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Alternujici hemiplegie détského véku (AHC) je vzacné, geneticky podminéné neurologické onemocnéni, které zacind v kojenec-
kém véku a je provazeno pestrou neurologickou symptomatikou. Prvnimi projevy jsou paroxyzmalni o¢ni pfiznaky a tonické
nebo dystonické ataky. Posléze se objevuji prechodné hemiparézy ¢i hemiplegie, stfidajici strany, a kvadruplegie, které jsou pro
onemocnéni charakteristické, stejné jako jejich vymizeni béhem spanku. Dochézi k opozdéni psychomotorického a mentalniho
vyvoje, pfidruzuji se extrapyramidové, mozeckové priznaky a u poloviny pacientt epileptické zachvaty. Pficinou onemocnéni
je u vétsiny pacientl mutace ATP1A3 genu. V diferencidlni diagnostice je nutno vyloucit cévni, metabolickd a mitochondridlni
onemocnéni. Kauzalni 1é¢ba neni znama, k profylaktické I1é¢bé se pouziva flunarizin.
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Alternating hemiplegia of childhood

Alternating hemiplegia of childhood (AHC) is a rare genetically transmitted neurological disorder that begins in infancy and
presents with a wide range of neurologic symptoms. First manifestations are usually paroxysmal ocular signs and tonic/dystonic
attacks. Latter, episodes of transient hemiparesis/hemiplegia on either side of body and quadriplegia develop which are typical
for the disorder as well as a relief of symptoms with sleep. Delay in psychomotor development and intellectual disability are
apparent and accompanied with extrapyramidal and cerebellar signs. In a half of patients seizures are present. AHC is connected
with mutations in the ATP1A3 gene in the majority of cases. Differential diagnosis includes vascular, metabolic and mitochondrial

disorders. Causal theraphy is not available, flunarizine is used for prophylactic treatment.
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Uvod

Alternujici hemiplegie détského vé-
ku (AHC) byla poprvé popsana v roce 1971
u 8 pacientl (Verret et Steele, 1971). Jedna
se 0 vzadcné onemocnéni s charakteristicky-
mi klinickymi pfiznaky, které se vyvijeji v za-
vislosti na véku a zpUsobuji rlzné zavazné
hybné a intelektové postizeni. K popisu pfi-
znakl AHC a vyzkumu této choroby pfispéli
také cesti neurologové (Dittrich et al., 1979;
Nevsimalova et al., 2005). Velkym pokro-
kem bylo zjisténi pficiny na genetické urov-
ni (Swoboda et al., 2004; Bassi et al., 2004;
Rosewich et al., 2012; Heizen et al., 2012).

Kauzalni lIé¢ba neni zatim znama.

Vyskyt

Vyskyt se udava 1 na 1000000 déti
(Mikati et al., 2021) a ro¢ni incidence mensi
nez 1/100000 novorozencll (Samanta, 2019).
Predpoklada se, Ze onemocnéni je castéj-
$i, aviak neni dostatecné diagnostikovano,
coz muze byt ovlivnéno také variabilitou
klinickych ptiznak( (Neville et Ninan, 2007;
Mikati et al., 2021). Onemocnéni tak muize byt
mylné zafazeno pod diagn6zu détské mozko-
vé obrny nebo epilepsie (Mikati et al., 2000).

Etiologie
Jako geneticky podklad AHC byla nej-
diive popsdna mutace v ATPIA2 genu

(Swoboda et al., 2004; Bassi et al., 2004),
ktera vSak podminuje pouze mensi procen-
to pripadud. Pozdéji byla zjisténa mutace ge-
nu ATP1A3 lokalizovaného na chromozomu
19913 (Rosewich et al., 2012; Heizen et al,,
2012), kterd se vyskytuje u vétsiny pacient
(75-85 %) (Panagiotakaki et al., 2015). Vznika
typicky de novo, pouze ojedinéle byly popsé-
ny rodiny s dominantnim typem dédic¢nosti
(Capuano et al., 2020). Prevladaiji tfi typy muta-
civgenu ATPIA3 (p. Asp801Asn, p. Glu815Lys,
p. Gly947Arg), které maji rozli¢ny fenotyp stran
vyskytu symptomd, jejich tize a prognozy
onemocnéni. S nejtézsim fenotypem je spo-
jena mutace p. Glu815Lys. Pacienti s mutaci
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