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Susactv syndrom (SS) je autoimunitni onemocnéni charakterizované klinickou triddou: encefalopatii, arteridlni okluzi sitnice
a neurosenzorickou ztratou sluchu na zékladé mikroangiopatie, ovliviujici prekapildrni arterioly mozku, sitnice a vnitfniho ucha.
SS je charakterizovan typickym radiologickym nalezem na magnetické rezonanci mozku, ktery spolu s klinickymi pfiznaky mize
umoznit diagndzu. Okluze sitnicovych tepen se nejlépe hodnoti pomoci fluorescen¢ni angiografie. Ta mlze vykazovat typickou
multifokalni fluorescenci. SS je autoimunitni endoteliopatie. Onemocnéni vyzaduje dlouhodobou lécbu kortikosteroidy, imu-
nosupresivy, event. i monoklondlnimi protilatkami, v akutnich pfipadech iintraven6znim imunoglobulinem ¢&i plazmaferézou.
Terapie vede k vyznamnému klinickému a radiologickému zlepseni. Casna diagnéza a lé¢ba je dlleZita pro oddaleni progrese
nemoci a prevenci trvalého postizeni. Clanek je ilustrovan kazuistikou Zeny s typickymi projevy SS.

Klicova slova: Susac(iv syndrom, encefalopatie, okluze sitnicovych tepen, ztréata sluchu.

Susac’s syndrome

Susac’s syndrome (SS) is an autoimmune disease characterized by the clinical triad of encephalopathy, arterial retinal occlusion,
and neurosensory hearing loss based on microangiopathy affecting the precapillary arterioles of the brain, retina and inner ear.
SSis characterized by a typical radiological finding on MRI, which, together with clinical symptoms, may allow diagnosis. Retinal
artery occlusion is best evaluated by fluorescein angiography, which may exhibit typical multifocal fluorescence. SS is an auto-
immune endothelopathy that requires long-term treatment with corticosteroids, immunosuppressants, or even monoclonal
antibodies, in acute cases intravenous immunoglobulin or plasmapheresis. Therapy leads to significant clinical and radiological
improvement. Early diagnosis and treatment is important for delaying disease progression and preventing permanent disability.
The article is illustrated by a case report of a woman with typical SS manifestations.
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Uvod

Susaclv syndrom (SS) se manifestuje klinickou
triddou: subakutni multifokalni encefalopatif, okluzf
sftnicovych tepen a sekundarni ztratou sluchu. Vr.
1979 tuto chorobu prvni popsal u dvou mladych
zen John O. Susac (Susac et al,, 1979).V &eské litera-
tufe nebyl dosud SS podrobnéji popsan.

SS patii mezi vzacnd onemocnéni a byva
Casto poddiagnostikované. Prevalence choroby
neni zndma. V literatufe je popsano néco malo
vice nez 300 ptipadl. Byvajf vice postizeny ze-
ny (v pomeéru k muzim 3:1), nejcastéji ve véku
20-40 let (Dorr et al., 2013). Mateen a spol. refe-
rovali, ze v souboru jimi sledovanych 29 pacientd

bylo 83 % zen s prdmérnym vékem manifestace
35 let (v rozmezi 19-65 let) (Mateen et al., 2012).
Nasledujici kazuistika popisuje pffpad Zeny, ktera
byla v rdmci manifestace multifokdIni neurolo-
gické symptomatologie konzultovana mimo jiné
i v MS centru, u které viak roztrousena skleréza
(RS) prokdzéna nebyla.

Kazuistika

Nyni 61letd Zena byla v détstvi operovana
pro ptaci hrudnik, v r. 1988 prodélala hysterek-
tomii pro metroragie a cysty na ovariich. Zadna
genetickd z&téZ v rodiné pozorovédna nebyla.
Sestra zemtela na krvéceni do mozku.

Pacientka ve svych 49 letech zacala pozoro-
vat postupné se zhorsujici podlamovani obou
dolnich koncetin, vice vlevo a neurcité dyses-
tezie na trupu. Na magnetické rezonanci (MR)
mozku byla popsana postmalatickd pseudocysta
temporalné vpravo, likvor byl bez patologického
nalezu.

Béhem dalsich ctyr let doslo ke zhorseni
chiize se zakopavanim a poruchou stability, paci-
entka pouZzivala jiz jednu vychéazkovou hil s ma-
ximalnim dosahem chdize 1 km. Neurologicky
nalez prokazoval spastickou kvadruparézu
s vétsim postizenim dolnich koncetin a lehky
neocerebeldrni a paleocerebeldrni syndrom.
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Obr. 1. A: MR mozku: v T2W vdZenych obrazech
jsou patrnd drobnd hyperintenzni loZiska prevdzné
periventrikuldrné, je zfejmd i korovd a periventri-
kuldrni atrofie; B: stejnd situace v sekvenci FLAIR;
C: T2W obrazy, sagitdini projekce se zndzornénim
hyperintenznich loZisek v corpus callosum

Po dalsim roce doslo k poruse sluchu vpra-
vo, které vyustilo do témér kompletni hlucho-
ty a snizenf sluchu vlevo. Na poruchy zraku si
pacientka nestéZovala. Zhorsovala se chlize,
pacientka zacala pouzivat dvé francouzské ho-
le. Na MR mozku doslo progresi ndlezu. Byla
patrna vicecetnd hypersignalnf loziska v T2W
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Obr. 2. Model patogeneze Susacova syndromu. Endotelidini buriky a bazdIni membrdna je edematdzni,
se ztrdtou integrity stény cévy; vysledkem je ndslednd lymfocytdrni infiltrace a akumulace trombotického
materidlu uvnitf lumen cévy; to nakonec vede k okluzi, ovliviiujici mikrovaskulaturu (podle Kleffner et al, 2012)

normalni stav

a FLAIR sekvencich v bilé hmoté oboustran-
né supratentoridlng, které byly interpretovany
jako postischemické lakunarni zmény, event.
pozéanétliva loziska glidzy se zndmkami korové
a periventrikuldrni atrofie. Dalsich nékolik lézi
bylo detekovéno v corpus callosum (obrazek 1).
Aplikace kontrastnf latky nebyla provedena, ale
na MR angiografii byla konstatovana suspekce na
mikroangiopatii. Fluorescen¢ni angiografie pro-
kdzala Cetné periferni sitnicové |éze na zékladé
okluze retindlnich arterif. O¢ni pozadi i perimetr
byly normaini. Kontrolni likvorologické vysetre-
ni bylo opét normalni, bez prikazu event. oli-
goklonalnich past ¢i zanétlivych zmén. Dalsi MR
mozku byla bez progrese nélezu. Antinukledrni
i antifosfolipidové protilatky, ceruloplazmin i pa-
nel na hepatitidy byly negativni. Audiometrické
vysetfeni prokdzalo téméf kompletni hlucho-
tu vpravo s 30% zachovanim sluchu vlevo. Na
zdkladé klinického prlbéhu a vysledkd labo-
ratornich vysetfeni byla stanovena diagnoéza
Susacova syndromul.

Byl aplikovan bolus metylprednisolonu (MP)
v ddvce 3 g s postupnym snizovanim MP na
udrzovaci dédvku 4 mg denné v kombinaci s aza-
thioprinem 100 mg denné a methotrexatem
10mg tydné spolu se suplementaci kyselinou
listovou. Byla pfidédna i antiagregacnf terapie
(clopidogrel 75 mg jednou denné). Bolusy MP
se opakuji vzdy po Sesti mésicich.

Po sedmi letech kombinované imunosup-
resivni a antiagregacni terapie doslo ke klinické
i MR stabilizaci. Pacientka sice i nadale pouziva
oboustrannou oporu pfi chiz, ale je schopna
ujit kolem 300 m, je pIné sobéstacna. Je patrny
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mirny kognitivni deficit a trvd porucha sluchu.
Pacientka byla schopna absolvovat komplexnf
lazeriskou lé¢bu. Nové léze na MR nejsou patrné,
je ale mirna progrese mozkové atrofie. Nejsou
patrné nezadouci Ucinky lécby.

Diskuze

PrestoZe presnd etiologie SS z(istava ¢astec-
né nejasna, histopatologické nalezy podporujf
domnénkuy, Ze se jedna o autoimunitni mikroan-
giopatii, resp. endoteliopatii mozkové, sitnicové
a kochledrni mikrovaskulatury. Byla pozorovana
afinita k postizeni malych (< 100 mm) prekapilar-
nich arteriol s endotelidlnf nekrézou, zesflenim
bazéIni membrany, zanétlivou buné¢nou infiltra-
cf a depozitim komplementu (obrézek 2). Bylo
téZ navrzeno pohlizet na SS jako na autoimunitni
koagulopatii, kterd se vyskytuje u antifosfolipido-
vého syndromu (Bucdiarelli et al,, 2004). Castéjsi
vyskyt u Zen v poporodnim obdobf evokuje
otédzku role hormonU s navozenim hyperkoa-
gula¢niho stavu (Deane et al,, 2011).

Existujf dvé varianty prdbéhu onemocné-
ni. Prvni je prezentace s projevy encefalopatie
s paralelnimi projevy poruchy zraku a sluchu.
Alternativni prlibéh spociva v recidivujicich mik-
roinfarktech retinélnich tepen spolu se ztratou
sluchu, kdy k rozvoji encefalopatie dochazi

Tab. 1. Klinickd prezentace Susacova syndromu
(podle Garcia-Carrasco et al., 2011)

Systém Prevalence

Mozek 88 (100) %

Sitnice 46 %

Kochlea 52%

Vsechny tfi systémy 20 %
www.neurologiepropraxi.cz



Tab. 2. Diferencidlni diagndza Susacova syndromu (podle Dérr et al., 2013)

Demyeliniza¢ni onemocnéni CNS Akutni diseminovana encefalomyelitis

Roztrousena skleréza

Neuromyelitis optica a poruchy jejiho $irsiho spektra

Cerebrovaskularni onemocnéni CADASIL

Ischemicka CMP

Autoimunitni choroby Antifosfolipidovy syndrom

Behcetova choroba

Churg-Straussové syndrom

Limbicka encefalitis

Polyarteritis nodosa

Primarni vaskulitida CNS

Sarkoidéza

Sjogrendv syndrom

Systémovy lupus erythenmatosus

Takayasova nemoc

Wegenerova granulomatéza

Infekéni onemocnéni CNS Creutzfeldt-Jakobova nemoc

Lymeska borreliéza

Progresivni multifokaIni leukoencefalopatie

Syfilis

Toxoplazmodza

Tuberkuldza

Virovéa encefalitis

Malignity Metastdzy CNS

Primdrn{ lymfom CNS

Paraneoplasticky syndrom

Usni onemocnéni Cogandv syndrom

Meniérova nemoc

Ostatni Kryoglobulinemie

MELAS

Migréna

Psychdézy

CNS - centrdini nervovy systém; CADASIL — mozkovd autosomdiné dominantni arteriopatie se subkortikdInimi in-
farkty a leukoencefalopatii; MELAS — mitochondridlni encefalomyopatie s laktdtovou acidézou a epizodami po-
dobnymi mrtvici

Tab. 3. Diagnostickd kritéria Susacova syndromu (podle Vishnevskia-dai et al., 2016)

Kategorie Definice

Suspektni Jeden symptom z triady

Zadny rizikovy faktor, jako je ateroskleréza a/nebo koagulopatie

Jeden rizikovy faktor z nasleduijicich
1. Zena mezi 20-40 lety véku
2. manifestace béhem jednoho roku od porodu
3. charakteristicky nalez na MR mozku:
a.éze v corpus callosum
b. periventrikuldrni 1éze

Inkompletni Dva symptomy z triddy + ostatni rizikové faktory

Kompletni Tii symptomy z tirddy + ostatnf rizikové faktory

MR — magnetickd rezonance; tridda — subakutni multifokdini encefalopatie, okluze sitnicovych tepen, sekunddr-
ni ztrdta sluchu

o mnoho mésicl ¢i let pozdéji (Rennebohm et postizeni, které je multifokalni a velmi pestré.

Susac, 2007). Tabulka 1 uvadf klinickou prezen-  Kromé poruch hybnosti, citlivosti, stability, posti-
taci SS dle prevalence klinickych projevd. U nasi  Zeni kranidlnich nervd a epileptickych zachvatd
pacientky doslo k rozvoji spastické kvadruparézy  se Ize setkat s Sirokou $kdlou neuropsychiatric-
s naslednou poruchou sluchu a asymptomatic- ~ kych projevd (zmény chovani, paranoia, kogni-

kou retinopatil. tivni poruchy s rozvojem demence) (Pawate et

Bolesti hlavy se uvadéji jako nej¢astéjsi pro-
dromalni symptom predchézejici neurologické

www.neurologiepropraxi.cz

al,, 2009). V naSem pfipadé psychické poruchy,
az na mirny kognitivni deficit, pozorovany ne-

/ Neurol. praxi 2020; 21(6): 491-494 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 493

SDELENI Z PRAXE (

SUSACUV SYNDROM

byly. Absence fibrinoidni nekrézy, nekrotizuji-
cf vaskulitidy nebo demyelinizace poméha ve
spornych pfipadech pfi rozliSen( SS proti jinym
systémovym vaskulitiddm nebo autoimunitnim
demyelinizacim (O'Halloran et al., 1998).

Pacienti s o¢nimi pfiznaky majf poruchy vizu
nékdy s Uplnou ztrdtou zraku nebo scintilacnimi
skotomy ¢i fotopsii. Asymptomatic¢ti nemoc-
ni mohou mit normalni nalez na o¢nim fundu
a lehké zmény vizu, zejména v pfipadé malych
perifernich arteridlnich okluzi, jako tomu bylo
v nasem pfipadé (Bitra et Eggenberger, 2011).
Fluorescen¢ni angiografie pomaha pfi vizuali-
zaci rozsahu okluzivni retindIni mikroangiopatie
a ilustruje charakteristické ocni nalezy, jako je
arteriolarni zuzeni, hyperfluorescence arterio-
larnich stén a segmentové porucha perfuze. Je
mozné detekovat poskozeni arteridinich stén
s naslednou extravazaci krve a lipidQ (Saw et
al, 2000).

Ztrata sluchu mtze byt jednostranna i
oboustranng, je obvykle asymetricka. Vétsinou
dochdzi k ndhlé pIné jednostranné hluchoté,
nasledované po nékolika tydnech zhorsenim
sluchu kontralateralné. Jde o néasledek mikroin-
farktu v apikaIni ¢asti hlemyzdé. Audiometrické
vysdetfeni prokazuje postizeni zejména nizsich
a stfednich frekvenci. V nékterych pfipadech je
zfejmd kombinace s vestibuldrnim postizenim
(Patel et al, 2018).

Onemocnéni vétsinou probihd monoféazicky
s progresivnim pribéhem, nebo po delsi do-
bé remise mize dojit k akutnimu relapsu. Pro
stanoveni diagnodzy SS se ukazuje, Ze zdsadni
je multioborovy pfistup. Prioritni je spravna in-
terpretace magnetické rezonance (MR) mozku,
laboratornf vysetfeni (likvorologické, hemato-
logické a protilatkové markery), oftalmologické,
audiometrické a vestibularni vysetfeni. V rdmci
diferencidlni diagnostiky je nutné vyloucit jina
onemocnéni (tabulka 2). S ohledem na frekvenci
zvazovanych chorob je nutné diferencovat ze-
jména cévni onemocnéni mozku nebo RS, jak
tomu byloi v nasem pfipadé. V literatufe je refe-
rovan pfipad pacienta, u kterého doslo v ramci
diagnostického omylu ke stanoveni diagnozy
RS misto SS s vyraznym klinickym zhorsenim
po nasazeni interferonu beta-1a (Algahtani et
al., 2018). Navrh na diagnosticka kritéria SS je
uveden v tabulce 3.

Mezi typické ndlezy pfi vysetfeni MR mozku
patfi postizenf téla a splenia corpus callosum,
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bez znamek jeho atrofie a multifokalni periven-
trikuldrni malé hyperintenzni 1éze bilé hmoty
v T2W a FLAIR (FLuid Attenuated Inversion
Recovery) obrazech, které nejsou typické pro RS.
Mozecek, mozeckové pedunkly, mozkovy kmen
a thalamus byvaji usetieny. Sedd hmota je po-
stizena pfiblizné v 70 % a leptomeningy v 33 %
pripadd. V pokrocilejsich fazich onemocnéni
jsou v T1W obrazech detekované hypointenzity.
Naopak v akutnich pfipadech je mozné v kaldz-
nim télese pozorovat kulovité léze charakteru
,snéhovych kouli”, nebo linedrni defekty (,paprs-
ky") nachézejici se ve stfednich vldknech corpus
callosum (Saenz et al., 2005). U nasi nemocné to
byl hlavné MR nélez, ktery vzbudil podezieni na
vaskulopatii.

U pacientl se SS nejsou v likvoru nachdzeny
oligoklondIni pasy, sporadicky byva lymfocytarni
pleiocytdza a/nebo hyperproteindza. V krevnim
obraze je nékdy monocytdza nebo eozinofilie.
U pacientd Ize nalézt mirnou elevaci antinukle-
arnich, antifosfolipidovych, antityreoideélnich
a dalsich protildtek, o kterych se soudi, Ze jsou
spise nespecifickym epifenoménem, nez kau-
zalni pficinou onemocnéni. Diskutuje se o vy-
znamu antiendotelidlnich protilatek, které jsou
nachézeny i u jinych vaskulitickych a autoimu-
nitnich chorob (Jarius et al., 2009).
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