravidelné
péci o déti s DMO ma nezastupitelnou Ulohu
ortopedie. K zdsadam ortopedického sledovanf
patif v¢asné zahajeni kontrol, pravidelné kon-
zultace a multioborové hodnocenf s frekvenci
v zavislosti na mite postizeni. ITB — intratekalnf
aplikace baclofenu programovatelnou pumpou
je indikovana vyssich stupritd GMFCS (vzacné Ill)
IV=V. Selektivni zadnf rhizotomie minimalizuje
nebo eliminuje spasticitu. Ma viak velmi vy-
znamné riziko luxace kycle a rozvoje skolidzy.
Do lécby je tfeba zafazovat rlizné terapeutic-
ké postupy, véetné ko-intervence. Zékladnimi
komponentami ucinného lé¢ebného programu
jsou: vhodny vybeér pacientd, jasna definice il
ur€enych na zékladé diskuze s pacientemi s jeho
rodinou a Uc¢innd dlouhodobd strategie péce za-
mérené na cetné zmeény, které se mohou objevit
u ditéte s DMO béhem rlstu a vyvoje.
Podpora projektem VZ 00064203/6506, GACR
projektem ¢&. 406/09/1371 a P407/11/0946.

24, Ortoped a détska mozkova
obrna - zasady terapie
na dolnich konéetinach

Schejbalova A.
Ortopedicka klinika UK 2. LF
a FN Motol, Praha

Uvod: Komplexnost terapie — spoluprace neu-
rologa, fyzioterapeuta, rehabilitatniho pracovnika
spolecné s ortopedem muze vézt k UspéSnosti
vysledkd opera¢ni ortopedickeé intervence u pa-
cientl s détskou mozkovou obrnou (DMO).

Materidl a metodika: Tenotomie adduk-
tor(, eventuélné flexorl kycelnich, prolongace
flexord kolennich kloub( a vykony na musculus
triceps surae jsou nejcastéji indikovanymi ope-
racnimi vykony.V poslednich letech operujeme
na Ortopedické klinice UK 2. LF a FN v Motole
okolo 100 pacient( s détskou mozkovou obrnou
ro¢né. LaterdIni migrace kycelnich kloubd, po-
kud pretrvavé i po vykonu na svalech, vyZzaduje
zastresujici vykony na kostech ze strany panve,
eventualné je nutna soucasné krvava repozice
nebo vykony v oblasti proximalniho femuru.
Své misto maji i paliativni vykony pfi zaniklé
jamce u kvadruspastickych pacient(. V oblasti
kolennich kloubt je nutné casto fesit vysoky
stav pately. Stabiliza¢ni operace na kostech
v oblasti nohy jsou indikované pfi dezaxacich



chodidla, zejména ve smyslu pes planovalgus
nebo equinovalgus.

Vysledky: Na zdkladé kombinovanych
operacnich taktik na svalech se ndm podafilo
zabrénit progresi lateraIni migrace az u 70%
pacient(. U vykond na kostech v oblasti kycel-
nich kloubU jsme zaznamenali Uspésnost v 80 %.
Diferencované vykony v oblasti musculus triceps
surae soucasné s feSenim svalové rovnovéhy
v oblasti kolenniho kloubu zabréanily pretazeni
Achillovy Slachy. Stabiliza¢ni operace dle Grice
zlepsila postaveni nohy pfi pes planovalgus
prakticky v 90% operovanych pacientd.

Zdvér: Operacnivykony spravné indikované
s naslednou intenzivni rehabilitaci a dokonalou
pooperacni péci mohou zlepsit vyznamné u pa-
cientl s DMO integraci do spole¢nosti.

25. Intratekalni baclofen
v lécbé spasticity a dystonie u déti
s détskou mozkovou obrnou

Liby P, Tichy M.", Kraus J.2, Zounkova .2
'Fakultni nemocnice Motol,
Neurochirurgické oddéleni FN Motol, Praha
2Fakultni nemocnice Motol, Klinika détské
neurologie UK 2. LF a FN Motol, Praha
3Fakultni nemocnice Motol,

Klinika rehabilitace a télovychovného
|ékarstvi UK 2. LF a FN Motol, Praha

Baclofen podavany kontinudlné intrate-
kalné (ITB) implantovanou programovatelnou
pumpou je Ucinny u pacientt s tézkou formou
spasticity po poranéni michy a mozku. U déti
s mozkovou obrnou, se spastickou tetraple-
gif &i tetraparézou s/bez sekundarni dystonie,
Ashworth skére >4, je nejvyznamnéjsi dopad
ITB ve zlepseni oSetfovatelské péce, Ulevy
od bolestivych spazmU, zlepsenf kvality zivota,
odkryti motorického potenciélu a zlepseni hyb-
nosti hornich koncetin, méné ovlivni kognitivn{
a bulbarni funkce. Pfed implantaci pumpy je
tfeba identifikovat vhodné kandidaty neurolo-
gickym vysetfenim s EMG, rehabilita¢nim, or-
topedickym s rtg, psychologickym vysetifenim
a baclofenovym testem. Operace se provadi
v poloze na boku, z malé incize se Tuhoy jehlou
zavadf lumbalnf katétr, subkostalné na bfise je
vytvofena subkutdnni ¢i subfascidlnf kapsa,
systém je propojen podtunelovanim podkoZi.
Dévku ITB stanovujeme dle klinického vysetre-
ni, potieb pacienta a rodicd pfi osetfovani. Nasi
pacienti majf kontinualné za 24 hodin podava-
né davky od 80 do 250 ug intratekalniho ba-
clofenu. PInénf pumpy se provadf perkutanné,

podle davky jednou za 3 aZ 6 mésicl a davka
se méni telemetricky programatorem. V rdm-
ci ITB programu ve FN Motol byly provedeny
zatim Ctyfi implantace u starsich déti. U viech
pacientl bylo dosazeno zmirnénf spasticity o 1
az 2 stupné Ashworthovy skaly, ilevy od boles-
tivych spazmd a zlepSeni oSetiovatelské péce.
Nejzavaznéjsi komplikaci bylo poskozenf kize
nad pumpou s infekci a nutnosti explantace
systému. Lécba intratekalnim baclofenem zlep-
Sila pasivni hybnost v kloubech hornich konce-
tin a rozsah cilenych pohybd, sniZila asociované
pohyby v celém téle, umoznila plynulejsi a ci-
len&jsi chop rukama, zlepsila flexi v kolennich
kloubech a abdukci v ky¢elnich kloubech.
Podporeno VZ MZ 64203/6308.

26. Pozdni mortbidita véetné DMO
u rizikovych novorozencu

Kunéikova M., MedFicka H., Stépanova E.,
Novak V.

Klinika détské neurologie,

Fakultni nemocnice Ostrava

PFiciny vzniku a rozvoje DMO jsou vicefak-
torové a jsou predstavovany riznymi kompli-
kacemi probéhlymi v pre-, peri-, postnatalnim
udobi vyvoje plodu a ditéte. Z nich nejzévaz-
néjsimi jsou probéhld hypoxicko-ischemicka
postizeni mozku. Rizikové jsou také déti naro-
zené ze zkrdcené gestace, s porodni hmotnostf
pod 25004, s nizkym Apgarové skére a dono-
sené déti s probéhlou hypoxicko-ischemic-
kou encefalopatif. Mira rizika je do zna¢né miry
ovlivnéna kvalitou perinatologické péce a také
spolupraci neonatologa, détského neurologa
a dalsfch odbornikd.

Déti s rizikovymi faktory jsou vysetfovany
détskym neurologem jiz v novorozeneckém
udobf a nasledné dispenzarizovény na praco-
vistich détské neurologie. Cilem je v¢asna dia-
gnostika centralnf hybné poruchy, event. dalsich
abnormit funkénich a strukturélnich. V tomto
sméru spolupracujeme s Perinatologickym cen-
trem FNO.

Ve sdéleni prezentujeme zpracované soubo-
ry v ramci sledovani pozdni morbidity rizikovych
novorozencl narozenych v letech 2006 a 2008.

27. Siroka multioborova spoluprace
v modernim managementu
komplexni terapie DMO

Oslejskova H.
Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno

Détskda mozkova obrna (DMO) je cCasta
celoZivotni vrozena nebo ziskana neurologic-
kd porucha, kterd je diagnostikovana détskym
neurologem zhruba do jednoho roku véku
ditéte. | kdyz od prvniho popisu této static-
ké encefalopatie Williamem Johnem Littlem
v roce 1843 a nasledné Sigmundem Freudem
ubéhlo jiz vice nez 150 let, z4stava porucha na-
déle vyzvou pro intenzivni védecké zkoumani
a ma i v soucasnosti velky celospolecensky
i individualni vyznam. Etiopatogeneze DMO
je rlznoroda, proto neexistuje jednotna kau-
zalni Ucinna terapie, kterd by vedla k Uplnému
uzdraveni. Existuje vSak fada terapeutickych
postupl, které pfi spravném nacasovani a apli-
kaci mohou na symptomatické Urovni stav pa-
cienta zlepsit natolik, Ze je schopen samostatné
lokomoce a sebeobsluhy.

V péci o DMO je nezbytna spoluprédce
mnoha lékafskych i nelékarskych odbornosti.
Z lékafskych je to détsky neurolog, praktic-
ky pediatr, rehabilitacni specialista, ortoped,
neurochirurg, foniatr, logoped a oftalmolog.
V praxi pfedstavuje kvalita zminéné super-
specializované mezioborové spolupréce
i komunikace urcitd uskali, mnohdy neexistuje
spole¢né rozhodovéni o pacientovi a ten se
dostane k |ékali patficné odbornosti pozdé
¢i vabec ne. Fungujici spoluprace je hlavné
v Praze, Brné a Ostravé, na nékterych mistech
v republice naopak neexistuje vlibec. Proto
byla koncem roku 2010 iniciovana a zacala
se schazet pracovni skupina sloZzend z re-
nomovanych odbornikl vétsiny zminénych
odbornosti pod nazvem ,,Komplexni péce
o pacienty s détskou mozkovou obrnou
a dalsimi pohybovymi poruchami”, kterd
si v zajmu celorepublikového zvyseni kvali-
ty péce o pacienty s DMO aktudlné klade za
prvotni cil zpracovat minimalni doporucené
postupy péce o pacienty s DMO.

Okruhy zpracovdvané v minimdlnich do-
porucéenych postupech (budou zvefejnény na
www.dmo.cz).

B Problematika zachytu pacientl a v¢asné
diagnostiky DMO v n&vaznosti na perina-
tologické centra

m  Klinickd klasifikace funk¢nich poruch hyb-
nosti DMO

B Indikace Ié¢by spasticity u pacientt s DMO
aplikaci botulotoxinu, selektivni zadnf rhizo-
tomif a implantaci baclofenové pumpy

B Rehabilitace a jejf indikace u DMO

®  Hodnoceni efektu lé¢by DMO, hodnotici
Skaly

m  Ortopedické indikace Ié¢by u DMO
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Pro détské neurology predstavuji paci-
enti s DMO chronické pacienty. Pokroky ve-
deénf i medicinskych technologiich na jedné
strané nepochybné zlepsily péci o tehotné
a sledovani rizikovych téhotenstvi, na stra-
né druhé ale umoznuji preziti vyssiho poctu
nedonosenych novorozencd, proto pocet
pacientl s DMO neklesd. Domnivdm se, Ze
pravné détsky neurolog by mél byt tim hlav-
nim koordinatorem komplexni péce a terapie
u pacientd s DMO.

28. Jde opravdu o détskou
mozkovou obrnu?

Pfihodova I.!, Baxova A.2, Nevsimalova S.!
'Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN, Praha
?Ustav biologie a lékaiské genetiky, Praha

Détskd mozkova obrna (DMO) mzZe svymi
ptiznaky napodobovat jind onemocnén, ktera
zacinaji v casném véku a projevuji se opozdé-
nim psychomotorického vyvoje a postizenim
hybnosti s pyramidovymi, extrapyramidovymi
nebo mozeckovymi pfiznaky. K podezfenina ji-
nou etiologii hybné a psychické poruchy vede
zejména atypicky klinicky nalez a nevyrazna
perinatdlni anamnéza. V nékterych pfipadech
je zékladni diagndza stanovena az ve skolnim
nebo predskolnim véku, kdy se projevi dalsf
symptomatika.

Cilem sdélenf je upozornit na poruchy, ktera
se mohou skryvat pod diagnézou détské moz-
kové obrny a teprve pti cilenych vysettenich je
zjisténa jind zakladni diagndza vrozené vyvojové
vady, genetického syndromu, metabolického
nebo extrapyramidového onemocnént.

29. Zahadné DMO

Susterova L., Dortova E., Dort J.},
Mockova A", Rokytova J.2, Farhanova V.?,
Sebronova V.3, Brazdilova M.
"Neonatologické odd., FN Plzen
“Neurologicka klinika, FN Plzen

3Détska neurologie FN Motol Praha

Autofi popisuji neobvykly pfipad lehce ne-
zralych dvojcat s pfiznaky DMO. Ani jeden ze sou-
rozencl vsak nemél rizikové faktory pro vznik
DMO - normalni priibéh poporodni adaptace,
normalni sonografické nélezy mozku, bez zavaz-
néjsi hyperbilirubinémie, bez prodélani septické
komplikace v novorozeneckém obdobi. Pouze
otec déti mél vanamnéze uvedenu DMO, k je-
jimuz rozvoji mélo udajné dojit az ve 2 letech

po ockovani. Presto bylo v pribéhu sledovanf
vnasem Centru vyvojové péce zjisténo ndpad-
né opozdovani psychomotorického vyvoje déti.
Oba sourozenci byli pak vysetfeni za hospita-
lizace na Neurologické klinice FN v Plzni. Bylo
provedeno vysetfeni MR mozku — u obou détf
bez patologického ndlezu. Dale bylo doplnéno
vysetfeni metabolickych vad, ale Zddna nebyla
jednoznacné prokazana. Pfi vysetfeni déti ve 4
letech ve FN Motol v Praze na Neurologické kli-
nice bylo vysloveno podezieni na onemocné-
ni z okruhu dédi¢nych spastickych paraparéz.
Provedeno genetické vysetfeni gend pro spastin
a atlastin SPG4, SPG3. Dle pfedbéznych vysledk
je toto vysetfeni negativni, avsak dg. hereditarni-
ho spast. onemocnéni to nevylucuje. Vysetfovani
déle probiha.

30. Detska mozgova obrna a EEG

Bratsky L.

Detska fakultnd nemocnica Kosice,
Oddelenie detskej neurologie,
Slovenska republika

Detskd mozgova obrna je syndrém, ktory
patri medzi neurovyvojové poruchy. Pacienti
s DMO tvoria nehomogénnu skupinu pacien-
tov. Je to dané roznou etioldgiou vzniku toh-
to syndromu a pestrym klinickym obrazom,
v ktorom dominuje tridda zakladnych prejavov:
poruchy hybnosti, psychomotoricka retardacia
a epilepsia.

Akd je Uloha elektroencefalografie v dia-
gnostike DMO? Z&kladna aktivita na EEG umozni
posudit aktualny stav a Uroven vyvoja elektric-
kej aktivity mozgu v porovnan( s kalendarnym
vekom. EEG neposkytuje zdsadné informacie
o etiologickej $pecifite mozgovej lézie. MéZe
prispiet k prvotnej detekcii ¢i podozreniu na pri-
tomnost 1ézie, jej lokalizécie a do istej miery aj
rozsahu. Regiondlna abnormita je suspektna
na pritomnost loZiskovej |ézie, generalizovana
abnormita méze svedcit pre difuznu encefa-
lopatiu réznej etiolégie. Vinych pripadoch su
nédlezy morfologickych vysetrovacich metéd
negativne. Hlavny vyznam viak spociva v dia-
gnostike epilepsie a kontrole Ucinnosti antie-
pileptickej liecby. V tomto je nenahraditelnou
metddou. V spornych situacidch, pre spresne-
nie typu epilepsie a na odlisenie epileptickych
a neepileptickych zachvatov (napr. u deti s DMO
dyskinézy versus epileptické zachvaty) je velkou
pomocou v diferencialnej diagnostike videoEEG,
kde zaznamendvame obrazovu dokumentaciu
klinickych prejavov synchrénne s EEG grafom.
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Uvaha o lie¢be a vyber lieku su takto cielené
a lie¢ba efektivna.

Kedy indikujeme EEG vy3etrenie? Kazdé die-
ta, ktoré mé zachvatové ochorenie, musi mat
urobené EEG. Kazdé dieta s DMO (aj ked nema
klinicky manifestnu epilepsiu) by malo mat EEG
vysetrenie. U casti detf, ktoré nemali epileptické
zachvaty, mozno najst $pecifické epileptiformné
grafoelementy na EEG. Tento nalez viak nie je
doévodom na pausalne ordinovanie antiepilep-
tickej liecby. Starostlivo a velmi individudlne zva-
zujeme, aké je riziko vzniku epilepsie v sUvislosti
s typom DMO, charakterom a rozsahom $truk-
turdlnej lézie mozgu. Niektoré deti s DMO mézu
mat len subklinické zachvaty. U casti deti sme
pozorovali manifestaciu epileptickych zachvatov
len po pouziti niektorych stimula¢nych foriem
terapie (laseroterapia, neurodynamika), pri vo-
doliecbe v rdmci rehabilitacie (teplé procedury).
U inych deti sa epileptické zachvaty objavia len
pocas infektu. Pri ndleze epileptiformnych grafo-
elementov na EEG u tychto skupin deti, je radsej
potrebné zvazit nevyhnutnost pouzitia vybratej
liecebnej metddy, alebo zvazit nasadenie indi-
vidudlnej medikamentdznej terapie.

31. Poruchy metabolizmu serinu
v diferencialni diagnostice
neuropsychickych vyvojovych
poruch

Jahnovd H."3, Szentivanyi K.2, Krijt J.!,
Cansky Z., Peskova K., Stastna S.',

Zeman J."?, Honzik T."2

'Ustav dédi¢nych metabolickych poruch,

1. lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Praze
a Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
Klinika détského a dorostového Iékafstvi,

1. 1ékafska fakulta Univerzity Karlovy v Praze
a V3eobecnd fakultni nemocnice v Praze
3Klinika déti a dorostu, 3. [ékarska fakulta
Univerzity Karlovy v Praze a fakultni
nemocnice Kralovské Vinohrady v Praze

Uvod: L-serin je jako prekurzor neuromedi-
torl glycinu a D-serinu nezbytny pro normalni
funkci a vyvoj CNS. V CNS maji na rozdil od peri-
ferie zasadni vyznam pro optimalIni zastoupent
L-serinu metabolické procesy, jednak recipro¢ni
konverze glycinu s Ucasti 5-metyltetrahydrofoldtu
(5-MTHF) jako donoru metylové skupiny, jednak
nékolikastuprova syntéza serinu z 3-fosfoglycera-
tu. Pro pfistup k diagnostice je dUlezité, ze deficit
serinu v CNS spojeny s rozvojem neuropsychické
symptomatologie Ize pozitivneé ovlivnit suple-
mentacf L-serinem a/nebo folindtem.



Kazuistika: SloZitost diagnostiky serino-
vych deficitl demonstruje pfipad chlapce
s détskym autizmem, u kterého byla opako-
vané nalezena mirné snizend koncentrace se-
rinu v likvoru (15 a 17 umol/l, kontroly 20-52).
Aktivita 3-fosfoglyceratdehydrogenazy, jejiz
deficit je povazovan za nejcastéjsi poruchu me-
tabolizmu serinu, byla normalni. Zaméfili jsem
se proto na poruchy se vztahem k metaboliz-
mu a transportu 5-MTHF. Zatimco koncentrace
homocysteinu a pribuznych metabolitd byly
normalni, koncentrace folatl v nestandardné
uchovaném likvoru nevylucovaly podezfenf
na foldtovy deficit se sekundarnim deficitem
serinu. Vysetfenf likvoru, ihned po odbéru
hluboce zamrazeného, uchovavaného pfi
-80°C a chranéného pred svétlem, potvrdilo
podezfeni na syndrom deficitu foldtd v CNS
(28 nmol/I, kontroly 42-81 nmol/I). Aktualné
probihd v séru a DNA pacienta jak vysetfenf
autoprotildtek proti foldtovému receptoru, tak
molekuldrné genetické vysetreni v genu pro
foldtovy receptor FOLRI.

Zdveér: Deficit L-serinu maze vést k neu-
ropsychické vyvojové poruse, potenciondlné
lécitelné suplementaci L-serinem a/nebo kal-
ciumfolindtem. Stanoveni koncentrace ami-
nokyselin a 5-MTHF v likvoru by mélo patfit
mezi zakladnf vysetieni u déti s podezienim
na neurometabolické onemocnéni, nezbyt-
nym pfedpokladem je spravné preanalytické
osetfenf likvoru.

Prdce byla podporena grantovym projektem
IGA MZ NS 10561-3/2009
aVyzkumnym zdmérem MZOVFN2005.

32. Diagnostika poruch
metabolizmu biogennich amint
v détském véku:

deficit tyrozinhydroxylazy

Szentivanyi K.", Hansikova H.?,

Krijt J.3, Vinsova K.?, Klement P.2, JeSina P.2,
Rozsypalova E.2, Zeman J.2, Honzik T.
'Klinika détského a dorostového lékafstvi,
Univerzita Karlova v Praze a Vseobecna
fakultni nemocnice v Praze,

Metabolickd jednotka

Klinika détského a dorostového lékarstvi,
1. |ékarska fakulta, Univerzita Karlova

v Praze a VSeobecnd fakultni nemocnice
v Praze, Laboratof pro studium
mitochondridlnich poruch

3Ustav dédi¢nych metabolickych poruch,
1. 1ékarska fakulta, Univerzita Karlova v Praze
a Vseobecna fakultni nemocnice v Praze

Uvod: Neurotransmiterova onemocnéni
patf mezi vzacné neurometabolické poruchy
s manifestaci zejména v détském veku. Klinické
projevy jsou variabilni, ale mezi dominantni pfi-
znaky patfi détsky parkinsonizmus, dystonie,
myoklonickd epilepsie a spastickd paraparéza.
Diagnostika poruch metabolizmu serotoninu
a katecholamin( je zaloZzena pfedevsim na vy-
Setfeni neurotransmiterovych metabolitd v moz-
komisnim moku. V [é¢bé se uplatnuje peroralni
podavani prekurzorl dopaminu a serotoninu.

Kazuistika: Sestilety chlapec s anamnézou
perinatélnf asfyxie, s naslednym rozvojem tézké
kvadruspasticity, dyskinéz, mikrocefalie a psy-
chomotorické retardace se zdstavou vyvoje.
Neurologicky stav popsan jako kvadruspasticka
forma détské mozkové obrny s dyskinetickou
slozkou na podkladé perinatélnich rizik. Pro pfi-
tomnost dystonickych a neurovegetativnich
projevl a elevaci hladiny prolaktinu jsme v rdmci
podezreni na neurometabolické onemocnéni
pfi vysetreni hladiny neurotransmiterd v likvo-
ru prokdzali vyznamné snizenou koncentraci
metabolitu dopaminu —kyseliny homovanilové
(64 nmol/l; norma: 233-928 nmol/I). Molekuldrné
genetické vysetieni genu TH potvrdilo diagné-
zu deficitu tyrozinhydroxylazy. Byla zahajena
terapie prekurzorem dopaminu s ¢aste¢né po-
zitivnim efektem.

Zdvér: 1. Diagnostické schéma pro vysetfen(
pacientd s podezfenim na neurometabolické
onemocnéni by mélo obsahovat rovnéz speci-
alni vysetieni neurotransmiterovych metabolit(
v mozkomisnim moku. 2. Prezentujeme prvniho
Ceského pacienta s neurotransmiterovym one-
mocnénim potvrzenym na molekuldrmeé gene-
tické Urovni — dvé zatim nepopsané mutace.
3. Pouze vcasné stanoveni diagndzy a adekvatni
|é¢ba mohou u postizeného ditéte zlepsit jeho
prognozu.

Prdce byla podporena grantovym projektem
IGA MZ NS 10561-3/2009 a MZOVFN2005.

33. Moznosti vyuziti hipoterapie
v lécbé neurologickych diagnéz

Smiskova S.', Matek P.2
'Ceska hiporehabilita¢ni spole¢nost, Praha
Spirala, Jablonec n.N.

Hiporehabilitace je stale ¢astéji sklonovany
termin v kruzich odbornych i laickych. Historie
této metody lécby je stard témér jako kontakt
Elovéka s koném. V CR se jeji ,moderni” podoba
rozviji od roku 1991, cozZ souvisi se zaloZzenim
Ceské hiporehabilita¢ni spole¢nosti.

Hiporehabilitaci Ize rozdélit do nékolika
obord. Jednim z nich je hipoterapie. K dosa-
Zeni lécebného efektu vyuzivé pohybové im-
pulzy, které pfi chizi koné na klienta ptsobf
v oblasti konského hfbetu. Podstatou je oslovent
centrédlnich motorickych fidicich mechanizmd
z periferie prostfednictvim aktivizace balan¢-
nich reakci pohybovym podnétem. Vzhledem
k cyklickému charakteru impulzd a jejich realizaci
na trojrozmérné Urovni mdme moznost ziskat
fyziologickou odpoved ve formé koordinacni
aktivity centralniho nervového systému v nej-
vyssich Urovnich vzniku a fizenf pohybu.

PFi pohybové stimulaci v hipoterapii docha-
7l k pfimému osloveni centrélniho nervového
systému v ramci fyziologického vzoru pro bi-
pedalIni lokomoci. Diky cyklickému opakovani
zdkladnfho stimulu a jeho realizaci v prostoru
dochazi k normalizaci tonusovych pomérd,
aktivaci hlubokého stabiliza¢nfho systému,
rytmizaci fyziologickych funkci. Nasledné tedy
muze dojit k aktivaci svalovych fetézcU, které
nejsou v dlsledku onemocnéni do globélniho
pohybu zapojeny. Klient na zékladé stimulace
proziva a jeho CNS produkuje a reguluje globalnf
vzor bipedalnflokomoce. Vysledek se projevuje
ve zméndch tonu, doznivajicich i nékolik dni
po terapii, Uprave télesnych funkci (peristaltika,
prohloubeni dechu), zvysovani trénovanosti kar-
diovaskuldrniho systému Setrnou zatézf a v ne-
poslednf( fadé postupem v psychomotorickém
vyvoji (nastup novych pohybovych vzor().

34. Morbus Niemann Pick typu C -
zakladni charakteristika a projevy
v détském véku

Malinova V.

Klinika détského a dorostového lékafstvi
VFN a 1. LF UK, Praha

Stacionar pro lé¢bu poruch
intermedidlniho metabolizmu

Niemann Pickova choroba typu C (NPC) je
fazena mezi poruchy intermedidlniho metabo-
lizmu do skupiny tzv. sttadavych onemocnéni.
Dédi¢nost je autozomalné recesivni, vyskytuje
se panethnicky s incidenci cca 1:150000 Zivé na-
rozenych déti. Mutace v NPC1 genu (18. chromo-
zom) nebo v NPC2 genu (14. chromozom) majf
za nasledek poruchu transportu lipidd uvnitf
bunky. Vazne esterifikace LDL-cholesterolu, ktery
se hromadi spolu se sfingomyelinem, fosfolipidy
a glykosfingolipidy v toxickém mnozstvi v lyzo-
zomech. Nahromadéni téchto substanci vede
k dysfunkci bunécnych memrén s naslednou
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fizenou smrti bunky (@poptdza). Ve viscerdlnich
orgénech a kostni dfeni nachdzime typické pé-
nové bunky (aktivované makrofagy vyplnéné
lipidy) a tzv. sea-blue hystiocyty. Nahromadéni
lipid{ v CNS zplsobuje zménu tvaru neurond
a ektopickou dendritogenezu s naslednou atrofif
CNS. Diagnézu prokazeme biochemicky — tzv.
filipin testem, vizualizaci nahromadéného ne-
esterifikovaného cholestrolu ve fibroblastech,
¢i na molekuldrné biologické Urovni prikazem
specifické mutace.

Klinickd manifestace NPC je vyznamné za-
visld na véku. V perinatalnim obdobf se mize
projevit jako fetdlnf ascites perzistujici po na-
rozeni, ikterus v novorozeneckém veku a hepa-
tosplenomegalie. V ¢asném détstvi je kromé
perzistujici hepatosplenomegalie pfitomna cel-
kova hypotonie a opozdéni psychomotorického
vyvoje.V pozdéjsim détstvi se dale objevuje ne-
obratnost, nejistd chlize s ¢astymi pady, ataxie,
mUZe byt patrna paréza vertikdlniho pohledu.
Ve skolnim véku mUizeme zaznamenat poru-
chy chovéni, zhorseni prospéchu pfi mental-
nim deficitu, ataxii, dysartrii, dystonii az kiece
a gelastickou kataplexii. V dospélosti progreduje
neurologickd deteriorace vedouci k demenci ¢i
psychotickym projevam.

Terapie NPC byla dlouhodobé pouze
symptomatickd — antiepileptika pfi sekundar-
ni epilepsii, rehabilitace, ortopedické zakroky,
genetické poradenstvi v rodiné a prenatdin{
diagnostika.

V soucasné dobé je jedinou moznosti lécby
preparat Zavesca (OGT 918, miglustat, N-butyl-
deoxynojirimycin). Ten zamezuje kompetitivn{
inhibici vazbé glukdzy na ceramid, a tim snizuje
celkové mnozstvi vznikajiciho glukocerebrosidu.
Dochézi tedy k redukci mnoZstvi prekurzoru pro
nasledné vznikajici glykolipidy a sfingomyeliny —
princip deprivace substratu. Preparat Zavesca je
vhodny i k ovlivnéni zmén v centralnim nervo-
vém systému, protoze jeho relativné mald mole-
kula pronika pres hematoencefalickou bariéru.

35. Longitudinalni sledovani
pacientii s Niemann-Pickovou
chorobou typ C

Nevsimalova S., Pfihodova I., Tauberova A.
Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN, Praha

Uvod: Niemann-Pickova choroba typ C je
lyzozomalni autozomalné recesivné dédi¢né
onemocnén( s variabilnim klinickym obrazem,
jehoz podkladem je kumulace neesterifikova-
ného cholesterolu a glykolipidl v bunkach re-

tikuloendotelidInfho systému a CNS. Progndéza
bez |é¢by je vzdy infaustni.

Soubor nemocnych: \V poslednich 20 le-
tech bylo na Neurologické klinice sledovéno
10 pacientl z 8 rodin (z toho 5 divek ¢i zen)
s prmérnym vékem vzniku onemocnént
11,55+6,34 a prdmérnym vékem stanovenf
diagndzy 17,85+ 8,54. Diagndza byla potvrze-
na nalezem pénovitych bunék kostni drené,
filipinskym testem v tkanové kulture fibroblastd
a v 6 pripadech z poslednich let i genovou mu-
taci v NPC1 genu. Z tohoto souboru dosud Zije
pouze 5 nemocnych.

Vysledky: \/ 6 pripadech slo o juvenilni, u 4
nemocnych o adultni formu onemocnéni. V kli-
nickém obraze dominoval intelektovy deficit,
mozeckova ataxie s dyskinetickym syndromem
s prevladajici dystonif, pyramidové pfiznaky
a paréza vertikdlniho pohledu provézena i dys-
artrif a dysfagii. U 5 nemocnych byla souc¢astf
klinického obrazu i psychiatrickd symptomato-
logie. Splenomegalie, ¢i hepatosplenomegalie
byla pfitomna u vsech nemocnych, vyjimecné
i jako Uvodni projev. Nejcasté&ji bylo prvnim pfi-
znakem horsenf skolniho prospéchu provazené
neurologickou symptomatologif, pouze u nej-
star$i nemocné se onemocneni manifestovalo
psychotickymi projevy. U 2 nemocnych byly
pritomny epileptické zdchvaty, u 1 pacientky
kataplektické stavy svalové atonie provoko-
vané smichem. Poruchy spanku se zvysenou
dennf ospalosti a fragmentovanym nekvalit-
nim no¢nim spankem byly pfitomny u vétsiny
nemocnych.

Zdveér: Variabilita klinickych projevd je pfi-
¢inou relativné pozdni diagnostiky onemoc-
néni. Spojenf spleno- ¢i hepatosplenomegalie
s neurologickymi nebo psychiatrickymi proje-
vy by mélo vést vzdy k diagnostické sternalnf
punkci a pfi pozitivnim nalezu k dalsim testdm
vcetné molekuldrné-genetického vysetrent.
Snahou je zajisténi lécby inhibitory glykosfin-
golipidové syntézy (preparat miglustat) pro
pacienty v inicidlnich stadiich onemocnént
a jejich sourozence v pfipadé preklinického
postizent.

36. Difuzni traktografie u déti
s vyvojovou dysfazii

Komarek V., Sanda J., Vranovéa M.,
Jahodova A., Kyn¢l M.

Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK
a FN Motol, Praha
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Uvod: Opozdéna maturace drah spojuijicich
feCova centra hraje vyznamnou roli v patoge-
nezi vyvojové dysfazie. Nové vyzkumy ukézaly,
Ze u déti fecova centra propojuje kromé fascicu-
lus arcuatus (tzv. dorzalni fonologicka smycka)
i ventralni trakt vyuzivany pro pochopeni smyslu
fecového signalu. Cilem studie je zjistit pomoci
DTI (diffusion traction imaging) specifické regi-
onalnizmény difuzivity ¢i geometrie dorzalnich
a ventrélnich fecovych svazkd u déti s rizné
zadvaznymi formami dysfazie.

Soubor a metodika: Provedli jsme DTl vy-
Setfeni u 15 détf (10 chlapcl a 5 divek) v pri-
meérném veku 7,9 roku (6,3-10,8). Traktograficka
MR-DW data byla zpracovana s uzitim MedINRIA
software, analyzovény byly jak parametry FA
(fractional anisotropy) a ADC (apparent diffusion
coefficient), tak pocty vldken v jednotlivych svaz-
cich. U viech détf byla provedena logopedicka,
psychologickd a EEG vysetfent.

Vysledky: U déti s vyvojovou dysfazii byly
nalezeny zndmky atypické maturace fecové ko-
nektivni sité, a to nejen z hlediska asymetrie trac-
tus arcuatus, ale i z hlediska ostatnich parametra.
V soucasnostijsou tyto nalezy korelovany s klinic-
kymi a elektroencefalografickymi nélezy.

Zdvér: Pilotni studie difuzni traktografie pro-
kézala zmény axonalni integrity, které se mohou
podilet na etiopatogenezi poruch ¢asového
zpracovani fe¢ového signalu u détf s vyvojovou
dysfazil.

Podporeno grantem IGA MZ CRNT 11 443.

37. Kongenitalna CMV infekcia
a jej klinicka variabilita

Kolnikova M., Sykora P., Ramos G. R.,
Hanus O., Payerova J.

KDN DFNsP LF UK, Bratislava,
Slovenska republika

Infekénu etioldgiu ochoreni je potrebné sta-
le zvazovat aj napriek Sirokému okruhu degene-
rativnych, metabolickych a demyeliniza¢nych
ochoren.

Cytomegalovirus je najvacsi virus z rodiny
beta herpesvirusov a akvirovana infekcia u ludf
s normalnym imunitnym systémom prebieha
zvyc&ajne asymptomaticky alebo pod obrazom
mononukledza like syndromu. SU viak dve
skupiny pacientov, kde cytomegalovitus moze
sposobit zévazné prejavy: imunodeficitni paci-
enti (hlavne po orgdnovej transplantacii, trans-
plantécii kostnej drene) a plod pocas fetédlneho
obdobia. CMV je virus s dlhym reprodukénym
¢asom. Prvé poznatky o hom boli objavené



v 1921 r,v 1970 1. bola rozpoznana jeho Sturktura
a v r. 1989 vyvinuté antivirotikum gancyklovir
afascarnet (2).

Kongenitédlna CMV infekcia (prevalencia
0,7-1% (1)) vznika priblizne v 32-40% pripadov
pri primérnej infekcii pocas gravidity. Okrem
¢astych prejavov postihnutia CNS s mikocefaliou,
chorioretinitidou, ventrikulomegaliou a kalcifi-
katmi su pozorované migracné prouchy CNS,
ochorenia bielej hmoty, cerebrélna atrofia a iné.
TaktieZ je vysoky vyskyt portch sluchu a psycho-
motorického vyvojového oneskorovania u inak
asymptomatickych detf (3). Problémom mobze
byt retrospektivna diagndéza, ktord je viazena
na nalez pozitivity PCR CMV (krv, mog, sliny)
v prvych troch tyzdioch Zivota (4). Z MR obrazu
zmien bielej hmoty pre CMV infekciu svedcf: sta-
cionarny obraz leukoencefalopatie, abnormality
bielej hmoty v kombinacii s alebo bez zmien gy-
rifikdcie, multifokdlne rozsiahle 1ézie v parietélnej
oblasi zasahujuce hlboku bielu hmotu (Setriace
periventrikuldre a subkortikalne oblasti), zmeny
prednje casti temporalnych rohov s cystam (4).
Akvirovana CMV so zavaznym priebehom je
takmer vzdy spojenéa s imunodeficitom, prebie-
ha ako meningoencefalitida a menej ¢asto ako
polyradikuloneuritida.

V praci su kazuistiky deti s kongenitélnou
cytomegalickou infekciou, Uskalia diagnostiky
a neuroraddiologické nélezy.
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38. Kazuistika dvou bratri

s X-vazanou kongenitalni
myotubularni myopatii v disledku
nové mutace v MTM1 genu

Haberlova J.', Lassuthova P., Sebron V.2,
Zamecnik J.3, Seeman P!

'Klinika détské neurologie,

2.LF UK a FN Motol, Praha
2Novorozenecké oddéleni Gynekologicko-
porodnické kliniky 1. LF a VFN, Praha
3Ustav patologie a molekularni mediciny,
2.LF UK a FN Motol, Praha

Kongenitadlni myotubuldrni myopatie
X-vdzana (X-MTM) je zavazné vétsinou letdini ge-
neticky podminéné onemocnéni charakterizo-
vané tézkou generalizovanou svalovou slabosti
patrnou typicky jiz pfi narozeni. Onemocnénti
postihuje hlavné chlapce, Zeny pfenasecky vyji-
mec¢né mohou mit mirné obtize. Mentaln{ vyvoj
je u prezivajicich pacientl normalni. V biopsii
svalu je charakteristicky nalez centralniho uloZe-
ni jader. MTM - X vdzané je zpUsobend mutace-
mi v genu pro myotubularin 1 (MTM1).

Dva chlapci, dizygotni dvojcata, se narodili
ve 28. tydnu gravidity. Od porodu byla patrna
vyrazna svalova slabost a hypotonie s nutnostf
umélé plicni ventilace. Svalové enzymy i EMG vy-
setfeni byli v normeé. Z dalsich priznakd byl prito-
men kryptorchizmus. V diferencidlni diagnostice
bylo provedeno genetické vysetieni delece SMN1
genu, myotonické dystrofie typ I, Prader Willy
syndrom vse s negativnim nalezem, metabolicky
screening vcetné vysetfeni na M. Pompe taktéz
s negativnim vysledkem. Pro interni komplikace
byla intenzivni péce po 26. resp. 35 dnech prezi-
vani ukoncena. Ve svalové biopsii post mortem
byly nalezeny hypotroficka svalova vidkna a fetalni
myotuby spolu s centralné lokalizovanymi jadry.
To vse vedlo k podezieni na X-vdzanou myotu-
buldrni myopatii.

Viysetfenim celého kodujiciho Useku genu
MTM1 byla nalezena mutace c.82delA. Tato
mutace dosud v literatufe nebyla popsana,
vzhledem k charakteru je ale s vysokou prav-
dépodobnosti kauzalni pro X-MTM.

Matka je geneticky potvrzend prenasecka
nalezené mutace, klinicky je bez zndmek svalové
slabosti, svalové enzymy jsou v normé. EMG
u matky je s ndlezem lehké myogennf léze.

Dle nasich védomosti se jedna o prvni pfi-
pad tohoto onemocnéni molekuldrné geneticky
potvrzeného v CR.

Podporeno z IGA NS 10554-2.

39. Hyperekplexie - ulekové reakce
u matky a dcery v disledku nové
mutace v GLRA1 genu

Vrabelova Z.!, Haberlova J.!, KrGtova M.',
Hyjanek J.2, Sebronova V.!, Komarek V.,
Seeman P!

'FN Motol, Détska neurologicka klinika,
Praha

FN Olomouc, Ustav Iékafské genetiky
a fetalni mediciny, Olomouc

Hyperekplexie je vzacné autozomdlné
dominantné dédi¢né onemocnéni s témer

kompletni penetranci a variabilni expresi.
Hyperekplexie je znama také jako ,choroba
s Ulekovymi reakcemi”. Typickymi znaky jsou:
generalizovana hypertonie po narozeni, ktera
do 1 roku ustupuje, déle zUstévaji vyrazné Ule-
kové reakce s ¢astymi pady a po padu s kratkym
obdobim generalizované ztuhlosti. Hypertonie
muze byt nékdy mylné diagnostikovéna jako
forma détské mozkové obrny a pady jako epi-
leptické zéchvaty.

Hyperekplexie je geneticky heterogennti,
v soucasnosti je zndmo nékolik gen(, jejichz
mutace jsou jeji pficinou. Produkty téchto gend
hraji roli v bunéc¢né signalizaci. Jedna se o pre-
i postsynaptické proteiny. U 80% pacient( je
hyperekplexie zplsobena mutacemi v genu
pro alfa 1 podjednotku glycinového receptoru
(gen GLRAI1).

Prezentujeme pfipady matky a jeji dcery,
u kterych byla v minulosti klinicky diagnostiko-
vana hyperekplexie.

Vysetteni vsech kédujicich exon GLRAT ge-
nu pomoci sekvenovaniv DNA laboratofi Kliniky
détské neurologie UK 2. LF a FN Motol prokdzalo
mutaci c.920A >Gv 8. exonu v heterozygotnim
stavu (p. Tyr307Cys) u matky i dcery. Tato mutace
nejspise nebyla dosud popsana, ale jeji charakter
a pfitomnost u obou postizenych svéd¢i pro to,
Ze je patogenni a kauzalni. Dle nasich dostup-
nych znalostf jde o prvni pfipady prokdzané
na DNA Urovni v Ceské republice.

40. Lécitelna svalova dystrofie

Oslejskova H., Rusnakova S., Vondracek P,
Muchova M., Malinovd V., Voharika S.
Klinika détské neurologie LF MU a FN, Brno
Neurologicka klinika LF MU a FN, Brno
Klinika détského a dorostového Iékafstvi
VFN a 1. LF UK, Praha

Glykogendza typu Il (Pompeho nemoc)
je stfddavou poruchou glykogenového me-
tabolizmu s variabilni penetraci. Deficitnf je
lyzozomalni enzym — kyseld alfa glukosidaza.
Porucha je autozomdlné recesivné dédicnd a je-
jim podkladem je genovy defekt na dlouhém
raménku 17 chromozomu (17g23). Vysledkem
enzymového defektu je v kone¢ném dusledku
hromadéni lyzozomalniho glykogenu v mnoha
typech bunék a pozdéjijejich destrukce. Klinicky
nejvyznamnéjsi je poskozeni kosternich svald
vcetné dychacich (a u infantilni formy i srdecni-
ho svalu). Pocty pacientd, ktefi jsou diagnostiko-
vani a léceni v sousednich evropskych zemich,
ukazuje tabulka 1.
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Tabulka 1. Pocty pacientl s Pompeho nemoci v sousednich evropskych statech

Pocet pacientt c¢ekajicich

Pocet lIécenych pacientd

Pocet lécenych pacientl

Pocet Iécenych pacientl

Zzemé na lécbu s vékem pod 12 mésicd ve véku 1 rok az 16 let ve véku nad 16 let
Némecko 3 3 14 149
Rakousko 1 1 5 10

Polsko 5 1 9 9
Slovensko 1 0 1 1

Ceska republika 0 0 2 7
Madarsko 2 0 1 7
Holandsko 0 2 18 80
Chorvatsko 0 2 1 1

V CR bylo dosud diagnostikovano 9 pacien-
td, ackoliv dle propoctu teoretické prevalence
by jich mélo byt asi 250. Informacni kampan
v letech 2008-2010 zlepsila povédomi Iékarské
vefejnosti o pfiznacich této choroby, ale i nadale
|ze oddvodnéné predpokladat, Ze ¢ast pacient(
je bud nediagnostikovdna nebo vedena pod
jinou diagnozou. Zakladni klinické symptomy in-
fantilni formy nemoci jsou shrnuty v tabulce 2.

Klinickému obrazu u starsich kojenc(, ba-
tolat, vétdich déti, mladistvych az do dospélosti
dominuje progredujici svalova slabost koster-
nich svald (respiracnich a pletencovych) s/bez
respiracni insuficience, ale kardiomegalie uz nenf
soucasti klinického obrazu. Jedna se o adultni
formu Pompeho choroby. Doprovodnymi kli-
nickymi symptomy mohou byt bolesti hlavy,
poruchy spanku, rizné kardialni poruchy nebo
horsi rekonvalescence po respiracnich infektech.
V CRi SR existuje enzymové substituéni terapie
preparatem Myozyme.

Prednaska rekapituluje konkrétni diagnostic-
ky algoritmus a sumarizuje vysledky informacni
kampané 2008-2010.

41. Spektrum pacientt
v détské neurologické ambulanci
ve 4letém obdobi

Serclova L., Stefackova S., Taldbova M.
Neurologicka klinika,
détské oddéleni FN a LF UK Hradec Kralové

Détské nervové nemoci nalezi prevédzné
k zdvaznym chorobam postihujicim ¢asna vy-
vojova obdobi détského veéku s pokracovanim
do dalsich etap, az k dospélosti. Nékterd one-
mocnéni se mohou naopak v adolescenci nove
objevit.

Ukolem détského neurologa je zjistit veas
nastup poruchy u ditéte a provést korelaci
s psychomotorickym vyvojem tohoto jedince
k danému véku, nebot progresivni nervové ne-

Tabulka 2. Priznaky infantilni formy Pompeho nemoci

Sl B LEE Opozdény motoricky vyvoj

Viyrazna a rychle progredujici svalové slabost (hypotonie, syndrom ,floppy baby”)

Poruchy dychani ve spanku
Casté infekce dychacich cest

Dechové , -
Progrese do dechového selhdni
Predcasné umrti na selhani srdce a dechu

.. Vlyrazné zvétseni srdce (kardiomegalie, kardiomyopatie)

Srdecni o L

Progrese do srde¢niho selhani
L. Obtize pii krmeni, neprospivani, nékdy s nutnosti pouzivat sondu
Zazivaci b prosp Y P

Zvétseni organu (zvétsenijater, jazyka)

moci se u déti manifestuji predevsim vyvojovou
poruchou, proto je nezbytné dité pravidelné
sledovat az k dospélosti.

N&s soubor déti, adolescentd, predkladdme
jako retrospektivni skupinu pacientd s neurolo-
gickymi nemocemi, kterym jsme ukonili sle-
dovani v 18 letech véku. V poslednim 4letém
obdobf jsme vybrali déti narozené v r. 1989-1992
s pramérnou délkou sledovani 9 let. Skupinu
tvori 275 adolescentd, 120 chlapcl a 155 divek.

Pacienty jsem sestavili do skupin podle hlav-
ni diagnoézy. Na prvnim misté je epilepsie a ve-
kové vazané epileptické syndromy, dale détska
mozkova obrna, vrozené vyvojové vady CNS,
mentaIni retardace, pervazivni vyvojové poru-
chy a dalsi klinické jednotky. Podrobné budou
jednotlivé skupiny rozebrany v prednésce vcetné
moznosti dalsi péce a progndzy dalsiho pro-
fesniho a spolecenského uplatnéni. Nepriznivy
vyvoj ma 21 détf pro tézky mentainf deficit
a hybné poruchy. Sledovéani jsme ukoncili 33
détem, ostatnich 242 adolescentd jsme predali
do péce neurologlm pro dospélé pacienty a do
regionalnich center a dle diagndzy a specifické
problematiky.

42, Détsky pacient s DMO
a epilepsii - moznosti pomoci
z pohledu socialniho pracovnika

Valouchova L.
Neurologicka klinika LF UK a FN Plzen
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,Déti s handicapem kladou zvysené ndroky
na cas jejich rodicd, na télesnou ndmahu i rodin-
né finance. Do rodiny vndsi napéti i zdtéz, kterd
se nékdy prodluzuje i na velmi dlouhou dobu (dle
druhu handicapu). Rodice se stdavaji Gizkostnéjsimi
a citlivéjsimivici nesetrnym slovim, neopatrnému
zdjmu, netaktnimu jedndnf lidf v okoli.”

(prof. Zdenék Matéjcek)

Narozenf ditéte s postizenim pfedstavuje pro
rodinu silnou stresovou situaci. Prvotni ocekavani,
Ze se narodi zdravé dité, nenf napInéno. Dostavuje
se Sok, pocit selhani v rodicovské roli, nasledné
i dalsi faze vyrovnavani se s handicapem ditéte.
Rodi¢lm se otevira zcela nezndmy svét, v némz
se mnohdy jen pomalu a s obtizemi orientuj.

Obdobi kognitivni podpory (tj. informaci,
kterym se ze strany odbornych Iékart dostava
rodinam) stfida poznani, Ze se jejich ditéti bude
muset pfizpUsobit Zivot celé rodiny (moznou
je trvald zavislost ditéte na péci druhé osoby).
Jeden z rodi¢l takto nucené mize pfijit o moz-
nost dostatec¢né pracovni seberealizace, zatimco
druhy rodi¢ se stava vylu¢nim Zivitelem. Prijmova
situace rodiny se méni.

Socidlni pomoc poskytovana socialnim pra-
covnikem (v idedInim pfipadé specializovanym
na dané onemocnéni) zahrnuje komplexni psy-
chosocialni poradenstvi i piimou podporu v né-
vaznosti na lékarskou péci. V pripadé epilepsie
i détské mozkové obrny u détf byvaji drziteli pro-
blému rodice, kteff majf tendenci jednat hyperpro-
tektivné a nutné se potrebuji zorientovat v nové



nastalé situaci. Pravé k nim je sméfovana drtiva
vetsina socidlné-pracovnich intervenci. Konkrétné
se jednd o poradenské sluzby, fesenti socidlné-prav-
nich a socialné-zdravotnich zélezitosti (informace
o tom, na jaké davky/pfispévky/pomacky maji ro-
di¢e ndrok apod.), praci s rodinou, zprostfedkovanf
kontaktl na dalsi dostupné socialni a zdravotnické
subjekty i spolupréci s ostatnimi odborniky. SocidIni
pracovnik nabizi rovnéz psychickou podporu v si-
tuacich, které déti nebo jejich rodice mohou vni-
mat jako vysoce zatézové (napt. vyjadreni obav
a nejistoty z chronického onemocnéni).

43. Prezentace asistencnich
psti a pomoc u détis DMO
a epileptickymi zachvaty

Tomasu O.
Abstrakt nedodan.

44, SMA - spinalni muskularni
atrofie

Farhanova V., Rokytova J.
Neurologicka klinika LF UK a FN Plzen

Spindlni muskuldrni atrofie je hereditarni
autozomalné recesivné dédicné onemocnént,
které postihuje motoneurony prednich rohd
misnich. V klinickém obraze dominuje vyrazna
svalova hypotonie, svalové hypotrofie aZ atrofie,
snizené Ci nevybavné Slachookosticové reflexy.
Podle véku pocétku obtizi, motorického maxima
a priimeérného véku zivota rozdélujeme SMA do
4 typl — SMA typ | (@kutni infantilni forma, cho-
roba Werdnigova-Hoffmanova), SMA typ Il (chro-
nickd infantilnf forma), SMA typ lll (chronicka juve-
nilni forma, choroba Kugelbergova-Welanderové)
a SMA typ IV (dospéla forma). Diagndzu stanovu-
jeme na podkladé klinického obrazu, charakteris-
tického EMG nalezu a molekuldrné genetického
vysetfeni. Soucasna terapie je pouze sympto-
matickd, zakladem lécby je rehabilitace. Lécba
kauzalnf je pfedmétem vyzkumu.

Ve sdéleni prezentujeme 2 kazuistiky détf
s akutnf infantilni formou SMA.

45, Projekt - podpora rodin déti
s onemocnénim SMA

v Ceské republice

Kocova H., Svétlikova D.
Kolpingova rodina Smec¢no, o.s.

Abstrakt nedodan.

46. Angelmantiiv syndrom

Medricka H.!, Kuncikova M.!, Kovarova M.,
Silhdnova E.2

'Klinika détské neurologie,

Fakultni nemocnice Ostrava,

20ddéleni IékaFské genetiky,

Fakultni nemocnice Ostrava

Angelmantyv syndrom (AS) je vzacna ge-
neticky podminéna porucha, jejiz vyskyt je ce-
losvétove uvadeén 1:15-35 tis. narozenych. V CR
predpokldddme nékolik desitek pfipadu.

Rada pfipad® mohla v minulosti pred za-
vedenim molekuldrné genetické diagnostiky
uniknut pod jinou diagnézou (nejcastéji DMO).
AS je porucha, podminénd mutaci na 15. chro-
mozomu. Fenotypové projevy souvisejf se ztra-
tou aktivity enzymu ubiquitin-protein ligdzy
(UBE3A). V mozku se exprimuje pouze mater-
nélnf alela (zdédéna od matky), a proto se pfi
jejim defektu fenotypové postizeni koncentruje
v CNS. Jinou (méné ¢astou — 5% pripad() moz-
nostf je prenos dvou chromozomu 15 od otce
(misto po 1 od kazdého z rodict) — paternainf
disomie, s dlsledkem absence maternélni kopie
UBE3A genu v CNS. Ve 20% pfipadd vsak nenf
genetickd abnormalita detekovéna.

Fenotypovy projev téchto defektl — AS je
fazen do skupiny neurovyvojovych poruch a po-
stihuje jak chlapce, tak dévcata.

Tonusové a hybné postizeni nebo vyskyt ri-
zikovych faktor(i novorozeneckého Udobi mize
vést ke stanoveni diagnézy DMO. Prvni zndmky
AS (pokud na néj myslime) mizeme pozorovat
u 6mésicniho kojence, zpravidla se syndrom za¢ina
vyhranovat mezi 6.-12. mésicem veku. Typickym
fenotypem, ktery se zrdnim zvyraziuje, je ,syn-
drom stastného ditéte” s centralnimi neurologic-
kymi projevy, s tézkou psychomotorickou retardaci,
s poruchou vyvoje frecovych funkci.V 90% pripad(
je provézen epileptickym onemocnénim.

Zdvér: Angelmannlv syndrom muze unik-
nout pozornosti a byt veden pod jinou diagné-
zou. Na klinice détské neurologie jsme zachytili
9 pacientd, z nichz prvni je v nasi péci od roku
1987 dosud.

47. Epidemiologické
charakteristiky primarnich bolesti
hlavy u déti a adolescentt

Muchova M., Janouskova E.2, Andrlova H.3,
Danis L.3, Schwarz D.?, Oslejskova H.!

'LF MU a FN Brno,

Klinika détské neurologie, Brno
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2Institut biostatiky a analyz,
Lékarska a Pfirodovédecka fakulta
Masarykovy Univerzity, Brno
3Lékarska fakulta MU, Brno

Uvod: Cilem préce bylo urcit prevalenci bo-
lesti hlavy a primarnich bolesti hlavy (migréna
a tenznftyp bolesti hlavy) mezi détmi a adoles-
centy a urcit mozné rozdily v prevalenci bolestf
hlavy a jejich typu podle pohlavia véku. Rovnéz
byly zkoumény jednotlivé charakteristiky bolesti
hlavy v détském véku. Dle nasich védomosti
se jedna o prvni takto zaméfenou epidemiolo-
gickou préci v Ceské republice.

Metoda: Populacni studie byla provddéna
mezi listopadem 2009 a dubnem 2010 formou
dotaznikd na zékladnich a stfednich skoldch
Moravskoslezského kraje. Celkem 1086 studentd
(636 divek a 450 chlapct) ve véku 8-18 let vyplnilo
dotaznik. Dotazniky byly sestaveny na zakladé
revidovanych diagnostickych kritérif pro détskou
migrénu dle ICHD-II. Vyplnéné dotazniky byly na-
sledné vyhodnoceny a statisticky zpracovany.

Vysledky: Dle dotaznikd 95,59% studentd
udavalo bolest hlavy nékdy v priibéhu jejich zi-
vota. Prevalence tenzni bolesti hlavy byla 36,3 %
a migrény 27 % (21,6 % migréna bez aury, 5,4 %
migréna s aurou). Tenzni typ bolesti hlavy byl
¢astéjsi nez migréna u obou pohlavi a ve vsech
vékovych kategoriich. 40,7 % chlapct mélo
tenznf typ bolesti hlavy, 17,5 % migrénu bez au-
ry a4,1% migrénu s aurou, 36,5% divek mélo
tenzni typ bolesti hlavy, 25,9 9% migrénu bez aury
a6,8% migrénu s aurou. Zacatek bolesti hlavy,
obzvlasté migrény, byl u chlapct v drivéjsim vé-
ku nez u divek.V rodinné anamnéze byl vysoky
vyskyt bolesti hlavy, zejména u matek.

Zdveér: Prevalence bolesti hlavy u détf Skol-
niho véku je vysokd. Tenzni typ bolesti hlavy
a migréna byly nej¢astéjsim typem bolesti hlavy.
V diagnostice détskych bolesti hlavy je nezbyt-
né uzivat revidovana diagnosticka kritéria pro
détsky vék.

48. Mozkové infarkty
v détském véku

Rusnakova S., Oslejskova H.
Klinika détské neurologie, FN Brno

Cévni mozkové ptihody (CMP) patfi mezi
10 nejcastéjsich pricin umrti v détském véku —
mortalita celkové predstavuje 0,1-0,5/100 tisic
détskych pacientl s CMP za rok. Incidence CMP
u déti v CR nenf pfesné znama. Dle Udajli ze za-
hrani¢nf literatury (Kanadsky rejstfik) je incidence



ischemickych CMP 3-13/100 tisic obyvatel/rok,
hemoragickych CMP 1-3/100 tisic obyvatel/rok
a incidence cerebréIni vendzni trombozy 0,7/100
tisic obyvatel/rok. Nejrizikovéjsi skupinou pro
vznik ischemického iktu jsou novorozenci, u kte-
rych je incidence ischemickych CMP 5x vy3si
v porovndni s ostatni détskou populaci.

Predndska podava pfehled etiopatogeneze,
diagnostiky, diferencidini diagnostiky a terapie
CMP u déti. Na zavér uvadime 3 zajimavé ka-
zuistiky z naseho pracovisté.

49, Kazuistika pacienta - 14lety
chlapec s krvacenim z aneuryzmatu
arteria cerebeli superior

Brazdilova M.', Paulas L.!, Kyn¢l M.2,
Salkové E.2, Charvat F.4, Puchmajerovéa A5,
Sebronova V!

'Klinika détské neurologie UK 2. LF

a FN Motol, Praha

?Ustav patologie a molekularni mediciny
UK 2. LF a FN Motol, Praha

3Klinika zobrazovacich metod UK 2. LF

a FN Motol, Praha

“Ustfedni vojenska nemocnice, Praha
sUstav biologie a lékafské genetiky UK 2. LF
a FN Motol, Praha

V kazuistice pfedstavujeme pfipad 14le-
tého chlapce, u kterého se v 08/2008 akutnée
objevilo krvaceni v zadnf jdmeé lebni z aneu-
ryzmatu v SCA s téZkou poruchou védomi.
Provedena byla akutni dekompresivni opera-
ce.V dalsich vysetienich bylo pfi panagiografii
potvrzeno aneuryzma arteria cerebri anterior
a arteriovendzni malformace. Nasledné byla
provedena embolizace. Na kontrolni MRI vy-
setfeni s odstupem 10 mésicl bylo popsano
reziduum aneuryzmatu a chlapec byl indi-
kovén k embolizaci rezidua AV malformace.
Pti endovaskularnim vykonu byla zplsobena
nejpravdépodobnéji disekce bazildrni tepny,
nésledné subarachnoidedlnf krvacenf skoncilo
fatdlné. V pitevnim nélezu byla zastizena em-
bolizované arteriovendzni malformace v zadni
jame lebni, hypoplazie cév na bazi mozku,
atypicky odstup koronarnich cév. Na mikro-
skopické Urovni byla prokazana abnormalnf
histologicka stavba stény ascendentni aorty.
Genetické vysetfeni potvrdilo mutaci v genu
pro fibrilin. Klinicky chlapec nebudil podezfent
z Marfanova syndromu. Vysledky pitevnich

nalez( a genetiky nicméné tuto diagnézu
potvrzuji.

50. Retrospektivni analyza
souboru pacientt s NF1, nejcastéjsi
komplikace z oblasti centralniho
nervového systému

Kaluzova M., Petrak B.!, Lisy J.2

'FN Motol, Klinika détské neurologie

UK 2. LF a FN Motol, Praha

2FN Motol, Klinika zobrazovacich metod,
UK 2. LF a FN Motol, Praha

Uvod: Neurofibromatéza typ 1 (NF1) je neu-
rokutannionemocnénis incidenci 1:2500-3000,
autozomalné dominantni dédi¢nosti a je spoje-
na s fadou komplikaci zejména z oblasti central-
niho nervového systému (CNS). Predkladame
soubor téméf 300 pacientl sledovanych v letech
1990-2010 na nasf klinice.

Metodika: Soubor 290 pacientl sledo-
vany na Klinice détské neurologie v Motole
v letech 1990-2010. Vsichni pacienti byli vy-
Setfeni bud ambulantné nebo pfi hospitalizaci.
Hodnotili jsme: kdy a jaky byl prvni pfiznak
onemocneéni, kdy byla stanovena diagnéza,
zda jde o sporadicky ¢i familidrni vyskyt, zda
se vyskytly pfiznaky/komplikace z oblasti
CNS - gliom optiku, gliom mimo zrakovou
dréhu, hydrocefalus, stendza akveduktu, hy-
persignalnf loZiska.

Vysledky: Nejcastéjsim prvnim pfiznakem
byly skvrny café au lait. Sporadicky vyskyt byl
nalezen u 36 % déti. Z abnormit CNS: hypersig-
nalniloziska na MRI mozku u 237/285 (5 pacientd
mélo pouze CT mozku), gliom optiku u 76/290
(26 %), gliom mimo zrakovou drdhu u 26/290
(99%), hydrocefalus u 24/290 (8%) déti s NF1.
U 7/24 NF1 déti byl hydrocefalus na podkladé
idiopatické stendzy akveduktu.

Souhrn: U déti s diagnézou NF1 se mohou
objevit vyznamné komplikace souvisejici s posti-
Zenim CNS. V pifpadé nékterych gliomd, zejmé-
na téch lokalizovanych mimo zrakovou drdhu,
a ve véech pfifpadech hydrocefalu je potreba te-
rapie. U gliomU je v soucasné dobé preferovana
chemoterapie (dle protokolu SIOP 2004), u hydro-
cefalu je nutné neurochirurgické resent.

Vzhledem k Cetnosti vyskytu CNS komplikacf
u NF1 déti doporucujeme (na rozdil od nékte-
rych zahrani¢nich autor() provedeni MRl mozku
u vsech NF1 pacientl. Dle klinického stavu Ize

MRI vysetfen( pfesunout az do obdobi bez nut-
nosti celkové anestezie.
Podporovdno V.Z MZOFNM2005, 6503.

51. Neobvykla prvni manifestace
systémového onemocnéni
(kazuistika)

Taldbova M., Serclova L., Talab R,
Minxova L.2

'Neurologicka klinika FN a LF UK,

Hradec Kralové

2Détska klinika FN a LF UK, Hradec Kralové

Systémové vaskulitidy jsou charakterizovany
uklddanim imunokomplexd v cévni sténé se se-
kundarni zénétlivou reakci. Klinicky se manifestu-
ji komplexem koznich, kloubnich a organovych
zmen.

Autofi prezentuijf kazuistiku 17leté studentky
sanamnézou alergie a astma bronchiale v po-
slednim roce dekompenzované. V breznu 2010
se u divky v pribéhu 3 dnli rozvinula tézka tibio-
peronealni paréza az peronedini plégie vpravo
spojena s vyraznou bolestivosti a senzitivnimi
symptomy v inervacni oblasti n. peroneus vpravo.
Z provedenych vysetfeni byla v popredi narlsta-
jici leukocytdza, eosinofilie, vysokd sedimentace
¢ervenych krvinek (FW). EMG v Uvodu s obrazem
progresivni |éze n. ischiadicus . dx. az postupné
s vyvojem axonalné-demyelinizacni senzitivné-
motorické neuropatie PDK. Patologicky nélez pfi
kardiologickém vysetfeni, funkénfi morfologické
postizeni plic, ndpln hlezenného kloubu pri UZ
vysetieni a MR obraz nespecifickych drobnych
loZisek intrakranialné paraventrikuldrné ved! k sus-
pekci na systémové onemocnéni pojiva. Byla na-
plnéna dg. kritéria syndromu Churg-Straussové
s efektem kombinované imunosupresivni terapie,
s ohledem na Ucinnost a toleranci s nutnosti titra-
ce davky medrolu a azathioprinu per os. Po 7 mé-
sicich imunosupresivni lécby dochazi k pozvolné
Uprave peronedlni parézy vpravo do lehkého
stupné, bez doprovodné senzitivni symptomati-
ky. Pfi ddvce medrolu 8 mg a azathioprinu 125mg
pro die doslo rovnéz k normalizaci laboratornich
parametrd, plicnich i kardialnich funkci.

Postizeni periferniho nervového systému
ve smyslu mononeuritis multiplex patff do ob-
razu této klinické jednotky, ne viak jako jejf prv-
ni manifestace. V détské véku se onemocnéni
vyskytuje vzacné a mé nepriznivou prognozu,
Sleté preziti je uvadéno u 50% nemocnych.
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