) HLAVNI TEMA
ALTERNUJICI HEMIPLEGIE DETSKEHO VEKU

Obr. 3. Batole s AHC — ataxie, neschopnost sa-
mostatného stoje (kazuistika 1)

Obr. 4. Dystonie na dolnich koncetindch u 17le-
tého pacienta s AHC (kazuistika 2)

Tab. 3. Trifdze klinické progrese (Mikatiet al, 2000)

Faze 1 - kojenecky vék: unilaterdIni nystagmus,
deviace ocfi, deviace hlavy, dystonické ataky,
bilaterédIni/jednostranna hypotonie, opozdéni
psychomotorického vyvoje

Faze 2 - 1 rok az 5 let: hemiplegické/
kvadruplegické ataky, paroxyzmalini dystonie/
tonické ataky, autonomni priznaky, za¢ind
interiktaIni ndlez: chorea, atetdza, kognitivni
deficit

Faze 3 —nad 5 let: pfitomny pfetrvavajici
neurologicky nélez a kognitivni deficit; dystonické
a hemiplegické ataky se stavaji méné castymi

a tézkymi

Tab. 4. Diferencidini diagnostika AHC

Cévni onemocnéni (Moyamoya angiopatie,
arteriovendzni malformace)

Autoimunitni onemocnéni (vaskulitidy,
antifosfolipidovy syndrom)

Kraniocerebrélni trauma

Hyperkoagula¢ni stavy

Dédi¢né poruchy metabolismu - napf.
organické acidurie (glutarovad), poruchy cyklu
mocoviny, homocystinurie, deficit glukdzového
transportéru 1 (GLUT-1), deficit dekarboxylazy
aromatickych L-aminokyselin (AADC)

Mitochondridlni onemocnéni — mitochondrialni
encefalomyopatie, laktatovd acidéza

a iktu podobné pithody (MELAS), deficit
pyruvatdehydrogenézy

Neurotransmiterové poruchy

Kongenitalni poruchy glykosylace (CDG)

Krece s postiktalni parézou

Familidrni hemiplegicka migréna

Benigni no¢nf alternujici hemiplegie détského
veku

kterd se objevuje samostatné nebo se vyviji
z hemiplegie (Obr. 1, 2). Plegie jsou chabé,
s areflexii, téz3i postizeni byvé patrné na horni
koncetiné.

Casto jsou tyto ataky provéazeny neviili,
podrazdénosti ditéte, mize byt patrna zhor-
Send artikulace a polykani. Zejména stavy
kvadruplegie jsou tézké a ¢asto nasledované
regresem ve vyvoji. Pro onemocnéni je cha-
rakteristické vymizeni plegie béhem spanku
a kratce po probuzeni (10-20 minut). Zlepseni
je patrné i po kratkém spanku a je charakteri-
stickym diagnostickym rysem. Paroxyzmalni
pfiznaky maji velkou variabilitu v trvani (hodi-
ny az dny), frekvenci (sporadické az nékolikrat
zaden) a tizi. Podle nékterych studii se s vékem
snizuje frekvence a tize hemiplegickych atak
(Mikati et al., 2000). Ataky mohou byt vyvolany
fadou vnéjsich a vnitinich faktor. Znamym
spoustécem je fyzické nebo psychické vypéti,
expozice jasnému svétlu, nadmérné zvukové
stimulaci, kontakt s vodou (koupani, plavani),
teplotni zmény, vling, vykyvy pocasi, spankova
deprivace, nékteré potraviny (napf. cokolada),
hore¢natd onemocnéni (Mikati et al., 2000;
Sweney et al., 2009).

Ostatni paroxyzmalni projevy (tonické/
dystonické ataky, nystagmus, strabismus,
dyspnoe a daldi autonomni pfiznaky) se ob-
jevuji samostatné nebo v souvislosti s epizo-
dami plegie. Autonomni symptomy zahrnuji
kromé dyspnoe a vazomotorickych poruch
zmény poceni, télesné teploty, vnimani
bolesti a gastrointestindlni problémy. Kromé
paroxyzmalnich autonomnich projevl byly
u pacientd s AHC zaznamenany také odchylky
srde¢niho rytmu a respiracni potize (stridor,
bronchospasmus) (Pavone et al., 2022).

Dochézi k opozdovéni psychomotoric-
kého a pozdéji kognitivniho vyvoje ditéte.
Kognitivni postizeni kolisad od mirného az po
tézké (Jasien et al., 2019). Podle nékterych auto-
r0 (Mikati et al., 2000) koreluje s vékem pacient
a vékem zacatku pfiznakd. Nenijasné, zda kog-
nitivni postizeni zavisi na poc¢tu atak hemiple-
gie, nebo je nezdvislou soucasti onemocnéni.
Socidlni zafazeni a u¢ebni proces komplikuji
dalsi neurovyvojové a psychiatrické komorbi-
dity: opozdéni vyvoje feci, dyspraxie, poruchy
uceni, porucha pozornosti s hyperaktivitou, im-
pulzivita, poruchy chovani, anxieta, obsedant-
né kompulzivni porucha (Rosewich et al.,, 2017).
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Polovina pacientdl ma epileptické za-
chvaty, které mohou byt fokalni (multifo-
kalni) nebo generalizované, casto refrakter-
ni na terapii. Zacatek epilepsie je obvykle
kolem 6. roku (Panagiotakaki et al., 2010;
Panagiotakaki et al., 2015). Castgji se vysky-
tuje epilepticky status (Uchitel et al., 2019).
Epileptické zachvaty mohou pfedchazet, pro-
vazet nebo nasledovat hemiplegické ataky
a rozliseni nékdy byva obtizné.

Postupné se pridruzuje trvald neurologic-
ka symptomatika, kterd se casto zvyraziuje
v souvislosti s protrahovanymi paroxyzmal-
nimi epizodami. Je patrno postizeni extrapy-
ramidového systému (chorea, choreoatetoza,
dystonie na koncetinach, oromandibuldrni
dystonie), mozeckové (ataxie, dysartrie),
vzacnéji jsou pfitomny pyramidové priznaky
(Rosewich et al., 2017) (Obr. 3, 4). Tato symp-
tomatika nar(istd s vékem a vede k rtizné za-
vaznému fyzickému a psychickému handica-
pu. Klinicka progrese onemocnéni se typicky
odehrava ve trech fazich (Mikati et al., 2000)
(Tab. 3).

Byly popsany také atypické pfipady se za-
¢atkem v novorozeneckém véku nebo naopak
azve 4 letech, s normalnim kognitivnim vyvo-
jem, dystonicky fenotyp, chybéni kvadruparé-
zy nebo vyskyt alternujici monoparézy horni
koncetiny (Capuano et al., 2020).

Diagnostika

Diagndza je zalozena na klinickych pfi-
znacich a nasledném genetickém vysetie-
ni. Vysledky genetického vysetieni, které je
v CR dostupné, jsou ddlezité i pro prognézu
onemocnéni (viz Etiologie). V diferencialni
diagnostice je nutno zvazovat jind onemoc-
néni (Tab. 4), kterad se mohou projevovat po-
dobnou symptomatikou - strukturalni |éze,
vaskularni, metabolickd a mitochondrialni
onemocnéni (Tenney et Schapiro, 2010). Pfi
prvni manifestaci v podobé paroxyzmalnich
ocnich, tonickych a dystonickych projevl je
obvykle podezieni na epileptickou etiologii.
| v pozdéjsim pribéhu byva obtizné odlisit
epileptické zachvaty od ostatnich paroxyz-
malnich projeva.

Zejména u pacientll s AHC s mutacemi
v genech spojenych s FHM (viz vy3e) mize
dochazet k prekryvu symptomatologie obou
onemocnéni. FHM je dominantné dédi¢nym

www.neurologiepropraxi.cz



