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CTVRTEK 15. 5. 2014

7.30-17.00

Registrace ucastniku a firem

SAL A Dny détské neurologie

8.15-9.00

9.00-10.00

10.00-10.30

10.30-12.00

12.00-13.30

SLAVNOSTNi ZAHAJENI

Predsedajici: Nevsimalova S., Perichtova M., Komarek V.
Uvodni slovo

Nevsimalova S.

Cestni élenové Spoleénosti détské neurologie
Krsek P.

100 let prof. MUDr. lvana Lesného, DrSc.
Komérek V.

Kam kracis, détska neurologie?
Hadac J.

AKUTNI STAVY A NEUROINTENZIVNI PECE
Predsedajici: Kuncikova M., Sebrofova V.

Uloha kontinualni EEG monitorace v neurointenzivni lé¢bé
Brozova K. (12 + 3 min.)

Co vSechno se skryva pod diagnézou poruchy védomi s kiecemi?
Sebronova V., Paulas L, Libéd Z., Tesfayeova A., Komérek V., Mixové D., Pavlicek P, Kyn¢l M., Sumerauer D., Kotalova R., Bronsky J.,
Hradsky O., Nec¢asova R., Vobruba V. (12 + 3 min.)

Celotélové hypotermie a CVVHD u 2 déti s extrémni hyperamonemii
Klement P, Vobruba V., Cerna O,, Srnsky P, Kredba V, Pokorna P, Lorencik D., Zeman J. (8 + 2 min))

Ischemicka cévni mozkova pfihoda v détském a dospélém véku - dvé rozdilné diagnézy?
Paulas L, Hadacova I, Kyn¢l M., Lebl J, Padérova K, Pernikova |, Petrdk B., Sebronova V., Tomek A, Vydrova R, Komdarek V. (8 4+ 2 min.)

Polyneuropatie a myopatie kriticky nemocnych u 2 déti hospitalizovanych na JIP
Klement P, Vobruba V., Cerna O,, Srnsky P, Kredba V, Pokorna P, Lorencik D., Zeman J. (8 + 2 min)
COFFEE BREAK

EPILEPTICKE ENCEFALOPATIE
Predsedajici: Mares P, Krsek P.

Patofyziologické mechanizmy u epileptickych encefalopatii
Mare$ P. (12 + 3 min.)

Epileptické encefalopatie u dédiénych poruch metabolizmu
Honzik T. (12 + 3 min.)

Miize epileptochirurgie zvratit pribéh epileptické encefalopatie? Soucasny pohled a vlastni zkusenost
Krsek P, Maulisova A., Novak V. Jahodova A, Kudr M., Sebroriové V., Komérek V., Tichy M. (12 + 3 min.)

Prvni epileptické zachvaty u déti s tuberézni skler6zou - vék, charakter a dalsi prabéh
Petrak B, Tomek V., Glombova M., Gabera A, KrSek P. (8 + 2 min.)

ACTH versus peroralni kortikoidy v 1é¢bé Westova syndromu - stale aktualni téma
Horék O., Danhofer P, Ryzi M., Hanakové P, Oslejskova H. (8 + 2 min.)

Epilepsie s myoklonicko-atonickymi (dfive astatickymi) zachvaty - MAE
Ryzi M., Hordk O., Oslejskova H. (8 + 2 min.)

Epileptické encefalopatie v detskom veku. Sliepka alebo vajce?
Bratsky L. (8 + 2 min.)

OBED
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COPAXONE® NABIZI:

» Snizeni po¢tu relapst u pacientd s RRRS a zpomaleni atrofie mozku'-3
» SniZeni Gnavy pacienta a vyjimeéné nizky vyskyt chiipkovych symptomd*?

» Dlouhodobou G¢innost, spolehlivost a adherenci pacientd k [é&bé

STEUNN Teva Pharmaceuticals CR, s.ro.

Zkracend informace o pripravku. Copaxone 20 mg/ml
roztok v predplnéné injekéni stitkaéce. U&innd latka: glatirameri acetas
(acetatova sl syntefickych polypeptidt obsahujicic

Injekéni

“tyfi pfirozené se
vyskytujici aminokyseliny: L-glutamovou kyselinu, L-alanin, Ltyrosin a Llysin
v molarnim frakénim rozmezi 0,129-0,153, 0,392-0,462, 0,086-0,100
a0,300-0,374). Indikace: |¢¢ba pacientd, u nichz se objevila prvni klinicka
epizoda a u nichz bylo Zjisténo vysoké riziko rozvoje klinicky potvrzené
roztrousené sklerézy (CDMS). Snizeni frekvence relapst u ambulantnich
pacientd s RRRS a alespoii 2 atakami neurologické dysfunkce v probshu
predchoziho dvouletého obdobi. Davkovéni a zpdsob podani: 20 mg
glatiramer acetdtu (jedna predplnénd injekenf stitkacka) se podava sub-
kuténnf injekef jedenkrét denné. U starsich osob a pacientd s poskozenim
ledvin nebylo podavant pripravku studovéno. Pouziti v pediatrii: adekvétni
klinické ani farmakokinetické studie nebyly provedeny. Omezené literérni
Udaje naznaduji, ze bezpecnosini profil u dospivajicich je obdobny jako
u dospélych. Nejsou informace o uziti Copaxone u déti do 12 let, proto
by piipravek Copaxone nemél byt v této vékové skupiné pouzit. Kazdy
den je nutné ménit misfo vpichu - paze, biicho, hyzdé nebo stehno. Kon-
traindikace: precitlivélost na glatiramer acetat nebo mannitol, t&hotné
zeny. Zvléstni upozornéni: piipravek Copaxone musi byt poddvan
pouze ve formé subkutanni injekce, nesmi byt podévan infravenézné nebo
inframuskulamé. Je treba zvy3ené opatmosti u pacientt s kardiologickymi
problémy v anamnéze. Vz&cné se mohou objevit vazné hypersenzitivni

reakce. Nejsou dokazy o tom, ze by protilatky proti glatiramer acetétu byly
neutralizujici nebo Ze by jejich vznik ovliviioval klinickou G&innost pripravku
U pacientt s rendlnimi poruchami musi byt béhem lécby pripravkem Co-
paxone sledovény rendlni funkce. Copaxone nesmi byt misen s jinym
lécivymi piipravky. Interakce: nebyly specificky studovany. Zvyseny
vyskyt reakei v misté vpichu u soub&zné lécby kortikosteroidy. Fenytoin
a/nebo karbamazepin: soubé&zné pouziti musi byt peclivé monitorovéno.
Téhotenstvi a kojeni: piipravek Copaxone nesmf byt poddavén béhem
tshotenstvi. Udaje o vylu¢ovani glatiramer acetdtu, metabolit nebo pro-
tilatek do matefského mléka nejsou dostupné. Musf byt zvazen prospéch
pro matku proti relafivnimu riziku pro dité. Nezddouci G&inky: reakce
v mist& vpichu, erytém, bolest, zatvrdnuti, pruritus, otok, zan&t a hypersen-
Zitivita jsou nej¢astéj$imi nezadoucimi U&inky. Vazodilatace, tlak na hrudi,
dusnost, palpitace nebo tachykardie, byla popséna jako bezprositedni
postinjekénf reakce. Velmi ¢asto nebo casfo a s vice nez o 2 % vy3si inci-
denci ve skupiné léené piipravkem Copaxone oproti skupiné uzivaijici pla-
cebo se ve studiich vyskytovala 0zkost, vazodilatace, dusnost, nevolnost,
vyrazka, bolest v zadech, bolest na hrudi, reakce v misté vpichu, vagindlni
kandidéza, lymfadenopatie, pfiristek na véze, fremor, oéni poruchy, palpi-
tace, tachykardie, zvraceni, poceni, zimnice, ofok tvare. Osfaini nezddouci
G&inky se vyskytovaly méné Easto nebo s rozdilem mensim nebo rovnym 2 %
oprofi placebu. Zvl&stni opatieni pro uchovéavani: predplnéné injekéni
stitkacky uchovévejte v krabi¢ce, aby byl pripravek chranén pred svétlem

1,2,6-9

JE TO O DOBRYCH DNECH,
NE O TECH ZTRACENYCH.

COPAXONE
(glatiramer acetate)

Uchovévejte v chladniéce (2-8 °C|, chraiite pfed mrazem. Jedenkrdt mo-
hou byt predplnéné stitkacky uchovévany pii pokojové teploté (15-25 °C)
po dobu az jednoho mésice Jestlize nebyly pouZity ajsou v pivodnim oba-
lu, musi byt po téio hoté viaceny do chladnicky. Velikost baleni: 7, 28 nebo
30 predplnénych injekénich stitkacek obsahujicich 1 mlinjekéniho roztoku
nebo multipak obsahujicim 90 (3 baleni po 30) predplnénych injekenich
stitkacek obsahujicich 1 ml injek&niho roztoku. Na trhu nemusi byt vsechny
velikosti balent. Drzitel rozhodnuti o registraci: Teva Pharmaceuticals CR,
s.r.o., Sokolovska 651/136A, 180 00 Praha 8, Tel.:+420 251 007 101,
www.feva.cz . Registraéni &islo: 59/481/06-C. Datum registrace/ pos-
ledni revize textu: 29. 11. 2006,/30. 3. 2013

Pfed predepsanim léku se seznamte se Souhrnem Gdaji o pfipravku.
Vydej lécivého pripravku je vézan na lékaisky predpis. Pripravek je
hrazen z prostfedkd vefejného zdravotniho pojisténi.

Reference: 1. Lublin FD, Cofield SS, Cutter GR et al. Ann Neurol. 2013; 73(3)
327-340. 2. lublin F, Cofield S, Cutter G et al. Abstract presented at AAN 2013. 3
Khan O, Bao F, Shah M et al. ] Neurol Sci. 2012;312(1-2):7-12. 4. Meiz LM, Pat-
fen SB, Archibald CJ ef al. ] Neurol Neurosurg Psychiatry. 2004;75(7):1045-1047.
5. Mikol DD, Barkhof F, Chang P ef al. lancet Neurol. 2008;7(10):903-914
6. Ford C, Goodman AD, Johnson K et al. Mult Scler. 2010;16(3):342-350. 7. John-
son KP. Expert Rev Neurother. 2012;12(4):371-384. 8. Boster A, Bartoszek MP,
O'Connell C et al. Ther Adv Neurol Disord. 2011;4(5):319-332. 9. Miller A, Spada
V, Beerkircher D et al. Mult Scler. 2008;14(4):494 - 499.
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13.30-15.30 ZANETLIVA A DEMYELINIZACNi ONEMOCNENI

15.30-16.00

16.00-17.15

17.15-18.00

Predsedajici: Meluzinovd E.,, Padérové K, Taldb R.

RS v détském véku - aspekty patofyziologické, klinické a diagnostické
Taldb R. (15 min.)

Lécba roztrousené sklerézy u déti
Dufek M. (15 min.)

Liecba sclerosis multiplex u deti a adolescentov
Sykora P, Kovérové D., Kolnikovéa M., Jake3ové S., Pavlovicova Z., Semberovd J. (15 min)

RS v détském véku - panelova diskuze
Meluzinové E., Padérova K., Taldb R., Dufek M., Sykora P. (15 min.)

Lécba agresivni formy RSM u déti
Taldbova M., Taldb R, Serclova L. (12 + 3 min))

Opakované téhotenstvi u adolescentni pacientky s vysoce aktivni formou RS
Kovérova I. (8 + 2 min.)

Kazuistika chlapce s neuromyelitis optica
Liba Z., Siskové D., Padérova K. (8 + 2 min.)

Vzacna kombinace ascendentni formy AIDP a ADEM - kazuistika
Padérovd K., Paulas L., Sebroriovd V., Hechtové D., Komérek V. (8 + 2 min.)

Cytokiny v mozkomisnim moku u zanétlivych onemocnéni CNS
Libd Z., Kayserova J. (12 + 3 min.)

PRESTAVKA

VYVOJOVA NEUROPSYCHIATRICKA ONEMOCNENI
Predsedajici: Oslejskova H., Hrdlicka M., Komarek V.
Autizmus a ADHD - rozdily, podobnosti, komorbidita

Hrdlicka M. (15 min.)

Diferencialni diagnostika neuropsychiatrickych vyvojovych onemocnéni
Komarek V. (15 min.)

Pohled détského neurologa a psychiatra na vyvojova neuropsychiatricka onemocnéni - panelova diskuze
Oslejskova H., Hrdlicka M., Komarek V. (15 min.)

ADHD a epilepsie
Danhofer P, Pej¢ochova J., Oslejskova H. (8 + 2 min.)

Lééba pacientii se sou¢asnym vyskytem ADHD a autizmu
Dudové l. (8 + 2 min.)

Socioekonomicky status u dospélych pacientii s poruchou autistického spektra v CR a jeho srovnani
s celosvétovymi daty

Oslejskova H., Jufikova Z., Jambrikovicova M. (8 + 2 min.)

NEUROMETABOLICKA ONEMOCNENI, VARIA
Predsedajici: Sykora P, Honzik T.

Klinicka charakteristika souboru éeskych pacientii s Niemann-Pickovou chorobou typu C
Jahnova H., Dvorakova L., VIdskova H., Hllkova H., Poupétova H., Hiebicek M., Jesina P. (15 min.)

Leukoencefalopatia - ,vanishing white matter disease (VWM)” - kazuistika
Kolnikovéd M., Payerova J., Sykora P. (8 + 2 min.)

Protrahovany rozvoj symptomatiky u pacientky s pozdni formou GM1 gangliosidézy
Kostalova E., Poupétova H., VIdskova H., Zumrova A., Simandlova M. (8 + 2 min.)
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Lécba nitrolebni hypertenze a prevence sekundarniho poranéni mozku u pacientt po tézkém KCP
Prchlik M., Tomek P, Heinige P, Homolkova H. (8 + 2 min.)

18.00-18.30 PLENARNI ZASEDANI SPOLECNOSTI DETSKE NEUROLOGIE

20.00-00.00 Spolecensky vecer v hotelu Aquapalace

PATEK 16. 5. 2014

SAL A Dny détské neurologie

8.30-10.00 VARIA 1
Predsedajici: Perichtovd M., Novak V.

Alternujici hemiplegie v détstvi - klinicka a geneticka studie
Nevéimalova S., Kemlink D., Kolnikovéd M., Sykora P, Kfepelova A. (12 + 3 min.)

Migréna v ambulantnej praxi detského neuroléga
Perichtova M., Bajacekova E., Dupejové B. (8 + 2 min.)

Vrodené chyby mozocka
Kovérova D., Kolnikova M., Jakesova M., Pavlovi¢ova Z., Sykora P. (8 + 2 min.)

Syringomyelie
Pefina V., Drabkova D., Smrcka V. (8 + 2 min.)

Syndrom opsoklonus-myoklonus - nase zkusenosti
Kuncikova M., Novak V., Kovarova M. (8 + 2 min.)

Pacient s hypertrofickou degeneraci olivy po operaci kavernomu pontu
Kudr M., Dvordkova M., Tichy M., Sebroriova V., Komdarek V. (8 + 2 min.)

Kazuistika ,,postvakcinacnej encefalopatie”
Okélova K. (8 + 2 min.)

Priprava pacienta, implantace baclofenové pumpy, perioperacni péce na JIP NCH a nasledna péce o pacienta
s DMO indikovaného k implantaci baclofenové pumpy
Liby P, Varvafovska I, Kraus J., Zounkové I., Tichy M. (8 + 2 min.)

Sal B Epileptologicka skola SAL C Epileptologicka skola
8.30-9.15 EEG v epileptologii Zobrazovaci metody v epileptologii
Zarubova J, Brozova K. Marusi¢ P, Tomasek M.
9.15-10.00 Zobrazovaci metody v epileptologii EEG v epileptologii
Marusi¢ P, Tomasek M. Zarubové J., Brozova K.

10.00-10.30 COFFEE BREAK

SAL A Dny détské neurologie + Epileptologicky sjezd
10.30-12.30 EPILEPSIE V ADOLESCENCI
Predsedajici: Nevsimalova S., Brazdil M., Sykora P.

Epileptologie v adolescenci
Oslejskova H., Kominkova H. (15 + 5 min.)

Juvenilni myoklonicka epilepsie
Vacovskd H. (15 + 5 min.)

Epileptické syndromy s absencemi
Krijtovd H. (15 + 5 min.)
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Efekt farmakoterapie a mira klinické kompenzace u pacientii s epilepsii s juvenilnimi absencemi:
monocentrickd, retrospektivni studie
Danhofer P, Brazdil M., Oslejskova H., Kuba R. (8 + 2 min.)

Epilepsie s GTCS v adolescenci
Kuba R. (15 + 5 min.)

Specificka problematika epilepsie v adolescenci - diskuzni panel
Marusi¢ P, Zarubova J. (25 min.)

12.30-14.00 OBED

Sal A Epileptologicky sjezd
14.00-15.30 LECBA EPILEPSIE V BUDOUCNOSTI
Predsedajici: Kubova H., Timarova G.

Moznosti lécby epilepsie v budoucnosti
Kubova H. (10 min.)

Renesance predikce epileptickych zachvati

Jiruska P. (15 4+ 5 min.)

Optogenetika jako mozny nastroj lécby epilepsie
Hromédka T. (15 + 5 min.)

Interiktalni epileptiformni vyboje - vyznam pro planovani a prognézu chirurgické lécby epilepsie
Jan¢a R, Kriek P, Jezdik P, Cmejla R, Tomések M., Jefferys J. G. R, Komarek V., Marusi¢ P, Jiruska P. (8 + 2 min)

Biologicka liecba rituximabom u Rasmussenovej encefalitidy s neskorym nastupom
Timarova G. (8 + 2 min.)

Nové stimulaéni techniky v 1é¢bé epilepsie
Rektor I. (15 + 5 min.)

15.30-16.00 PRESTAVKA — PROHLIDKA POSTERU

Sal A Epileptologicky sjezd
16.00-17.30 VIDEO KLUB A KAZUISTIKY
Predsedajici: Rektor I., BroZzova K.

Video klub - dle pfihlasenych prispévki

Kazuistiky
Myoklonicka epilepsia a ragged red fibers syndrom (MERRF) - kazuistika
Pakosovd E., Timéarova G., Mihalov J., Porubsky J. (8 + 2 min.)

Jak jsme vsichni chybovali - kazuistika
Rytifova G., Vacovskd H. (8 + 2 min.)

Sporadicka forma meningioangiomatézy - kazuistika
Rehulka P, Hermanova M., Kuba R. (8 + 2 min.)

SAL B + C Dny détské neurologie
14.00-16.00 NEUROMUSKULARNi ONEMOCNENI
Piedsedajici: Siskova D, Haberlova J.

Novinky v dostupnosti genetickych vysetieni neuromuskularnich nemociv €R
Fajkusova L., Stehlikova K., Skélova D. (8 + 2 min.)

Kongenitalni myopatie a kongenitalni svalové dystrofie
Kraus J., Vajsar J., Zdmecnik J. (12 + 3 min.)
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16.00-16.30

Kongenitalni myofibrilarni myopatie typu ,desmin storage” - kazuistika
Stefackova S, Serclova L., Taldbova M., Senkefik M., Rozsival P. (8 + 2 min.)

Kongenitalni myastenické syndromy
Siskova D., Adamovicova M. (12 + 3 min.)

Klinické studie lIécby u vrozenych nervosvalovych onemocnéni v détském véku
Haberlova J. (12 + 3 min)

Neuromyotonie - dosud piehlizeny diilezity klinicky pfiznak pro diagnostiku dédi¢né neuropatie u déti
i dospélych v disledku mutaci v HINT1 genu, které jsou u éeskych pacientii piekvapivé ¢asté

Seeman P, Lassuthovd P, Safka Brozkové D, Krlitova M., Neupauerové J,, Haberlova J, Mazanec R. (8 + 2 min.)

14leta divka s diagndézou pletencové svalové dystrofie podminéné mutaci v genu pro kalpain 3 mylné lé¢ena
jako dermatomyozitida
Brazdilova M., Proskova M., Haberlova J. (8 + 2 min.)

Registry vrozenych nervosvalovych nemoci v €R
Strenkové J., Haberlovéd J., Vohérika S., Brabec P. (8 + 2 min.)

Cinnost v projektu Podpora déti a rodin s SMA v CR - Kolpingova rodina Smeéno
Kocova H. (5 min.)

Kvalita zivota déti s onemocnénim spinalni svalové atrofie
Kocova H. (5 min.)

Pacientska organizace - Parent project
Suchy J,, Trojan P. (5 min.)

Komplexni péce o déti s neuromuskularnimi onemocnénimi - panelova diskuze
Sigkové D., Haberlova V., Seeman P, Kraus J. (10 min.)

PRESTAVKA — PROHLIDKA POSTERU

Sdl B + C Dny détské neurologie

16.30-17.30 VARIA2

Predsedajici: Hadac J, Prihodova I.

Diferencialni diagnostika myoklonii u kojence
Hada¢ J. (8 + 2 min.)

Afektivni apnoe - indikace ke kardiostimulatoru
Stérbova K, Tesfayeova A, Kubug P. (8 + 2 min)

Polysomnografické nalezy u déti s poruchou pozornosti a hyperaktivitou (ADHD) vysetifovanych pro poruchu spanku
Pfithodova I, Kemlink D., Nevsimalova S. (8 + 2 min.)

Nase zkusenosti s Iécbou syndromu kongenitalni centralni hypoventilace pomoci dvojuroviiového pretlaku (BIPAP)
Novak V., Krej¢ik M., Trdvnicek B., Kuncikova M. (8 + 2 min.)

Jak raciondlné na détské epilepsie?
Slapal R. (8 + 2 min.)

Inhibicia karbonatdehydrogenazy v liecbe epilepsie. Ano, éi nie?
Bratsky L. (8 + 2 min.)

20.00-00.00 Spolecensky vecer v Kaiserstejnském paldci

48. CESKO-SLOVENSKE DNY DETSKE NEUROLOGIE A 27. CESKY A SLOVENSKY EPILEPTOLOGICKY SJEZD
15.-17.5. 2014, Aquapalace Hotel Prague, Cestlice (Praha-vychod)



Program

SOBOTA 17.5. 2014

Sal A Epileptologicky sjezd

9.00-10.30

10.30-11.00

11.00-12.40

12.40

DIAGNOSTIKA A LECBA EPILEPSIE
Predsedajici: Marusic P, Kuba R.

Noncompliance aneb dabel skryty v detailu
Brazdil M. (15 + 5 min.)

Epileptické zachvaty u encefalitid s protilatkami proti glutamatovym N-mety-D-aspartatovym receptoriim
Elisdk M., Krysl D., Hanzalova J., Marusi¢ P. (8 + 2 min.)

Klaustrum a superrefrakterni status epilepticus — nase dvojita zkusenost s diagn6zou NORSE
Slonkova J.,, Hon P, Marcian V., Bar M. (8 + 2 min.)

Analyza skupiny pacienti s MRI negativni, PET pozitivni epilepsii temporalniho laloku - rozdily mezi
pacienty s mesialni a neokortikalni zonou pocatku zachvata
Dolezalova I., Brazdil M., Hermanova M., PaZzourkova M., Kuba R. (8 + 2 min.)

Atypické usporadani fecovych center u déti s temporalni epilepsii
Maulisovd A., Krsek P, Korman B., Rey G., Bernal B.,, Duchowny M. (8 + 2 min.)

Epileptogenni nadory u déti a jejich chirurgicka lécba
Tichy M., Kréek P. (8 + 2 min.)

PFinos intraoperacni kortikografie u détskych epileptochirurgickych pacient
Lesko R, Kriek P, Kyn¢l M., Zdmecnik J., Komdarek V., Tichy M. (8 + 2 min.)

Ketogenni dieta - nové trendy a prvni brnénské zkusenosti
Hordk O. (8 + 2 min.)

COFFEE BREAK

KOMPLEXNI PECE
Predsedajici: Hovorka J., Zarubové J.

Komplexni péce v epileptologii
Zarubova J. (15 + 5 min.)

Struktura péce o pacienty s epilepsii
Marusi¢ P. (10 + 5 min.)

Nejen lécba léci
Michnova M., Novotna I, Kuba R., Brazdil M. (10 + 5 min.)

Ergoterapie u lidi s epilepsii
Stoupova M., Mandéakova L. (10 + 5 min.)

Poruchy v socialni interakci u pacientii s epilepsii
Amlerova J. (10 + 5 min.)

Psychiatricka komorbidita - prakticky pFistup
Hovorka J. (15 + 5 min.)

UKONCENI SJEZDU
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Detska neurologie

Predsedajici: Nevsimalovd S., Perichtovd M., Komdrek V.
Ctvrtek/ 15. 5. 2014 / 8.15-9.00

100 let

prof. MUDr. lvana Lesného, DrSc.
Komarek V.

Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

Profesor Ivan Lesny se narodil 8. listopadu
1914 v rodiné svétové proslulého indologa profe-
sora Vincence Lesného. Profesor lvan Lesny zaloZil
vroce 1949 prvni oddéleni détské neurologie
na Hennerové klinice v Katefinské ulici a v ro-
ce 1971 Détskou neurologickou kliniku v Praze
Motole. Profesor Lesny jako prvni popsal vyvojové
aspekty neurologickych onemocnéni, vyznamné
pfispél k objasnéni problematiky mozec¢kovych
poruch, popsal vékové vézané epileptické syndro-
my i jejich patognomické EEG korelace. Po dlouha
|éta patfil k vedoucim postavam svétové détské
neurologie. Jeho zasluhou vznikla v roce 1954
specializace v détské neurologii, v roce 1958 pro-
béhly prvni atestace a v témze roce se v Praze
konalo 1. sympozium détské neurologie s re-
prezentativni mezindrodni Ucasti. Kromé détské
neurologie se profesor Lesny zaslouZil i o rozvoj
epileptologie a elektrofyziologie. Zalozil a dlou-

Akutni stavy a neurointenzivni péce

ho ved| Ligu proti epilepsii i pfedsedal sekci pro
EEG a klinickou neurofyziologii. Velkou zasluhu
mél na vzniku lazenské rehabilitacni péce o déti
s DMO a s neuromuskuldrnimi onemocnénimi.
Napsal témeéf 400 odbornych praci a kromé ve-
decké prace se proslavil i populdrnimi knihami
(Zprévy o nemocech mocnych) a stal se taki prd-
kopnikem ¢eské ,paleoneurologie”, Profesor Ivan
Lesny se jako emeritni profesor 2. Iékarské fakulty
stale vracel na svou motolskou kliniku a jesté s na-
mi v roce 1999 bujare oslavil 85. narozeniny. V roce
2002 zemrel. Nesmazatelné se zapsal jak do déjin
Ceskoslovenskeé i svétové détské neurologie, tak
do myslia srdcf svych 23kl

Kam kracis, détska neurologie?
Hadac¢ J.
Oddéleni détské neurologie TN, Praha

Po ,hojnych” letech konce minulého tisiciletf
vstoupila détska neurologie v CR do krizového
obdobi. Jednd se pfedevsim o krizi generacni,
provézenou nejenom vyznamnym zvysenim prd-
mérného véku détskych neurologd, ale i klesaji-
cim zdjmem mladych Iékafl a Iékafek o nas obor.

Predsedajici: Kunéikova M., Sebronova V.
Ctvrtek / 15. 5. 2014/ 09.00-10.00

Uloha kontinualni EEG monitorace
v neurointenzivni lécbé

BroZova K.

Oddéleni détské neurologie TNsP, Praha

Kontinudlni EEG monitorovant je stéle vice
uzndvané jako cenny prostfedek sledovani aktu-
aInich mozkovych funkci u pacientd v intenzivni
péci. Hlavni indikace jsou: sledovani nekonvul-
zivnich zachvatt a statl, akutni ischemie, ve-
deni terapie epileptickych zachvatl, nastaveni
Urovné sedace pro ochrnuté nebo deliriantni
pacienty a stanoveni prognozy.

V Ceské republice je zatim v prostredi JIP
bézné monitorovani s nizsim poctem svodd, roz-
Sifuje se i EEG. PFi soucasném technologickém
pokroku je viak jiz mozné dlouhodobé natacenf

standardnich EEG (16-21 svodU), pfipadné video-
EEG s moznosti kontinudIniho hodnoceni. Tento
postup umoznuje v¢asnou a pfesnou Upravu
lé¢by dle aktuéiniho stavu pacienta, hlavné v pfi-
padé lécby epileptickych statd.

Co vSechno se skryva pod diagnézou
poruchy védomi s kiec¢emi?
Sebroniova V., Paulas L., Liba Z.,
Tesfayeova A.', Komarek V.!, Mixova D.?,
Pavlicek P.2, Kyn¢l M.3, Sumerauer D.%,
Kotalova R.%, Bronsky J.5, Hradsky O.,
Necasova R.%, Vobruba V.6

'Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

2Klinika anesteziologie a resuscitace

2. LF UK a FN Motol, Praha

Abstrakta

Na nepfiznivém vyvoji se nepochybné
podepsala i necitlivé provedena rekonstruk-
ce oborovych ndplni, jez vedla k prodlouzent
postgradudiniho curricula détského neurologa
az na zjevné neunosnych sedm let. Casté legis-
lativnizmény tak pfispély k dezorientaci a pocitu
nejistoty u absolventd lékarskych fakult.

Je nejvyssi Cas, abychom se zacali krizf
naseho oboru intenzivné zabyvat. Prvnim
krokem — sice v historickém kontextu nepfilis
logickym, avsak nezbytnym — bylo prosazeni
détské neurologie mezi zékladni medicinské
obory. Véfime, Ze zkraceni postgradualniho
curricula na pét let ucini nas obor pro mladé
|ékare atraktivnéjsim.V posledni dobé pochazi
vétsina nové do oboru zafazenych uchazec
z vétsich nemocnic. Proto je nezbytné nutné,
aby i kolegové v ambulantni sféfe zacali skolit
své potencidlni nasledovniky.

Musime nové definovat a obhdjit Ulohu dét-
ského neurologa ve vztahu k blizkym obordm,
predevsim ,kmenové” pediatrii a neurologii, ale
i k oborlim mensim, ale pro nas podstatnym jako
je napfiklad neonatologie, intenzivni medicina
nebo détska psychiatrie.

3Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK
a FN Motol, Praha

“Klinika détské hematologie

a onkologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
>Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
5Klinika détského a dorostového
lékafstvi VFN a 1. LF UK, Praha

Uvod: Akutni stavy v détské neurologii, je-
jich spravnd diagnoza a nédslednd péce casto
ve spolupraci s ARK jsou nedilnou soucasti prace
détského neurologa ve FN Motol.

Na prikladu 3 kazuistik dokldddme, jaké kon-
krétni diagndzy se mohou skryvat pod poruchou
védomi s kieCemi.

Kazuistiky: Prvni pfipad tifleté divky zacal re-
spira¢nim infektem, vysokou teplotou a kie¢emi.
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Abstrakta

PAvodni diagnéza febrilnich kieci prehodnocena
po prekladu na nasi kliniku, kiece byly decere-
bra¢ni a vedly k pfekladu na ARK. Po vysetfeni
MRI a konzultaci ndlezu stanovena dg.

Druhy pfipad tfindctimési¢ni pacientky za-
¢al naopak z plného zdravi poruchou védomf
s tonickymi kfec¢emi. Ve vstupnich odbérech
normocytarnf anemie, klinickym vysetfenim
zjsténa splenomegalie. Akutné provedené MRI
mozku v normé. Nasledujici 2 melény a doplnéni
anamnézy vedou k dg.

Tretl pfipad dvouleté, dosud zdravé divky, za-
¢al tim, Ze se rodic¢tim zdala jeden den ,ponékud
nesva". Zahy se objevila porucha védom{ se sekun-
darné generalizovanymi kiecemi a hypoventilacf
s nutnosti UPV. Provedeno akutnizobrazeni mozku
s nalezem Cetnych blize nespecifikovanych loZisek.
Nasledoval rychly fatalni priibéh.

Zdvér: Z uvedenych kazuistik je ztejmé, Ze pfi-
¢iny pomeérné siroké diagndzy poruchy védomi
s kfe¢emi mohou byt velmi prekvapivé. Tuto dia-
gndzu nikdy nepodceriujeme a snazime se co
nejrychleji Zjistit etiologii a zahdjit adekvatni péci.

Celotélové hypotermie a CVVHD

u 2 déti s extrémni hyperamonemii
Klement P, Vobruba V., Cerna O,
Srnsky P., Kredba V., Pokorna P,
Lorenc¢ik D., Zeman J.

Klinika détského a dorostového
lékarstvi VFN, Praha

U dvou déti s projevy tézké encefalopatie
a s extremni hyperamonemii byla pouzit me-
toda celotélové hypotermie spolu s elimina¢ni
metodou kontinuéIni veno-vendzni hemodiafil-
trace (CVVHD). U prvniho ditéte pfijtého ve véku
5 tydn0 byla zjisténa diagndza propionové acidu-
rie. Vstupni hladina amoniaku byla 1500 umol/I.
Na terapii CYVHD se klinicky stav ditéte i uka-
zatele vnitiniho prostfedi rychle normalizovaly.
Ve véku 7 let je dité na dietni a suplementacni
lé¢beé stabilnia ma normalni neurologicky nalez.

Druhy pacient byl novorozenec po perina-
talnf asfyxii a kfecich, ktery byl Ié¢en fenobarbi-
talem a vaprodtem. BEhem 6. dne Zivota doslo
ke zhorseni klinického stavu s rozvojem selhédni
obéhu a ventilace a s projevy zavazné encefa-
lopatie. Hladina amoniaku dosahovala hodnot
1900 umol/I. Pficinou hyperamonemie byla z&-
vazna hepatopatie pfi toxické hladiné valproatu

(1437 umol/I, norma do 600). Eliminacni metoda
spolu s hypotermii vedla k rychlému poklesu
hladin amoniaku i valprodtu. Neurologicky nélez
ditéte ve véku 3 mésicl byl abnormalni s vyso-
kym rizikem rozvoje DMO.

Zdver: Jedna se prvni pouZiti fizené hypoter-
mie jako neuroprotektivni metody spolu s elimi-
nacni metodou u déti s extremni hyperamonemif
v Ceské republice.

Ischemicka cévni mozkova pFihoda
v détském a dospélém véku - dvé
rozdilné diagnézy?

Paulas L., Hadac¢ova 1.4, Kyncl M.3,
Lebl J.2, Padérova K.', Pernikova l.!,
Petrak B.!, Sebronova V., Tomek A.>,
Vydrova R.!, Komarek V.

'Klinika détské neurologie,

2. LF UK a FN Motol, Praha
2Pediatricka klinika,

2. LF UK a FN Motol, Praha

3Klinika zobrazovacich metod,

2.LF UK a FN Motol, Praha

*Oddéleni klinické hematologie,

FN Motol, Praha

*Neurologicka klinika,

2. LF UK a FN Motol, Praha

Ischemicka cévni mozkové prihoda (iICMP)
v détském véku je na rozdil od dospélych vzicné
onemocnéni's incidenci cca 0,63/100 000. Jedna
se o0 akutni neurologické onemocnéni, jehoz
podstatou je uzavér mozkové tepny, ¢i porucha
perfuze ¢asti mozku s naslednym rozvojem is-
chemie pfislusné mozkové tkané. Zasadni rozdil
mezi dospélym a détskym vékem je v etiolo-
gii a daldich krocich diagnosticko-lécebného
postupu a progndze onemocnéni. V dospelé
neurologii jsou celosvétové pfijimédna jasné de-
finovana diagnosticko-léc¢ebnd opatieni, kde jde
na pocatku o souboj s ¢asem, na kterém zavisi
dal$f osud pacienta ohledné rozsahu vysledného
postiZzeni, ¢i dokonce jeho pfeZiti. Jedna se Fa-
dové o minuty az hodiny. V détské neurologii
se ¢asto k lé¢bé dostava pacient i s odstupem
nékolika hodin, ¢i dnd. Diferencidlni rozvaha
u dospélych je ,velmi jednoducha” a zabere pfi
dobré organizaci nékolik minut. U détf je dife-
rencidlni diagnostika velmi Sirokd a zasadni z hle-
diska terapeutickych pfistupt. LéCebnd opatieni
jsou u dospélych jasné ddna a zavisi na délce
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Casového intervalu od nastupu obtizi. Dalsi rozdil
v 1é¢bé obou skupin je dan terapeutickymi moz-
nostmi. Zatimco u dospélych je prioritou snaha
o cilenou trombolyzu, v ur¢itych pfipadech en-
dovaskularni vykon, u détf jsou tyto moznosti
omezené a do véku 18 let prakticky kontraindi-
kované. Na souboru détskych pacientd (n = 16)
hospitalizovanych od roku 2007-2014 na Klinice
détské neurologie FNM, retrospektivné zhodno-
ceném, pfindsime pohled na diagnostiku a lé¢bu
iCMP se snahou zduraznit rozdily mezi iCMP
v détském a dospélém véku.

Polyneuropatie a myopatie
kriticky nemocnych u 2 déti
hospitalizovanych na JIP
Klement P, Vobruba V., Cerna O.,
Srnsky P., Kredba V., Pokornda P,
Lorencik D., Zeman J.

Klinika détského a dorostového
lékafstvi VFN, Praha

Polyneuropatie a myopatie kriticky nemoc-
nych (CIP/CIM) pfedstavuje zavaznou komplikaci
u kriticky nemocnych pacient(. Rozviji se 3-4 ty-
den hospitalizace. Vede k zadvazné a ¢asto trva-
|é svalové slabosti, prodlouZzenému odvykani
od umélé plicni ventilace (UPV), k prodlouzent
hospitaliazce a ¢asto k trvalému hybnému po-
stizeni pacienta. Je charakterizovana axonalnf
degeneraci, demyelinizujici neuropatif, ztratou
myosinu ve svalech, event. rabdomyolyzou.
Klinicky nalez odpovida periferni paraparéze/
ev. kvadruparéze, EMG nélez a histopatolo-
gicky nélez je nespecificky. Predisponujicimi
faktory jsou dlouhodobd UPV, analgosedace,
myorelaxace, terapie kortikoidy. Indidence
CIP/CIM v détském véku neni pfesné znama.
Predklddame 2 kazuistiky pediatrickych pacientd
s CIP/CIM. Prvni pacient byl hospitalizovan na JIP
s diagndzou zdvazného respira¢niho a obého-
vého selhani pfi chfipkové pneumonii. Druhy
pacient prodélal téZkou meningokokovou sepsi
s zivot ohrozujicim krvacenim a multiorgano-
vym selhdnim.V obou pfipadech je 3 roky, resp.
2 roky po akutnim onemocnéni patrné zdvazné
postizeni hybnosti dolnich koncetin pfi tézké
polyneuropatii.

Zdvér: Polyneuropatie/myopatie kriticky
nemocnych predstavuje zadvaznou komplikaci
u pacientd hospitalizovanych na JIP.



Epileptické encefalopatie
Predsedajici: Mares P., Krsek P.
Ctvrtek / 15. 5. 2014 / 10.30-12.00

Patofyziologické mechanizmy
u epileptickych encefalopatii
Mares P.

Abstrakt neni k dispozici.

Epileptické encefalopatie

u dédiénych poruch metabolizmu
Honzik T.

Klinika détského a dorostového
Iékarstvi VFN v Praze a 1. LF UK v Praze

Témér 75-80% ze viech vice nez 1000 zna-
mych dédi¢nych poruch metabolizmu (DPM) ma
neurologickou symptomatologii, kterd dominuje
klinickému fenotypu. Epilepsie je ¢astym sym-
ptomem. V diagnostice nékterych epileptickych
syndromd vazanych na DPM (DPMsE) pomédha ty-
pickd dysmorfie (peroxisomalni a lyzosomalni
onemocnéni, PMM2-CDG, Menkesova nemaoc);
laboratorni abnormity (poruchy cyklu mocoviny,
organické acidurie, deficit biotinidazy, amino-
acidopatie); charakter EEG zéznamu napf. burst
supression (neketotickd hyperglycinemie — NKH),
epilepsia partialis continua (Alpersdv syndrom),
myoklonicka epilepsie (MERRF syndrom) a vazba
status epilepticus se stroke-like epizodou (MELAS
syndrom); i typicky vék zacatku (novorozenci
— pyridoxin dependentni kiece — PDS, kojenci
a batolata — deficit syntézy kreatinu, détstvi —
NP typ Q). Pro diagnostiku nékterych DPMsE je
nutné bézné vysetieni CSF (NKH, deficit syntézy
serinu, GLUTT1); specidlni vysetfeni CSF (deficit
5-MTHF/CFD/, neurotransmiterové poruchy); spe-
cidlni enzymatické vysetieni (Krabbeho nemoc);
vysetieni ELMI kiize (neurondlni ceroidnf lipo-
fuscindzy); MRS CNS (porucha syntézy kreatinu)
a svalova biopsie (mitochondridlnf onemocnénti).
Terapeuticky pokus je nezbytny u PDS a pyridoxal
fosfat dependentnich kieci (PLP). Na etiopatoge-
nezi epileptickych encefalopatii u DPM se podili
napfiklad toxicita molekul, dysbalance v koncen-
tracich neurotransmiterd, porucha metyla¢nich
reakci, energetické selhani buriky, hypoglyko-
rachie a porucha transportu proteind. V 1é¢bé
se stale vice vyuziva ketogenni dieta (GLUT1, de-
ficit PDH a komplexu | dychaciho fetézce, NKH),
specidlni terapii vyzaduje NKH, deficit biotinidazy,
CFD, PLP, deficit syntézy kreatinu, remetylacnf
forma homocystinurie, deficit syntézy serinu,

MELAS syndrom, NP typ C, organické acidurie
a poruchy cyklu mocoviny. Spoluprace a uzké
propojeni mezi neurology a specialisty v proble-
matice DPM je v soucasné dobé zcela zasadni,
a to nejen ve smyslu dif. diagnostiky, ale i terapie.

Podporeno IGA NT 14156-3/2013.

MuzZe epileptochirurgie zvratit
priabéh epileptické encefalopatie?
Soucasny pohled a vlastni
zkusSenost

Krsek P.', Maulisova A.2, Novak V.3,
Jahodova A, Kudr M.}, Sebrorniova V.,
Komarek V., Tichy M.#

Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

20ddéleni klinické psychologie 2. LF UK
a FN Motol, Praha

3Klinika détské neurologie FN Ostrava
“Neurochirurgicka klinika déti

a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha

Epileptické encefalopatie jsou definovény ja-
ko onemocneéni, pfi kterych dochdzi k deterioraci
v disledku intenzivni epileptické aktivity — at jiz
¢etnych zachvatd, nebo frekventni epileptiformnf
EEG abnormity. Neurologicky ¢i kognitivni regres
pacientl zde tedy nejde (pIné) zddvodnit pfi-
tomnosti kauzalnf strukturalni 1éze CNS. Jednd
se o etiologicky ijinak velmi heterogennf sku-
pinu epileptickych syndromd (napf. Ohtahardy,
West(v, Lennox-Gastaut(v ¢i Landau-Kleffner(v
syndrom), které spojuje obecné nepfizniva pro-
gndza. Mezi zndma rizika trvalého mentélniho
deficitu u téchto pacientl patfi ¢asny zacatek
epilepsie a délka jejiho trvani; vyznam dalsich
patofyziologickych mechanizm( (napt. nékterych
specifickych EEG abnormit) pro kognitivni deteri-
oraci pacientd nebyl dosud komplexné studovan.

Jiz na zacatku 90. let byly referovény pfipa-
dy Uspésné chirurgické lécby déti s Westovym
syndromem a definovanou strukturdini mozko-
vou lézi. S rozvojem diagnostickych a neurochi-
rurgickych technik v poslednich 20-30 letech
se spektrum kandidatd epileptochirurgie mezi
détmi s katastrofickou epilepsii dramaticky roz-
Sifilo. V soucasné dobé jiz vime, Ze z epileptochi-
rurgie mohou profitovat i komplikovani pacienti,
napf. déti s generalizovanou epileptiformni EEG
abnormitou, iktalnimi EEG zacétky kontralate-
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ralné k MRI 1ézi, mnohocetnymi strukturalnimi
[ézemi CNS ¢i naopak s normalnim MRI ndlezem.
Jednoznacnym trendem soucasné epileptochi-
rurgie je snaha zkratit dobu trvani epilepsie co
nejcasnéjsi indikaci k epileptochirurgii.

Zvraceni ¢i zastaveni nepfiznivého pribeé-
hu epileptické encefalopatie neurochirurgickou
intervencf je presveédcivé dokumentovano v fa-
dé ptipadl. Indikacni kritéria k epileptochirurgii
i definice jejich cill se oviem u déti s epileptic-
kymi encefalopatiemi vyznamné lisf od starsich
pacientU. Jako hlavni cil se jevi zastaveni deterio-
ra¢nfho procesu a z klinické praxe vime, Ze toho
mUze byt dosazeno i bez Uplné poopera¢ni bez-
zachvatovosti. Spektrum epileptochirurgickych
vykond se tak rozrdstd o komplikovanou oblast
paliativni resekéni epileptochirurgie.

Pooperacni mentéIni vyvoj u téchto pacien-
td dosud komplexné mapovalo jen minimum
studii. Jako nezavislé prediktory kognitivni
progndézy ve vétsich epileptochirurgickych
souborech pacientl s katastrofickou epilepsif
bylo zjisténo trvani epilepsie, pfedoperacni in-
telektové schopnosti a pooperacni kompenzace
zachvatU. Soucasné vsak bylo demonstrovéano,
Ze zastaven( hypsarytmie na EEG - spise neZli
kompenzace epileptickych spazmU — pfiznivé
ovlivnilo vyvoj déti s Westovym syndromem.

Budeme prezentovat viastni epileptochirur-
gicky soubor détf s doloZzenym deterioracnim pro-
cesem v dusledku epilepsie. V letech 2002-2012
podstoupilo v Centru pro epilepsie Motol resekénf
epileptochirurgii 43 déti s neuropsychologicky pro-
kdzanym regresem minimalné ve dvou doméndach
na uroven deficitu (tj. alespon 1,5 SD pod prlimér)
nebo s psychomotorickym regresem jednoznac-
né dokumentovanym neurologickym vysetfenim
(napf. u kojencll/batolat s katastrofickou epilepsif).
Prevazna vétsina pacientl (34/43, 79%) méla cel-
kovy predoperacni intelektovy vykon v pdsmu
mentalni retardace. Jednalo se o vyrazné varia-
bilni soubor, pokud jde o etiologii onemocnént,
lokalizaci a rozsah epileptogenni zény, nacasova-
ni i zpUsob epileptochirurgického fesent. Vyjma
katastrofického prlibéhu byl jednoticim prvkem
Casny zacatek epilepsie. VSichni pacienti jsou sle-
dovani alespon 2 roky po resekenim vykonu. 28/43
(65%) z nich je pooperacné bez zachvatd, dalsich
11 (269%) ma vyznamné lepsf kompenzaci. Regres
schopnosti po epileptochirurgii pokracoval jen
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u jedné pacientky. 11 pacientl (26%) pooperacnée
stagnovalo na snizeném vyvojovém tempu, par-
cialni akceleraci (signifikantni zlepseni minimalné
v 1 doméné, nejcasteji mimo ,lokalizaci léze") jsme
pozorovali v 18 pifpadech (42%), u 13 déti (30%)
jsme zaznamenali komplexnf vyvojovou akceleraci
(signifikantni zlepsenf ve vice nez 2 doménach).
Zminime vyznam generalizovanych periodickych
vybojl ve spanku jako elektrofyziologického mar-
keru kognitivni dysfunkce u détf s fokdIni epilepsit.
Nase vysledky ukazuji zasadni vyznam co
nejcasnéjsiho odeslani détskych pacientd s ka-
tastrofickou epilepsii do specializovanych center
s moznosti komplexni diagnostiky a realizace
neodkladné epileptochirurgie v indikovanych
pripadech.
Podporeno IGA NT/11443-5 a MZ CR - RVO,
FN v Motole 00064203.

Prvni epileptické zachvaty u déti
s tuberoézni sklerézou - vék,
charakter a dalsi pribéh

Petrak B.", Tomek V.2, Glombova M.!,
Gabera A3, Krsek P!

'Klinika détské neurologie,

2. LF UK a FN Motol, Praha

2Détské kardiocentrum,

2. LF UK a FN Motol, Praha

3Détska klinika, Krajska zdravotni a.s.,
Masarykova nemocnice

v Usti nad Labem

Uvod: Tuberdzni skleréza (TSC) je vrozené
multisystémové onemocnéni, které zahrnuije ta-
ké postizeni nervového systému — ¢asny rozvoj
epilepsie, rizika psychomotorické retardace (PMR),
autizmu, hydrocefalu. TSC je stanovena nélezy pri-
znakl ze skupin hlavnich a vedlejsich diagnostic-
kych kritérii. Rabdomyom srdce (CR) je nejc¢asnéji
manifestovanym dg. kritériem TSC, patii mezi
hlavni dg. kritéria a umozriuje déti s podezienim
na TSC sledovat jiz od novorozeneckého veku.

Metodika: Od 1/2002 do 1/2014 bylo od no-
vorozeneckého véku sledovano 29 déti s CR.
Mezi hodnocend data patfil také vék a charakter
prvniho epileptického zéchvatu, uzitd antiepi-
lepticka terapie, kvalita kompenzace zachvatl
a psychomotoricky vyvoj détf s TSC.

Vysledky:Bylo sledovano 29 déti (15/29 chlap-
cl, 14/29 divek), u 26/29 (90%) déti's CR byla stano-
vena dg. TSC. U 23/26 déti's TSC se objevily epilep-
tické zachvaty, z toho u 709% do 1 roku véku (parci-
alni motorické zachvaty a bleskové kiece). Soucasti
antiepileptické terapie byl vzdy vigabatrin (prvni
lék volby), pozdéji pfevézné v kombinaci s dalsimi
antiepiletiky. U 1/26 (4%) pacienta byl proveden

epileptochirurgicky vykon. PIné kompenzace bylo
dosazeno u 13/23 (57 %) pacientl, u 1/23 (4 %) byla
antiepilepticka terapie trvale vysazena. PMR byla
u 14/26 (549%) déti s TSC, pfevazné u déti s TSC
a ¢asnou manifestaci zachvatd. U déti s TSC bez
z&chvatl nebyla nalezena PMR, ale byly nalezeny
vyvojové poruchy uceni, poruchy soustfedén,
neobratnost. U 3/29 (10%) déti s CR, kde nebyla
stanovena TSC, se neobjevily zachvaty ani PMR.

Souhrn: 1) Epilepsie zacina u déti s TSC pre-
vazné do 1 roku véku a zachvaty jsou predevsim
parcialni motorické, nasleduji bleskové kiece.

2) Déti s PMR dominuiji ve skupiné TSC s epi-
leptickymi zachvaty s obtiZnou kompenzaci.

3) U déti s TSC bez epilepsie jsou nalézany
poruchy uceni, soustfedéni, neobratnost.

4) Pfedpokldddme pozitivni viiv casného za-
hdjeni antiepileptické terapie na psychomotoricky
vyvoj téchto déti s TSC.

Podporeno projektem koncepcniho rozvoje
vyzkumné organizace 00064203.

ACTH versus peroralni kortikoidy
v lécbé Westova syndromu - stale
aktudlni téma

Horak O., Danhofer P., Ryzi M.,
Handkova P., Oslejskova H.

Klinika détské neurologie LF MU a FN
Brno, Centrum pro epilepsie Brno

Uvod: Hormonalini terapie mé v lécbé
Westova syndromu (WS) své pevné misto. Volba
preparatu, davkovaci schémata i délka a zpUsob
aplikace lé¢ebného pripravku se vsak znacné lisf
v zavislosti na zvyklostech konkrétnich epilepto-
logickych pracovist. Obecné lepsich vysledkd,
co do redukce zachvatt a ovlivnéni EEG obra-
zu, je dosahovéno terapii ACTH (tetracosactide
acetate), perordlnf kortikoidy jsou naproti tomu
levnéjsi a méné traumatizujici volbou.

Metody:V prednasce predkldaddme dostup-
né literdrni Udaje o Ucinnosti, bezpecnosti, to-
lerabilité a ekonomickych aspektech lécby WS
nizkodavkovanym i vysokodavkovanym ACTH,
prednisonem, dexametasonem a metylpredniso-
lonem. Literdrni data doplfujeme vlastnimi zkuse-
nostmi s hormonalni terapii WS v podobé dvou
statisticky zpracovanych soubord — pacient(, 1é-
Cenych depotnim ACTH (prospektivni studie 12
pacient(; primeérna davka Iéciva (tetracosactide
acetate depot) 0,033 mg/kg/den; primérna do-
ba aplikace 6,1 tydni vcetné pozvolné redukce)
a pacientd, lé¢enych perordinim dexametasonem
v dobé pfed érou ACTH (retrospektivni studie
12 pacient(; prmérna davka léciva 0,37 mg/kg/
den; primérna doba aplikace 11,4 tydn().
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Vysledky: Pocet pacientd, kteff dosahli bez-
zachvatovosti i celkovy pocet respondérd v rdmci
Tletého follow-up, byl vy3si pfi écbé ACTH nez
pri lé¢bé dexametasonem (66,6 % vs. 33,3-41,6%
dosazeni bezzachvatovosti, resp. 75% vs. 66,6 %
respondérl). Statisticka validita vysledkd je sice
limitovana nejednotnosti soubord, chybou malych
¢isel a nelplnymi Udaji o retrospektivné dohleda-
vanych pacientech, pfesto poskytuje cenné infor-
mace o jednotlivych terapeutickych modalitach.

Epilepsie s myoklonicko-
atonickymi (d¥ive astatickymi)
zachvaty - MAE

Ryzi M., Hordk O., Oslejskova H.
Klinika détské neurologie LF MU a FN
Brno, Centrum pro epilepsie Brno

Uvod: MAE je epilepticky syndrom s histori
zmeén nazvu i klasifika¢niho zafazeni. Inicialné
byla popsédna jako myoklonicko-astaticka epi-
lepsie (Dooseho syndrom). V klasifikaci z roku
1989 byla fazena mezi generalizované krypto-
genni nebo symptomatické epilepsie, v dalsich
klasifika¢nich doporucenich ILAE mezi idiopa-
tické generalizované epilepsie. Aktudiné je dle
doporuceni ILAE z roku 2010 nazyvéana epilepsif
s myoklonicko-atonickymi zachvaty a je fazena
do skupiny epileptickych encefalopatif.

Metodika: Prezentace je pfehlednou pra-
ci informujici o aktudlni definici a klasifika¢nim
zafazeni MAE, diferencidlni diagnostice a sou-
¢asnych terapeutickych trendech. Diferencidiné
diagnostickd ¢ast je vénovéana zejména video—
EEG ndlez&m jednotlivych diagnosticky zvaZzova-
nych epileptickych syndrom( (zejména epilepsii
s myoklonicko-atonickymi zachvaty a atypické
benigni parcialni epilepsii). Cast terapeuticka
se vénuje zejména rozdillim v doporucenich
mezi diferencidlné diagnosticky zvazovanymi
syndromy, moznostem jejich agravace a srov-
néani se soubory z pracovisté autord.

Souhrn: MAE je relativné cetny epilepticky
syndrom, ktery tvoff 1-2% viech epilepsii détského
veku. Je charakterizovdna normalnim kognitivnim
vyvojem pred klinickou manifestaci onemocnéni
a vyskytem zachvatt myoklonickych, atonickych
nebo myoklonicko-atonickych v obdobi 7 mé-
sict az 6 let véku. V soucasnych doporucenich
jsou nejcastéjsimi moznostmi terapie prvni volby
uvadény ketogenni dieta, lamotrigin a valproat.
Dalsimi doporucovanymi terapeutickymi moz-
nostmi jsou clobazam, etosuximid, rufinamid
a felbamat. Kontraindikovany jsou karbamazepin,
fenytoin a vigabatrin. V diferencidlni diagnostice
je v prezentaci vénovana vyssi pozornost zejména



atypické benigni parcidlnfepilepsii, kterd se odlisuje
jak EEG charakteristikami, tak terapeutickymi dopo-
ru¢enimi, kde terapii prvnf volby byvaji uvadény
sulthiam, valprodt, clobazam a kortikoidy.

Epileptické encefalopatie vdetskom
veku. Sliepka alebo vajce?

Bratsky L.

Oddelenie detskej neurolégie,

Detska fakultnd nemocnica Kosice

Epileptické encefalopatie predstavuju zavaz-
nu poruchu ¢innosti mozgu, pri ktorej epileptic-
ké elektrické zmeny moézu viest k progresivnej

psychomotorickej dysfunkcii. Koncept epileptic-
kych encefalopatif je zaloZeny na predpoklade,
Ze agresivna iktélna a elektrickd epileptogénna
aktivita v priebehu maturdcie mozgu je hlavnym
vyvoladvajucim faktorom progresivnej kognitiv-
nej a neuropsychologickej deterioracie alebo
Upadku. Naopak, na druhej strane tato skod-
liva epileptické aktivita je Specifickou na vek
viazanou reakciou excesfvnej neokortikdlnej
excitability na rézne patologické vplyvy, ktoré
su fokélne alebo difuzne, zapric¢inené zndmym
alebo neznamym faktorom. Tato vekovo via-
zana epileptogénna odpoved je zvldstnostou
nezrelého mozgu a vyrazne sa I3 podla Stadia
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maturdcie mozgu v ¢ase pdsobenia rizikovych
faktorov. Epileptické encefalopatie v detskom
veku maju $pecificky klinicky obraz, v mnohom
sa jednotlivé typy lisia, vinom maju spolo¢né
prejavy. Podobne aj EEG je celkom typické pre
jednotlivé typy, avsak tieZ s niektorymi spoloc-
nymi charakteristikami. Spolo¢né pre vacsinu
epileptickych encefalopatii je aj to, Ze su pre-
vazne tazko kompenzovatelné a ak sa aj podarf
zvlddnut zachvatové prejavy, ostadva vyrazny
mentélny a motoricky deficit. Pre lepsie pocho-
penie a adekvdtne terapeutické ovplyvnenie
klinického obrazu je vhodné hladat moznosti
liecby vyvoldvajucej priciny encefalopatie.

Zdnétliva a demyelinizacni onemocnéni
Predsedajici: Meluzinova E., Padérovad K., Taldb R.

Ctvrtek / 15. 5. 2014/ 13.30—-15.30

RS v détském véku - aspekty
patofyziologické, klinické

a diagnostické

Talab R.

Neurologie, Hradec Kralové

RS u déti podobné jako u dospélych cha-
peme jako chronické onemocnéni centralniho
nervového systému, jehoz podstatou je demye-
linizace nervovych vldken — axon(, které mohou
ztrdcet jiz od Casné faze svou integritu. Dochézi
kireverzibilnimu zaniku axond, ktery ve svém dd-
sledku vede k trvalym neurologickym pifznakdm.

Podstatou patofyziologickych mechanizmd
je zanétlivéa perivaskularnfinfiltrace v misté loZiska
poskozeni nervové tkdné, zejména bilé hmoty
mozku a michy, podminéna autoimunitnim me-
chanizmem, kdy cilovym antigenem jsou myeli-
nové pochvy nervovych vlidken CNS, spoustéjicim
kaskadu aktivace prozanétlivych a protizanétli-
vych imunitnich mechanizm, v jejichz dlsledku
dochdzi k loZiskovému postizeni mozku a michy.

Klicovym diagnostickym a prognostickym
fenoménem je zobrazeni diseminace (roztrouse-
nost) téchto loZisek v prostoru a ¢ase v predilekéni
lokalizaci periventrikuldrné, juxtakortikalné, infra-
tentoridlné a v bilé hmoté misni.V loZisku dochazf
soucasné k rozpadu myelinu, oligodendrocytd,
astrocytd, glie a axondlni ztraté, tj. preruseniaxond.

Sprévné chapani vzniku a vyvoje RS v posled-
nich 40 letech, nové éra diagnostiky s magnetickou
rezonancf, nové neuroimunologické, molekuldrmé
genetické a biochemické techniky piispély k potvr-
zenf existence diagndzy RS u déti. RS miZe vznikat

v détském véku, avsak bez potvrzenych charakteristik
pro urcitou vékovou skupinu. Prevalence aniinciden-
ce RS v détském véku a dospivani nenf pfesné zna-
ma, odhaduje se, 7e je mezi 2,7% az 56% ze viech
pacientl s RS. Kromé zemépisné sitky se z rizikovych
faktor( prostiedi uplatriuji u déti expozice urcitym
skupindm virQ, pfednostné je to Epstein-Barrové
virus (EBV), stav vitaminu D a kourent.

Lécbha roztrousené sklerézy u déti
Dufek M.

I. neurologicka klinika LF MU

a FN u sv. Anny, Brno

Roztrousenad sklerdza je onemocnéni pre-
vazné mladého dospélého veku, nicméneé asi
10% v3ech ptipadl se manifestuje pfed 18 ro-
kem Zivota. U détf probihd toto onemocnéni ty-
picky jako relpas-remitentni forma, primarné
progresivni pribéh se prakticky nevyskytuje.
Neexistuji zddné studie na lé¢bu roztrousené
sklerézy u déti a terapie se tak odvozuje od zku-
senosti s 1é¢bou u dospélych pacientd.

Lécba ataky u déti se nelisi od 1é¢by u dospé-
lych, jen je tfeba pfizplsobit davku télesné hmot-
nosti. Doporucuje se 20-30mg/kg/den po dobu
3-5 dni. Chronickd imunomodula¢ni Ié¢ba Ié-
ky 1. volby (interferon beta a glatiramer acetat)
je jiz bézné uzivéna od 12 let véku (v souladu
se souhrnymi Udaji o pfipravku). Lé¢ba mladsich
pacientd témito Iéky je na individuainim posou-
zeni kazdého pifpadu. S léky 2. linie (natalizumab,
fingolimod) je mnohem méné zkusenosti, oba
jsou rezervovany pro vek nad 18 let (dle souhr-

nych Udajd o pfipravku). S natalizumabem je vice
zkusenosti nez s fingolimodem, bylo publikovdno
jiz nékolik praci — jednotlivych kazuistik nebo
malych kohort pacientl - které potvrzujf dobrou
Ucinnost i snasenlivost natalizumabu u déti. Nové
léky, které pfijdou na trh (fumarat, teriflunomide,
alemtuzumab, daclizumab a daldich) do budouc-
na rozsifl i moznosti 1é¢by této nemoci u déti.
S nékterymi novymi Iéky jsou jiz naplanovany
klinické studie u pacientt mladsich 18 let.

Centrum pro roztrousenou sklerézu ve FN
u sv. Anny Brno Iécilo 1éky 1. volby celkem 31 pa-
cientd, kterym v dobé nasazeni této 1é¢by bylo
méné nez 18 let. U 23 pacientd byla lé¢ba zaha-
jena glatiramer acetatem, u 8 interferonem beta.
Prdmérny vek pacientd v tomto souboru v dobé
manifestace nemoci byl 14,4 let, v dobé nasaze-
ni imunomodulacni terapie 15,6 let. Lé¢ba byla
dobre snasend, nevyskytly se zdvazné nezadouci
pithody. Primérna doba lécby je v soucasné dobé
53,3 mésicl. Za tuto dobu bylo u téchto pacientl
zaznamenano celkem 39 atak (coZ znamend ro¢ni
relaps rate 0,27, pfed nasazenim lécby byl 1,7). U 1
pacientky byla terapie pro non-compliance vy-
sazena, 4 pacienti byli pro netc¢innost prevedeni
na léky 2. volby (3 pacienti na fingolimod, 1 pacient
na natalizumab (vdechny tyto pfipady eskalace by-
ly az po dovrdeni 18 roku veku). Celkove byla lé¢ba
v tomto souboru pacientl Uc¢innd a bezpecna.

Liecba sclerosis multiplex u deti
a adolescentov

Sykora P!, Kovéarova D\,

Kolnikova M.\, Jakegova S.2,
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Abstrakta

Pavlovi¢ova Z2 Semberova J2
'Klinika detskej neurolégie LF UK

a DFNsP, Bratislava
2Radiodiagnostické oddelenie DFNsP,
Bratislava

*Ambulancia klinickej imunolégie

a alergolégie DFNsP, Bratislava

Starostlivost o pacientov so sclerosis multiplex
(SM) v Slovenskej republike je zabezpecovana MS
centrami. Je vytvorenych 10 MS centier pri neuro-
logickych klinikdch a oddeleniach nemocnic, ktoré
koordinuju diagnostiku a lie¢bu SM u dospelych.
MoZnost pouzivat v liecbe SM u deti lieky tzv.|. linie
(interferdny a glatirameracetdt) od 1. 1. 2008 bola
dévodom k etablovaniu podobného centra aj
pre deti a adolescentov, ktoré vzniklo v Detskej
fakultnej nemocnici v Bratislave. V MS centre pre
deti a dorast na Klinike detskej neuroldgie LF UK
a DFNsP bolo lie¢enych 35 deti vo veku 11-18 rokov
za ostatnych 6 rokov. Liekom prvej volby bol u 11
deti glatirameracetdt (GA) a u 25 deti interferén
beta 1a. (INF1a) Zmena lie¢by pre neticinnost bola
potrebnd u 4 detf liecenych GA a u 5 deti s INFla.
Lieky II. linie (natalizumab a fingolimod) uzivali
3 deti po zlyhanf liecby GA aj INFla. Autori vyhod-
notili efektivitu a zndsanlivost lie¢by pocas prvych
3 rokov u 29 detf liecenych GA a INF1a dlhsie ako
6 mesiacov. U 17 deti (58 %) detf sa dosiahla dlho-
doba klinicka a radiologicka remisia ochorenia.
Tolerancia lie¢by bola dobré, neziaduce ucinky ne-
viedli k zmene lie¢by. Vysledky potvrdzujd, ze DMT
SM liekmi . Iinie st u deti U¢inné a dobre znasané.

Lécba agresivni formy RSM u déti
Taldbova M., Talab R.2, Serclova L.
'Neurologickd klinika LF UK a FN
Hradec Kralové

2Neurologie, Hradec Kralové

Roztrousena skleréza mozkomisni (RSM) u dét-
skych pacientd mé v 95 % relaps-remitentni priibéh.
Rozlisujeme formu infantilni (do 10-12 let) a formu
juvenilnf (od 10-12 do 18 let). Frekvence RSM zaci-
najici v détstvi je nizkd (0,2-0,7% viech RS), déti
s RS tvorf 2,6-5,7% vsech pacient( s RS (2,5mil).
U déti je pomér divky:chlapctim 3:1. Pokud dojde
ke konverzi klinicky izolovaného syndromu (CIS)
do definitivni formy RS (CDMS) pred 18. rokem,
jedna se o vysoce aktivni, agresivni formu RSM,
kterd vyzaduje v€asnou a Ucinnou lécbu, jejimz
cilem je redukce relaps/rate, redukce disability, re-
dukce konverze do CD MS. Lécba 1.a 2. linie DMD
je u déti ,off-label”. Indikace Ié¢by 1. linie je shodna
jako u dospélych, switch do 2. linie lé¢by (eskalace)
je indikovan pfi nedostate¢né Ucinnosti DMD 1. linie

(klinika + MR) ¢i v pfipadé agresivity RS (klinika +
MR).V nasem sdéleni prezentujeme kazuistiky Ctyf
divek s agresivnim prdéibéhem RS, léc¢ené natalizu-
mabem iv. Ani potenciondini gravidita u téchto
pacientek by neméla byt prekézkou v eskalaci lécby.

Opakované téhotenstvi

u adolescentni pacientky s vysoce
aktivni formou RS

Kovarova .

RS Centrum, Neurologicka klinika
1.LF UK a VFN, Praha

Roztrousena skleréza predstavuje chronické
autoimunitni demyeliniza¢ni onemocnéni cen-
tralniho nervového systému s obvyklou dobou
zacdtku onemocnéni po dvacatém roce veku.
Prevalence ani incidence roztrousené sklerézy (RS)
v détském véku a dospivani nenf pfesné znama.
Déti s RS se odhaduje mezi 2,7 % az 5,6% ze viech
pacientl s RS na celém svéte. V soucasné dobé
nejpouzivanéjsi klasifikace déli détskou RS do 2 z4-
kladnich skupin, na infantilnf (IMS) s horni vékovou
hranici 12 let a juvenilni (JMS) — 12-18 let.

Kazuistika popisuje infantilni formu RS, s vyso-
kou aktivitou onemocnéni. Pacientka onemocnéla
v necelych 12 letech véku, prvni pfiznakem byla
polysymptomaticka ataka (zanét o¢niho nervu
a pravostranna hemiparéza) v 4/2007. Diagndza
stanovena pomoci MR mozku a michy a vysetfe-
nim mozkomisniho moku. V 8/2007 zahajena te-
rapie glatiramer acetatem, komplikovana vyse-
vem herpes zooster v 2. mésici lécby. V 2/2008
pro progresi klinickou a zhorseni MR pfevedena na
IFN B 1-b. Po 11 mésicich terapie nechténd gravidita
v necelych 15 letech, ukoncena instrumentalné. Pro
Spatnou adherenci k terapii IFN 3 1-b pfevedena
na intravendzni imunoglobuliny. Na této lé¢bé
vysokd aktivita onemocnéni, v 3/2011 pfevedena
na natalizumab s vybornou stabilizaci onemocné-
ni. Terapie prerusena pro graviditu v 2/12 (16 let),
pacientka se rozhodla pro pokrac¢ovani téhotenstvi.
V prlibéhu gravidity 4 téZké ataky s nutnosti tera-
pie SoluMedrolem. Porod v 10/2013 s navratem
k terapii Tysabri ihned po porodu. T. ¢. pacientka
s EDSS 3,5, stabilizovand, s vyrazné horsi adherenci
k terapii v poslednim palroce. Prace s pacientkou
obtizna i pfes spolupracujici Sirsf rodinu.

Kazuistika chlapce

s neuromyelitis optica

Liba Z., Siskova D.2, Padérova K.
'Klinika détské neurologie

2.LF UK a FN Motol, Praha
’Détska neurologie,
Thomayerova nemocnice, Praha
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Neuromyelitis optica alias Devicova choroba
je zévazné onemocnéni centralnfho nervové-
ho systému na autoimunitnim podkladé, které
prednostné postihuje michu a optické nervy.
V kazuistice pfedstavime chlapce s neuromyelitis
optica a zavazny pribéh tohoto velmivzacného
onemocnéni.Zminfme patogenezi a bliZze se bu-
deme vénovat diagnostickym kritériim, moznos-
tem Ié¢by a progndze Devicovy choroby u déti.

Vzacna kombinace ascendentni
formy AIDP a ADEM - kazuistika
Padérova K., Paulas L., Sebronova V.,
Hechtova D., Komarek V.

Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN
Motol, Praha

Klinika anesteziologie a resuscitace
2.LF UK a FN Motol, Praha

Chlapec, 15,5 let, s negativni perinatalni
anamnézou, ktery dosud vaznéji nestonal, byl akut-
né pfijat dne 21. 1. 2012 na Kliniku détské neurolo-
gie pro poruchu chlize a peronedlni parézu vpravo.
V predchorobi prodélal febrilni respiracni infekt.

Béhem 24 hodin doslo ke zhorsenf klinického
stavu, k progresi ndlezu kraniokaudalnim smérem,
k chabé paréze DKK, retenci moci, bulbarnimu
syndromu a oslabeni dechovych exkurzi s decho-
vou insuficienci. Vstupni vysetienf likvoru a MRI
byly bez patologického nalezu.

Pacient byl preloZen k dal3f [é¢bé na ARK
FN Motol, zaintubovén. UPV byla celkem 18 dn,
invazivné zajistén, tracheostomie, jejunalni son-
da, zaveden dialyza¢ni CZK. Indikovali jsme pro-
veden( celkem Ctyf plazmaferéz. Plazmaferéza
26.1.2012 komplikovana hemolyzou. Nasledné
lécen IVIG 2g/kg béhem 5 dni, po celou dobu
zajistén ATB, virostatiky. Pozvolna Uprava stavu
i laboratornich hodnot.

Dne 31. 1. 2012 provedena kontrolni lumbaln{
punkce s ndlezem vyrazné hyperproteinorachie
26500mg/I, porucha hemato-likvorové bariéry
bez intratékalni syntézy IgG a IgM, IEF negativni
vlikvoruiv séru.

EMG s projevy demyeliniza¢ni polyneuro-
patie. Na o¢nim pozadi edém papil optického
nervu oboustranné.

Proto 30. 1. a 2. 2. 2012 provedeno kontroln{
vysetfeni MRl mozku a michy. Jsou pfftomna vi-
cecetnd loziska demyelinizace na mozku i mide,
sytici se kofeny kaudy — zmény hodnoceny jako
ADEM v kombinaci s AIDP.

Vzhledem k aktivité zdnétlivého procesu i.c.
jsme podali pulzni terapii metylprednisolonu v cel-
kové davce 4250 mg iv. s ndslednym p.o. podava-
nim ve snizujici se davce. Tato terapie byla efektivni.



Dne 18.2.2012 je chlapec dekanylovan, obé-
hové i dechove stabilni. Ma sklon k hypertenzi,
nasazena antihypertenzni terapie. Pokracuje pa-
renterdlni vyziva, hybnost HKK i DKK se zlep3uje,
na MN patrnd diplegie n. facialis.

K dalsflécbé a rehabilitaci se vracizpét na 6 tyd-
n0 na nadi kliniku. Posledni vy3etfent likvoru s ng-
lezem snizujici se bilkoviny 1641 mg/I. Etiologii
onemocnéni se ndm bohuzel nepodafilo prokazat.

Pri propusteni do ldzenské péce je patrna
plegie mimického svalstva oboustranné, dextro-
konvexnf skoliéza, chlapec je schopen samostat-
né chlize bez opory.

Béhem dvouletého ambulantniho sledovanf
je neurologicky i interni stav stabilizovany.

Upravuje se nélez na EMG, loZiska na MRI
regreduji, nova se neobjevuiji. Klinicky viak stéle
pretrvava slabost mimického svalstva. Chlapec

studuje 2. ro¢nik ekonomického lycea, opét vy-
datné sportuje.

AIDP neboli Guillain—-Barré syndrom a akutnf
diseminovand encefalomyelitida jsou vzacna
imunitné podminénd onemocnént, jejichZ spou-
stécim faktorem byvé infekce nebo ockovani.

Tato kazuistika je zajimava v tom smyslu,
7e soubézné probihajici GBS a ADEM je velmi
vzacna kombinace autoimunitniho postizeni
centrdlniho a periferniho myelinu a v literature
se uvadi pouze nékolik pripadd. VEasné rozpo-
znani pfiznakd a zahdjeni kauzaini terapie mlze
urychlit zotaveni, a tim zlepsit prognoézu takto
zavazného onemocnéni.

Cytokiny v mozkomisnim moku
u zanétlivych onemocnéni CNS
Liba Z.', Kayserova J.2

Abstrakta

'Klinika détské neurologie
2. LF UK a FN Motol, Praha
2Jstav imunologie

2. LF UK a FN Motol, Praha

Mozkomisni mok je jedine¢nym materidlem,
ktery prinasi informace z prostredi za hematoen-
cefalickou bariérou. Hladiny cytokin( odrazeji
aktudlni nastaveni imunitniho systému a stav
imunitni odpovédi. V rdmci sdéleni ukazeme
na klinickém modelu neuroborelidzy, ze cy-
tokinové spektrum je v mozkomi{Snim moku
ve srovnani s periferni krvi odlisné a ze v zavis-
losti na klinickém stavu dochazi k jeho proméné.
Uvedeme ptiklady jinych klinickych jednotek,
u kterych by v budoucnu bylo mozné vyuzit
cytokinového profilu k pochopeniimunopato-
logického déje a pro smérovani vhodné terapie.

Vyvojovd neuropsychiatricka onemocnéni
Predsedajici: Oslejskovd H., Hrdlicka M., Komdrek V.
Ctvrtek/ 15. 5. 2014/ 16.00~1715

Autizmus a ADHD - rozdily,
podobnosti, komorbidita
Hrdlicka M.

Détska psychiatricka klinika 2. LF UK
a FN Motol, Praha

Détsky autizmus (DA) a Attention-Deficit/
Hyperactivity Disorder (ADHD) jsou jiz delsi dobu
povazovany za neurovyvojové poruchy, ale for-
malné toto pojeti bylo kodifikovano az v americ-
kém diagnostickém manuélu DSM-5 (2013). Z hle-
diska struktury mozku je mezi obéma poruchami
vice rozdil nez podobnosti. Souc¢asné poznatky
ukazuji, Ze jedinci s autizmem maji vétsi objem
mozku, mozecku a nucleus caudatus, naopak
mensi corpus callosum. Vysledky studif amyg-
daly a hippokampu zUstavaji rozporné. Naopak
jedinci s ADHD majf mensi objem mozku, mo-
zec¢ku, nucleus caudatus a globus pallidus; cor-
pus callosum je pak zmenseno stejné jako u DA.
V oblasti amygdaly a hipokampu nebyly nalezeny
odchylky. Z klinického hlediska maji obé poruchy
spolecné socidlni narusent, i kdyz nenf stejné-
ho typu —u DA dominuje socidlnf izolace, zatimco
u ADHD socidlni neobratnost. Az do vydani DSM-
5 nebylo mozné stanovit soucasné obé diagndzy,
protoze existovala (@ v platné Mezinarodni klasifi-
kaci nemoci, 10. revizi dosud existuje) specificka
vylucovaci dolozka. Navzdory starsim pfedstavam
vsak existuje znacny prekryv mezi obéma diagno-

zami: vyskyt ADHD u pacientd s DA se popisuje

v rozmezi 40-80%. Vyznamem této komorbidity
se budeme podrobnéji zabyvat.

Podpofeno grantem COST LD11028 a projek-

tem (Ministerstva zdravotnictvi) koncepcniho roz-

voje vyzkumné organizace 00064203 (FN MOTOL).

Diferencialni diagnostika
neuropsychiatrickych vyvojovych
onemocnéni

Komarek V.

Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

Neuropsychiatrickd/neurovyvojova onemoc-
nénfjsou reprezentovana predevsim poruchami
autistického spektra (PAS) a poruchami pozornos-
ti s hyperaktivitou (ADHD), v 3irSim slova smyslu
se jedndi o vyvojové dysfazie (VD) a nékteré vé-
kové véazané epileptické encefalopatie (VVEE).
Urcitym problémem je prolinanf jednotlivych
syndromU: poruchy pozornosti a hyperaktivita
jsou ¢etné u autizmu iu VD, dysfatické obtize
se vyskytuji u PAS i u ADHD, epilepticka encefa-
lopatizace je nej¢astéjsi u PAS a naopak vzacna
u VD. Diagnostika téchto poruch proto v soucas-
nosti zahrnuje nejen klinické vysetfeni neurolo-
gem, psychiatrem, psychologem a logopedem,
ale i spravnou interpretaci neurozobrazovacich,
elektrofyziologickych a genetickych nélez{.

Specifické endofenotypické rozdily mezi
jednotlivymi syndromy Ize nalézt nejen pomoci
elektrofyziologickych studif, ale novéjii na zakladé
vysetfeni funkéniho (fMRI) a strukturainiho konek-
tomu (MR traktografie). Recentni studie mozkové
konektivity potvrdily odlisné propojeni fecovych
oblasti u PAS v porovnani s VD i specifické zmeény
vyvoje kortikdIni sité u ADHD i VVEE. Jinou otdzkou
je, do jaké miry mlze vcasna diagnostika stadif
a terapie ovlivnit kvalitu Zivota dftéte i jeho rodiny.
Dosavadni vyzkum naznaCuje, ze ¢asnd interven-
ce mUze zménit osud u fady neurovyvojovych
onemocnéni, nicméné hlavnim prognostickym
faktorem je etiologie toho kterého syndromu.

ADHD a epilepsie

Danhofer P, Pej¢ochova J., Oslejskova H.
Klinika détské neurologie LF MU
aFNBrno

Centrum pro epilepsie Brno

Hyperkineticka porucha/ADHD se fadi me-
zZi neurovyvojové poruchy. Je charakterizovana
véku nepfiméfenou mirou nepozornosti, im-
pulzivity a hyperaktivity. HKP/ADHD je jednou
z relativné castych komorbidit u déti s epilepsii.
Symptomy této poruchy se u déti s epilepsif vysky-
tuji az ve 30-40% piipadd. Vysledky studif ukazuj,
7e u déti s HKP/ADHD lIze nalézt epileptiformni
grafoelementy v EEG v 6-51 % pripadd. Co se tyké
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Abstrakta

komorbidniho vyskytu HKP/ADHD, nelze se spo-
kajit s hypotézou pouhé ndhodné koincidence.
Kognitivni a behaviordlni zmény u pacientd s epi-
lepsif byly dfive vysvétlovany nasledky opakova-
nych zachvatd a vlivy antiepileptické medikace.
Naopak u fady pacientd symptomatika HKP/ADHD
predchazi ¢asoveé rozvoj zachvatl. Nastup zachva-
t0 je vysledkem komplexniho procesu epileptoge-
neze, ktery zahmuje fetézec transkripcnich zmén
zasahuijicich na Urovni plasticity, apoptdzy a neu-
rogeneze. Vsechny tyto zmény mohou ovliviiovat
behaviorélnia kognitivni profil jesté pred rozvojem
klinickych zachvat(. Patofyziologie HKP/ADHD je
vysvétlovana poruchou na urovni prefronto-ta-
lamo-striato-kortikdlnich neuronalnich okruhd.
A pravé frontaIni lalok je dlleZity pro pochopenti
spole¢ného neurobiologického substratu HKP/
ADHD a epilepsie.

Lécba pacientl se sou¢asnym
vyskytem ADHD a autizmu
Dudova .

Détska psychiatrickd klinika 2. LF UK
a FN Motol, Praha

Pri 1é&bé nekomplikované ADHD a lécbé
soucasného vyskytu ADHD a autizmu mzeme
vychdzet z doporucenych postupl psychiatrické
péce. Pro lécbu ADHD bez komorbidit je prvni
volbou stimulancium metylfenidat, druhou vol-
bou nestimulacnf preparat atomoxetin a tetf
volbou jsou antidepresiva imipramin, nortripty-
lin a bupropion (1).

Lékem prvni volby u pacientl se soucas-
nym vyskytem ADHD a autizmu je metylfeni-

dat, lékem druhé volby je atomoxetin. U¢innost
obou preparatd byla ovéfena randomizovanymi,
dvojité slepymi a placebem kontrolovanymi stu-
diemi (2, 3). Velikost efektu metylfenidatu i ato-
moxetinu byla nizsi nez u studii s ¢istou ADHD.
Jako treti volba se doporucuje risperidon nebo
aripiprazol, zejména u pacientl, kde dominuje
hyperaktivita, drazdivost, pfipadné agitace nebo
agresivita (4). Postup lé¢by budeme demonstro-
vat kazuistikami.

1. Doporucené postupy psychiatrické péce IV — v tisku.

2. Research Unit on Pediatric Psychopharmacology Autism
Network. Randomized, controlled, crossover trial of methyl-
phenidate in pervasive developmental disorders with hype-
ractivity. Arch Gen Psychiatry 2005; 62: 1266-1274.

3. Hafterkamp M, van de Loo-Neus G, Minderaa RB, et al.
A randomized double-blind study of atomoxetine versus pla-
cebo for attention-deficit/hyperactivity disorder symptoms
in children with autism spectrum disorder. J Am Acad Child
Adolesc Psychiatry 2012; 51: 733-741.

4. Mahajan R, Bernal MP, Panzer R, et al. Clinical practice path-
ways for evaluation and medication choice for attention-de-
ficit/hyperactivity disorder symptoms in autism spectrum
disorders. Pediatrics 2012; 130: S125-5138.

Podporeno grantem COST LD 11028 a MZ CR -
RVO, FN v Motole 00064203.

Socioekonomicky status

u dospélych pacientii s poruchou
autistického spektrav CR a jeho
srovnani s celosvétovymi daty
Oslejskova H.', Jufikova Z.',
Jambrikovi¢ova M.2

'Klinika détské neurologie FN Brno
a LF Masarykovy univerzity Brno

2LF Masarykovy univerzity Brno

Autizmus patfi mezi nejzédvaznéjsi poruchy
détského mentélniho vyvoje. Jednd se o kli-
nicky behavioraini syndrom charakterizovany
abnormnim socidlnim chovanim, obtizemi
ve verbdlni i nonverbalni komunikaci a déle
abnormalitami v zdjmech. Pfedstavuje celozi-
votni postizeni, vznikajici na neurobiologickém
podkladé. Incidence je neustale narUstajic,
nyni 1/87,1j. 1,13 %. Doposud doslo k velkym
pokrokdm jak ve vyzkumu diagnostiky, etiolo-
gie, tak i ve vyzkumu lé¢ebnych postupl u dé-
tl. Nicméné vyzkum zameéfeny na prognozu
¢i efektivni intervenci u dospélych pacientt
s PAS je mnohem omezengjsi. Divodem k na-
psani této predndsky je nedostatek informaci
o zivoté dospeélych pacientd s PAS a nemoznost
odpovédét rodicdm nasich pacient( na otazku,
jaka je prognoza détf s PAS. Cilem této pfednads-
ky je prezentovat vysledny socioekonomicky
status u dospélych s PAS diagnostikovanych
na Klinice détské neurologie, jeho srovna-
ni se svétovymi daty a také stanovit faktory
ovliviujici vysledek v dospélosti. Pomoci po-
drobného dotazniku, bylo osloveno celkem
105 pacientd s PAS starsich 18 let. Navracené
dotazniky byly nasledné statisticky zpracova-
ny, tzn. bodové ohodnoceny na zékladé stupné
zavislosti, socidIniho fungovani a samostatnosti
byl stanoven vysledny socioekonomicky sta-
tus. Velmi dobrého vysledku doséhlo pouze
13 % pacient, dobrého 60 % a velmi Spatného
24%. Vysledky odpovidaji svétovym studiim,
ve kterych velmi dobrého socioekonomického
statu dosdhlo pouze 21 %, velmi Spatného 45 %
a prdmeérného 31 %.

Neurometabolickda onemocnéni, Varia
Predsedajici: Sykora P., Honzik T.
ctvrtek / 15. 5. 2014/ 1715-18.00

Klinicka charakteristika souboru
¢eskych pacientd s Niemann-
Pickovou chorobou typu C
Jahnové H."2, Dvoréakova L.,
VlIaskova H.", Halkova H.',

Poupétova H.', Hrebicek M.!, JeSina P!
'Ustav dédi¢nych metabolickych
poruch 1. LF UK a VFN v Praze
Klinika déti a dorostu 3. LF UK

a FN KV v Praze

Uvod: Niemann-Pickova choroba typ C
(NPC) je zdvazné neuroviscerdlni onemocnénf

s autosomalné recesivni dédi¢nosti a vyraznou
klinickou variabilitou. Rozhoduijici pro zafaze-
ni pacientd do jednotlivych forem je vék, kdy
se objevi prvni neuropsychiatricka symptoma-
tologie. Prispévek prezentuje v souhrnné formé
prevazneé klinickd data 57 ¢eskych pacientd, dia-
gnostikovanych mezi lety 1975-2013.
Metodika: Retrospektivné byla zhodnocena
dostupna klinickd a laboratorni data pacientt
s diagndézou NPC. Podminkou zafazeni bylo
potvrzeni onemocnéni minimalné jednou z re-
levantnich laboratornich metod (histopatologie
vcetné natéru kostni dieng, filipinovy test a es-
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terifika¢ni eseje s cholesterolem, DNA analyza
NPC1/NPC2 gend).

Vysledky: Bylo diagnostikovano 12 paci-
entd s neonatélni/¢asné infantilnf formou ne-
mocdi, 14 s pozdné infantilni, 20 s juvenilni a 10
s adolescentni/adultni formou. Jeden pacient
se splenomegalif zUstava zatim neuropsychiat-
ricky asymptomaticky. U neonatélni formy byla
v popredi tézké cholestatickd hepatopatie s he-
patosplenomegalii, prvnimi pfiznaky u ¢asné
infantilni formy byla mimo splenomegalii psy-
chomotoricka retardace ¢i stagnace. Podobné
byly prvni pfiznaky i u pozdné infantilni formy,



nékdy s gelastickou kataplexif. Prvnimi pfiznaky
klasické juvenilni formy byly poruchy ucent, ataxie,
dysartrie, gelasticka kataplexie, u pozdni juvenilni
formy dysartrie, ataxie, epileptické zachvaty. Po 15.
roce se nemoc asi u poloviny pacientl nejprve
manifestovala psychiatrickou symptomatologi.
VertikaIni pohledové obrna a omezenf sakad
se vétsinou objevily az v dalsim prébéhu nemoci.
Zdvér: Incidence NPC v ¢eské populaci od-
povida asi 0,93/100000 Ziveé narozenych. Znalost
klinickych projevi nemoci mé vyznam pro dalsi
Zlep3eni diagnostiky, a tim také dostupnosti lé¢-
by pro vice ¢eskych pacientd.
S podporou RVO VEN 64165, IGAMZ CR
NT12239-5/2011, PRVYOUK-P24/LF1/3.

Leukoencefalopatia - ,vanishing
white matter disease (VWM)"” -
kazuistika

Kolnikova M., Payerova J., Sykora P.
Klinika detskej neurol6gie DFNsP

LF UK, Bratislava

VWM je autozomalne recesivne ochorenie
s incidenciou 1:40 000 aZ 1:100 000 podob-
nou metachromatickej leukodystrofii (MLD).
Najcastejsi je variant so vznikom vo veku 2-6
rokov s chronickou progredujtcou cerebeldrnou
ataxiou. Spasticita je klinicky menej vyjadrend, pri-
tomny je mierny kognitivny deficit, méze vzniknut
opticka atrofia, epilepsia je ¢astd, ale nie je pravi-
dlom. Bandlne poranenie hlavy alebo horicka
mo&zu velmi zhorsit priebeh ochorenia. Z dalsich
foriem je uvedend velmi progresivna forma so
vznikom v prvom roku (,Cree” leukoencefalopaia
— popisovana medzi Cree Indidnmi) a tieZ forma
so zaciatkom v dospelom veku. Niekedy su prvé
priznaky epileptické zachvaty alebo psychiatric-
ké priznaky. Pricina ochorenia je spajana s defe-
ktom translacnych inicia¢nych faktorov elF2B.
elF2B je guaninovy nukleotidovy iniciacny faktor
s klicovou regulacnou Ulohovu, je na zaciatku kaz-
dej translacnej reakcie a teda je potrebny pre pro-
dukciu vietkych fudskych proteinov. Pozostéva z 5
neidentickych podjednotiek (elF2B-alfa, elF2B-
-beta, elF2B-gama, elF2B-delta, elF2B-epsilon)
kodovanych 5 rozlicnymi génmi: EIF2B1, EIF2B2,
EIF2B3, EIF2B4, EIF2B5 jednotlivo. Mutécie génov
mozu nezavisle spdsobit ochorenie.

BeZné laboratérne vysetrenia nie su pre dia-
gndzu prinosné, pritomny byva nespecificky nalez
miernej elevacie hladiny glycinu v likvore (pomer
glycinu likvor: sérum moze byt vyssi ako 0,08)
a mierna proteinorachia. MR vyznamne napomaha
rozpoznavanie zmien, ktoré podporuju diagnézu
VWM. Zmeny bielej hmoty st rozsiahle, v priebehu

ochorenia sa ukazuje miznutie bielej hmoty, ktora
je nahradzana likvorom, ¢o je vidiet na zobrazenf
PDW a FLAIR, kde su pritomné cystické zmeny
a pruzky nizkej intenzity signalu podobnej likvoru.
Vnutri bielej hmoty je postupne obraz ,zriedova-
nia" Nie je zndma kauzélna lie¢ba ochorenia. Velmi
je zdorazhovana prevencia Urazu hlavy, ochorenf
s teplotou (d6sledna antipyréza, chladenie), nie je
vhodny dIhsi pobyt na sinku v hordcom pocasi,
dovolené a doporucené je ockovanie. V pripade
Castych ochorenije na zvézenie kontinuélne krytie
malymi davkami antibiotik.

V praci autori podavaju pripad 11 r. klinicky
asymptomatickej pacientky s anamnézou respi-
ratného ochorenia s vysokou teplotou a vyraznou
bolestou hlavy. Na MR vy3etreni mozgu bol nélez
splyvavych, symetrickych nekontrastnych zmien
hlbokych Struktur BH charakteru leukodystrofie.
Vo FLAIR sekvencidch boli pritomné drobné hypo-
denzity. Z vy3etrenf: mierna proteinorachia, hladina
glycinu v likvore a sére bola v norme. Po enzymo-
vom vysetreni zameranom na vylicenie primar-
nych leukodystrofif: MLD, Krabbeho leukodystorfie
bolo vyslovené podozrenie na VWM. DNA analyza
potvrdila mutaciu v géne EIF 2B5 (€.338G A, p.Ar-
g113His). Viy3etrenia boli realizované v genetickom
laboratériu VU Amsterdam po konzultécii s profe-
sorkou Mario S. van der Knaap.

Protrahovany rozvoj symptomatiky
u pacientky s pozdni formou GM1
gangliosidozy

Kostalova E.', Poupétova H.!,

Vlaskova H.!, Zumrova A.2, Simandlova M.3
'Ustav dédi¢nych metabolickych
poruch VFN a 1. LF UK, Praha

2Klinika détské neurologie FN Motol

a 2. LF UK, Praha

3Ustav biologie a lékafské genetiky

FN Motol a 2. LF UK, Praha

Uvod: U pacient( s pozdnimi formami st¥a-
davych dédi¢nych metabolickych poruch md-
7e dochézet k dlouhodobému rozvoji klinické
symptomatiky. Pfikladem je pfipad pacientky
s GM1 gangliosidézou. Pricinou onemocnéni
jsou patogenni mutace v GLB1 genu vedouci
k deficitu aktivity enzymu beta-galaktosidazy.

Kazuistika: Vyvoj pacientky byl do roku
véku v $irsi normeé. Postupné se objevilo vtace-
ni Spic¢ek a poruchy rovnovahy. Chize se stala
ataktickou. Progredovala dysartrie. Od 15 let
doslo k vyrazné progresi dystonicko-dyskinetic-
kého syndromu. Na MRI mozku byla v 5 letech
lehka atrofie mozec¢ku a zmény v bilé hmoté.
Ve 14 letech se manifestovaly zmény v bazal-

Abstrakta

nich gangliich ¢astecné pfipominajici ,tygfi oci”
u PKAN (neurodegenerace spojend s deficitem
pantotenatkindzy), ale DNA analyzou nebyla
mutace v PKAN2 genu zjisténa. V 17 letech byl
MRI ndlezzmén v bazalnich gangliich tyz. Nalez
zvysené aktivity chitotriosidazy v plazmé ved|
k podezfeni na lysozomalnf stfddavou chorobu.
Byl zjistén deficit aktivity beta-galaktosidazy
v leukocytech. Analyza genu GLB1 prokazala
u pacientky slozenou heterozygotii pro dvé pa-
togenni mutace.

Zdvéry: 1.V diferencidlni diagnostice extra-
pyramidového a mozeckového syndromu je
vhodné zvaZzovat GM1 gangliosidézu.

2. U pacientl s pozdnimi formami stfdda-
vych onemocnéni mize byt rozvoj klinické sym-
ptomatiky dlouhodoby a zpoc¢atku nendpadny.

Podpoieno projekty MZ CR— RVO VFN64165, IGA
MJZ NT 14015-3/2013 a MZ CR - RVO, FNM 00064203,

Lécba nitrolebni hypertenze

a prevence sekundarniho poranéni
mozku u pacientti po tézkém KCP
Prchlik M., Tomek P., Heinige P.,
Homolkova H.

Klinika détské chirurgie a traumatologie
3. LF UK a TNsP, Praha Kr¢

Tézké kraniocerebraIni poranénije hlavni pfi-
Cinou détské mortality a zaroven je nejcastéjsi pri-
¢inou zfskaného neurologického postizenia po-
ruch psychického vyvoje ditéte. Na vysledném
neurologickém defektu se podili nejen primarni
poranéni—vlastni trauma mozkové tkdné v dobé
primarniho inzultu, ale pfedevsim sekundarni po-
ranéni, které je definovéno jako akutné ¢i subakut-
né se rozvijejici kaskada patofyziologickych a bio-
chemickych zmén v reakci na primarnf poranént.
Ty mohou ¢ nemusi byt komplikovany sekun-
darnim inzultem (hypoxie, hypotenze, intrakra-
nidlni hypertenze). Metabolizmus mozkové tkané
a fyziologicky priitok mozkem jsou u déti odlisné
od dospélé populace a tedy i reakce na trauma
probihd odlisné. Détsky mozek je daleko citlivéjsi
na hypoxii a hypotenzi. Nasledkem trazu dochézi
u déti ve vice nez 60% k rozvoji difuzniho zdurent
(swelling) a edému mozku s poruchou mozkové
autoregulace a s porusenim hematoencefalické
bariéry. Casné po Urazu je mozkovy pratok (CBF
— cerebral blood flow) u déti snizen s pfechodnou
hypoperfuzf a ischemii kortikalnich oblasti (pfi
poklesu CBF pod 20 ml/100 g/min.). Z biochemic-
kych zmén se na sekundarnim poskozeni nejvice
podili laktatova aciddza, uvolnéni excitatornich
neurotransmiterd (glutamdt, aspartdt) a zvyseny
prinik kalciovych a kaliovych iontd do bunky.
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Abstrakta

Mezi lé¢ebnd opatieni pfi zavaznych KCP
patff hlubokd analgosedace, relaxace, hemody-
namicka stabilita a mozkovy perfuzni tlak, jed-
nordzové podani kortikoidl ve farmakologické
dévce co nejdfive po Urazu.

Preventivni hyperventilace neni indiko-
vana, stfednf hyperventilace (PaCO, 30-35
mmHg) by méla byt zvézena pfi intrakranialnf
hypertenzi nereagujici po stabilizaci celkové-
ho stavu na hlubokou analgosedaci a na os-
moterapii, agresivni hyperventilace (PaCO,
< 30 mmHg) by méla byt zvazena ke zvlad-
nutf refrakternf intrakranidini hypertenze. Pfi

Varia 1

hyperventilaci je vzdy nutné monitorovanf{
oxymetrie, ¢i pratokd.

Podani barbiturdtl zvazit pfi refrakterni
intrakranidlni hypertenzi u hemodynamicky
stabilnich pacientd, s mozZnosti navozeni barbi-
turdtového komatu, nutna invazivni monitorace
obéhu, mozkové oxymetrie &i pritokd.

Neurochirurgickd intervence: Akutni
indikaci jsou mozek komprimujici epidurainf
a subdurdlni hematomy, v pribéhu lé¢by he-
moragické kontuze ¢i infarzace, pokud se cho-
vaji expanzivné a alteruji CBF zvysujicim se ICP
(o3etfeni loZiska s dekompresivni kraniektomif).

Predsedajici: Perichtova M., Novak V.
pdtek / 16. 5. 2014/ 8.30-10.00

Alternujici hemiplegie v détstvi -
klinicka a geneticka studie
Nevsimalova S., Kemlink D.!,
Kolnikova M.2, Sykora P.2, Kiepelova A.?
'Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN,
Praha

Klinika detskej neuroldgie, LF UK

a DFNsP, Bratislava

3Ustav biologie a lékaFské genetiky

2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Syndrom alternujicich hemiplegif v dét-
stvi (AHC) je vzécné onemocnéni charakterizované
opakovanymi stavy hemiparéz az hemiplegif, které
stifdajf strany a objevuiji se v kojeneckém ¢i ¢asné
batolecim véku. Mezi dals{ zachvatové projevy patif
abnormalni o¢ni pohyby, autonomni dysfunkce
a epileptické zachvaty. Postupné dochdzi k rozvoji
mentéIni retardace, choreoatetoidnich mimovol-
nych pohybd, dystonie a ataxie.

Soubor pacientii a metodika: Geneticky
bylo vysdetfeno 7 pacientl (5 chlapcd, 2 divky,
vekové rozmezf 8-38 let), kteff byli dlouhodobé
pro AHC klinicky sledovani (7-31 rokd) veetné
opakovanych neurofyziologickych vysetfeni
a zobrazovacich metod. Viysetfeni ATP1A3 genu
bylo provedeno po izolaci DNA z periferni krve
metodou PCR - amplifikace jednotlivych exond
a sekvenovanim PCR produktd dle Sangera.

Vysledky: 6 ze 7 sledovanych nemocnych
splnovalo AHC kritéria ¢asného vzniku onemoc-
néni. Ataky hemiparéz ¢i hemiplegif stfadajici
strany se objevovaly v nepravidelnych interva-
lech a ¢asové ménlivém trvani, byly provézeny
okulomotorickymi projevy, tonickymi spazmy

a autonomnimi projevy. Pouze u 1 nemocné byl
zachycen atypicky pozdni za¢atek nemoci. V me-
zidobi atak dochazelo k progresi mentalniho po-
stizeni a neurologického deficitu v podobé spas-
ticity, ataxie a mimovolnych pohybd s narUstajici
slozkou dystonie. Epilepsie byla pfitomna u 6 ze 7
nemocnych. Abnormita neurofyziologickych na-
lez¥ se zvyraziiovala s vékem a pfi zobrazovacich
vysetfenich byla zachycena v pribéhu zachvatové
parézy hypoperfuze (SPECT), ¢i hypometabolizmus
(PET) odpovidajicf oblasti mozku. Vysetfeni ATP1A3
genu prokdzalo patogenni mutaci c.2401G>A p.
(Asp801Asn) u 3 nemocnych a rozdilné mutace c.
2839G>A p. (Gly947Arg), c.2839G>C p. (Gly947Arg)
ac.2443G>A p. (Glu 815Lys) u dalsich 3 pacientd.
Z&dné& mutace ani delece nebyla pfitomna u ne-
mocné s atypicky pozdnim vznikem nemoci.
Zdveér: \ysetfeni nemocnych s typickymi AHC
projevy prokazalo vyskyt alelickych variant mutaci
v ATP1A3 genu, ktery byl dosud pokladan pouze
za pficinu €asné vznikajiciho parkinsonizmu DYT12.

Migréna v ambulantnej praxi
detského neuroléga

Perichtova M.!, Bajacekova E.?,
Dupejova B.2

'Detska neurologicka ambulancia

a neurologickd ambulancia, Medicinske
centrum Konzilium, Dubnica nad
Véhom

2Neurologicka ambulancia, Dolny Kubin
3Neurologickd ambulancia, Banskd Bystrica

Migréna je jednou z naj¢astejsich diagnoz
v ambulancii detského neuroldga. Obmedzuje
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Dekompresivni kraniektomie by méla byt zvéze-
na u détf se zavaznym poranénim mozku s jed-
nostrannym, méné casto difuznim, edémem
a intrakranidlni hypertenzi nereaguijici na kon-
zervativni lé¢ebné postupy. Drenaz cerebrospi-
nédlniho moku ma byt zvazena pfi intrakranialnf
hypertenzi, hemocefalu ¢i rozvoji hydrocefalu.
Rekonstrukeni a kosmetické zakroky maji byt
odloZeny do doby, kdy jiz nehrozi posttrauma-
ticky edém mozku.

Antikonvulzivni Ié¢ba: Preventivni podani
neni doporuceno, pouze u lozZiskové 1éze s Cas-
nym zachytem pourazovych kieci (fenytoin).

deti v beznej dennej aktivite, je ¢astou pricinou
vynechania skolskych aktivit. Autori porovnavaju
epidemiologické Udaje, diagnostické a terapeutic-
ké pristupy v ambulantnej praxi detského neuro-
|6ga na rozdiel od neuroldga, ktory lie¢i dospelu
populdciu. Rozoberaju Ucinnost terapie akitneho
zachvatu aj profylaktickej lie¢by, u detskych pa-
cientov dokazuju aj Ucinnost rezimovych zmien.

Vrodené chyby mozocka

Kovarova D.!, Kolnikova M.',

Jakesovéa M2, Pavlovi¢ova Z.2, Sykora P.
'Klinika detskej neurolégie DFNsP

LF UK Bratislava

’Radiodiagnostické oddelenie DFNSsP,
Bratislava

Vrodené malformécie mozocka su zriedkavé
a ¢asto su sucastou komplexnej vyvojovej anoma-
lie zadného mozgu. V nasej prednéske sa zameri-
avame na fokélne dysplézie vermis mozocka — pri
malformacii molarneho zuba v rdmci Joubertovej
syndrému a rhombencephalosynapsie.

Priznak moldrneho zuba na axidlnych MRI
snimkach je podmieneny malformdciou pontome-
zencefalického spojenia. Obraz je charakterizovany
dysplaziou vermis, prehlbenim interpedunkulérnej
jamky, zmensenim istmu a Sirokymi a rovnymi ce-
rebelldrnymi pedinkulami a je patognomicky pre
Joubertovej syndrém a jemu pribuzné ochorenia.
Ide o zriedkavé geneticky podmienené ochorenia
najcastejsie s autozomovo-recesivnou dedi¢nos-
tou. V suvislosti s Joubertovej syndromom bolo
popisanych 19 génov. Tieto gény kdduju proteiny
riasiniek- povrchovych organel neurénov, fotore-



ceptorovych buniek sietnice, tubulamych buniek
oblic¢iek a peceriovych buniek ¢o spbsobuje jeho
vyraznu inter- aj intraindividudinu fenotypovu va-
riabilitu. Okrem klasického Joubertovej syndromu
charakterizovaného hypoténiou, PMR, s rozvojom
ataxie postoja a chddze, epizddami hyperpnoe
a apnoe, okulomotorickou apraxiou sa v literature
popisuje dalsich 5 fenotypickych podtypov s po-
stihnutim inych orgénov - sietnice, obliciek, pece-
ne, skeletu a dutiny Ustnej.V prezentécii uvddzame
kazuistiky dvoch pacientov s Joubertovej syndré-
mom len s postihnutim CNS. V druhej kazuistike
bol priebeh ochorenia komplikovany poruchou
vedomia, rozvojom kvadruspastického syndréomu
s dystonickymi prejavmi a centralnej termolability
s MRI ndlezom hemoragicko-ischemickych zm-
ien na mozgu. Predpokladdme dudlinu patoldgiu
s koincidenciou dedi¢nej metabolickej poruchy.

Rombencefalosynapsia je velmi zriedkava,
sporadicky sa vyskytujica malformacia mozocka
neobjasnengj etioldgie. V MRI obraze je typicka
abnormélne mald zadnd jama s atypicky tvaro-
vanou IV. komorou, ¢o je podmienené chybanim
vermis s naslednou Uplnou alebo len ¢iastocnou
fuziou mozockovych hemisfér. V klinickom obra-
ze v novorodeneckom obdobif je ¢astd porucha
prehitania, neskér hypoténia so zaostavanim psy-
chomotorického vyvoja, mozockova symptomato-
l6gia (dyzartria, ataxia postoja a chodze, abnormné
pohyby oci, nystagmus, pohybové stereotypie).
Pridruzené mozu byt iné cerebrdlne aj extrace-
rebrélne anomdlie. V prezentujeme 3,5ro¢ného
chlapca so PMR, hypotonickym syndrémom a pa-
roxyzmalnou ataxiou.V MRl obraze je typicky ndlez
rombencefalosynapsy asociovanou s agenézou
septum pellucidum a sekundarne rozsirenym ko-
morovym systémom supratentoridine.

Kvalita Zivota a prezivania u tychto malfor-
macif je vyrazne negativne ovplyvnené a ich stu-
pen zavisi od rozsahu a zavaznosti cerebralneho
postihnutia, od stuprfia mentélnej retardacie
a pridruzenych extracerebralnych anomalii. Pri
tazkom centradlnom hypotonickom syndréme so
psychomotorickou retardaciou a okulomotoric-
kou apraxiou je potrebné v ramci diferencidlnej
diagnostiky mysliet aj na komplexnd malforma-
ciu zadnej jamy s dysplaziou vermis.

Syringomyelie

Pefina V., Drabkova D.?, Smrcka V.2
'Détska neurologie Ceské Budéjovice
2Nemocnice Ceské Budéjovice

Syringomelie je onemocnéni, kdy dilatova-
ny centrdlni misni kanal zasahuje do misniho
parenchymu. Tim se odliSuje od hydromyelie-

prostého rozsiteni misniho kanalu. Jedna
se vétsinou o kongenitalni 1ézi, kterd byva
nékdy provazena Chiariho malformaci I. nebo
Il typu. Syringomyelie se klinicky projevuje vét-
Sinou az v dospélosti. Byva postizeno termické
a algické citf, trofické zmény. U déti je prvnim
pfiznakem progreduijici skolioza.

Prezentovan pfipad 11leté divky s 1,5mési¢ni
periferni parézou dol. koncetin, skolidzou. NMR
prokdzala dutinu v prlibéhu celé michy ve spojenti
s Chiariho malformaci I.

Cilem prace je upozornit na vyskyt syringo-
myelie i v détském véku a ne vzdy typické pfizna-
ky této nemodi.

Syndrom opsoklonus-myoklonus -
nase zkusSenosti

Kuncikova M., Novak V., Kovaiova M.
Oddéleni détské neurologie FN Ostrava
a LF Ostravské univerzity

Syndrom opsoklonus-myoklonus (jinak ta-
ké nazyvany Kinsbourneova encefalopatie) je
encefalopatie kojencl a malych déti klinicky
charakterizovana chaotickymi pohyby bulbd
(opsoklonus), myokloniemi koncetin a mozec-
kovym syndromem.

Podkladem je autoimunitni proces, nastar-
tovany neuroblastomem (dle literatury v 50 %)
nebo nékterymi infekcemi (EB virus, poliovirus,
coxackie a dalsf).

Autoprotildtky tfidy IgG a IgM ze séra nemoc-
nych se vazi na Purkyrovy burky v mozecku, coz
vysvétluje mozeckovy syndrom. Léze ncl. fastigii
mozecku vyvolava opsoklonus.

Pfipadny neuroblastom byva infiltrovan lym-
focyty. Aktivace imunitniho systému neuroblas-
tomem se tedy projevi jednak paraneoplastickou
encefalopatif s predilekénim postizenim mozecky,
jednak inhibici réstu samotného neuroblastomu.
Neuroblastom méa potom lepsi prognézu.

V 1é¢bé se obdobné jako u fady dalsich au-
toimuntnich procest uplathuji kortikoidy, IVIG
a také imunosupresiva (azatioprin, cyclofosmaid)
nebo plazmaferéza.

Ackoli v akutni fazi je mozné dosédhnout vy-
razného zlepseni, u vétsiny déti pretrvava mirny
neurologicky deficit.

Analyzujeme nas soubor 5 pacient( (4 divky,
1 chlapec, primérny vék 1,44 roku), které jsme
s diagndzou opsoklonus-myoklonus hospitalizo-
valiv letech 1992-2014. Neuroblastom byl zjistén
ve 2 pfipadech (retroperitoneum a mediastinum),
v jednom pfipadé byla vazba na ockovanf proti
poliomyelitidé. U zbyvajicich 2 pacientl nebyl
etiologicky faktor ozfejmén. U jednoho pacienta

Abstrakta

s neuroblastomem bylo vy3etfeni katecholamin(
v modi negativni (nevytézné), u daldiho nebylo
provedeno. Onkologicky outcome u obou paci-
entd s neuroblastomem byl dobry.

Pacient s hypertrofickou
degeneraci olivy po operaci
kavernomu pontu

Kudr M.!, Dvofakovéa M.2, Tichy M.3,
Sebronova V.!, Komarek V.

'Klinika détské neurologie

2.LF UK a FN Motol, Praha

2Klinika zobrazovacich metod

2. LF UK a FN Motol, Praha
3Neurochirurgicka klinika déti

a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha

Prezentujeme pacienta, u kterého se né-
kolik mésicd po zakrvacen( a nasledné operaci
kavernomu pontu rozvinula hypertrofickd de-
generace olivy.

Obtize 17-ti letého chlapce zacaly rozvojem
parézy n. VI. a nasledné periferni parézy n. VII.
vpravo. MRl vysetfeni mozku prokézalo kavernom
pontu vpravo, kontrolnf vysetfenf poté prokdzalo
progresi loZiska se suspektnim lehkym zakrva-
cenim. Resekeni operace probéhla ve FN Motol
za tfi tydny od zacatku obtiZi. Pooperacné byla
prechodné nutnéd intenzivni anesteziologicka pé-
Ce a pretrvaval neurologicky nélez v podobé pa-
rézy n.Vl.a periferni parézy n VIl. vpravo, lehkého
bulbarniho syndromu a levostranné hemiparézy
(kterd se velmi dobre zlepSovala pfi rehabilitaci).

Na kontrolnich MRI vysetienich mozku bez-
prostfedné po operaci a 3 mésice po operaci
byly popsany ocekavané pooperalni zmény, pfi
vysetfeni 11 mésict po operaci viak bylo po-
psano nové loZisko v prodlouzené mise vpravo.
Neurologicky nalez pacienta byl bez progrese.
V dif. dg. byl zvazovan low grade gliom i zanétlivy
proces, pii vysetieni mozkomisniho moku vsak
nebyly prokézény zanétlivé zmény. Na kontrolnfm
MRI vysetfenf 15 mésicl po operaci byl nalez sta-
cionarni a popisujic radiolozka stanovila diagnézu
hypertrofické degenerace olivy. Na kontrolnim MRI
vysetieni 20 mésicl po operaci byl stacionarni
nalez.V planu je reinervacni operace n. VIl. vpravo.

Po prostudovani dostupné literatury o hy-
pertrofické degeneraci olivy jsme konstatovali,
Ze anamnéza, klinicky obraz a ndlez na MRl mozku
pacienta odpovidaji dosud popsanym pfipadiim
—tzn. zakrvaceni (¢ operace) v oblasti pontu
a s odstupem nékolika mésicl signalové zmé-
ny na T2 vézenych obrazech MRI a hypertrofie
nucleus olivaris inferior. U naseho pacienta nebyl
piftomen popisovany palatalnf tremor, postupem
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Abstrakta

Casu se vsak rozvinul tremor trupu a rukou pfi
rozrusenl. Dle publikované literatury by méla hy-
pertrofie olivy (a z velké &asti i signalové zmény)
vymizet za 3 — 4 roky od prvnich pfiznakd.

Kazuistika ,postvakcinacnej
encefalopatie”

Okalova K.

2. detska klinika SZU, Detska fakultna
nemochnica s poliklinikou, Banska Bystrica

Prezentujeme kazuistiku 22mesacného
chlapca, ktorého tazkosti zacali vo veku 8 me-
siacov po zaockovani 2. davky Infanrix Hexa
a Synflorix. Po 3 dhoch od ockovania rodic¢ia po-
zorovali znizent hybnost favostrannych koncatin,
neskor pozorovany regres psychomotorického
vyvinu. Dieta bolo u nés hospitalizované s odstu-
pom 6 tyzdnov od vzniku tazkosti, objektivne bol
pritomny kvadruspasticky syndrém, kineziologic-
ky I. trimenon, na MRI vysetreni mozgu bol nélez
hyperintenzivnych loZisk v bielej hmote, laktat
v likvore 2,29mmol/l, v sére 4,09 mmol/I, zatazovy
oralny glukézovy toleran¢ny test s pozitivnym
vysledkom vzostupu laktatu po zatazi glukdzou.
Pre vysoké suspicium z mitochondridlneho ocho-
renia bol pacient odoslany na dal3iu diagnostiku
do VFN Praha, kde vysledky svedcia pre priméarne
mitochondridlne ochorenie na Urovni komplexu
|. dychacieho retazca.

Mitochondridlne ochorenia su ovela Castej-
Sie, nez sa povodne myslelo. Podla aktudlinych

udajov je prevalencia mitochondridlnych ocho-
renf 1:8500 (podla niektorych autorov dokonca
1:3500). Jedné sa o klinicky heterogénnu skupinu
ochoren, ktord je vysledkom poruchy mitochon-
dridIneho dychacieho retazca. MoZe byt zaprici-
nend mutaciou jadrovej alebo mitochondridlnej
DNA. Niektoré mitochondridlne ochorenia posti-
huju len jednotlivé organy, ¢astejsie vsak byvaju
postihnuté mnohopocetné orgdnové systémy,
najcastejsie nervovy systém alebo svaly. Typicky je
progresivny priebeh ochorenia. Mitochondridlne
ochorenia sa mézu prejavit v ktoromkolvek ve-
ku. Neurozobrazovacie vySetrenia mozu ukdzat
kalcifikaty v bazalnych ganglidch, fokalnu atrofiu
kortexu alebo cerebella (tento nalez je typicky
v detskom veku), alebo generalizovanu leuko-
encefalopatiu. Magneticka rezonanc¢né spektro-
skopia sa moze vyuzit na detegovanie zvyseného
laktdtu v mozgu alebo svaloch. Kardiologické
vysetrenie moze dokazat kardiomyopatiu alebo
poruchu prevodu (AV blokady). EEG vysetrenie
je indikované u pacientov so zachvatmi a méze
ukdzat spomalenie zdkladnej aktivity, generalizo-
vanu alebo fokalnu epileptiformnu aktivitu. EMG
vysetrenie je indikované u pacientov so svalovou
slabostou, mo&ze byt dokdzany myogénny nalez
alebo axondlna senzomotorickd neuropatia.
Laktat nalacno v sére nad 3 mmol/|, alebo
laktdt v mozgovomiesnom moku nala¢no nad 1,5
mmol/I podporuju tuto diagndzu. Je nutné od|isit
iné priciny laktatovej acidozy. Ovela specifickejse
je vysetrenie svalovej biopsie s histochemickym

Epilepsie v adolescenci
Predsedajici: Nevsimalovad S., Brazdil M., Sykora P.
pdtek / 16. 5. 2014/ 10.30-12.30

Epileptologie v adolescenci
Oslejskova H., Kominkova H.

Klinika détské neurologie LF MU a FN
Brno

Adolescence (dospivéani) je obdobim psycho-
socidlniho dozravani. Zacind na pocatku druhé
dekady Zivota a konci plnoletosti v 18-20 letech.
Pro jedince na hranici détstvia dospélostije ¢asto
uzfvan termin teenager = ,nactilety vyrostek”.
Adolescence je obdobim, kdy dochdzf k ¢astym
porucham rezimu spanku, experimentovani s po-
Zivanim alkoholu nebo i jinych omamnych latek
a drog i koufent. Ve je podbarveno i umocnéno
rozsahlymi hormonalnimi zménami s diskutabil-
nim proepileptickym vlivem napfiklad estrogenu.

Z Cisté epileptologického hlediska je tento
vék charakterizovan vyssim vyskytem genetic-
kych (idiopatickych) vékoveé vézanych epileptic-
kych syndromd, i kdyz to rozhodné neznamens,
Ze by se nevyskytovaly epilepsie lezionaIni (sym-
ptomatické) ¢i bez prokézané etiologie.

Cetngjsimi se stavaji predevsim generalizo-
vané zachvaty (tonicko-klonické generalizované
zachvaty, absence a myoklonie). Vyskytujf se jed-
notlivé nebo v kombinaci u nejbéznéjsich gene-
tickych epileptickych syndromd vékove vazanych
pravé na tento vek, jakymijsou Juvenilni myoklo-
nickd epilepsie, Juvenilni absence, Epilepsie pouze
s generalizovanymi tonicko-klonickymi zachvaty
Civzacnéjsi syndrom Epilepsie s absencemi a peri-
oralnimi myokloniemi. Naopak dochaz k poklesu
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vysetrenim a vysetrenie enzymov dychacieho
retazca v $pecializovanych centrach.

Cielom kazuistiky je poukdzat na jednodu-
chost osocenia vakciny ako priciny tazkosti a zlo-
Zitost dokazania pravej etiologickej diagnézy.

Priprava pacienta, implantace
baclofenové pumpy, perioperacni
péce na JIP NCH a nasledna péce
o pacienta s DMO indikovaného

k implantaci baclofenové pumpy
Liby P, Varvarovska I., Kraus J.2,
Zounkova I3, Tichy M.
'Neurochirurgicka klinika

2. LF UK a FN Motol, Praha

Klinika détské neurologie

2.LF UK a FN Motol, Praha

3Klinika rehabilitace a télovychovného
lékarstvi 2. LF UK a FN Motol, Praha

Neurochirurgickd klinika déti a dospélych
Fakultni nemocnice Motol je v CR jedinym praco-
vistém, které implantuje baclofenovou pumpu dé-
tem. ZkuSenosti s lé¢bou zdvazné generalizované
spasticity intratékalné podavanym baclofenem po-
moci implantované pumpy sbirdme od prosince
2007.N4s nejmladsi pacient oslavi v tomto roce své
¢tvrté narozeniny. V dobé implantace vazil 12 kg
a méfil 87 cm. Splnoval respektovand indikacnf
kritéria pro implantaci pumpy a nizky vék. Klinicky
pozorujeme odkryti motorického potencidlu pfi
prvni pooperacni kontrole.

¢i vymizeni jinych forem zéchvatl typickych pro
pediatrickou epileptologii, jako jsou infantilnf
spazmy a febrilni zachvaty. Z loziskovych idiopa-
tickych epilepsii se mazeme setkat s familiar-
nimi AD dédi¢nymi fokalnimi epilepsiemi, jakou
je AD epilepsie s no¢nimi frontalnimi zachvaty
(ADNFLE) ¢i Familidrn{ epilepsie temporainiho
laloku. Vzacné se vyskytuji reflexni epilepsie
a pfibuzné syndromy. Rovnéz mohou jesté do-
znivat nékteré loZiskové vékové vazané syndro-
my predchozich obdobi - jako je napft. Benigni
epilepsie s rolandickymi hroty (BERS). Jiz takto
znacné pestra situace v adolescentni epilepto-
logii je déle komplikovdna ndro¢nou a nutnou
peclivou diferencidlni diagnostikou epileptic-
kych a neepileptickych zachvatl — pfedevsim



disociativnich zachvat(, ortostatickych synkop
a migrendznich atak.

Adolescence je obdobi plné emociondlnich
zvratU. Pro rodice ani pro samotné adolescenty
nenf vzdy jednoduché timto obdobim projit.
Epilepsie ditéte (obzvlasté ta nekompenzovana)
znamena jednoznacné zhorseni kvality Zivota
a dalsi stres a omezeni nad rdmec bézného Zivota.

Juvenilni myoklonicka epilepsie
Vacovska H.

Abstrakt nenf k dispozici.

Epileptické syndromy s absencemi
Krijtova H.

Abstrakt nenf k dispozici.

Efekt farmakoterapie a mira

klinické kompenzace u pacientii

s epilepsii s juvenilnimi absencemi:
monocentricka, retrospektivni studie
Danhofer P/, Brazdil M.%3,

Oslejskova H.", Kuba R."%3

'Centrum pro epilepsie Brno, Klinika
détské neurologie LF MU a FN Brno
2Centrum pro epilepsie Brno,

1. neurologicka klinika LF MU

a FN u sv. Anny Brno

3CEITEC Central European Institute
of Technology, Behavioral and Social
Neuroscience Research Group,
Masarykova univerzita, Brno

Uvod: Juvenilni absence se fadi mezi véko-
vé vazané idiopatické generalizované epilep-
sie, povazuji se za soucdst sirsiho spektra IGE
v adolescenci. Vrchol vyskytu je mezi 9-13 lety
(v Sirsim rozmezi 5-20 let). Obecné se JAE fadi
mezi ,benigni epilepsie” s dobrou prognézou.

Metodika: Ve studii bylo hodnoceno 46 pa-
cientd s diagndézou JAE sledovanych v obdobi
2006-2011, tedy 5 let. Byl hodnocen vék manifes-
tace onemocnéni, typ zachvatl v obdobi klinické
manifestace, rodinnd anamnéza, SE v anamnéze,
historie medikace a mira klinické kompenzace v Sle-
tém obdobi (rozdélenf pacientl do skupin 1-6).

Vysledky: \/ souboru pacientl bylo 30 Zen
(65,2%) a 16 muzl (34,8%). Prdmérny vék mani-
festace klinickych projevl epilepsie byl 129 + 56
let (v rozmezi 3-28 let). U 30 pacientd (65,2 %) byly
prvnimi klinickymi projevy zachvaty typu absenci,
u 15 pacientl (32,6 %) se epilepsie manifestovala
generalizovanym tonicko-klonickym zachvatem,
u 1 pacienta (2,2 %) byla klinickd manifestace epi-

Lécba epilepsie v budoucnosti
Predsedajici: Kubovd H., Timdrova G.
pdtek/ 16. 5. 2014/ 14.00~15.30

Moznosti Iécby epilepsie
v budoucnosti
Kubova H.

Abstrakt nenf k dispozici.

Renesance predikce

epileptickych zachvati

Jiruska P.

Oddéleni vyvojové epileptologie,
Fyziologicky Ustav, Akademie véd Ceské
republiky, Praha,

Neurologicka klinika, 2. LF UKa FN Motol, Praha,

Epilepsie je nejcastéjsi chronické neurolo-
gické onemocnéni, které je charakterizovéno
opakovannymi a spontadnnimi epileptickymi
zachvaty. Hlavnim faktorem, ktery nepfiznivé
ovliviluje Zivot pacientl s epilepsil, je nepfed-

vidatelny vyskyt zadchvatd, které v naprosté
vetsiné piipadd prichdzeji zdanlivé néhle a bez
jakéhokoli varovani. V 90. letech minulého sto-
leti se objevila fada praci, které vyuzily analyz
z oboru nelinearni dynamiky a které prokazaly,
Ze zachvaty jsou pfedchdzeny zménamiv dyna-
mice mozkové aktivity.

Nasledny rozvoj technologii zdznamu neu-
rondlni aktivity a objev vysokofrekvencnich
oscilaci pfinesly experimentaini dikaz, Ze pre-
chod do zachvatu mlze byt predchazen de-
tekovatelnymi zménami v dynamice neuron(
¢ neuronalnich populaci. Doslo také k rozvoji
metod aktivniho testovani dynamiky mozku, tzv.
perturbaci, které umoznujf oziejmit nachylnost
mozku k pfechodu do zachvatu. Studie, které
se zaméfily na dlouhodobou dynamiku vyskytu
zachvatl, prokazaly, Zze zachvaty se nevyskytuji
ani rovhomérné, ¢i periodicky rozlozené v ca-

Abstrakta

leptickym statem absenci. U 43 pacientl (93,5 %)
se v prlbéhu onemocnéni objevil generalizo-
vany tonicko-klonicky zachvat. Pozitivni rodinna
anamnéza pro epilepsii byla piftomna u 10 paci-
entl (21,7 %). PIné klinické kompenzace v priibéhu
Sletého sledovaného obdobf bylo dosazeno u 7
pacientd (15,2 %). Obtizné kompenzovatelna sku-
pina pacientl 5 zahrnovala 12 pacientl (26,1 %)
a do skupiny 6 bylo zafazeno 10 pacientl (21,7 %).
Celkem tedy 22 pacientl (47,8%) bylo zafazeno
do skupin 5 a 6. Jedna se o pacienty s velmi ob-
tiznou klinickou kompenzovatelnosti a farmakore-
zistenci, u kterych se v prlibéhu 5 let sledovaného
obdobf vyskytovaly jak absence v riizné frekven-
ci, tak generalizované tonicko-klonické zachvaty.
V prliméru pacienti uzivali v prdbéhu onemocnéni
3,8 + 2,3 antiepileptik nasazenych v dostate¢né te-
rapeutické davce (v rozmezi od 1-10 léka).
Zdvér: Vysledky ukazuiji, ze téméF polovina
pacientl se fadi do obtizné kompenzovatelné
skupiny s vysokou farmakorezistenci, JAE tedy
neni jednoznac¢né nezdvaznym epileptickym
syndromem a progndéza muize byt znacné nejista.

Epilepsie s GTCS v adolescenci
Kuba R.

Abstrakt nenf k dispozici.

se, avsak ani zcela ndhodné. V ramci nékterych
epilepsii dochézi ke stfidani obdobi s nizkou
pravdépodobnosti vyskytu zachvatu s obdobimi
s vysokou pravdépodobnosti.
Nalezeni spolehlivych ukazateld zmén
v krdtkodobé a dlouhodobé dynamice epilep-
tickych neuronalnich populaci, které by byly
schopny ¢asné identifikovat pfechod do zachva-
tu, ¢i obdobi s vyssi pravdépodobnosti vzniku
zachvatu, by mélo vyrazny dopad na lé¢bu
epilepsie a kvalitu zivota pacientl s epilepsii.
Otevrel by se prostor pro U¢innégjsf a cilené vy-
uziti farmakologické 1é¢by, ¢i metod elektrické
stimulace mozku.
Tato prdce byla podporena granty
Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky (IGA
NT/14489-3), Nadacniho fondu Neuron (2012/10)
a Grantové agentury Ceské republiky (P303/14—
026345).
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Abstrakta

Optogenetika jako mozny nastroj
Iécby epilepsie
Hromadka T.

Abstrakt neni k dispozici.

Interiktalni epileptiformni vyboje -
vyznam pro planovani a prognézu
chirurgické lécby epilepsie

Janca R, Krsek P2, Jezdik P,

Cmejla R, Tomasek M.3, Jefferys J. G. R,
Komarek V.2, Marusi¢ P, Jiruska P4
'Katedra teorie obvodd,

Fakulta elektrotechnicka, Ceské vysoké
uceni technické v Praze

2Klinika détské neurologie, 2. LF UK

a FN Motol, Praha

3Neurologicka klinika, 2. LF UK

a FN Motol, Praha

“Neuronal Networks Group, School

of Clinical and Experimental Medicine,
University of Birmingham, Birmingham
B15 2TT, United Kingdom

50ddéleni vyvojové epileptologie,
Fyziologicky ustav, Akademie véd

Ceské republiky, Praha

Iritacnizéna je oblasti mozku, kterd generuje
interiktaIni epileptiformni vyboje (IED). Vyskyt
interiktalnich vybojl neodrdzi spolehlivé epi-
leptogenicitu mozkové tkaneé, jejich distribuce
je ale pfi planovani rozsahu epileptochirurgic-
kého zdkroku casto v urcité mite zohlednéna.
V této praci jsme se zaméili na detailni analyzu
funkeni organizace iritacni zény a na stanoveni
parametrd IED, které umozni spolehlivéji urcit
klicové oblasti iritacnf zény.

Invazivni EEG 14 pacientd s refrakterni
neokortikalni epilepsii bylo vyhodnoceno
pomoci algoritmu, ktery umoznil roztridénf
IED do shlukd na zakladé jejich prostorové
propagace. Kazdy shluk byl definovan mirou
aktivity, zdrojem a oblasti sifeni. Zdroj IED
predstavuje kontakt intrakranidlnf elektrody,
ve kterém IED zacind. Procentudlni mnozstvi

IED generovanych danym zdrojem uréuje jeho
aktivitu.

V prdmeéru bylo u jednoho pacienta analy-
zovano 27 191 £ 26 155 IED. Prokazali jsme, ze iri-
tativni zéna je priimérné slozena z 6,943,2 neza-
vislych shlukd IED. U kazdého shluku bylo mozné
identifikovat jeho zdroj. Dobrého pooperac¢niho
vysledku bylo dosazeno, pokud byly do resekce
zahrnuty zdroje shlukd generujicich >21% z cel-
kového poctu IED (p<0,001). Zahrnuti oblasti
propagace vysledek chirurgické lé¢by neovlivnilo.

Vysledky této prace prokazaly komplexnf
organizaci a multifokéIni charakter iritacni zény.
Iritacni zonu Ize rozlozit na funkeni ¢asti, z nichz
kazda ma odlisny patofyziologicky a klinicky vy-
znam. Schopnost ur¢it lokéIni zdroje IED napo-
maha k pochopeni organizace epileptickych siti
a ma potencidl zvysit do budoucna vytéznost
predoperacniho intrakranidlniho EEG vysetfeni
a zlepsit vysledky chirurgické |éCby epilepsie.

Tato prdce byla podporena granty

Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky (IGA

MZ CRNT/11460-4, IGA NT/14489-3, IGAMZ CR
NT/13357-4), Nadacniho fondu Neuron (Neuron
001/2012) a Grantové agentury Ceské republiky
(P303/14-026345).

Biologicka liecba rituximabom

u rasmussenovej encefalitidy

s neskorym nastupom

Timarova G.

II. neurologickd klinika LF UK a UN
Bratislava, Nem. ak. L. Dérera, Bratislava

Uvod: Rasmussenova encefalitida predsta-
vuje raritné autoimunne ochorenie postihujice
prevazne jednu hemisféru mozgu. Pri véasnom
néstupe v detstve patri medzi tzv. katastrofické
epilepsie, kde je za metédu lie¢by povazovana
funkénd hemisferektdomia. Vzécne zacina toto
ochorenie neskér, povazuje sa za samostatnu
formu a oznacuje sa ako LORE. Charakteristické
je dIhsie prodromalne $tadium a menej hlboka
hemiparéza. Nazory na v¢asnu hemisferektomiu
u LORE sa réznia, hlavne pokial ochorenie posti-
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huje dominantnu hemisféru, vzhladom na fakt,
Ze presun funkcii do druhej hemisféry je vekovo
limitovany (priblizne do 5 rokov Zivota).

Materidl: Imunoterapia kortikoidmi a in-
travendznymi imunoglobulinmi méZze u paci-
entov s LORE znamenat prechodnu stabilizaciu
klinického stavu. Prezentujem kazuistiku paci-
enta, u ktorého po zlyhani kortikoidov a IVIG
doslo k masivnemu narastu kumuldcii SGTCS
a nutnosti opakovanych hospitalizacii na OAIM.
Klinicky bola v tomto $tadiu pritomné len frust-
na lavostranna hemiparéza. Vimunologickom
profile mal zvysenu hladinu CD194, preto som
sa rozhodla na zaklade publikovaného pripadu
LORE s pozitivnou odozvou na rituximab (RTX)
pristupit k tejto biologickej lie¢be aj u moéjho pa-
cienta po vyluceni potencidlnych kontraindikacit.
Po ziskani sthlasu MZ SR na off label podanie
RTX pacient dostal kdru 3x po 700mg v tyzd-
novych intervaloch, ¢o viedlo u neho ku Uplnej
deplécii B lymfocytov (CD19+) a klinicky ku kon-
trole zachvatov — méa sporadicky simplexny mo-
toricky zachvat, 11 mesiacov nemal ani jeden
SGTCS, mohli sme redukovat antiepileptickd
medikamentéznu lie¢bu (vysadeny z kombina-
cie PHT, ¢o viedlo ku Uprave hepatalnych testov
aj tazkého akné), kvalitu Zivota hodnotf aktudine
velmi pozitivne. Zéroven prindsam aj informéacie
o kauzistickych zdeleniach efektivity tejto liecby
vo svetovej literature, tak ako pocas tohto obdo-
bia boli publikované.

Zdver: Biologickd liecba autoimunnych
ochoreni prindsa pre pacientov s prihliadnutim
na mozné rizikd nové vyrazné benefity. Podla
aktudlnych kazuistickych zdeleni méze RTX z&-
sadnym sposobom oddialit nutnost funkcnej
hemisferectomie u RE, u méjho pacienta jedna
kara viedla k dlhodobej remisii klinicky zavaz-
nych epileptickych zachvatov.

Nové stimula¢ni techniky
v lécbé epilepsie

Rektor I.

Abstrakt nenf k dispozici.



Video klub a kazuistiky

Predsedajici: Rektor I., BroZovd K.
pdtek / 16. 5. 2014/ 16.00-17.30

Myoklonicka epilepsia a ragged
red fibers syndrom (MERRF) -
kazuistika

Pakosova E., Timarova G.|, Mihalov J.,
Porubsky J.2

"ll. neurologicka klinika LF UK a UN Bratislava
?Jstav patologickej anatémie, LF UK

a UN Bratislava

Uvod: MERRF je zriedkavé mitochondriové
ochorenie (MTO), manifestujuce sa najcastejsie
v detstve a v€asnej dospelosti, pre ktoré je ty-
picky vyskyt myoklonu a generalizovanych to-
nicko-klonickych zachvatov, cerebeldrnej ataxie,
demencie a myopatie s ,ragged red fibers” obra-
zom. Je spbsobeny poruchou mitochondriovej
DNA, najcastejsie heteroplazmatickou mutaciou
A8344G mtDNA. Existuje znacna fenotypova
variabilita tohto ochorenia.

Kazuistika: Prezentujeme kazuistiku 36-rocné-
ho pacienta s protrahovanym kliestovym pérodom,
oneskorenym psychomotorickym vyvojom, u kto-
rého sa od 3 rokov objavil tremor na rukach, instabi-
lita chddze a tazka myopia a v 20-tich rokoch pre-
konal prvy generalizovany epilepticky zachvat typu
GTCS. Pre progredujiicu neurologickd symptoma-
tolégiu bol v roku 2013 hospitalizovany na nasom
pracovisku. Objektivne pozorovand na favom oku
mydridza bez fotoreakcie, tremor jazyka s obcasny-
mi myoklonickymizasklbmi, narusena plynulost sle-
dovacich pohybov, lahka zanikovo-iritacné kvadru-
paréza, tazky pancerebeldrny syndrém. Realizované
MR mozgu a spindlneho kanala bez patologickych
zmien. VySetrenim hladiny ceruloplazminu, medi
v sére a mocia o¢nym vysetrenim sme Wilsonovu
chorobu vylucili, rovnako realizovanim sternainej
punkcie nepotvrdend Nieman-Pickova choroba ty-
pu C. Pocas video-EEG zachytend epileptogénna
z6na F-CT viavo s klinickym koreldtom fokélneho
myoklonu na PHK, v SEP zachytené vysoké ampli-
tudy kortikalnych odpovedi, na EMG pritomny susp.
myogénny vzorec m. tibialis vpravo. V sére zistend
zvysena hladina laktdtu. S podozrenim na MTO
realizovand svalova biopsia s obrazom ,ragged red
fibers’, ¢o podporuje diagnézu MERRF. Krv bola
odosland na genetické vysetrenie. Kazuistika je
doplnena videoprezentaciou.

Zadver: Pre MTO je charakteristickd heteroge-
nita klinickej symptomatolodgie, ¢o komplikuje dia-

gnostiku. V nasej praci prezentujeme pacienta so
symptomatoldgiou manifestujlicou sa od detstva,
ktorého diagndza bola stanovend v dospelom veku.

Jak jsme vsichni chybovali -
kazuistika

Rytifova G., Vacovskd H.
Neurologicka klinika FN a LF UK Plzer

V nasem sdéleni referujeme pfipad 59leté-
ho dosud zdravého muze, ktery se k nam dostal
v poloviné 1/2013 po 1. epileptickém zachvatu
(sGTCS) s pozachvatovou globéIni prevazné ex-
presivni dysfazii. Na vstupnim CT mozku zachy-
ceno prsténcité lozisko s okolni hypodenzi vlevo
okcipitadlné hodnocené jako tumor ¢i metastaza,
event. absces. MRI (1,5T) bez i s k. |. prokdzalo
navic edém podél temporalniho rohu levé po-
stranni komory a parahipokampalné skryvajici
druhé tumordzni loZisko. MRI bylo zatiZzeno arte-
fakty, proto doporucena korelace s PET/CT a dalsi-
mi vysetfenimi. Ta nds ale zaved|a jinym smérem.

Na PET/CT prokazana 2 hypometabolicka
loZiska, dif. dg. multifokdlni primarni mozkovy tu-
mor ¢i zanét. Nalez na MRI 3T s k. |, MRS a trak-
tografif byl uzavren jako mykotickd encefalitida
s vice¢etnymi lozisky ve stadiu cerebritidy. V dif.
dg. stdle zvazovand moznost 2 entit — mykotic-
kého zanétu a nizkostupnového gliomu.

Kromé vysledkd zobrazovacich vysetteni byla
zavadéjici také anamnéza — pacient pred vznikem
potizi vyklizel cely mésic plesnivy sklep bez oset-
feni protiplisiovym prostiedkem, bez respirtoru.
Navic v krevnim séru byly prokdzany protilatky
proti plisnim (smés MP1), hlavné pak v jednotlivych
antigenech — Candida albicans a Aspergillus fulmi-
gatus. Nemocny byl extenzivné vysetfovan fadou
konzilidrd (mikrobiolog, infekcionista, imunolog,
ORL lékar). Vzhledem k uvaZzované zanétlivé etiolo-
gii byl prelécen Linkosamidem a Amfotericinem B,
po domluvé s ATB stfediskem pokra¢ovano v an-
timykotické terapii p.o. Nemocny zajistén antikon-
vulzivem. MRI i PET/CT mozku byly konzultovany
na dvou dalsich klinickych pracovistich. Kontrolni
MRI'mozku s 3tydennim odstupem bez progrese.

Dva a pul mésice od zacatku onemocnénti
se znovu objevily epileptické zéchvaty. Na MR
mozku jiz patrna progrese okcipitalniho loZiska,
které hodnoceno jako absces, drobny absces po-
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pisovan také temporalné vlevo. Koncem 4/2013
jsme se rozhodli pro exstirpaci loZiska okcipitél-
né vlevo s podrobnym histologickym vysetfe-
nim, které prokéazalo high-grade gliom tvoreny
vyrazné polymorfnimi elementy GFAP+ s vyso-
kou prolifere¢ni aktivitou charakteru anaplastic-
kého astrocytomu az glioblastomu (WHO llI-IV).
Nemocny podstoupil ozafeni tumoru celkem
62 Gy s konkomitantni chemoterapii.

Soucasny stav: pacient je v domaci péci, bez
zachvatl, bez hemiparézy ¢i fatické poruchy.
MRI'mozku v 1/2014 prokazuje mirnou regresi.

Nasi kazuistikou chceme upozornit na to,
jak zavadejici mohou byt i vysoce sofistikova-
na vysetfeni a ze i vysoce erudovani odbornici
se mohou mylit.

Dle recentnich studif az 50% neenhancu-
jicich tumorl jsou anaplastické astrocytomy.
Ganglioglimy a DNET mohou byt obtiZzné od-
lisitelné od anaplastickych astrocytomd. Proto
bychom v takto nejasnych pfipadech neméli
dlouho otdlet s provedenim oteviené biopsie
s podrobnym histologickym vysetfenim.

Sporadicka forma
meningioangiomatézy - kazuistika
Rehulka P2, Hermanova M.3, Kuba R.-2
'Centrum pro epilepsie Brno,

I. neurologicka klinika LF MU

a FN u sv. Anny, Brno

2Stredoevropsky technologicky

institut (CEITEC), Behavioralni a socialni
neurovédy MU, Brno

3. patologicko-anatomicky Ustav

LF MU a FN u sv. Anny, Brno

Meningioangiomatdza je vzacné benigni one-
mocnéni charakterizované loZiskovou proliferact
meningotelidinich a fibroblastoidnich elementd
v oblasti kortexu a mékkych plen. V liturature jsou
rozlisovany dvé formy tohoto onemocnénti's rozdil-
nym klinickym vyznamem: sporadickd meningio-
angiomatdza a meningioangiomatdza asociovana
s neurofibromatézou typu 2. Pro sporadickou for-
mu meningioangiomatdzy je typicka manifestace
epileptickymi zachvaty. Prezentujeme kazuistiku
52leté pacientky trpici farmakorezistentni epilep-
sif spankového laloku zpUsobenou sporadickou
formou meningoangiomatézy.
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Neuromuskuldrni onemocnéni
Predsedaijici: Siskovd D., Haberlovad J.
pdtek / 16. 5. 2014/ 14.00-16.00

Novinky v dostupnosti genetickych
vysetieni neuromuskularnich
nemociv CR

Fajkusova L., Stehlikova K., Skalova D.
Centrum molekularni biologie

a genové terapie, Fakultni nemocnice
Brno

Prezentujeme vysledky vyuZiti nového
pfistupu zavedeného pro diagnostiku neuro-
muskularnich nemoci - Sequence capture
and targeted resequencing (SeqCap-TR). Tato
metoda umoznuje selektivni zachyceni exond
a prilehlych intronovych oblasti 42 gent asocio-
vanych s neuromuskuldrnimi nemocemi pomoci
specifickych oligonukleotidovych sond (SeqCap
EZ Choice Library, Roche NimbleGene), jejich
naslednou amplifikaci a sekvenaci na pfistrojich
GS Junior System (Roche) nebo MiSeq (lllumine).
Seznam vybranych nemoci a gend zahrnuje
Duchenovu svalovou dystrofii (DMD), Emery-
Dreifussovu svalovou dystrofii (EMD, FHL1, LMNA),
pletencové svalové dystrofie (MYOT, LMNA, CAV3,
CAPN3, DYSF, SGCG, SGCA, SGCB, SGCD, TCAP,
TRIM32, FKRP, TTN, POMT1, ANOS5, FKTN, POMT2,
POMGNTT1); a dale geny spojené s kongenitalnimi
svalovymi dystrofiemi (LAMA2, LARGE, SEPNT,
COL6A1, COL6A2, COL6A3, ITGA7, DNM2); kon-
genitaInimi myopatiemi, distalnimi myopatiemi
a dalsimi myopatiemi (NEB, TPM3, ACTAT, TPM2,
TNNT1, CFL2, RYR, MTM1, BIN, CRYAB, DES, LAMP2,
PABPN1) (http://www.musclegenetable.org/).
Pomoci tohoto pfistupu bylo analyzovano 33
pacientd, u 15 z nich byly jiz identifikovany kau-
zalni mutace v genech ACTAT, CAPN3, COL6AT,
COL6A3, DES, DNM2, DYSF, LAMA2, RYR1, SGCB
nebo SEPNT.

Kongenitalni myopatie

a kongenitalni svalové dystrofie
Kraus J.!, Vajsar J.2, Zamec¢nik J.2
Klinika détské neurologie,

2. LF UK a FN Motol, Praha

Division of Neurology, Department
of Pediatrics, The Hospital for Sick
Children, Toronto, Ontario, Canada
3Ustav patologie a molekularni
mediciny, 2. LF UK a FN Motol, Praha

Nejcastéjsim klinickym obrazem kongeni-
talnich myopatii a dystrofif je rand hypotonie,
svalova slabost, atrofie a opozdény motoricky
vyvoj. Charakteristické rozdéleni kongenital-
nich myopatif urcuji rozlisné morfologické ab-
normality kosternich sval(. Dystrofie vétsinou
charakterizuji dystrofické ¢i myopatické zmény
ve svalové biopsii. V poslednim desetileti byla
odhalena genetickd pficina mnoha subtypl
kongenitalnich myopatii. Identifikace gen(
a dalsi pochopeni pridbéhu molekularnich
mechanizm pomdaha porozumét patogenezi.
Toto také poskytuje zéklad pro vyvoj novych
postupl a ddvéd moznost pro vyvoj budouci
racionalni farmakologické terapie téchto ne-
moci. Také dystrofie jsou skupinou geneticky
podminénych nemocf svall. V soucasné dobé
se rozeznava nékolik subtypl kongenitalnich
svalovych dystrofii. U pfevazné vétsiny diagno-
zu potvrdi molekuldrné genetické vysetfeni
nebo imunohistochemie. V soucasnosti nee-
xistuje kauzalnf Ié¢ba pro kongenitalni myo-
patie ani dystrofie. Dostupna je pouze lé¢ba
podpdrnd, symptomatickd, interdisciplindrnf.
Rehabilitace, ergoterapie a logopedie jsou jejf
hlavni slozky s relativné priznivym efektem. Pro
dospivajici déti a rodinu je tfeba také vyzadat
genetické poradenstvi.

Kongenitalni myofibrilarni
myopatie typu ,desmin storage” -
kazuistika

Stefackova S.', Serclova L.,

Talabova M., Senkefik M.2, Rozsival P.2
'Oddéleni détské neurologie, Neurologicka
klinika LF UK a FN Hradec Krélové

2Détska klinika LF UK a FN Hradce Krélové

V kratkém sdéleni prezentujeme kazuistiku
14leté divky s kongenitadIni myofibrilarni myo-
patif typu ,desmin storage” a diagnosticka i te-
rapeuticka Uskalf spojend s timto onemocnént.

Prvni pfiznaky onemocnéni nastupuji v ¢as-
ném kojeneckém véku — neprospivani, smiseny
hypotonicky syndrom. Pfi rehabilitacni péci a ade-
kvatni podnétové stimulaci probiha psychomo-
toricky vyvoj v rdmci Sirsi normy. Divka je celkove
drobnéjsi, s mensi toleranci vétsi fyzické zatéze.
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Opakované hospitalizace ve stéfi 2 a 4 let
s komplexnim vysetfenim laboratornim, EMG,
EEG, strukturadlnim (MR), endokrinologickym,
genetickym, metabolickym neprokézaly od-
chylku.V daldich letech zUstava klinicky obraz
myopatického syndromu s maximem posti-
Zeni osove a pro pletenec ramenni a panevni
stacionarni, bez zhorseni. Divka byla zafazena
do povinné skolni dochazky s dobrym pro-
spéchem.

Ve stafi 12 let respira¢ni infekt vedl k respi-
racni insuficienci s pravostrannym srde¢nim
selhanim a nutnosti umélé plicni ventilace
a progresi svalové slabosti. | pfes odlécenf
infektu nebylo mozné odpojeni od UPV (umé-
lé plicnf ventilace) a divka byla indikovéna
k domaci UPV. V tomto obdobi byl rodi¢i dam
souhlas ke svalové biopsii, kterd prokazuje
kongenitaIni myofibrildrni myopatif typu ,de-
smin storage”. Domaci péce probihd nekom-
plikované, ventila¢ni podpora je redukovana
pouze na dobu spénku. Ristové akcelerace
divky zhorsila skoliozu s téZkym postizenim
ventila¢nich plicnich pomeérd, které byly verifi-
kovany spirometricky. Proto byla, i pfes vysoké
riziko peroperacnii postoperacni, provedena
korekeni operace — stabilizaci hrudni patefe.
Nekomplikovany vykon vyrazné zlepsil ne-
jen ventila¢ni pomeéry, ale ovlivnil i celkovou
kondici divky.

Kongenitani myofibrildarni myopatie typu
,desmin storage” je heterogenni skupina one-
mocnéni s autozomalné dominantnim i recesiv-
nim typem dédi¢nosti. Onemocnéni je charak-
teristické svalovou slabosti proximalnf i distalni
a kardiomyopatif az u 50 % pacientd.

Kongenitalni myastenické
syndromy

Siskova D., Adamovi¢ova M.
Détska neurologie, Thomayerova
nemocnice, Praha

Geneticky podminéné poruchy funkce
nervosvalové ploténky, kongenitdIni myaste-
nické syndromy (CMS) se v poslednich letech
dostavaji do popfedi klinického z&jmu. Dosud
pacienti mnohdy unikali spravné diagnoze,



vétsinou vedeni jako myopatie, dystrofie nebo
autoimunni myastenie. Pfiznaky se s témito
jednotkami pfekryvaji — slabost kosterniho
svalstva je u CMS vétsinou spojena s ptézou
a okohybnou poruchou, vyznamné jsou po-
ruchy sani a polykani, u nékterych typt mua-
7e nastat i Zivot ohrozujici respiracni selhani.
Vzhledem k tomu, Ze u fady z nich je dobrd
odpovéd na symptomatickou lé¢bu, je tfeba
na tyto nemoci myslet. U nékterych je moznost
potvrzeni diagndzy na molekuldrné genetické
drovni.V rdmci stru¢ného pfehledu problema-
tiky budeme demonstrovat pacienty s nejcas-
t&jsimi typy CMS.

Klinické studie lécby u vrozenych
nerovsvalovych onemocnénich

v détském véku

Haberlova J.

MRC Centre for Neuromuscular Diseases,
Institute of Genetic Medicine, Newcastle
upon Tyne, UK a Klinika détské
neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Vrozena nervosvalova onemocnéni (NMD)
jsou velmi vzécna a do dnednf doby kauzalné
nelécitelnd onemocnéni. V poslednich letech
diky novym znalostem o patogenezi téchto
nemoci vyznamné narlstad pocet klinickych
studif [é¢by.

Klinické studie lécby NMD maji tfi zakladni
sméry. Genova lé¢ba na principu pfenosu zdra-
vého genu pomoci virového vektoru, déle lé¢ba
ovliviiujici pfepis DNA — modulace transkrip-
ce alé¢ba nepiimo ovliviujici svalové vidkno.
Posledné zminovana Iécba se ubird vice smé-
ry, slibna je napfiklad up-regulace utrophinu.
Nejslibnéjsi je zatim tzv. modulace transkripce
pomoci metody exon skipping tzv. antisense
oligonukleotidy (AON) u deleci genu a obdobna
modulace transkripce bodovych mutaci pomoci
Atalurenu (PTC124).

Ceska republika se v poslednich letech zapoji-
la do 3.faze klinické studie s lékem Drisapersenem
(exon skipping 51) a nyni od loriského roku do 3.
faze klinické studie s Atalurenem (PTC124). Klinické
studie probihaji na Klinikdch détské neurologie
ve FN Motol a FN Brno.

Vysledky 3.
s Drisapersenem byly negativni, coz bylo pro
vSechny zucastnéné velkym zklamanim, ne-
bot predchozi studie mély velmi slibné vy-
sledky. Pfesto se zd4, Ze se nejednd o konec

faze klinické studie

Drisapersenu a o konec metody exon skipping
u DMD. Prosensa nenf jediné firma zabyvajici
se exon skippingem u DMD, na trhu je také

firma Sarepta s tzv. morpholino AON - lék
Eteplirsen.

Zéaverem, klinické studie u NMD pacientd
jsou ve vétsiné pripadl specifikovany na typ
mutace pacienta a vzhledem se vstupnim kri-
tériim je pocet vhodnych pacientl vétsinou
velmi omezeny. Na druhou stranu je nutné si
uveédomit, Ze Ucast v klinické studii nepfindsi
pouze nadeji 1écby, ale i negativa — ¢asova na-
ro¢nost studie s moznymi nezddoucimi ucinky
a nejasnym vysledkem.

Podporovdno MZ CR(@RVO, FN v Motole
00064203 a grantem EU RD-Connect.

Neuromyotonie - dosud prehlizeny
dulezity klinicky p¥iznak pro
diagnostiku dédi¢né neuropatie

u détii dospélych v disledku mutaci
v HINT1 genu, které jsou u ¢eskych
pacienti pifekvapivé casté

Seeman P), Lassuthova P,

Safka Brozkova D.!, Kritova M.,
Neupauerova J.', Haberlova J.,

Mazanec R.?

'DNA laboratof, Klinika détské
neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Neurologicka klinika 2. LF UK

a FN Motol, Praha

Pf{znakem neuromyotonie je porucha svalo-
vé relaxace po usilovném stisku ruky a chybéni
perkusni myotonie na thenaru. Asociace neuro-
myotonie s axonalnim typem dédi¢né neuropa-
tie byly jiz nékolikrat popséany, pfed érou moleku-
larné genetické diagnostiky. Teprve v roce 2012
byla objevena pficina autosomalné recesivné
dédi¢né axondlni neuropatie s neuromyotonif,
a to v disledku mutaci v genu HINTT.

Cilem nasf studie bylo zjistit vyznam mutaci
v HINTT, jako pficiny dédi¢né neuropatie u ces-
kych pacientd.

Celkem jsme vys3etfili 928 vzorkd DNA od pa-
cientd s neobjasnénym podezfenim na dédic-
nou neuropatii. V celém souboru jsme prokazali
pouze 2 mutace, kdy p.R37P je vysoce prevalent-
ni (92,9%) a p.GIn106Stop je malo casté (7,1 %).
Mutace na obou aleldch jsme prokdazali u celkem
21 pacientt z 19 rodin.

Pocet pacientd s mutacemi v HINTT genu
je prekvapivé vysoky a je srovnatelny s pocty
pacientl s nejcastéjsimi typy CMT, jako napf.
v dsledku mutaci v MFN2 genu nebo SH3TC2
genu.

U témeér vsech pacientd s mutacemi
v HINT1 zacaly prvni obtize s distaln{ slabosti
nohou kolem 9. roku véku. Neuropatie byla

Abstrakta

pfevdzné motoricka, axonalni, v détském véku,
u starsich pacientd Slo spise o HMSN II. Porucha
relaxace svalu po usilovném stisku ruky byla
plvodné zaznamendna jen u mensiny pacien-
td s mutacemi a u zddného z pacientl nebyla
radné interpretovana. U nékterych pacientd
vedly myotonické projevy na rukou k pode-
zfeni na myotonickou dystrofii. Z 10 pacient(
s mutacemi, které jsme dosud méli moznost
presetfit po objasnéni, byly myotonické projevy
na rukou v rlizné sile pfitomny u 8 pacientd,
jedna daldi pacientka ale méla tyto projevy
v minulosti.

ViySetfenina pfitomnost myotonickych pro-
jevl po usilovném stisku rukou by mélo byt
soucasti klinického vysetfeni pacientd s dedic-
nou neuropatif. Pacienti s axondalnim a zejména
motorickym typem dédi¢né neuropatie z Ceské
republiky by méli byt testovani na pfitomnost
prevalentni mutace p.R37P.

Podporeno z grantu IGA MZ CRNT 14348-3
a DRO 00064203.

14leta divka s diagnézou
pletencové svalové dystrofie
podminéné mutaci v genu pro
kalpain 3 mylné lécena jako
dermatomyozitida

Brazdilova M.!, Proskova M.!, Haberlova J."
Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

Geneticky podminéné pletencové svalové
dystrofie (LGMD) jsou vzacnd, do dnesni doby
nelécitelnd onemocnéni svalu s heterogennim
klinickym obrazem. Diferencidlnf diagnostika
je siroka, nejcastéji se jedna o metabolickou ¢i
imunitné podminénou myopatii.

Autofi prezentuji kazuistiku 14leté pacientky
s negativni pre-i perinatalni anamnézou a nor-
malnim PMV vyvojem. V roce véku pacientky
byla diagnostikovéna celiakie a byla zahdjena
dieta (pozitivni endomysidlni protildtky a po-
zitivni nédlez enterobiopsie). V této dobé zjiste-
na i elevace svalovych enzymi (CK opakova-
né okolo 140 UI/L). Klinicky byla patrna chiize
po $pickach a lehkd neobratnost. Ve 3 letech
méla pacientka biopsii svalu, ktera byla hodno-
cena jako ndlez typicky pro dermatomyozitidu.
V5 letech méla novou biopsii svalu, tentokrat
s normalnim nédlezem. Od 5 do 8 let divka léce-
na imunosupresivy (kortikoidy, IVIG, Sandimun)
bez odezvy v hladindch CK i klinickém obraze.
Od 10 let ve sledovani nasi kliniky, objektiv-
né lehkd pletencova svalova slabost dolnich
koncetin (DKK) (MRS 4/5), areflexie DKK a lehké
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kontraktury Achillovych Slach. Klinicky divka bez
vétsich obtiZi, lehce pomalejsi vici vrstevnikdim.
MRI svalu s ndlezem atrofizace svalovych skupin
stehennich oboustranné, genetické vysetfeni
DMD genu metodou MPLA s normalnim nale-
zem. Diagndza prehodnocena na LGMD. Ve 14
letech geneticky potvrzena mutace v genu pro
kalpain 3.

DiferencidIné diagnosticky pro LGMD svédci
negativita autoprotildtek, pomald progrese bez
klinickych relapst a negativni reakce naimu-
nosupresivn{ Ié¢bu. Nalez ve svalové biopsii
muze byt zavadéjici, nélez zanétlivého infilt-
ratu byva i u LGMD, nejcastéji u mutaci v genu
pro kalpain ¢&i Dysferlin. V nékterych pfipadech
diferencidlni diagnostiku usnadni i MRI svalu,
kdy u nékterych typd LGMD je typicky obraz
postizeni. ZlepSeni dostupnosti genetickych tes-
td vyznamné usnadnuje tuto diferencidlni dia-
gnostiku.

Registry vrozenych nervosvalovych
nemociv CR

Strenkovd J., Haberlova J.2, Voharika S.3,
Brabec P!

'Institut biostatistiky a analyz,
Masarykova univerzita, Brno

2Klinika détské neurologie 2. LF UK

a FN Motol, Praha

3Neurologickd klinika, FN Brno

Pod zéstitou Neuromuskularni sekce Ceské
neurologické spole¢nosti CLS JEP funguiji
v Ceské republice v sou¢asné dobé ctyfi re-
gistry zaméfené na hereditarni nervosvalova
onemocnéni, které jsou zahrnuty do projek-
tu REaDY - registr dystrofinopatii DMD/BMD,
registr myotonickych dystrofii (DM), registr
spindlnich muskularnich atrofif (SMA) a registr
facioskapulohumeralnich svalovych dystrofif
(FSHD).

Registry jsou vedeny od roku 2011 (registr
DMD/BMD jiz od roku 2004) a jsou prabeézné
naplhovany zaznamy o pacientech a nové
diagnostikovanych pfipadech. Zakladni udaje
do registru vkladaji pfimo lékafi neuromus-
kuldrnich center; samotni pacienti se mohou
rovnéz aktivné podilet na vytvafeni databdze,
a to pomoci formularl dotazujicich se na jejich
kvalitu Zivota.

Registry projektu REaDY slouZi nejen k epi-
demiologickému sledovéni, vyhodnocovani
a srovnavanis jinymi zemémi, ale i k planovani
péce a sledovani jeji kvality podle urcenych
ukazatell. Registry navic usnadnujf nejen
ziskavani pacientl do klinickych studii, ale

i samotné planovani téchto studii. Vznika tak
uceleny systém struktury péce o tyto pacien-
ty: moznost sledovat jednotlivéd centra, jejich
aktivitu a vysledky, hodnotit spokojenost pa-
cientl a zakladat data pro dlouhodobou tren-
dovou analyzu.

Dalsi informace o registrech REaDY a zaklad-
nich charakteristikdch pacientt jsou k dispozici
na adrese: http:/ready.registry.cz.

Podpora déti a rodin s onemocnénim SMA v CR.

Cinnost v projektu Podpora déti
arodin - Kolpingova rodina Smecno
Kocova H.

Zdravotné sociélni fakulta JU

a Kolpingova rodina Sme¢no

Cile projektu jsou v souladu s Narodnim pla-
nem podpory a integrace obc¢anl se zdravotnim
postiZzenim tak, aby skute¢né prispély k plno-
hodnotné integraci nemocnych do spole¢nosti.
Podporujeme rodiny s onemocnénim spindlnf
muskuldrnf atrofie a jejich plnohodnotnou inte-
graci do spolec¢nosti. Podilime se na integraci lidf
se zdravotnim handicapem tak, aby ¢lovék zd-
stal ve svém pfirozeném prostiedi a nesnizovala
se kvalita jeho Zivota. Podporujeme a rozvijime
sobéstacnost lidi s onemocnénim. Podporujeme
¢leny jejich rodin. Pdj¢ujeme kompenzacni po-
mucky
Zajistujeme:
psychologické poradenstvi,
specidlné-pedagogické poradenstvi,
terapeutické poradenstvi,
pravni poradenstvi,
socidlni poradenstvi,
individualni konzultace,
odborné lékafské konzultace.

V roce 2007 Kolpingova rodina zaha-
jila projekt Podpora rodin s onemocné-
nim SpindIni muskuldrnf atrofie, jako reakci
na dlouhodobou poptavku lékafd a rodicl
nemocnych déti. V republice do této doby nic
podobného nebylo.

V soucasné dobé sdruzujeme vice nez 90
rodin s timto onemocnénim, pfevazné détskych
pacientl od 0,5 roku do 26 let. Déle pak 10 ro-
din v doprovazeni v zarmutku umrti déti s SMA
v ¢asném véku.

Za tuto dobu jsme uskutecnili 14 vikendo-
vych setkani s odbornym programem v Domé
rodin ve Smec¢né nebo Hodoniné u Kunstatu.
V roce 2007 probéhlo prvni neformdinf setka-
ni rodin, na némz byly definovany problémy
a okruhy ¢innosti. Nejpalcivéjsim problémem
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se jevilo pfijeti onemocnéni se véemi dUsledky —
vlivu onemocnénina chod celé rodiny, manzel-
skd krize v dUsledku zdravotniho postizeni ¢lena
rodiny. Za velmi potfebnou byla oznacena préace
se samotnymi détmi s onemocnénim a jejich
zdravymi sourozenci. Dal3i zadanou sluzbou
bylo socidlni poradenstvi v oblasti pfispévku
na péci, ZTP/P, moznych kompenzacnich po-
mUckach a ziskdni grantl na jejich Uhradu z na-
daci, které tato specifika podporuiji.

Z naseho pohledu pomoci bylo diky spo-
lupraci s Nadacemi podporeno pomdckami
véech 90 rodin v ¢astkach nékolika miliénd korun
a poskytnuta predevsim psychosocidlni pod-
pora pfi zvladani tak zadvazného progresivniho
onemocnén.

Kvalita zivota déti s onemocnénim
spinalni svalové atrofie

Kocova H.

Zdravotné socialni fakulta JU

a Kolpingova rodina Sme¢no

Prispévek se zaméfuje na problematiku kva-
lity Zivota détf a pecujicich osob s onemocné-
nim spinalni muskularni atrofie (SMA), zavaznym
progresivnim a nevylécitelnym onemocnénim,
problematiku socialnf prace s rodinou, kde se vy-
skytuje toto onemocnéni. Popisuje etické aspek-
ty pomoci rodinam se SMA a zévazna rozhod-
nuti v souvislosti s nutnosti pfipojeni na umélou
plicnf ventilaci.

Spindlni muskuldmi atrofie je onemocnéni
motoneuronu, tj. onemocnéni neurond, kte-
ré odpovidaji za védomé pohyby sval(, jako
napt. béhani, pohyby hlavy a polykani. Vyskyt
v populaci je pfiblizné 1 novorozenec na 6000
narozenych a asi 1 osoba ze 40 osob je pfena-
secem této nemoci. SMA postihuje viechny
kosterni svaly, tzv. proximalni svaly jsou ¢asto
postizeny nejvice.

Jedinecje v urcité fazi zivota — dle stupné
a typu postizeni — odkazan na mechanicky i
elektricky vozik, v mnoha pfipadech na umeé-
lou plicnf ventilaci a trvalou 24hodinovou
pomoc druhé osoby. Rodiny fakt zdvazného
progresivniho a nevylécitelného onemocnéni
pfijimaji rGznymi zplsoby. Pfispévek prace
reflektuje vnimanf kvality Zivota samotnych
déti a pecujicich osob, pfispiva k vytvofeni
podkladd pro organizaci multidisciplindrni-
ho tymu odbornikl za Gcelem terapeutické
intervence, kteff jsou schopni dité a jeho ro-
dinu doprovazet.

Svétova zdravotnickéd organizace (WHO)
definuje paliativni pécijako ,zlepsovani kvality



Zivota pacientl, kterym Celi Zivot ohrozujici
onemocnén, a jejich rodindm prostfednictvim
prevence a zmirnéni utrpeni v¢asnou diagnos-
tikou a lé¢bu bolesti a dalsi problémy, at uz fy-
zické, psychické, socidlnia duchovni”. Paliativni
péce rodiny pfipravuje na tyto situace a méla
by byt poskytovana spolu s tim, pro jaké moz-
nosti léCebnych postupt se rodiny rozhodnou.
Vysledky vyzkumu kvantitativné kvalitativ-
ni studie kvality zivota déti s SMA predklada
uceleny prehled podminek pro kvalitni Zivot
s progresivnim onemocnénim a zaroven pfinasf
doporucen( pro praxi v této oblasti.

Varia 2

Pacientska organizace -

Parent project

Suchy J.Trojan P.

Obcanské sdruzeni PARENT PROJECT

V prvni &sti je zakladni popis ob¢anského
sdruzenli, jak vzniklo, jeho hlavni cile, priority
a ¢innosti.
¢innosti sdruzeni, jako je zapojeni do vyzku-
mu, zlepSeni kvality a standardizovani péce
o pacienty s DMD/BMD, pomoc rodindm a pa-
cientlm.

Predsedajici: Hadac J., Prihodovad .
pdtek/ 16. 5. 2014/ 16.30-17.30

Diferencialni diagnostika
myoklont u kojence

Hadac J.

Oddéleni détské neurologie TN, Praha

Myoklonické zaSkuby jsou u nejmensich déti
pomeérné ¢asto pozorovanym fenoménem.

Vedle epileptickych myoklond se détsky
neurolog setkava i s myoklony, jeZ Ize povazo-
vat za akcentované fyziologické hybné projevy,
jindy se jednd o abnormni pohyby benigniho
charakteru (napf. myoklony spankové nebo be-
nignf infantilni myoklonus), popfipadé o myo-
klony symptomatické, provazejici treba nékteré
z neurodegenerativnich chorob.

Patogeneticka diagnostika myoklond nenf
u malych détf snadna. Na vzniku epileptickych
myoklont se vyznamné podili korova hyperex-
citabilita a tomu konecné odpovidé i pfitom-
nost iktalniho EEG korelatu. Patofyziologie fady
jinych infantilnich myoklond nenf jesté zcela
objasnénd a EEG mé& vyznam spide ,vylucujici”
— chybéni iktdInich epileptiformnich vybojl
fadi myoklony do kategorie neepileptickych.
Pri dalsi klasifikaci myoklond musime proto
brat v Uvahu i fadu klinickych udajd, jako je
neurologicky a vyvojovy status ditéte, pfitom-
nost provokacnich faktor(, vazbu myoklon(
na behaviordlni zmény a podobné.

Afektivni apnoe - indikace

ke kardiostimulatoru

Stérbova K., Tesfayeova A, Kubus P.2
'Centrum pro poruchy spanku u déti,
Klinika détské neurologie

2. LF UK a FN Motol, Praha
2Détské kardiocentrum, FN Motol, Praha

Cil: Cilem naseho sdéleni je prezentace 2
kazuistik, u kterych divky ve véku 2 a 4 let by-
ly po vysetieni pro afektivni apnoe indikovéany
k implantaci kardiostimulatoru.

Kazuistika ¢. 1: 2letd divka s lehce pozitivni
perinatalni anamnézou, afektivni zdchvaty zacaly
po 2. ddvce Hexavakciny. Postupné zhorsenf kli-
nického obrazu: po drobném Urazu apnoe, cya-
ndza, pad, hypotonie, pak trismus, opistotonus,
extencni spazmy koncetin, areaktivita, trv. az 4-5
min. EEG, EKG, MRI mozku v normé. Pi videoEEG
monitorovani s polygrafif zachyceno afektivni
apnoe s 38sekundovou asystolif, pfi ndsledném
24hodinovém EKG Holteru 16 s asystolie. Divka
byla indikovana kimplantaci pacemakeru. Po im-
plantaci se sice jesté vztekd, ale uz nemd asystolie.

Kazuistika ¢. 2: 3letd divka s normalni pre-
a perinatalnf anamnézou, normalnim PM vyvo-
jem, normalnim neurologickym nalezem byla
doporucena k polygrafickému vysetfeni pro
afektivni apnoe. Apnoické pauzy pfi kfiku, pfi
afektu se zacaly objevovat ve véku 1,5 let, od 2
let véku byly tyto stavy protrahované, nekdy
s pomocenim. Od 3 let pozorovany i stavy bez
afektu: ndhly pad s propnutim do opistotonu,
poruchou védomi, promodranim, naslednou
hypotonif a pak zmatenosti. Frekvence az 3x
za den. Pfi videoEEG monitorovani s polygrafif
byla akce srde¢ni 65-90/min. ve bdéni, kolem
70/min. ve spanku. Misty kolisala akce srdec-
ni bez zjevné pficiny, dochézelo ke zpomalenf
az na 43/min. Napadné byly dale tyto zmény:

Abstrakta

Predposlednf ¢ast popisuje zpUsob, jakym
jsou tyto zakladnf principy naplfiovany — po-
fadani charitativnich akcf za ucelem ziskavani
finan¢nich prostredkl a rozsiteni povédomf
o této diagndze, vyuziti ziskanych financ¢nich
prostredkd, zapojovani se do evropského a celo-
svetového hnuti DMD, spolupréce se specialisty,
podpora vzdelavani odbornikd i rodin, ON-LINE
poradna, preklady, vydavani publikaci apod.

Posledni ¢ast popisuje zakladni nastroj pro
naplnéni hesla VYZKUM — LECBA - NADEJE, a to
registr pacientd a prenasecek a spolupraci s od-
borniky na pofadani vzdélavacich akci.

B ve bdéni pfi placi patrny pokles srdecni frek-
vence ze 129/min. na 57/min.

B v REM spanku pfi nepravidelném dychanf
i ndpadné kolisani srdecni akce a jiz po krat-
kych centralnich apnoiich okamZité zpoma-
leni srde¢ni akce z 90/min. na 55-60/min.

Epilepticky plvod obtizi byl velmi neprav-
dépodobny.

Pfi podrobném a opakovaném kardiologic-
kém vysetfenf zachyceny opakované asystolie
v trvani 4-6sa 10 asystolie s klinickym korela-
tem vertiga ¢i poruchy védomd. Stav hodnocen
jako opakované neurokardiogennf kardioihni-
bi¢nf synkopy a byla indikovana implantace
pacemakeru. Od operace divka neméla zadnou
synkopu, prospiva, PM vyvoj pokracuje, divka

Zdver: Afektivni apnoe je pomérné ¢astym
jevem v batolecim véku. Protrahované, casté
stavy vSak vyzadujf vétsi pozornost a dlkladné
a Casto opakované vysetfeni. Pokud se sledova-
ny stav pfi vysetienf nezachyti, pak i subklinické
zmeény, které vybocuji z vékové normy, mohou
byt rozhodujici pro dalsi vysetiovani a pfipadné
i pro tak zdvazné rozhodnuti, jako je zavedeni
pacemakeru u malého ditéte.

Podporeno MZ CR - RVO, FN v Motole 00064203

Polysomnografické nalezy

u déti s poruchou pozornosti

a hyperaktivitou (ADHD)
vysSetiovanych pro poruchu spanku
Pfihodova I., Kemlink D., Nevsimalova S.
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Abstrakta

Neurologicka klinika a Centrum
klinickych neurovéd, UK v Praze
1.LF a VFN v Praze

Cil prdce: Retrospektivni hodnocenf vy-
skytu poruch spanku u pacientl s poruchou
pozornosti a hyperaktivitou (ADHD) odeslanych
k polysomnografickému vysetren.

Pacienti a metodika: Soubor tvofilo 80 déti,
60 chlapct, vékové rozmezi 4—18 let, primérny
vek 10 4,2 roku). Posuzovali jsme hlavni dGvod
vySetfeni, dalsf subjektivni stiznosti na poruchy
spanku, polysomnografické nalezy a zavérecné
diagnozy.

Vysledky: Divodem vysetieni byla nejc¢as-
t&ji parasomnie s poruchou probuzeni z NREM
spanku — nocni désy, ndmési¢nost (28 % pa-
cientd), insomnie s prodlouzenym usinanim
(25%), podezfeni na obstrukéni spankovou
apnoe — OSA (13 %) a zvysend dennfi spavost
(11 9%). Nejcastéjsimi polysomnografickymi
nédlezy byly periodické pohyby koncetinami
ve spanku — PLMS (25 %), parasomnie (24 %),
OSA (18 %) a zpozdéna faze spanku (11 %). 10 %
pacientd mélo normalni ndlez. Porovnani pa-
rametrd spankové makrostruktury celé sku-
piny ADHD a jednotlivych podskupin s poru-
chami spénku neprokdzalo zddné statisticky
vyznamné rozdily v polysomnografickych
vysledcich. U 70 % pacientd vysetfovanych
pro insomnii byla zjisténa jina porucha spanku
(zpozdéna faze spanku — 8 pacientd, porucha
spanku s periodickymi pohyby koncetinami
— 4 pacienti, syndrom neklidnych nohou — 2
pacienti).

Zdvér: Poruchy spanku (PLMS, parasomnie,
OSA) jsou dalsim komorbidnim onemocnénim
u déti's ADHD a polysomnografické vysetfeni je
ddleZitou soucasti jejich diagnostiky. Insomnie
u ADHD mdze byt projevem zpozdéné faze
spanku, poruchy spanku s periodickymi po-
hyby koncetinami nebo syndromu neklidnych
nohou.

Podporeno PRVOUK-P26/LF1/4.

Nase zkusenosti s Iécbou
syndromu kongenitalni

centralni hypoventilace pomoci
dvojuroviiového pretlaku

Novak V.2, Krej¢ik M., Travnicek B.4,
Kun¢ikova M."2

'Centrum pro poruchy spanku a bdéni
pfi Oddéleni détské neurologie FN
Ostrava

2LF Ostravské univerzity

3Saegeling medizintechnik s.r.o., Brno
*0ddéleni pediatrické resuscitacni

a intenzivni péce pfi Klinice détského
Iékafstvi FN Ostrava

Centrum pro poruchy spanku pfi détské
neurologii FN Ostrava ma dlouhodobé zku-
senosti s ventila¢ni podporou jak u bézné ob-
struk¢ni spankové apnoe, tak u pacientl s neu-
romuskularnimi chorobami.

Syndrom kongenitalni centralni alveolarni hy-
poventilace — ,Ondininakletba” je vzacné onemoc-
néni. Genetickym podkladem je mutace v genu
PHOX2B, ktera se projevuje dysfunkci center auto-
matického dychdniv mozkovém kmeni.V bdélém
stavu (kdy se na regulaci dychani podili také moz-
kové kdra) je dychani ditéte normalnf. Ve spanku
(kdy udrzeni dychani zavisi pouze na mozkovém
knmeni) se dostavujf centrdlni apnoe.

Dobrym feSenim takového stavu je neinva-
zivni ventila¢ni podpora - pfistroje tfidy BiPAP
v rezimu ST (podpora dychéni respektujici viast-
ni dechovy rytmus s moznosti pfechodu na z&-
lozni dechovou frekvenci pfi centralni apnoe).

V roce 2013 okolnosti navadéli 2 kojence
na lécbu BiPAPem. Obé déti — divky v kojenec-
kém véku — byly diagnostikovany klinicky (hy-
poventilace, hypoxie, hyperkapnie) i moleku-
larné geneticky ve FN Hradec Kralové a k nam
pfedany k zavedeni |é¢by BiPAPem. Obé déti
se nalécbu rychle adaptovaly a v kratké dobé
byly schopny opustit JIP. Proti oficidlnim do-
porucenim, kterd pocitajf s pfipojenim BiPAPu
cestou tracheostomie, jsme v obou pfipadech
pouzili celoobli¢ejovou masku.

DUsledkem rozvoje spankové mediciny jsou
nové moznosti lécby pacientl s neuromusku-
ldrné a neurologicky podminénymi poruchami
dychani (nejen ve spanku). Vyznamn4 je spolu-
prace lékard a technik(. Samostatnou kapitolou
je taktika jedndni se zdravotnimi pojistovnami.

Jak racionalné na détské epilepsie?
Slapal R.
Ambulance détské neurologie, Blansko

Autor poukazuje na podstatné odlisnosti
mezi epilepsiemi v populaci déti a dospélych,
které jsou dany pfedevsim ontogenetickym vy-
vojem mozku. ZdUraznuje zdsadni vyznam jisté
diagndzy epilepsie a soucasné co nejveasnéjsi
spravné klasifikace epileptického syndromu,
kterd se opird zejména o elektroklinickou ko-
relaci se stanovenim etiologie a je rozhodujicf
pro terapeuticky plan i prognézu. U détskych
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pacientl je ve hfe mnohem vétsi pocet rozma-
nitéjsich epileptickych syndromi véetné veko-
ve vazanych, které se u dospélych nevyskytuiji.
Zvysenou pozornost je pak tfeba vénovat také
¢astym kognitivnim deficitdim, behavioralnim
porucham i obvyklym komorbiditdm pfiznac-
nym pro détské epilepsie, a to rovnéz v souvis-
losti s hodnocenim jejich nasledného pridbéhu
vcetné antiepileptické 1é¢by. U epilepsif idiopa-
tickych mnohdy geneticky podminénych, které
jsou u déti ¢asto nezavazné, si mdzeme dovolit
postupovat jinak neZ u nastésti méné cCastych
symptomatickych, které byvaji z pohledu fesenf
naroc¢néjsi a problematictéjsi, zvIasté u malych
déti nds pak nepfekvapi nékdy az katastroficky
prabéh.V indikovanych pfipadech je tfeba zva-
Zovat epileptochirurgicky vykon co nejdfive, a to
upozornuje na jiné moznosti lé¢by neZ je zaklad-
ni podavani antiepileptik, pfinosné mohou byt
ne zcela tradi¢ni postupy. Pfipoming, Ze integ-
ralni a velmi ddlezitou soucasti 1é¢by epilepsif
jsou rezimové opatteni a ani u détf bychom ne-
méli zapominat na psychoterapii. Zdlraznuje,
Ze nejduleZitéjsim méfitkem Uspésnosti lécby je
dosaZeni maximalnf kvality Zivota déti s epilepsif
i jejich rodin, v zddném pfipadé ne kompenzace
zachvatl za kazdou cenu. Pribéh predevsim
nepfiznivych epilepsif je potom nutné fesit in-
dividudiné, komplexné a dynamicky, situaci neu-
stale pfehodnocovat a optimalizovat. Ve vztahu
k progndze autor mimo jiné zaujima stanovisko
k raciondlnimu vysazovani antiepileptik.

Inhibicia karbonatdehydrogenazy
v lie¢be epilepsie. Ano, &i nie?
Bratsky L.

Oddelenie detskej neurolégie

Detska fakultna nemocnica Kosice,

Inhibicia karbonatdehdydrogenézy (kar-
boanhydrazy) je jeden z mechanizmov Ucinku
niektorych antikonvulziv. U stardich — acatazo-
lamid, sultiam - to bol hlavny mechanizmus,
u novsich — topiramdt, zonisamid — by mal
byt efekt tohto mechanizmu len nevyrazny
a nepodstatny. Niektoré sktsenosti z klinic-
kej praxe autora prednasky poukazuju na to,
7e u Casti pacientov moze mat nezanedbatel-
ny vyznam. Je to vidiet pri dosahovani efektu
liecby a jeho udrzani v ¢ase ako aj pri niek-
torych neziaducich prejavoch spominanych
antikonvulziv. Kratky exkurz do biochémie,
patofyzioldgie a farmakoldgie dopliia klinicky
pohlad autora.



Diagnostika a lécba epilepsie
Predsedajici: Marusic P., Kuba R.
sobota/ 17.5. 2014/ 9.00-10.30

Noncompliance aneb dabel
skryty v detailu
Brazdil M.

Abstrakt neni k dispozici.

Epileptické zachvaty u encefalitid

s protilatkami proti glutamatovym
N-metyl-D-aspartatovym receptoriim
Elisdk M., Krysl D., Hanzalova J., Marusic P.
Neurologicka klinika 2. LF UK

a FN Motol, Praha

Uvod: Epileptické zachvaty rdzného typu
jsou Castym a mnohdy prvnim pfiznakem en-
cefalitidy s protildtkami proti glutamatovym
N-metyl-D-aspartatovym receptorim (NMDA).
Progndza pacientl s timto onemocnénim je
vyrazné lepsi pfi v¢asném zahdjeni imunosupre-
sivni lécby — znalost charakteristickych inicidlnich
projevd vcetné epileptickych zachvatl je pro
¢asné stanoven{ diagnézy nezbytné.

Metodika: \V souboru osmi pacientek (vék:
median 25 let, 18-34 let) vy3etfovanych na na-
sem pracovisti jsme retrospektivné hodnotili
vyskyt epileptickych zachvatl (v¢etné jejich
typu a semiologie), charakter EEG abnormit a
rozvoj epilepsie.

Vysledky: Epileptické zachvaty se vyskytly
u sedmi pacientek (7/8, 88%), z toho jako inici-
alni projev u tfech pacientek. Cast&jsim prvnim
projevem byly pfiznaky psychiatrické (5/8, 63%),
které ale byly u ¢tyfech z nich do 30 dnl nasle-
dované epileptickym zachvatem. Epileptické
zachvaty byly u viech pacientek fokalni (kom-
plexni parcidlni nebo fokalni motorické) ¢asto
se sekundarni generalizaci. U dvou pacientek
doslo k rozvoji nekonvulzivniho epileptického
statu. EEG ndlez byl abnormni u viech pacientek,
tedy i u pacientky bezanamnézy epileptického
zachvatu. Tzv. extreme delta brush byl nalezen
ve tfech pripadech (38%). Antiepilepticka lé¢ba
byla nasazena u viech pacientek se zachvaty.
Po zaléceni encefalitidy doslo k rozvoji epilepsie
pouze U jedné pacientky (s potvrzenym vymize-
nim protildtek). U této nemocné byl ale pribéh
komplikovan zastavou srde¢ni s protrahovanou

resuscitaci. Ostatnf pacientky jsou bez zachvatd,
vCetné téch s pretrvavajici pozitivitou anti-NM-
DA protildtek, u jedné pacientky byla jiz lé¢ba
antiepileptiky ukoncena. Kontrolni EEG bylo k
dispozici u Sesti pacientek. U 7zadné z téchto
pacientek nedoslo k Uplné normalizaci EEG na-
lezu (3 x zpomaleni pozadi, 2 x intermitentni
lokalizovana pomalé aktivita, 1 x specificky nalez
— u pacientky s nadslednym rozvojem epilepsie).

Zdvér: K podezieni na NMDA encefalitidu
by mél vést zejména vyskyt nekonvulzivniho
status epilepticus nebo sekundarné generalizo-
vanych zachvatd v kombinaci s psychiatrickymi
pfiznaky u mladych Zen. Rozvoj epilepsie je pfi
adekvatnilécbé a v nepritomnosti dalsich kom-
plikaci vzacny.

Klaustrum a superrefrakterni
status epilepticus - nase dvojita
zkusenost s diagnézou NORSE
Slonkova J., Hon P., Marcian V., Bar M.
Neurologicka klinika, FN Ostrava

Uvod: New Onset Refrectory Status
Epilepticus (NORSE) kon¢f ¢asto umrtim ¢i vigil-
nim komatem. Nase zkusenost je optimisticka.
Metodika: Popisujeme 2 pacienty s diagnézou
NORSE. Zena, narozena 1983, korejsky pavod,
hospitalizovana 2012 a muze narozeny 1978, Cesky
obcan, rasa kavkazska, lé¢en 2013. Oba mlady vek,
Zadné minulé chronické onemocnénti, 1tydenni
stav nejasné virdzy rozvoj NORSE. Likvor — jen
lehka pleiocytdza, hrani¢ni proteinorachie, bez
identifikace agens. U muze rhabdomyolyza. MRI
mozku u zeny pfi prvnim vysetfeni s bilateralnf
|ézf klaustra, u muze ndlez az pfi kontrolnim vyset-
feni. EEG nélezy — epileptiformni aktivita loZisko-
V3, stfidavé bilaterdIni, pfipadné generalizovana.
Terapie antiepileptiky a plazmaferézami (5 x).
Zena zmird pod obrazem sepse, muz se zotavil.

Vysledky: Pacient byl propustén do rehabi-
litacni a kognitivni péce se soustavnym lepse-
nim celkového stavu. Medikace fenytoin (PHE),
levetiracetam (LEVE), clonazepam (CZP) s vy-
ménou PHE za lamotrigin (LAM) 2 x 150 mg tbl.
denné, CZP 2x0,5mgtbl. denné a LEVE
2% 1000 mg tbl. denné. Pacient mél po dimisi
5 zachvatU, 4 X s vazbou na spanek, 1x dennf
stav. Po vysazenifenytoinu (1 mésic hodnocen)

Abstrakta

bez zachvatu. EEG kontroly — redukce epilep-
tické aktivity, polysomnografie norma, MR né-
lez v normé, deficit recentni poruchy paméti
zlepsen, t.¢. 100% Adenbrook test. Setrvava
na pracovni neschopnosti s planem navratu
do zaméstnani v zaff 2014.

Doporuceni: Superrefrakterni status epi-
lepticus mlzZe byt podminén oboustrannou
|ézf klaustra v akutnim obdobi s nasledné pfiz-
nivym reverzibilnim morfologickym i klinickym
obrazem. Pfedpoklddané virové agens blize ne-
identifikovano. Pfi hospitalizaci pacienta s téz-
kym obrazem epileptického statu se vstupnim
negativnim MR obrazu mozku doporucujeme
vysetieni v akutnim stadiu opakovat. Uvodni
razantni antiepileptické a intenzivistickd medi-
kace doplnéna o plazmaferézy mize vést k op-
timistickému konci.

Analyza skupiny pacientti s MRI
negativni, PET pozitivni epilepsii
temporalniho laloku - rozdily mezi
pacienty s mesialni a neokortikalni
zénou pocatku zachvati

Dolezalova 1.2, Brazdil M." 2,
Hermanova M., Pazourkova M.4, Kuba R.2
'Centrum pro epilepsie Brno,

I. neurologickd klinika LF MU

a FN u sv. Anny v Brné
2Stredoevropsky technologicky institut
CEITEC, MU Brno

3|. patologicko-anatomicky Ustav

LF MU a FN u sv. Anny v Brné

“Klinika zobrazovacich metod

LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Uvod: V rdmci nelezionach epilepsi vydé-
lujeme skupinu tzv. MRI negativni, PET pozitiv-
ni epilepsie temporélniho laloku (MRI-/PET +
TLE), jak jiz sdm nazev napovida, pacienti jsou
charakterizovani negativnim nélezem pfi MRI
vysetfeni, avsak pfi vysetfeni PET je pfitomen
hypometabolizmus v oblasti jednoho tempo-
rélnfho laloku. V nasf praci jsme rozdélili pacien-
ty s MRI-/PET + TLE na zékladé lokalizace zony
pocatku zachvatl v invazivnim EEG (IEEG) do 2
skupin. V prvni skupiné byly pacienti s mesilnf
MRI-/PET + TLE (M-MRI-/PET + TLE), ve druhé
skupiné poté pacienti s neokortikalni MRI-/PET
+ TLE (N-MRI-/PET + TLE). Cilem nasi prace bylo
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Abstrakta

najit rozdily v neinvazivnich datech mezi vyse
uvedenymi skupinami.

Metodika: Analyzovali jsme skupinu 20 pa-
cientd s MRI-/PET + TLE. U 13 (65%) pacientl
byla pfitomnd M-MRI-/PET + TLE, u zbyvajicich
7 (35%) byla pfitomna N-MRI-/PET + TLE. V rdmci
neinvazinich dat téchto pacientl jsme hledali
rozdily v demografickych tdajich, v distribuci
interiktaInich epileptickych vyvojl (IEDs) v semi-
-invazivnim EEG, v typu iktalniho vzorce v se-
mi-invazivnim EEG a v klinické semiologii. Dale
jsme analyzovali distribuci IEDs v IEEG.

Vysledky: Pacienti s M-MRI-/PET + TLE
a s N-MRI-/PET + TLE se lisili v distribuci IEDs
a v typu iktdlniho vzorce v semi-invazivnim EEG.
Pacienti s N-MRI-/PET + TLE méli statisticky signi-
fikantné vyssi pocet vybojl mimo anterotempo-
ralnf oblasti (p = 0,031). Pacienti z této skupiny méli
rovnéz Castéji zachvaty, u nichz byla pfftomna
bud nelateralizujicf iktalnf aktivita nebo tato iktalnf
aktivita lateralizovala chybné (p = 0,044). Jiné
rozdily v neinvazivnich datech nebyly nalezeny.
Pfianalyze IEDs v IEEG jsme zjistili, Ze obé skupiny
pacientl maji vétsi pocet vybojl v oblasti jejich
zény pocatkd zachvatd, tj. pacientd s M-MRI-/
PET + TLE v oblasti mesidlnich struktur, pacien-
ti s N-MRI-/PET + TLE v oblasti neokortikalnich
struktur (p =0,027)

Souhrn:V rdmci skupiny MRI-/PET + TLE mU{-
Zeme na zékladé lokalizace zony pocatku zachvat(
v IEEG rozlisit dvé podskupiny - jedna se o M-MRI-/
PET +TLE a N-MRI-/PET + TLE. Tyto dveé podskupiny
je mozné jiz Eastecné rozlisit na zakladé analyzy ne-
invazivnich dat, takovéto rozliseni ma poté vyznam
pro chirurgickou lé¢bu téchto pacientd.

Atypické usporadani Fecovych
center u déti s temporalni epilepsii
Maulisové A", Krek P.2, Korman B.3, Rey
G.3, Bernal B.#, Duchowny M.> ¢,
'Oddéleni klinické psychologie,

FN Motol, Praha

Klinika détské neurologie

2. LF UK a FN Motol, Praha
3Neuropsychology Section, Brain
Institute and Behavioral Medicine,
Miami Children's Hospital, Miami, Florida
‘Department of Radiology, Miami
Children's Hospital, Miami, Florida
>Department of Neurology

and Comprehensive Epilepsy
Program, Brain Institute, Miami
Children's Hospital, Miami, Florida
%Department of Neurology, University
of Miami Miller School of Medicine,
Miami, Florida

Uvod: U détskych pacientd s tempordlni epi-
lepsif (TLE) se ¢asto vyskytuje atypicka lokalizace
centra feci. Dosud nebyly pfesné zmapovany fak-
tory ovliviujici organizaci fe¢ovych center, napfi-
klad typ strukturdlni patologie u TLE. Cilem nasi
studie bylo posoudit rozdily v kognitivnim profilu
déti s refrakterni temporalni epilepsii na podkladé
fokalni kortikalni dysplazie (FCD) a na podkladé
dudlni patologie (tj. hipokampalni sklerézy — HS
spolu s FCD), a to s ohledem na Udaje o reorgani-
zaci expresivnich i receptivnich fecovych center.

Metodika: Analyzovali jsme klinicka, neuro-
logickd, neuropsychologicka a histopatologicka
data 46 détskych pacientl (30 chlapct/16 di-
vek) s lézi temporalniho laloku, ktefi podstou-
pili resekéni epileptochirurgicky vykon v Miami
Children’s Hospital, Florida. Jednalo se o sedmndct
pacientd s izolovanou FCD a 29 déti s ndlezem
dudlni patologie (FCD + HS). Viechny déti pfed-
operacné podstoupily komplexni neuropsycholo-
gické vysetfeni. U 29 z nich bylo dostupné validni
vysetieni receptivnich fecovych center funkeni
magnetickou rezonanci (fMRI), u 26 pak fMRI vy-
Setfeni cilené na exploraci expresivni feci.

Vysledky: Pri srovnani pacientd s dudlni
patologif s pacienty s FCD jsme nasli signifikat-
né odlisné zastoupeni levakd (24 % ve skupiné
FCD+HS oproti zadnému v FCD skuping, p =
0,036). Levoruci pacienti méli ¢asnéjsi pocétek
epilepsie (p = 0,046) a nizsf vykonnost verbalné
abstraktniho uvazovani (p = 0,026). Déle jsme
analyzovali pouze skupinu pravorukych subjekt(
(N = 39), ve které se obé histopatologické sku-
piny lisily pouze v kratkodobé vizudIni paméti,
ostatni srovnavané neuropsychologické pro-
ménné nevykazovaly signifikantni rozdil.

U pacientl s atypickym umistnénim centra
porozumeéni feci jsme nasli signifikantné castéji
|ézi v levé hemisféfe (p = 0,034), Castéjsi historii
status epilepticus (p = 0,024) a kognitivni profil
s nizsim intelektovym vykonem, resp. s nizsi ver-
balné abstraktni Uvahou (p = 0,035), rozsahem
pasivniho slovniku (p = 0,004), v¢etné snizeného
porozumeéni feci (p = 0,004) a snizenou kapacitu
verbalni pracovni paméti (p = 0,012). Ostatni pro-
ménné nevykazovaly statisticky vyznamné rozdily.
Identifikovali jsme pouze 3 pacienty s atypicky
ulozenym centrem expresivni feci; ti se od détf
s typickou lokalizaci exprese lisili obdobné, jako
pacienti s atypickou lokalizaci receptivniho centra
od téch s jeho typickym umistnénim.

Zdvér: Pri srovnavani neuropsychologic-
kych profill pacientd s temporalni epilepsif
na rdzném histopatologickém podkladé (FCD
vs. FCD+HS) jsme nadli minimalni rozdily.
Vyznamnéjsi nezli patologicky typ 1éze se pro
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dalsi kognitivni vyvoj téchto pacientd jevi atypie
ve funkénim usporadani CNS, konkrétné uloze-
ni centra pro porozumeni feci. Pacienti s jeho
atypickou lokalizaci méli vyznamné vice posti-
Zené verbalné-intelektové schopnosti, coz mize
ukazovat na $irsi reorganizaci neuronalnich sitf
zajistujicich pasivné-receptivni feCové procesy.
Podpoteno: MZ CR - RVO, FN v Motole

00064203 a GAUK No: 1162/13, FF UK Praha.

Epileptogenni nadory u déti

a jejich chirurgicka lécba

Tichy M., Krsek P.2

'Neurochirurgicka klinika déti

a dospélych, 2. LF UK a FN Motol, Praha
Klinika détské neurologie

Centrum pro epilepsie Motol,

2.LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Benigni nddory jsou relativné ¢astou
pricinou refrakterni loZiskové epilepsie a ptred-
stavuji druhy nejcastejsi dtivod epileptochirurgie
v détském véku (po kortikdInich dysplaziich).
Nejcastéjsi epileptogenni nddory u déti jsou dys-
embryoplasticky neuroepitelidlni tumor (DNET)
a gangliogliom (GG). Oba se vyskytuji nejc¢astéji
ve spankovych lalocich a ¢asto se sdruzuji s kor-
tikdIni dysplazif v okolnim kortexu. Je udavana
vysoka Uspésnost epileptochirurgie u benignich
n&dord; i presto neni az 20 % pacient( (dle po-
zorovan( z vétsich souborl a metaanalyz) po-
operacné plné kompenzovéano, co? predstavuje
vyzvu ke zlep3eni jak predoperacni diagnosti-
ky, tak operacnich technik.

Metodika:\ Centru pro epilepsie Motol bylo
v letech 2002-2013 operovano 35 déti s opako-
vanymi zachvaty na podkladé benignich nadord.
Jejich vék v dobé operace byl 2-18 let. Vsichni
byli komplexné pfedoperacné vysetieni (vzdy
bylo provedeno vysokorozliSovaci MRI, video/
EEG a neuropsychologie, v indikovanych pfi-
padech pak i funkéni neurozobrazenf - tj. FDG-
PET, SISCOM, fMRI, DTI ¢i MR spektroskopie, 3
pacienti podstoupili dlouhodobé monitorovanf
z nitrolebnich elektrod). Operaéni vykony byly
provadeény s vyuzitim multimodalin{ fuze zob-
razovacich dat (tj. ,multimodality image-guided
surgery” s vyuzitim MRI, fMRI, DTl a SISCOM dat
v neuronavigaci). Podle lokalizace loZiska bylo
pro prevenci poopera¢nich deficitd provede-
no intraoperacni elektrofyziologické sledovani
intaktnosti pyramidové drahy, eventuelné i tech-
nika awake craniotomy. Histopatologické vyset-
fenf prokdzalo 25x gangliogliom, 10 DNET.
Lokalizace tumoru byla v 19 pfipadech tempo-
ralni, v 13 extratemporalni a 3 x multilobarni.



Vysledky:\ nasi skupiné jsme nezazname-
nali Umrti nebo zavazné dlouhodobé komplika-
ce. U 2 pacient( trvé hemianopsie jako pfedpo-
klddany pooperacni deficit, 3 x byla po vykonu
v dominantnim temporalnim laloku pozorovana
¢astecnad mnestickd porucha, ostatnf neurologic-
ké ndlezy se upravily krdtce po operaci. Ve skupi-
né 21 pfipadl s nejméné 2 roky pooperacniho
sledovén( je 20 pacientd bez zachvatu, u jedné
pacientky zachvaty i po opakovaném vykonu
pretrvavaji. Antiepileptika byla zcela vysazena
v 9 pfipadech.

Zdver: Epileptochirurgie je pfi nekompenzo-
vané epilepsii pIné indikovana navzdory benigni
povaze nadorl. Mezi jeji cile patii i predejiti ko-
gnitivni deterioraci pacientd, ktefi mivaji pred
rozvojem zachvatd vétsinou normalni neuro-
-kognitivni funkce; jejich nasledné deficity jsou
ve vazbé na epilepsii ¢i epileptiformni EEG ab-
normitu. Epileptochirurgie u benignich nador(
ma v nasem souboru velmi dobré vysledky —
95 9% pacientl po vykonu je bez zachvat(, ve vy-
sokém procentu je mozné docilit optimélniho
stavu: tj. pacient bez zachvatd, s ukonc¢enou an-
tiepileptickou lé¢bou a kognitivnim zlepSenim.

Podpofeno MZ CR-RVO,
FN v Motole 00064203.

Pfinos intraoperacni kortikografie
u détskych epileptochirurgickych
pacienti

LesSko R., Krsek P.2, Kyn¢l M.3,
Zamecnik J.4, Komérek V.2, Tichy M.
'Neurochirurgicka klinika déti

a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha
Klinika détské neurologie

2. LF UK a FN Motol, Praha

3Klinika zobrazovacich metod

2. LF UK a FN Motol, Praha

“Ustav patologie a molekularni
genetiky 2. LF UK, Praha

Cil: Zjistit prakticky pfinos intraoperac¢nf
elektrokortikografie (ECoG) pfi resekenich epi-
leptochirurgickych vykonech v détském véku.

Metody: Retrospektivné jsme analyzovali
ECoG zaznamy 106 pacientl operovanych pro
farmakorezistentni fokélni epilepsii v Centru pro
epilepsie Motol v letech 2002 az 2012. Hodnotili
jsme kompletnost kortikaIni resekce na zakladé
analyzy vyskytu vyznamnych ECoG abnormalit.
Elektrokortikografické nalezy byly vztazeny k MRI
a histologickym nélezim, jako ik vysledkim
operacnich vykonda.

Vysledky: 44 pacientd podstoupilo intra-
operacni elektrokortikografii pred resekci, 42 pred
i po resekci a u 20 pacientl byla ECoG provedena
po predchozi dlouhodobé invazivni video/EEG
monitoraci. Na zakladé ECoG nélezu byl chirur-
gicky pldn modifikovan u 30 déti (skupina 1),
nezménén byl u 66 pacientl (skupina 2) a u 10
déti nemohl byt zrlznych ddvodd upraven,
byt k tomu byl z ECoG pohledu dtvod (skupina
3). V8echny skupiny byly etiologicky rdznoro-
dé. Modifikace opera¢niho planu byla zaloZzena
na pred- i poresekenich ECoG nalezech. Vysledky
histologického vysetfeni mozkové tkané z oblasti
resekce rozsifené na zékladé ECoG nélezu byly
abnormalni u viech pacientl. Nebyl pozorovén
vyznamny rozdil ve vysledcich operaci mezi sku-
pinami 1 a 2, tj. u pacientd, kdy jsme na zakladé
MRI'i ECoG nélez( hodnotili kompletni resekeni
vykon; ve skupiné 3 (tj. pacienti s nekompletni
resekci na zakladé ECoG ndlezu) vsak byl opera¢ni
vysledek vyznamné horsi (prakticky se tu nevy-
skytovali pacienti bez pooperacnich zachvatQ).

Zdvéry: ECoG nélezy vedly k modifikaci roz-
sahu resek¢nich vykond u vyznamné podsku-
piny détskych epileptochirurgickych pacientd,
a to bez ohledu na etiologii. Jako pfinosné hod-
notime poufitf jak pfedresekeni, tak poresekenf
ECoG. Dlouhodobé vysledky pacientd s mo-
difikaci opera¢niho planu na zakladé vyznam-

Abstrakta

nych ECoG abnormalit jsou srovnatelné s détmi,

u kterych nebyla tato modifikace nutna a jsou

vyznamné lepsi nez u pacientd s vykony hod-
nocenymi z pohledu ECoG jako nekompletn.

Podporeno IGA NT/11443-5 a MZ CR - RVO, FN

v Motole 00064203.

Ketogenni dieta - nové trendy

a prvni brnénské zkusenosti
Hordak O.

Klinika détské neurologie LF MU a FN
Brno, Centrum pro epilepsie Brno

Uvod: Ketogenni dieta je zndma bezméla sto
let, vétsiho zdjmu a uznani epileptologl se viak
dockala az v poslednich letech, kdy se stala v3e-
obecné uzndvanym terapeutickym postupem
v é¢bé farmakorezistentnich epilepsii. Protoze
mechanizmy Ucinku nejsou dosud pfesné ob-
jasnény, dietnf reZimy se znacné rdznfv zavislosti
na pfesvédcenf a zkusenostech nutri¢nich tyma
konkrétnich pracovist. Stéle zfetelngjsi je odklon
od inicidlniho hladovéni a restrikce kalorii, stejné
jako testovani Modifikované Atkinsonovy diety
namisto diety klasické. Bohaté diskutované jsou
i biochemické ukazatele U¢innosti, suplemen-
tace karnitinu, prevence nefrolitidzy a mnohé
dalsi praktické aspekty vedeni ketogenni diety.
Samostatnou kapitolou je pak pouziti ketogenni
diety u dospélych pacientd.

Metody a vysledky: Teoreticka ¢ast pfednasky
je vénovana aktudlnim trenddm v managemen-
tu ketogennf diety, se zaméfenim na porovnani
ucinnosti a bezpec¢nosti nejcasteji pouzivanych
modell. Praktickd ¢ast pak predstavuje model
ketogennf diety, pouzivany na nasem pracovisti
v podobé ,kazuistického prehledu” 3esti dosud
zalécenych pacientl. Zavér prezentace je vénovan
pouziti Modifikované Atkinsonovy diety u dospé-
lych pacientd, kterou v soucasné dobé v ramci
Centra pro epilepsie Brno zavadime do praxe.
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Komplexni péce

Predsedajici: Hovorka J., Zdarubova J.
sobota/ 17.5. 2014/ 11.00—-12.40

Komplexni péce v epileptologii
Zéarubova J.

Neurologické odd. TN a Mediscan -
Chodov, Praha

Komplexni péce v epileptologii je zpUsob,
jak 1é¢it lidi s epilepsiemi a respektovat jejich
jedine¢nost. Existuje recipro¢ni vliv epilepsif
a socidlniho, dusevniho, duchovniho stavu.

Koncept komplexni péce je dlouhodobé
rozvijen v zapadoevropskych a skandindvskych
zemich s tradici center pro epilepsie, vybudo-
vanych koncem 19. nebo zac¢atkem 20. stoletf.

Do zivotd lidi zasahuiji i jind chronickd one-
mocnéni, ale epilepsie méa sva specifika. Zdravotni
handicap nenf u lidi s epilepsiemi staly. Vyskyt
zachvatt zpravidla nenf pfedpovéditelny, uzitec¢-
nou auru majf jen néktefi. Pacienti jsou vystaveni
chronickému stresu, nejistoté, obavdm z opako-
vani zachvatu a jak na néj bude okoli reagovat.

Mit epilepsii komplikuje vztah pacientl k so-
bé samym i k okolf, v rizné mife omezuje osobni
svobodu a nezavislost.

Komplexni péce je multidisciplindrni, ¢le-
ny tymu tvofi pacient a jeho blizci, neurolog -
epileptolog, lékafi dalsich obor(, epileptologicka
sestra, psycholog, ergoterapeut, socialni pracov-
nik, u détf specidlni pedagog a daldi. Nedilnou
soucasti komplexni péce je ,self-management”
kazdého cloveka s epilepsif. Vzdélavani jak s epi-
lepsii Zit, identifikovat a vyporadat se se spoustéci
zachvatd, osvojit si strategie pro compliance, udé-
lat opatfeni k minimalizaci rizik béhem zachvatd,
umeét o své nemoci mluvit a vysvétlit ostatnim, co
délat, kdyz pfijde zachvat, se ukazuje jako velmi
Ucinny nastroj na ceste ke kompenzaci.

V bloku zaznf pfispévky, jaké jsou moznosti
komplexni péce o lidi s epilepsif v CR.

Struktura péce o pacienty
s epilepsii
Marusic P.

Abstrakt nenf k dispozici.
Nejen lécba léci

Michnova M., Novotna I., Kuba R.,
Brazdil M.

Centrum pro epilepsie Brno,
I. neurologicka klinika LF MU
a FN u sv. Anny v Brné

Nedilnou soucasti komplexni péce o pacien-
ty s epilepsii by méla byt i péce v socidini oblasti
a odborné socidlni poradenstvi spojené s osvé-
tou. Epilepsie neni problémem pouze zdravot-
nim, ale téZ socialnim. Je zfejmé, Ze to, co paci-
enty s epilepsif trdpi mnohdy vic nez zachvaty
samotné, je reakce okoli na né&, a také urcity pocit
osamoceni, nékdy az izolace. Na odbouravani
spolecenské izolace, denniho stereotypu a vy-
tvéfeni spojovaciho ¢lanku mezi zdravymi a hen-
dikepovanymi se podilime tak, ze pacientlim
zprostfedkovédvame kontakty na rdzné spolky,
pomahame jim hledat odpovidajici zaméstna-
ni, ale pfedevsim pro né déldme néco sami.
Organizujeme rliznorodé sportovni i kulturni
aktivity, at uz v rdmci vyznamnym dnfi epilepsie
nebo mimo né. Pacienti se tak maji moznost
potkdvat v rdmci skupiny, odloucit se na chvili
od rodiny, vyzkouset si rizné druhy sportd, podi-
vat se na rlzna mista a v neposledni fadé se vza-
jemné seznamit a najit kamarady. V boji proti
stigmatizaci lidi s epilepsii je nejucinnéjsi osveta,
se kterou je nejlépe zacit uz od téch nejmensich.
Z tohoto hlediska je nejddlezitéjsi edukace zaka,
pedagogU, vychovatell a dalsich odbornik{
z oblasti péce o ¢loveka. V brnénském Centru
pro epilepsie jsme v lofiském roce usporadali
3 predndsky pro zéky a ucitele 1. a 2. stupn
zakladnich $kol, zorganizovali bowlingovy tur-
naj, turnaj v Sipkach a u piilezitosti vyznamnych
dnd epilepsie koncert a divadelni predstavent.
Hlavnim smyslem téchto aktivit je zkvalitnénf
zivotnich podminek lidi s epilepsii a zlepsenf
jejich postaveni v majoritni spole¢nosti. Pacienti
s epilepsii a jejich blizci tyto aktivity velmi vitaji,
0 ¢emz svédci ukazka fotografif z nasich akcf.

Ergoterapie u lidi s epilepsii
Stoupova M., Manddakova L.
Spolek ,Obcanské sdruzeni EpiStop”

Clovék mize zlepsit kvalitu svého Zivota a své
zdravi tim, Ze se aktivné zacleni do pracovniho
procesu. MozZnost pracovat, byt za praci ohodno-
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cen a ocenén, mit pocit uspokojeni z povedené
prace, patfi k zékladnim lidskym potiebam. Je
prokazano, ze lidé s epilepsii maji s hledanim
a udrZzenim si zaméstnani vétsf problémy nez lidé
zdravi, aleinez lidé s jinymi chronickymi onemoc-
nénimi. Projekt ,Komplexni pomoc lidem s epi-
lepsif pfi vstupu na trh prace, “ ktery je realizovan
spolkem EpiStop a podporen z Evropského struk-
turdlnfho fondu v rdmci Operacniho programu
Praha — Adaptabilita, si klade za cil pomoci lidem
s epilepsii ziskat a udrzet si zaméstnani odpovida-
jicijejich schopnostem a kvalifikaci s prihlédnutim
k jejich zdravotnimu stavu. Dale usiluje o navazani
uzsi spoluprace se zaméstnavateli, zvyseni jejich
informovanosti o problematice zaméstnavani
lidf s epilepsif.

Ustfedni myslenkou projektu je poskytovani
komplexnf podpory, nedilnou soucasti multidisci-
plindrniho tymu je tedy i ergoterapeut. Zac¢lenéni
ergoterapie do péce o lidi s epilepsif je v Cesku
stale jeSté pomérné neobvyklé. S pfihlédnutim
k rznorodosti projevl epilepsie a jejich dlsledkd
u jednotlivych klientd, probfhd ergoterapie nejcas-
téji formou individualniho poradenstvi. Spoluprace
ergoterapeuta s klientem vychdzi z d@kladné ana-
lyzy zejména pracovni anamnézy. Zdravotni stav
ve vztahu k zameéstnani je konzultovan s epilepto-
logem. Spolu s klienty je vypracovan individualnf
plan zahrujici individudIni cile daného ¢lovéka
s epilepsif s pfihlédnutim k sou¢asnym redlnym
moznostem. Ergoterapeut poskytuje podporu
pfi trénovani dovednosti potiebnych k vyhle-
davéani zaméstnani (CV, motivacni dopis, ndcvik
pohovoru, PC dovednosti, préce s inzerdty, ...),
zacvicovani klientl na tréninkovych pracovistich
a konzultace jejich pracovni ndplné a pracovnich
ndvykl s jejich supervizory. Spolu s klienty ob-
jevuje vhodny zplsob, jak a kdy mluvit o svém
onemocnén.

Pfi praci se zaméstnavateli ergoterapeut
s metodickou projektu navazuji kontakty na ne-
tworkingovych akcich. Strategii networkingu vy-
uzivdme spole¢né i s nasimi klienty pfi vyhleda-
vani zameéstnani. Networking je jiz osvédcenym
zpUsobem, jak lidi bez prace dostat ze socialni
izolace, ale i jak $ifit osvétu a bofit myty o epi-
lepsii. Diky Uzké a dlouhodobé spolupraci s kli-
entem, podrobné znalosti klientovych silnych



a slabych stranek, pracovnich ndvykd a doved-
nosti je ergoterapeut vhodnym prostfednikem
pro prezentaci konkrétnich pracovnich potreb
lidi s epilepsif zaméstnavatellm. V pfipadé prani
klienta je ergoterapeut podporou pfi domluveni
pohovoru ¢i nastaveni pracovnich podminek.

Postery

Komplexni pomoc lidem s epilepsii
p¥i vstupu na trh prace

Mandakova L."3, Stoupova M.},

Banova K., Bruna Z.!, Kreskociova R,
Krnacova A, Slapakova D\, Hrubcova D2,
Pospisilova K.2, Rtzickova R.2, Splichal 0.2,
Marusic P.'3, Zarubova J.-#

'Spolek Obcanské sdruzeni EpiStop
2Spolek Lékotice

3Neurologicka klinika 2. LF UK

a FN Motol, Praha

“Thomayerova nemocnice, Praha

Uvod: Projekt je vyusténim dlouholeté snahy
Ceskych neurologl - epileptologt zajistit lidem
s epilepsii komplexni péci, tedy pécinejen o je-
jich zdravotni stav, ale také socidIni a pracovné-
-pravni. Hlavnim cilem projektu je pomoci lidem
s epilepsii nalézt zaméstnani na volném trhu
prace, zlepsit kvalitu jejich Zivota. Projekt je rea-
lizovan od ledna 2013, financovén z Evropského
socialniho fondu v rdmci Operacniho programu
Praha — Adaptabilita.

Metodika: Na projektu spolupracuji lékafi,
socialnf pracovnice, ergoterapeutka, psychote-
rapeutka, supervizofi na tréninkovych pracov-
nich mistech a metodicka. Lidem s epilepsii je
poskytovano individudlnii skupinové poraden-
stvi, k dispozici majf tréninkova pracovni mista.
Byla navédzana spoluprace se zaméstnavateli.
Zvysujeme jejich povédomi o epilepsii a vyjed-
navédme pracovni podminky pro konkrétni ucha-
zece. Jako ndstroj monitorovani kvality Zivota
jsme zvolili standardizovany dotaznik QOLIE-31,
ktery lidé s epilepsif vyplhuji na za¢tku spolu-
prace a po minimalné 6 mésicich intervence.

Predbézné vysledky: Do projektu se zapo-
jilo 41 lidi s epilepsii, s 31 byla navazana dlou-
hodoba spoluprace. 16 se zUcastnilo alespor

Poruchy v socialni interakci
u pacientu s epilpesii
Amlerova J.

Abstrakt neni k dispozici.

jednoho pracovniho pohovoru, 7 si vyzkouselo
praci na tréninkovém pracovnim misté, 7 bylo
zamestnano.

Souhrn: Pocet zéjemcU potvrdil potfebu
takové sluzby. Zvolenou strategii se lidi s epi-
lepsii dafi umistovat na trh prace. Ocekdvame,
Ze vysledky dotaznikd QOLIE-31 potvrdizvyseni
kvality Zivota u zaméstnanych osob s epilepsi.

Podminky efektivniho zafazeni
hipoterapie do komplexni lécby
Smiskova S.

Isar o.s.

V rdmci komplexni fyzioterapeutické péce
o déti s neuromuskuldrnimi a koordina¢nimi
poruchami se stale ¢astéji objevuje zafazeni
hiporehabilitace, konkrétné hipoterapie me-
zi terapeutické metody. Aby hipoterapie mohla
mit pfedpokladany piinos v komplexni lé¢bé, je
nutno dodrzet standardizované postupy a ovérit
kvalifikaci provozovatele.

Principem hipoterapie je adaptace klienta
na pohybové impulzy, produkované hibetem
koné pfi jeho chizi. Korelace parametrt téch-
to impulzl se zkfizenym vzorem pro bipedalini
lokomoci byla prokdzédna pomoci kinematické
analyzy. Konsky hfbet nabizf terapeutovi balan¢-
ni plochu, kterd se cyklicky pohybuje ve vsech
rovinach prostoru. Pravidelné stfidani presné
ohrani¢ené pohybové amplitudy ndrokuje ak-
tivaci centrdlniho nervového systému (CNS),
vyhodnoceni situace a reflexni aktivaci rov-
novaznych mechanizmd. Dochézi k zapojenti
svalovych fetézcd a pravidelnému stranovému
stfidanf aktivity. Masivni aferentni pohybovy
podnét aktivuje i svalové skupiny, které klient
neni schopen aktivné do spontanni hybnosti
zapojit. Dlkaz o tomto tvrzeni naznacuje zahé-

Abstrakta

Psychiatricka komorbidita -
prakticky pFistup
Hovorka J.

Abstrakt neni k dispozici.

jeny vyzkum, jehoZ ndplni je sledovanf stfidani
aktivity vybranych svalovych skupin (prostfed-
nictvim elektromyografie) a porovnani korelace
s pohybem balancni plochy — koné.

Z vyse uvedenych faktl vyplyva, Ze terapie
klade vysoké naroky na odbornost a praxi tera-
peuta. Déle je tfeba zdUraznit, Ze pro Uspésny
priibéh terapie je nutno stanovit individudlnf
parametry pohybu balan¢ni plochy. Jde o rych-
lost stfidani pravolevé aktivity — tempo kroku
koné, intenzitu impulzl - typ povrchu, synergii
antagonistl — naro¢nost terénu, pouzivani po-
mUcek pro pozitivni ovlivnéni vychozi polohy
klienta a zejména pak spravnou volbu vychozi
polohy klienta. Zatimco vétsinu parametrd
nastavujeme az pfi praktické realizaci terapie
podle individualnich potfeb klienta, vychozf
polohu stanovi terapeut na zdkladé podrob-
ného kineziologického vysetfeni. To pro po-
treby hipoterapie zahrnuje dlkladnou analyzu
spontdnni pohybové aktivity klienta, vysetreni
posturalnf reaktibility a zralosti CNS. Nedilnou
soucasti vstupniho vysetfenf je rozbor terape-
utickych postupt s rodici klienta a stanovenf
redlnych terapeutickych cild. Doba trvanf tera-
peutické jednotky je individuaInf a fidf se kva-
litou pohybové odpovédi klienta na stimulaci.
Minimalni frekvence pro zajisténi pozitivniho
efektu je 2x tydné. Pouze hipoterapie, provo-
zovana specializovanym fyzioterapeutem je
piinosem v komplexnf [é¢bé.

Postimplantacny efekt
zakladnych parametrov stimulacie
nervus vagus u pacientov

s farmakorezistentnou epilepsiou
Tormasiova M., Kollova A., Bratsky L.

Abstrakt nenf k dispozici.
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VAGUS NERVE STIMULATION

EU indikace pro pouziti:

System VNS terapie je indikovan jako piidatna terapie
v redukci frekvence zachvatil u pacientd, u nichz
dominuiji parcilni zachvaty (s nebo bez sekundarni
generalizace) nebo generalizované zachvaty, které jsou
refrakterni k antiepileptické medikaci.

Informace o bezpecnosti naleznete v manualu lékare
VNS Therapy systému.

CYBERONICS EUROPE SA/NV

Belgicastraat 9 — 1930 Zaventem — Belgium

tel. +322 720 95 93 — Fax +32 2 720 60 53
www.VNStherapy.eu

Cyberonics® je registrovanou obchodni znackou
spole¢nosti Cyberonics, Inc.

VNS Therapy™ je obchodni zna¢kou spole¢nosti
Cyberonics, Inc.

CARDION s.r.o.

Rybnicka 136, 634 00 Brno

Tel.: 547 241 313 — Fax: 547 241 314
email: info@cardion.cz
www.cardion.cz

Umoziujeme vaSim pacientim radovat se ze Zivota

Jako kazdy jiny, i lidé s obtizné zvladatelnou epilepsii se chtéji radovat ze Zivota.
Bohuzel je velmi obtizné pomoci pacientiim, ktefi jiz vyzkouseli mnoho riiznych
terapifi s malym nebo zadnym Uspéchem.

VNS terapie byla vyvinuta jak pro dospélé pacienty, tak pro déti, a pracuje s malym
implantabilnim pristrojem. Tato nefarmakologicka terapie je pfidatnou terapif

k farmakologické Ie€bé, coz znamena, ze postupné muze byt lekova lé¢ba redukovana,
coz muze vést k redukci vedlejSich Gcinkd spojenych s leky.

VNS terapie mlze prinést Vasim pacientim redukci zachvatl co do frekvence
i intensity. Navic mohou Vasi pacienti profitovat ze zlepSeni nalady, ¢ilosti a pocitu
kontroly nad svoji nemoci.

Zkratka, cilem VNS terapie je pomoci Vasim pacientim posilovat sebedtvéru,
nezavislost na ostatnich a radovat se ze Zivota.

Realita je takova, Ze existuji pouze omezené moznosti lecby obtizné
zvladatelné epilepsie. Volbou VNS terapie muizete najit feSeni, ktere bude
pro Vase pacienty optimalni.
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Science For A Better Life

Betaferon®:
Benefit dnes i zitra

Literatura:
1. Goodi -:DS.-’ Reder AT, et al.
“Néurdlogy 2012; 78: 1315-1322.

Zkracena informace o pfipravku Betaferon® inj. sic.

Slozeni: Rekombinantni interferon beta-1b 0,25 mg (8 mil. IU) v 1 ml
nafedéného injekéniho roztoku. Indikace: Lé¢ba pacientt s jedinou
demyeliniza¢ni prfihodou s aktivnim zanétlivym procesem, k jejiz |écbé
bylo nutno podat intraven6zné kortikoidy, byla u nich vyloucena jina
mozna diagnéza a bylo u nich stanoveno vysoké riziko klinicky defi-
nitivni roztrousené sklerézy; Iécba pacientt s relaps-remitentni for-
mou roztrousené sklerézy se dvéma nebo vice relapsy v poslednich
dvou letech; 1é¢ba pacientd se sekundarné progresivni formou roz-
trousené sklerdézy, u aktivniho onemocnéni projevujiciho se relapsy.
Kontraindikace: Zahajeni 1é¢by v téhotenstvi, znama precitlivélost
na prirozeny ¢i rekombinantni interferon beta, na lidsky aloumin nebo
na jinou pomocnou latku, zadvazna depresivni porucha a/nebo suicidalni
myslenky, zédvaznd porucha jaternich funkci. Upozornéni pro pouZiti:
Zvysena opatrnost je nutnd pri podani pacientim, ktefi trpi epilepsii,
zvlasté pokud neni nemoc antiepileptiky dostate¢né kontrolovéna.
Nezadouci ucinky: Komplex priznakd podobnych chfipce na pocatku
|écby (horecka, bolest kloubu, malatnost, poceni, bolest hlavy a sval(),
lokalIni reakce v misté vpichu (zarudnuti, otok, zblednuti, zanét, bolest).

¢ ) BETAFERON".....

INTERFERON BETA-1b
Early strength, lasting benefit.

Téhotenstvi: Dostupné Udaje naznacuji mozné zvysené riziko spon-
tannich potratd. Zac¢inat [é¢bu v téhotenstvi je kontraindikovano.
Kojeni: Neni znamo, je-li interferon beta-1b vylu¢ovan do matefského
mléka u lidi. Vzhledem k nebezpedi zdvaznych nezddoucich reakci
na Betaferon u kojenych déti je tfeba rozhodnout, zda ukoncit kojeni
nebo |é¢bu Betaferonem. Davkovdni: Subkutanné kazdy druhy den
8 mil IU. Baleni: 1 baleni obsahuje 15 samostatnych balickd, z nichz
kazdy obsahuje 1 injekéni lahvicku s praskem, 1 predplnénou injekéni
stiikacku s rozpoustédlem, 1 adaptér s jehlou, 2 tampony s alkoholem.
Zvlastni opatreni pro uchovavani: Pripravek Ize uchovavat pri teploté
do 25 °C po dobu 2 let. Nutno chranit pfed mrazem. Registracni cislo:
EU/1/95/003/005. Datum registrace: 30.11.1995. Zpusob vydeje a hrazeni:
Lék je vydavan pouze na lékarsky predpis a je hrazen z prostredku
verejného pojisténi. Drzitel rozhodnuti o registraci: Bayer Pharma AG,
D-13342 Berlin, Némecko. Datum posledni revize textu: kvéten 2012.
Dalsi informace ziskate v Uplné informaci o pfipravku nebo na adrese:
BAYER s.r.0., Siemensova 2717/4, 155 00 Praha 5, tel.: +420 266 101 111,
fax: +420 266 101 957, www.bayerpharma.cz.



