p. Gly947Arg maji nejlepsi prognézu - pfi-
znaky zacinaji pozdéji a intelektové postize-
ni je mirné (Sasaki et al., 2014; Cordani et al.,
2021). Gen ATP1A3 kéduje a3 podjednotku
Na*/K*-ATPazy, kterd je specifickd pro nervovy
systém a vyskytuje se zejména v bazalnich
gangliich, hippokampu a mozecku. Porucha
Na*/K*-ATPazy vede ke zvySené neuronalni
excitabilité, naruseni GABA-ergni inhibice a dy-
sfunkci neuronalnich okruhd (Helseth et al.,
2018). Vzhledem k vyznamu Na*/K+-ATPazy
v udrzovani membranového potencialu fadi
néktefi autofi AHC do skupiny onemocnéni
oznacovanych jako ,kandlopatie”. Jakym zpG-
sobem pfesné dochazi k postizeni nervového
systému, neni jasné.

Studie na podkladé PET zaznamenaly
u pacientl s AHC rdzné odchylky - snizeny
metabolismus glukézy béhem ataky nad po-
stizenymi hemisférami véetné bazalnich gan-
glii, thalamu a obou mozeckovych hemisfér
(Nevsimalova et al., 2005) a hypometabolis-
mus glukézy interiktalné ve frontélnich lalo-
cich a putamen (Sasaki et al., 2009). Na zakladé
elektrofyziologické studie bylo vysloveno také
podezieni na kmenovou dysfunkci béhem
ataky (Rinalduzzi et al., 2006). Vzhledem k vli-
vu spanku na pfiznaky onemocnéni (viz nize)
byly zkoumany jeho mozné odchylky. Nebyly
zaznamenany zmény v zastoupeni spanko-
vych stadii, ale byla zjisténa ¢astéjsi probou-
zeni a vyskyt komorbidnich poruch spanku
(spankova apnoe ainsomnie) (Kansagra et al.,
2019; Poole et al., 2022).

Mutace ATP1A3 genu byla jesté pred ob-
jevenim souvislosti s AHC identifikovana ja-
ko pfic¢ina dystonie/parkinsonismu s rychlym
nastupem (DYT12), vzacného dominantné
dédi¢ného onemocnéni (de Carvalho et al.,
2004). V soucasné dobé bylo popsdno néko-
lik onemocnéni vyskytujicich se v dasledku
postizeni ATP1A3 genu, takze se hovofi o sku-
piné neurologickych onemocnéni spojenych
s ATP1A3 genem. Mezi tato onemocnéni patfi
cerebellarni ataxie, areflexie, pes cavus, optic-
ka atrofie a senzoricka ztrata sluchu (CAPOS),
¢asna infantilni epilepsie s encefalopatii (EIEE),
rekurentni encefalopatie s cerebellarni ata-
xii (RECA), détska ataxie s rychlym nastupem
(CROA) a dalsi (Pavone et al., 2022).

U pacientli s AHC byly zjistény také muta-
ce SLC2A1, CACNAIA a dalsich genl. Mutace
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Ob. 1., Obr. 2. Ataka pravostranné hemiplegie
u batolete s AHC (kazuistika 1)

A

v genu CACNATA jsou podobné jako muta-
ce ATPTA2 popsany v souvislosti s familidrni
hemiplegickou migrénou (FHM) — mutace
CACNATA se nachdazeji u FHM 1. typu a muta-
ce ATP1A2 u FHM 2. typu. Mutace v genu pro
SLC2A1 jsou pfic¢inou syndromu deficience
glukézového transportéru typu 1 (GLUT-1)
(Rotstein et al., 2009; Pavone et al., 2022).

Klinické pfiznaky

Diagnosticka kritéria onemocnéni ozna-
¢ovana jako Aicardiho kritéria byla definovana
poprvé v roce 1993 (Bourgeois et al., 1993).
Jejich posledni revize zohlednujici nové po-
znatky, pfedeviim vysledky genetického
vysetteni, probéhla v roce 2021 (Mikati et al.,
2021). Vzhledem k tomu, Ze pUvodni kritéria
jsou pro klinickou praxi jednodussi, uvadime
oboje (Tab. 1, 2).

Onemocnéni zac¢ina do 18. mésice véku.
Prvnimi, obtizné zafaditelnymi pfiznaky, které
se obvykle objevuji mezi 3. az 6. mésicem, jsou
zachvatovité ocni symptomy, tonické a dysto-
nické ataky. Vyskytuji se u vétsiny pacientd
(Sweney et al., 2009; Panagiotakaki et al., 2015).
Oc¢ni projevy zahrnuji nystagmus, ¢asto unilate-
rélni, strabismus, poruchy konjugovaného po-
hledu, okularni bobbing nebo flutter. Dystonie
a tonické zachvaty se projevuji nejcastéji na
hornikoncetiné, ale mohou byt na poloviné té-
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Tab. 1. Aicardiho kritéria pro diagnostiku AHC
(Bourgeois et al., 1993)

Zacdtek symptomU pred 18. mésicem

Opakované epizody hemiplegie, stfidajici strany

Epizody bilaterdIni hemiplegie nebo kvadruplegie,
kterd se objevuje jako generalizace hemiplegické
epizody nebo je oboustrannd od pocatku

Ustup potizi béhem spanku a jejich navrat
do 10-20 minut po probuzeni

Dalsi paroxyzmalni projevy: tonické a dystonické
epizody, abnormni o¢ni pohyby (nystagmus,
strabismus), dyspnoe nebo jiné autonomni
pfiznaky vyskytujici se v souvislosti s hemiplegif
nebo samostatné

Pfitomnost vyvojového opozdéni, pfitomnost
neurologickych pfiznakd jako choreoatetéza,
dystonie nebo ataxie, mentalni postizeni

Tab. 2. Diagnostickd kritéria AHC - posledni revize
(Mikatiet al,, 2021)
1. Zakladni kritéria
1. Paroxyzmalni vyskyt hemiplegie, ktera se
vyskytuje stfidavé na obou stranach
a/nebo kvadruplegie

2. Abnormalini psychomotoricky vyvoj
2. Velka kritéria
1. Zacatek pred 18. mésicem

2. Epizody dystonie

3. RUzné typy abnormnich epizod, které se
objevuji nezavisle nebo soucasné, kdy se
priznaky v prabéhu jedné epizody rlizné
méni a vyvijeji

4. Paroxyzmadlni epizody abnormnich oc¢nich
pohybd, jako je nystagmus, zejména
monokuldrni nystagmus

5. ATP1A3 mutace

6. Plegie se zlepsuje v zavislosti na spanku

3. Mala kritéria

1. Epileptické zachvaty — samostatné nebo
v kombinaci s jinymi paroxyzmalnimi
pfiznaky

2. Epizody alterovaného védomi
neepileptického plivodu samostatné nebo
v kombinaci s ostatnimi paroxyzmalnimi
pfiznaky

3. Hybné odchylky — zmény svalového napéti
(zvI&sté hypotonie nebo dystonie, které
se mohou vyskytovat spolecné), ataxie,
choreoatetdza nebo poruchy orofacidlni
motoriky

4. Epizody autonomni dysfunkce

Pacienti splfuji diagndzu, pokud maji k obéma
zékladnim kritériim 3 velkd kritéria nebo 2 velka
a 3 mald kritéria.

la nebo generalizované. U nékterych pacientt
je pfitomna autonomni symptomatika - dy-
spnoe, zmény kozniho prokrveni — zrudnuti
nebo bledost, jednostranna nebo oboustranna
mydridza. Pro tyto nejasné stavy je dité obvykle
podrobné vysetfovéno (viz diagnostika).
Pozdéji (mezi 6.-18. mésicem) navazuji ty-
pické priznaky ve formé atak hemiparézy nebo
hemiplegie, stfidajici strany, a kvadruplegie,



