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PROVOKATIVNi EEG VZORCE

SDELOVANi ZAVAZNYCH ZPRAV

Prakticky workshop zaméreny na komunikaci s pacientem a sdélovani zavaznych zprav, véetné interaktivniho rozboru modelové situace.

PRAKTICKY WORKSHOP SDELOVANi ZAVAZNYCH ZPRAV

Hana Marie Dvofakova ',
' Novorozenecké odd. s JIRP, Gynekologicko porodnicka klinika 2.LF a FN Motol a Tym détské podplrné péce FN Motol

Abstrakt neni k dispozici

BOLESTI HLAVY A MIGRENA U DETi

Migréna: terapie akutniho zachvatu, antimigrenozni profylaxe

BOLESTI HLAVY A MIGRENA U DETi

Rosa Vydrova ',
' FN Motol

Migréna: terapie akutniho zachvatu, antimigrenozni profylaxe

I POSTEROVA SEKCE



REGISTR PACIENTU S NEUROVYVOJOVYM ONEMOCNENIM A NUTNOSTi MULTIDISCIPLINARNI PECE

Monika Frydrychova ',
" Monika Frydrychova, Oddéleni rekonstrukéni a plastické chirurgie, Masarykova nemocnice Usti nad Labem; Ponseti Clinic Praha

Uvod: S pokrokem neonatalni péce se stale vice setkdvame s pacienty s neurovyvojovym onemocnénim. Incidence vyskytu se udava 2-5 déti na 1000 narozenych, ale do kategorie déti s
neurologickym onemocnénim a nutnou multidisciplinarni péci spadda mnohem vice jedincli. Navzdory vyspélé péci se stile potykdme s nejednotnymi postupy a zejména nedostatkem
evidovanych informaci, které by péci o tyto déti usnadnily nejen ndm lékariim, ale predevsim jejich rodi¢lim a pecovateltm. Bohuzel nelze fici, Zze mame v republice centra péce o takové
pacienty, casto musi rodice s postizenymi détmi cestovat za péci po vSech koutech zemé. Metodika: Na zakladé zkusenosti z jinych zemi, kde funguje dobre registr takovych pacientd, je
zadouci prodiskutovat a navrhnout systém evidence konkrétnich (daju, které by vedly ke zlepSeni spoluprace odbornik( zapojenych do multidisciplinarniho tymu. Cestou maze byt vyvoj
aplikace pro mobilni zafizeni, do které bude mozné zaznamenat klicové momenty lécby, véetné medikace, aplikace botulotoxinu (kdo, kdy, kam a jakou davku), preskripce pomcek, vysledky
zobrazovacich a jinych vysetreni, péci fyzioterapeutickou, lazenskou a pripadné i podporu socialni. Kazdy z odbornikd, podilejicich se na péci o konkrétni dité by mél prehled o postupu kolegd,
a zamezilo by se tak i duplikaci vyzadané péce (preskripce pomucek, opakovani rentgenovych vysetreni, byla by jasna evidence aplikace botulotoxinu apod.). Zavér: Multidisciplinarni péce o
déti s neurovyvojovym onemocnénim by méla byt vizitkou péce moderni a vyspélé mediciny v kazdé zemi. Je tedy na misté debata o tom, jak tuto péci ujednotit, zefektivnit a zjednodusit
zejména pro ty, ktefi ji potiebuji. Druhym hlediskem je vhled nékolika rliznych specialist do jednoho problému, ktery jisté mGze prinést pacientim kvalitnéjsi a komplexnéjsi péci a
odborniklim zpétnou vazbu o indikované péci.

SLAVNOSTNi ZAHAJENI

I VZACNA NEUROLOGICKA ONEMOCNENI - OD VCASNE DIAGNOZY K LECBE

COULD WE MAKE 120 RARE AND SEVERE DISEASES DISAPPEAR?

Laurent Servais ',
' Department of Paediatrics, Oxford University

Abstrakt neni k dispozici

NOVE PRINCIPY NOVOROZENECKEHO SCREENINGU

Jana Haberlova ',
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol

Abstrakt neni k dispozici



TESTOVANIE VYSOKO RIZIKOVEJ POPULACIE NA METACHROMATICKU LEUKODYSTROFIU (MLD) V REGIONE STREDNEJ A VYCHODNEJ EUROPY

Miriam Kolnikova ',

' Klara Brozova2, Cecilia Marinova3, Veneta Bojinova4, Charlotte Chanson5, Mirko Essing6, Petra Oliva7, Veronika Sladkova3, Sandra Skvarlova3 1 Narodny dstav detskych choréb, Bratislava, Slovensko, 2 Detska neurolégia,
Fakultna Thomayerova nemocnica, Praha, Ceska republika, 3 Medasol, Praha, Ceska republika, 4 Klinika detskej neuroldgie, Fakultnd nemocnica Sveti Naum, Sofia, Sofia, Bulharsko, 5 Orchard Therapeutics (Europe) Ltd,, Londyn,
Spojené kralovstvo, 6 Orchard Therapeutics (Europe) Ltd, Londyn, Spojené kralovstvo, 7 ARCHIMED Life Science GmbH, Vieden, Rakusko

Ciele Lyzozémové ochorenia s heterogénnou skupinou genetickych ochoreni spésobenych poruchou lyzozomalneho metabolizmu, ktora vedie k hromadeniu substratov a Sirokému spektru
nespecifickych klinickych prejavov. Tieto problémy casto vedi k oneskorenej diagnéze alebo k prehliadnutiu pripadov. MoZnosti génovej terapie metachromatickej leukodystrofie (MLD)
ukazuji vyznam vcéasnej diagnostiky tohto zriedkavého ochorenia. Zvysena informovanost a zavedenie cielenych skriningovych programov st rozhodujutce pre ulahéenie véasnej diagnostiky a
zacatie liecby. Metédy V obdobi od januara do marca 2024 bolo 77 detskych neurologickych klinik v Siestich krajinach strednej a vychodnej Eurépy (Bulharsko, Chorvatsko, Cesko, Madarsko,
Rumunsko a Slovensko) vyzvanych, aby sa zapojili do pilotnej iniciativy skriningu MLD. Kliniky boli obozndmené s dostupnostou testovacich stprav na MLD, ktoré poskytlo lekarske
diagnostické laboratérium. Pouzil sa trojstupnovy skriningovy protokol. Pociato¢na analyza izoforiem sulfatidu (C16:0, C16:0-OH, C16:1-OH) sa vykonala pomocou tandemovej hmotnostnej
spektrometrie. Vzorky so zvysenymi hladinami sulfatidov sa podrobili sekundarnemu testovaniu na aktivitu enzymu arylsulfatdza A (ARSA). Potvrdzujdca molekuldrna diagnostika zahfnala
sekvenovanie génov ARSA, SUMF1 a PSAP. Predbezny zdujem o Gcast v programe prejavilo celkovo 38 centier. Vysledky Z 38 centier, ktoré prejavili zaujem, aktivne vyuZilo testovacie sipravy
10 centier. Do decembra 2024 bolo vykonanych 33 testov. Bolo identifikovanych niekolko zriedkavych diagnéz vratane jedného pripadu MLD, jedného heterozigotného nositela
multiformného deficitu sulfatazy (MSD) a jedného dietata s Phelan-McDermidovym syndrémom, ktoré podstupilo testovanie na MLD. Dve vySetrenia boli vykonané po indexovom pripade
MLD u stGrodenca. Oba testy boli u sirodencov negativne. Zavery Tato skriningova iniciativa poukazuje na moznost realizacie cielenych testovacich programov v krajinach strednej a vychodnej
Eurépy, ktoré by mohli znizit diagnostické oneskorenia v pripade MLD. DalSia spolupréca a rozsirovanie takychto programov méze zlepsit véasnd diagnostiku a umoznit véasny pristup k
modernej liecbe. V kone¢nom doésledku si celosvetové programy skriningu novorodencov nevyhnutné pre véasnu diagnostiku dedi¢nych metabolickych ochoreni a pre pristup k liecbe
modifikujicej ochorenie.

METACHROMATICKA LEUKODYSTROFIE: SOUCASNE TERAPEUTICKE PRiISTUPY V KONTEXTU MEZINARODNi SPOLUPRACE

Klara Brozova ',
' Oddéleni détské neurologie, FTN, Praha

Metachromaticka leukodystrofie (MLD) predstavuje vzacné autosomalné recesivni onemocnéni zplsobené deficitem enzymu arylsulfatdzy A, vedouci k akumulaci sulfatidd a progresivnimu
poskozeni myelinu centralniho i periferniho nervového systému. Klinicky se manifestuje ve tfech formach — pozdni infantilni, juvenilni a adultni. Terapeutické moznosti zahrnuji
Metachromaticka leukodystrofie (MLD) predstavuje vzacné autosomalné recesivni onemocnéni zplsobené deficitem enzymu arylsulfatazy A, vedouci k akumulaci sulfatidd a progresivnimu
poskozeni myelinu centrdlniho i periferniho nervového systému. Klinicky se manifestuje ve tiech formach — pozdni infantilni, juvenilni a adultni. Terapeutické moznosti zahrnuji alogenni
transplantace kmenovych bunék krvetvorby (HSCT), genovou terapii (Libmeldy) a symptomatickou lécbu. Zasadnim faktorem pro Uspésnost intervence je vcasna diagnostika, optimalné v
presymptomatickém stadiu. V obdobi od prosince 2022 do prosince 2024 bylo na nasem oddéleni vySetfeno celkem 4 pacienti s MLD — 3 pacienti s casnou juvenilni formou a 1 pacientka s
pozdni infantilni formou. Dva pacienti byli indikovani ke genové lécbé pripravkem Libmeldy v zahranici. Dva pacienti byli posouzeni v rdmci mezinadrodniho indika¢niho panelu MLD (MLD
Treatment Eligibility Panel), ktery byl ustaven v roce 2023. V obou pripadech byla vzhledem k pokrocilosti klinickych priznak( [écba kontraindikovana. Indikacni seminare probéhly do dvou
tydna od stanoveni diagndzy. Existence mezinarodniho indikaéniho panelu vyrazné usnadnuje obtizna rozhodnuti o kontraindikaci lécby a poskytuje rodi¢im ujisténi o lege artis postupu. V
pripadé indikace ke genové terapii by stanovisko mezinarodni skupiny odbornikd mohlo vyznamné zjednodusit proces vyjednavani Ghrady této nakladné lécby. Prezentace shrnuje aktudlni
diagnosticka kritéria a terapeutické pristupy k MLD s dGrazem na vyznam mezioborové spoluprice a koordinovaného pfistupu v rdmci evropské referencni sité pro vzacna neurologicka
onemocnéni (ERN-RND).



NCL: TYPY, DIAGNOSTIKA, MOZNOSTI LECBY A PREVENCE

Miriam Adamovicova ', Hana VI4askova %, Helena Poupétova ?, Lenka Dvorakova ?,
' Oddéleni détské neurologie, Fakultni Thomayerova nemochnice, Praha
’ Diagnostické laboratofe dédi¢nych poruch metabolismu KPDPM 1.LF UK a VFN, Praha

NCL: typy, diagnostika, moznosti lécby a prevence Adamovicova M. + kolektiv 1, VIaskova H.2 Poupétova H. 2, Dvoradkova L 2 10ddéleni détské neurologie, Fakultni Thomayerova nemocnice,
Praha 2 Diagnostické laboratofe dédi¢nych poruch metabolismu KPDPM 1.LF UK a VFN, Praha Uvod: NCL - neurondlni ceroid lipofuscinézy patfi mezi nej¢astéjsi neurodenerativni choroby u
déti s infaustni prognézou. NCL (dnes zname jiz 14 typl) patfi mezi stfddava lysozomalni onemocnéni. Hromadéni odpadnich latek lipidové povahy (ceroid a lipofuscin) vede k zaniku bunék -
postihuje zejména neurvové buriky mozku a sitnice. Zadna lé¢ba nedokézala nemoc zastavit nebo zpomalit, bylo mozné jen mirnit pfiznaky. Od roku 2017 je dostupna kauzalni lé¢ba pro NCL2
—jedna se o enzym, opakované aplikovany intraventrikuldrné. V budoucnu lze ocekdavat i dalsi kauzalni léky. Probihaji napriklad klinické studie genové [écby pro NCL2, NCL5 a NCL7. Rozdélent:
Podle poc¢atku pfiznaki [ze onemocnéni délit na Formu klasickou infantilni, pozdné infantilni, juvenilni a adultni. V R je nej¢astéjéi pozdné infantilni forma s nastupem mezi 2-4 rokem véku.
Nejcastéji se jednd o NCL2 a u rémského etnika o NCL7 (Founder efekt). Priznaky: U klasické infantilni fFormy byva prvnim pfiznakem opozdény vyvoj feci, mezi 2-4 rokem Zivota se rozviji
epilepsie, pridava se spasticita, ataxie, myoklonus, poruchy chovani, slepota a béhem nékolika let dochazi k vegetativnimu stadiu a Gmrti. Diagnostika: Abnormni jsou nalezy VEP, EEG, OP,
zobrazeni mozku. Diagnosu potvrdi vysetieni enzymologické a genetické, které nahradilo dfive pouzivanou biopsii kiize, kterd u NCL prokazovala typické Gtvary ("curvilinear and fingerpritnt
profiles"). NCL jsou velmi vzacnd onemocnéni s rychlou progresi. Zahajeni écby ve stadiu rozvinutych pfiznakl nemoc zpomali, ale osud pacientl zasadné nezméni. Nékolik kazuistik bude
dokumentovat klinicky obraz nemoci i cestu k diagnose. Zavérem: Moznost kauzalni lécby zdsadné méni pristup k diagnostice. Doporucuje se testovat NCL2 u déti které mély mezi 2-4 rokem
zivota neprovokovany zachvat pokud maji dalsi rizikovy faktor: opozdény vyvoj reci, poruchu chovani, hyperaktiviu, ataxii, tres, myoklonus, fotosenzitivitu na EEG pfi pomalé stimulaci,
abnormni VEP. Pokud ma podobné priznaky dité rémského etnika, je vhodné otestovat NCL7. K ¢asnému zachytu NCL pfispiva i zafazeni prislusnych gent do vysetrovacich genetickych
panell, napriklad pro epilepsii ¢i ataxie. U lécitelnych forem bude optimalni presymptomaticky zachyt novorozeneckym screeningem. Prevence - DUsledné genetické poradenstvi v rodiné.
Obdobné jako u jinych zavaznych chorob by byl pfinosem prekoncepcni screening prenasecd. podporeno vyzkumnym zamérem RVO - VFN64165

NASE SKUSENOSTI S LIECBOU NEURONALNEJ CEROIDNEJ LIPOFUSCINOZY TYP 2 (NCL2)

Katarina Okalova ?, Eva Trusikova ?, Zofia Bystricanové ?,
* Detska fFakultna nemocnica, Banska Bystrica

Neuronalna ceroidna lipofuscindza typu 2 (NCL2) patri do skupiny lyzozomalnych ochoreni. Je sp6sobenad mutaciou v géne CLN2 umiestnenom na chromozéme 11p15.5. Patri k zriedkavym
ochoreniam a vyskyt sa odhaduje priblizne 0,5 na 100 000 zivonarodenych deti. Jedna sa o velmi zavazné dedi¢né neurodegenerativne ochorenie, ktoré ma typicky zaciatok vo veku od 2 do 4
rokov formou neprovokovanych epileptickych zachvatov u dietata s oneskorenym vyvinom reci. Toto ochorenie ma velmi rychlu progresiu a predvidatelny priebeh s rychlou stratou
motorickych funkcii a jazykovych schopnosti. V¢asne nastupuje ataxia, extrapyramidové poruchy (myoklonus, dysténia a chorea), strata zraku, bulbarny syndrom, progresivna demencia. Smrt
nastdva priemerne vo veku 8 - 12 rokov. Na stanovenie diagndzy je potrebna enzymova analyza (stanovenie zniZzenej aktivity enzymu tripeptidyl peptidazy (TTP1)) a/alebo geneticka analyza
(potvrdenie mutacie v géne CLN2). Nedostatok alebo vyznamne znizena aktivita lyzozoméalneho enzymu tripeptidyl peptidazy (TTP1) ma za nasledok akumuléaciu nedegradovaného substratu
v organelach neurénov, glidlnych a retinalnych bunkach, ¢o vedie k poskodeniu buniek a okolitého tkaniva. Jedinou schvalenou liecbou indikovanou pre CLN2 je cerlipondaza alfa. Jednéd sa o
rekombinantnl formu ludskej tripeptidylpeptidazy 1 (thTPP1). Cerliponaza alfa je proteolyticky neaktivny proenzym (zymogén), ktory sa aktivuje v lyzozéme. Enzymova substitu¢na liecba
umoznuje detom udrziavat motorické funkcie, rec a stabilizaciu zachvatov dlhsie v porovnani s prirodzenym priebehom ochorenia. Prinos podavania lieku v ¢o najskorSom moznom $tadiu
ochorenia je nepochybny. Prezentujeme subor nasich liecenych aj neliecenych pacientov.



CESTA PACIENTA S VZACNYM ONEMOCNENIiM: OD PRiZNAKU K DIAGNOZE A PERSONALIZOVANE LECBE.

Pavlina Danhofer, Patricia Véianskd ', Katarina Ceskd ', Ondrej Havlin ', Katefina Slaba , Zdenka Balintova °,
' Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno

? Pediatricka klinika LF MU a FN Brno

* Ustav lékarské genetiky a genomiky LF MU a FN Brno

* Centrum precizni mediciny FN Brno

*vVzZP

Abstrakt neni k dispozici
I NERVOSVALOVE A GENETICKE HLAVOLAMY

MNOHO TVARI CACNA1A

Katalin Stérbova ', Markéta VIckova %, Lucie Sedlackova °, Petra Lagéuthova ?,
' Klinika détské neurologie, 2.LF UK a FNM, Praha

? Ustav biologie a lékarské genetiky, 2.LF UK a FNM, Praha

* Neurogeneticka laboratof, Klinika détské neurologie, 2.LF UK a FNM, Praha

Gen CACNA1A (lokus 19p13.13) kéduje a1 podjednotku napétové fizeného P/Q type Ca2+ kanalu (Cav2.1), konkrétné jeho poér, ktery ovliviiuje vstup kalciovych iontd do burky a je
exprimovan predevsim v CNS. Klinicky obraz, ktery je dlisledkem patogennich variant v genu CACNA1A je velmi variabilni. Zahrnuje familiarni hemiplegickou migrénu, episodickou ataxii typ 2,
spinocerebelldrni ataxii typ 6, epilepsie a vyvojové epileptické encefalopatie, dystonie, benigni paroxysmalni torticollis, paroxysmalni upgaze a kéma po drobném Urazu Ibi. V prispévku
chceme na dvou kazuistikach upozornit na malo znamy, ale zadvazny, klinicky obraz poruchy védomi, kieci a otoku jedné hemisféry mozku, ktery se u téchto pacientl mlze objevit po drobném
Urazu lbi i bez néj nebo pri horeéce. Uvedeme rovnéz literarni prehled terapeutickych doporuceni.



TRANK1 GEN A PATOLOGICKE EPIZODY SPANKU

Sona Nevéimalova ', Veronika Kruligova ?,
" Neurologicka klinika a Centrum klinickych neurovéd 1.LF UK a VFN Praha
? Ustav biologie a lékafské genetiky 1.LF UK a VFN Praha

Kleine-LevinGv syndrom (KLS) je vzacné onemocnéni (vyskyt 1-3:1.000 000) projevujici se periodicky se opakujicimi dlouhodobymi atakami spanku, které se v mezidobi stridaji s normalnim
biorytmem spanku a bdéni. Onemocnéni se manifestuje zpravidla v puberté, cetnéjsi vyskyt byl zjistén u déti s anamnézou porodniho traumatu ve spojitosti s polymorfismem rs71947865
TRANK 1 genu. Sledovany 4 déti a dospivajici s KLS, 3 z nich s pozitivni porodni anamnézou. U 2 déti se prvni ataky spavosti o trvani fady dnl objevily jiz v kojeneckém ci batolecim véku a byly
mylné povazovany za komatosni stavy nejasné etiologie. Longitudinalni sledovani jedné z téchto divek ukazalo odeznéni atak spavosti kolem 18. roku véku. U 3. sledované pacientky se
podarila dlouhodoba monitorace patologické epizody ukazujici na abnormity mikro- i makrostruktury spanku, v pradbéhu dalsich let se kromé atak spanku objevily i poruchy kognitivnich
funkci. Poslednim sledovanym pacientem je 15lety chlapec s pozitivni rodinnou anamnézou. KLS, ktery odeznél po 15 letech trvani nemoci, byl diagnostikovan i u jeho stryce. Ataky spanku o
trvani nejméné 1 tydne jsou stridany prechodnou insomnii, hyperaktivitou az hypomanickym chovanim s délkou 3-4 dnl a naslednym normalnim rytmem spanku a bdéni. U obou téchto
pacientl byla odebrana krev na vysetreni polymorfismu TRANK 1 genu. Polymorfismus TRANK 1 genu je spojovan i s vyskytem bipolarni poruchy a nékterych dalSich psychiatrickych
onemocnéni, a ukazuje tak na urcitou patofysiologickou souvislost téchto stavi. Pro odeznéni (,burn out”) KLS zatim neni vysvétleni, ve hfe mohou byt i epigenetické mechanismy.

NEUROPSYCHIATRICKE ASPEKTY NERVOSVALOVYCH ONEMOCNENi

Lenka Jufikova ',
' Klinika détské neurologie FN Brno a LF MU

Nervosvalova onemocnéni predstavuji velmi rozsdhlou skupinu s odliSnou etiologii a patogenezi. Pfitomnost neuropsychiatrickych komorbidit u téchto nemoci byla sledovana v celé fadé
studii, presny mechanismus, ktery je zplsobuje, vSak zatim objasnén neni. Nejvice prozkoumanou diagnézou, u které jsou tyto komorbidity popisovany, je Duchennova svalova dystrofie. V
posledni dobé se pak vyzkum vénuje i kognitivnim a dalSim porucham u déti se spinalni muskularni atrofii. Je to dano zejména novymi terapeutickymi moznostmi, které naprosto méni fenotyp
téchto pacientd a tim umoznuji zkoumat event. pfitomnost neuropsychiatrickych komorbidit u déti a dospélych, u kterych to v minulosti vzhledem k velmi zavaznému motorickému deficitu,
ktery ¢asto vedl ik nutnosti UPV, nebylo mozné. Témto dvéma diagnézdm se bude prednaska vénovat podrobnéji.



SYMPTOMATICTi PACIENTI Z NOVOROZENECKEHO SCREENINGU PRO SMA - JE POTREBA ZMENA NAHLEDU NA JEJICH PROGNOZU?

David Pazdirek ', Barbora Lauerova ', Anezka Dolanska ', Marie Rohlenové ', Michal Gloser ', Jana Haberlova ',
' Neuromuskularni centrum Kliniky détské neurologie 2. Lékarské Fakulty Univerzity Karlovy v Praze a Fakultni nemocnice Motol, centrum je ¢lenem European Reference Network for Rare Neuromuscular Diseases [ERN EURO-
NMD]

Uvod: Spinalni svalova atrofie (SMA) je geneticky podminéné, autozomalné recesivni, progresivni neurodegenerativni onemocnéni motoneurond piednich roh@ miénich a motorickych jader
hlavovych nervi. K postupné ztraté neurond dochazi v rizné mire podle typu onemocnéni jiz od narozeni ditéte, proto je nutné, aby indikovani pacienti s SMA dostali co nejdfive dostupnou
lé¢bu. V Ceské Republice jsou tfi moznosti kauzalni terapie, nusinersen, risdiplam a genova terapie onasemnogene abeparvovec, pfi kterych by mélo dojit k zastaveni progrese onemocnéni a
stabilizaci klinického stavu pacienta. Ztracené motoneurony nelze navratit, proto je vhodné co nejcasné;jsi zahajeni terapie, ke kterému v soucasné dobé dopomaha jiz od 1.1.2024 standardni
novorozenecky screening pro SMA, pricemz pilotni celorepublikovy projekt NBS byl spustén jiz 1.1.2022. Pri pozitivnim zachytu se podle poctu kopii SMN2 genu pacienta pristupuje k zahajeni
prislusné terapie, cilem je jeji zacatek jesté v presymptomatickém stadiu onemocnéni, kdy by u nékterych jedincl méla byt Sance i na normalni motoricky vyvoj. Metody: Od 1.1.2024 (zahajeni
standardniho novorozeneckého screeningu pro SMA) byla metodou real-time PCR ze suché kapky krve detekovana homozygotni delece exonu 7 SMN1 genu, varianta je pfitomna u priblizné
94% pacientd s SMA. V pripadé pozitivniho zachytu byl vysledek konfirmovan pomoci metody MLPA véetné stanoveni poctu kopii SMN2 genu. Podle poctu kopii SMN2 se nasledné po
konzultaci s rodici pristoupilo k prislusné terapii. U pacientd se dvémi kopiemi a u vybranych pacientd se tfemi kopiemi SMN2 se pristupuje k premostovaci, tzv. ,bridging” terapii, kdy je
pacient pred podanim genové terapie docasné zajistén risdiplamem ¢i nusinersenem. U pacient( se ¢tyfmi kopiemi se zahajuje |é¢ba risdiplamem ¢i nusinersenem, pacienti nejsou ke genové
terapii indikovani. Pacientlim s péti a vice kopiemi neni pro dobrou prognézu kauzalni terapie podavana. Pfed podanim genové terapie probéhla screeningova hospitalizace, pacienti byli
vysetreni specifickymi fyzioterapeutickymi testy (CHOP-INTEND, pfipadné HFMSE), vSichni pacienti byli zajisténi docasnou kortikoterapii dle doporuceni. Po podani genové terapie dochdzelo
k pravidelnym ambulantnim vySetfenim dle domluveného schématu, a to véetné pravidelnych laboratornich odbérl a fyzioterapeutického testovani. U pacientl zachycenych v pilotnim
projektu NBS od 1.1.2022 také probihaly pravidelné ambulantni kontroly. K objektivizaci obtizi u jedné pacientky bylo vyuzito elektromyografické vysetreni. Vysledky: Od zarazeni SMA do
standardniho programu novorozeneckého screeningu v CR (1.1.2024) bylo do Nervosvalového centra FN Motol referovano deset pacient( s geneticky potvrzenou vlohou pro SMA. Z téchto
pacienttd byl jeden s jednou kopii SMN2 genu, jedna se dvémi, Ctyri se tremi, tfi se ¢tyfmi a jeden s péti kopiemi. Pacient s jednou kopii SMN2 rozvinul tézkou symptomatiku ihned po porodu,
proto byl vysetren neurologem jesté pred stanovenim diagndzy SMA. Soubézné se u néj vyskytly i dalsi vrozené vyvojové vady, konkrétné defekt sinového a komorového septa. Vzhledem k
tézkému fenotypu bylo po domluvé s rodici pristoupeno k paliativni terapii. Pacient zemrel na respirac¢né-kardialni selhani v 16. dni Zivota. Pacientce se dvéma kopiemi SMN2 a jedné
pacientce se tfemi kopiemi (z divodu kontaktu s varicelovou infekci) byla podana ,bridging” terapie risdiplamem. U vSech pacientl se dvémi a tfremi kopiemi SMN2 genu rodice preferovali
podani onasemnogen abeparvovec pred jinymi moznostmi terapie. U pacientl se ¢tyimi kopiemi SMN2 genu byla v Nervosvalovém centru FN Motol zahajena terapie risdiplamem. Pacient s
péti kopiemi byl klinicky vysetren a bylo mu doporuceno sledovani v nervosvalovém centru, nicméné rodina sledovani prozatim odmita. Z pacientl po genové terapii zachycenych v pilotnim
projektu dochazelo k ocekdvanému pribéhu onemocnéni vzhledem k poctu kopii SMN2 genu a klinickému stavu v dobé podani genové terapie. U jedné pacientky se pres podani GT v
asymptomatickém stadiu ve véku 24 dni a tfi kopie SMN2 genu rozvinula svalova slabost plné odpovidajici fenotypu SMA 3a. Pacientka je nyni 1. pacientem v Ceské Republice indikovanym ke
kombinované terapii, kdy i prfes podani onasemnogen abeparvovec nyni uziva pravidelné risdiplam. Progrese onemocnéni u ni byla patrna jak v klinickém vysSetreni, tak v laboratornich testech
(pfechodna elevace CK s maximalni hodnotou 2,93ukat/l), v pravidelnych fyzioterapeutickych testech (propad o 7 bod( mezi listopadem 2024 a lednem 2025), EMG vysSetfenim 7.1.2025
nasledné byl konfirmovan nalez mirné axonalni léze odpovidajici symptomatické SMA. Pri¢ina rozvoje symptomatiky SMA neni v tuto chvili znama a je dovysetrovana. Zavér: SMA je jiz od roku
2017 lécitelné onemocnéni. Progn6za a moznosti terapie se odviji zejména od poctu kopii SMN2 genu a klinického obrazu pacientl v dobé zahajeni terapie. Doposud se oc¢ekavalo, Zze pokud
bude kauzalni terapie vcas pacientdm podana, mohoulizou asymptomaticti pacienti (v dobé podani terapie) dosahnout normalniho motorického vyvoje. Pripad pacientky z naseho centra
ukazuje, Ze i asymptomaticti pacienti se 3 kopiemi SMN2 genu lé¢eni genovou terapii mohou v pomérné brzkém véku rozvinout vyznamnou svalovou slabost. Proto je nutné zajistit u vSech
téchto pacientl peclivou dispenzarizaci a pravidelné laboratorni a fyzioterapeutické vysetrovani. V pripadé odchylek od ocekdvaného priibéhu onemocnéni je pak ke zvazeni zahajeni
kombinované terapie, tzn. po podani onasemnogen abeparvovec jesté v pripadé progrese klinického stavu zahdjit terapii risdiplamem nebo nusinersenem. Pricina rozvoje klinickych znadmek
SMA u pacientky neni v tuto chvili znama a je predmétem dalsiho vySetrovani. Z naseho pohledu je nyni vhodna mirna revaluace nahledu na prognézu u pacienttd lécenych genovou terapii,
kterad by se méla vzit v potaz i béhem prvnich rozhovorl s rodinami pacient(, kdy se projednava ocekavany pribéh onemocnéni. Presymptomaticka lécba asymptomatickych pacientl se 3 a
méné kopiemi nezarucuje zcela normalni motoricky vyvoj. Nadale se vSak ukazuje jednoznacny vyznam a dllezitost novorozeneckého screeningu pro SMA, kdy pfi casném zahajeni terapie
dochazi u vSech pacient k markantnimu zlepseni klinického stavu v porovnani s pfirozenym pribéhem nemoci, asymptomaticti pacienti v dobé zahajeni terapie casto dosahuji normalniho
motorického vyvoje.



KONGENITALNi MYASTENIE DOK7 - DVE KAZUISTIKY

Iva Piihodova ', Lenka Fajkusova ?, Jifi Zeman

* IHOK, Centrum molekularni biologie a genetiky, FN Brno a LF MU

*Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu, 1. [ékafska Fakulta Univerzity Karlovy a Vieobecna fakultni nemocnice v Praze

" Neurologicka klinika a Centrum klinickych neurovéd Univerzita Karlova v Praze, 1. [ékafska fakulta a Vieobecna Fakultni nemocnice v Praze

Uvod: Kongenitalni myastenické syndromy (CMS) jsou heterogenni skupinou dédi¢nych poruch nervosvalového pienosu. Jejich rozpoznéni je dilezité pro moznost terapeutického ovlivnéni
nékterych typl CMS. Pacienti a metodika: Popisujeme dva pacienty s méné castou formou CMS - DOK7 myastenii, ktera se projevuje predevsim proximalni svalovou slabosti s variabilnim
vyjadrenim dalSich priznakl, zejména ptoézy. Pacienti se sice lisili vékem zacatku onemocnéni (v 15 letech a v batolecim véku), ale na zakladé svalové biopsie byli oba sledovani pro pletencovou
svalovou dystrofii. U prvniho pacienta posléze k podezfeni na CMS vedl ndlez na EMG a v obou pfipadech pak diagnézu (az v dospélém véku) potvrdila analyza gend spojenych s
nervosvalovymi onemocnénimi (next generation sequencing). Oba pacienti se vyznamné zlepsili na [écbé salbutamolem. Zavér: Klinicky obraz DOK7 kongenitalni myastenie mize byt podobny
jako u pletencovych svalovych dystrofii. Ke stanoveni diagndzy prispiva zjiSténi poruchy nervosvalového prenosu na EMG a zejména genetické vysetreni. Lécba mlze zménit kvalitu Zivota
pacienta. Podpofeno projektem Nérodni Ustav pro neurologicky vyzkum (Program EXCELES, ID: LX22NPO5107); Vyzkumnym programem Karlovy univerzity: Cooperatio Neuroscience;
Projektem Véeobecné fakultni nemocnice v Praze MZ CR-RVO-VFN64165.

EFEKTIVNi STRATEGIE LECBY SMA: ROZHODOVANi A OCEKAVANi (SYMPOZIUM ROCHE S.R.0.)
CO LENNOX S GASTAUTEM NEVEDELI: NOVE POKROCILE MOZNOSTI LECBY LGS (SYMPOZIUM UCB S.R.O.)

prim MUDr. Klara Brozova, Ph.D.
prim. MUDr. Ondrej Horak
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CAN SURGERY REVERSE THE COURSE OF EPILEPTIC ENCEPHALOPATHY?

Georgia Ramantani ',
' Head of EEG/Epileptology at University Children's Hospital Zurich

Abstrakt neni k dispozici



EPILEPTOCHIRURGIE U DETi OPEROVANYCH DO 3 LET VEKU: ZKUSENOST CENTRA PRO EPILEPSIE MOTOL

Pavel KréekO ', Matyas Ebel ', Martin Kudr ', Alena Jahodova ', Anezka Bélohlavkova ', Barbora Splitkova ', Michal Tichy °, Petr Liby ?,
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
> Neurochirurgicka klinika déti a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha

Déti s farmakorezistentni fokalni epilepsii operované v prvnich letech Zivota predstavuji velmi specifickou podskupinu kandidatd resekéni chirurgie. Epileptogenni zéna u nich byva rozsahla
nebo multifokalni, umisténa spiSe mimo temporalni laloky. Epilepsie ma casto katastroficky pribéh s vysokou frekvenci zachvatl a dramatickym dopadem na psychomotoricky vyvoj (obraz
tzv. epileptické encefalopatie). Resekéni epileptochirurgie predstavuje nezridka jedinou redlnou Sanci na vyléceni. Nejmladsi déti jsou vSak komplikovanymi kandidaty neurochirugickych
intervenci: rozsah operaci je u nich vétsinou vétsi nez u strasich déti a dospélych, anatomické poméry jsou rozsahlymi vyvojovymi ¢i destruktivnimi lézemi dramaticky zménéné, riziko
predstavuje i mensi objem krve a tedy vétsi dopad krevnich ztrat. Operacni feSeni u nejmladsich déti je tak ¢asto z diivodl obav z komplikaci odkladano. Je vsak prokazano, Ze kazdy odklad
plasticitu, kterd jim umoznuje vyrovnat se s nasledky i rozsahlejsich nebo komplikovanych neurochirurgickych vykont. Cilem nasi prace bylo komplexné analyzovat skupinu déti s Fokalni
strukturalni epilepsii, které podstoupily resek¢ni ¢i diskonecni epileptochirurgicky vykon v Centru pro epilepsie Motol do tfi let véku. V letech 2000-2024 bylo v této vékové kategorii
provedeno celkem 75 resek¢nich ¢i diskonekénich operaci u 65 pacientd. Jedna se zhruba o 15% vSech vykon(, v poslednich letech vsak dochazi k vyznamnému nardstu poctu téchto operaci
(vr. 2024 to bylo jiz 25% vykon). Etiologicky prevazovaly rdzné formy malformaci kortikalniho vyvoje (MCD - 37 déti) a tuberdzni skleréza (TSC - 14 pripada); dale se vyskytly cévni léze (n=5),
mozkové nadory (n=5), hamartomy hypothalamu (n=2), Sturge-Weber(v syndrom (n=2). Jako prvni operac¢ni vykon byla provedena fokalni ¢i lobarni resekce (n=34), multilobarni resekce
(n=13), hemisferotomie (n=17) a endoskopické odstranéni hamartomu hypothamlamu (n=1). Z reoperaci prevazovalo dokonceni inkompletni hemisferotomie (n=5), dale pak nové indikovana
hemisferotomie (n=2), multilobarni resekce (n=2), lobarni resekce (n=1). Deset operaci bylo provedeno de facto z vitalni indikace s ohledem na extrémné cetné ¢i Zivot ohrozujici zachvaty.
Neocekavané komplikace se vyskytly u 16/75 operaci (21,3%), trvaly neurologicky deficit v disledku neocekavané komplikace vsak maji jen 2 pacienti. O¢ekavany neurologicky deficit
vyplyvajici z povahy provedeného vykonu (tj. lokalizace a rozsahu provedené resekce ¢i diskonekce; napf. zhorseni predchozi hemiparézy po hemisferotomii) byl zaznamenan po 29/75
vykonech (38,7%). 82% pacientd sledovanych 2 a vice let od (posledniho) vykonu je dlouhodobé bez zachvatd. Protizachvatova lé¢ba byla ukoncena u 34 déti (52,3%). Nas soubor ukazuje
vysokou Uspésnost epileptochirurgie v nejmladsi vékové kategorii déti operovanych do 3 let véku, ktera je zcela srovnatelna s GUspésnosti operaci u starsich déti. Vyznam ¢asné indikované
epileptochirurgie v této skupiné pacientd doklada i vysoky zZivot zachranujicich operaci z dlivodu extrémné cetnych ¢i zivot ohrozujicich zachvatd. Nardstajici zkusenost Centra pro epilepsie
Motol vede v poslednich letech k vyssi ¢etnosti takto c¢asné indikovanych vykond.

SOUCASNE MOZNOSTI A BUDOUCi PERSPEKTIVY KONZERVATIVNi LECBY EPILEPTICKYCH ENCEFALOPATII

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

Abstrakt neni k dispozici



EPILEPTICKE ZACHVATY: KDY A JAK VYSETRIT MOZKOMiSNi MOK K POSOUZENi ZANETU?

Zuzana Liba ',
' Klinika détské neurologie 2.LF UK a FN v Motole, Praha

Uvod: Epileptické zachvaty mohou byt projevem celé fady onemocnéni. Velkou skupinu tvofi zanétlivd onemocnéni centralni nervové soustavy (CNS). Mimo dobfe znamé infekéni priciny se
rozristd skupina nové definovanych autoimunitnich encefalitid, jejichz diagnostiku umoznuje jiz celd fada znamych autoprotilatek namifenych proti intracelularnim i extracelularnim
neuronalnim antigendm. Vzacné existuji situace, kdy jsou epileptické zachvaty spojené s presnéji nedefinovanou zanétlivou aktivitou. Rozpoznani zanétlivé slozky v rozvoji epilepsie mize mit
zasadni dopad pro terapii pacientt se zachvaty, ktefi tak mohou profitovat z kombinované antiepileptické, antimikrobialni a protizanétlivé medikace. Metodika: Souhrnné edukativni sdéleni
bude stru¢né zaméreno na 1) indikace k vysSetreni mozkomisniho moku u pacient( s epilepsii s cilem posouzeni zanétlivé aktivity, 2) na podminky, za jakych je odbér vhodny provadét a 3) na
soucasné moznosti vysetreni mozkomisniho moku s dlirazem na orientovani se v zakladnich, rozsifenych a aktualnich vyzkumnych moznostech rozpoznani (neinfekcni etiologie) zanétu.
Sdéleni doplnime kratkymi priklady z praxe. Vysledky: Pacienti s nestandardnim priibéhem epileptickych zachvatd a vzacnym epileptickymi stavy mohou mit abnormalni nalezy v mozkomisnim
moku indikujici pfitomnost zanétu a mohou pfiznivé reagovat na aditivni protizanétlivou terapii v kombinaci s antiepileptickou lécbou. Navic prikaz urcitych protilatek, napr. proti N-metyl-D-
aspartat receptorim nebo myelin-oligodendrocytarnimu glykoproteinu, ma primou diagnostickou hodnotu. Zavér: Vysetreni mozkomisniho moku k posouzeni zanétlivé aktivity v
intrathékalnim prostoru ma své misto v komplexnim managementu péce o pacienty s nékterymi zvlast zadvaznymi pribéhy epilepsie.

PYRIDOXIN DEPENDENTNI EPILEPSIE - VYZNAM STATIMOVEHO GENETICKEHO VYSETRENI

Matus Basovsky ',
' Oddéleni détské neurologie, Fakultni Thomayerova nemocnice

Stanoveni rychlé genetické diagndzy je u pyridoxin dependentni epilepsie stézejni pro spravny terapeuticky postup. Pyridoxinovy test mdze byt totiz nékdy neprikazny a stanoveni hladiny
kyseliny pipekolové u nas zatim neni dostupné . Terapeuticky se kromé vysokych davek pyridoxinu uplatni taktéz uplatnuje dieta s omezenim lysinu.



RETROSPEKTIVNi ZHODNOCENi UCINNOSTI CENOBAMATU U PEDIATRICKE POPULACE LECENE NA KLINICE DETSKE NEUROLOGIE FN BRNO - DATA PO 6 MESICiCH UZiVANI.

Ondfej Pirek ', Ondiej Hordk ', Hana Strakova ', Pavlina Danhofer ',
' Klinika détské neurologie, Fakultni nemocnice Brno, Ceska republika

Uvod: Cenobamét (CNB) je zastupcem nové generace protizichvatové medikace a je indikovéan k piidatné lé¢bé fokalnich zachvati se sekundarni generalizaci nebo bez ni u dospélych
pacientd s epilepsii bez adekvatni kontroly navzdory piedchozi lé¢bé nejméné 2 antiepileptiky. Na trhu je v €R od roku 2021 a je uzite¢nou alternativou k dosud zvyklé terapii u pacientd s
farmakorezistentni epilepsii. Cilem tohoto sdéleni je demonstrovat vysledky dosazené uzivanim CNB pfi jeho uzivani v dobé 6 mésicl, a to prostrednictvim hodnoceni stavu pacientd pri
pravidelnych kontrolach po 3 a 6 mésicich uzivani. Metodika: Retrospektivni hodnoceni pediatrickych pacientl lécenych v Centru pro epilepsie FN Brno béhem let 2023-2024. Hodnocenymi
parametry byla davka, G¢innost ve vztahu ke kompenzaci zachvat( a nezadouci Gcinky pri pravidelnych kontrolach s casovym odstupem 3 a 6 mésicli po zavedeni CNB do medikace. Vysledky:
Cenobamat se jevi byt slibnym antiepileptikem nové generace nejen u dospélych, ale také u pediatrickych epileptickych pacient. Vysledky vyzkum posuzujicich efekt CNB u pediatrickych
pacientu s epilepsii vypadaji priznivé ve vztahu k budoucimu schvaleni jeho indikace pro tyto pacienty. Dle dostupnych studii byla v kohorté 21 pediatrickych pacient( responder rate (snizeni
frekvence zachvat( alespon o 50%) 62.5%, 19% pacientl dosahlo seizure-free stavu (Vurughese et al., 2022). Jina studie hodnotila 13 adolescentt ve véku 12-17 let, u nichz byla responder
rate 61.54% (Elliott et al., 2022). Dalsi studie s 16 détskymi pacienty s primérnym vékem 15.4 roku a kontrolou po 6 mésicich uzivani uvadi responder rate 37.5% (Makridis et al.). Vysledky
ziskané béhem této studie na Klinice détské neurologie podporuji pozitivni zavéry predchozich studii. Zavéry: Vysledky terapie CNB v Centru pro epilepsie FN Brno poukazuji na pozitivni vliv
CNB na kompenzaci epilepsie ve smyslu nizsi frekvence zachvati i u détskych pacientt s ultrarefrakterni epileptickou encefalopatii, a to pfi dle nasich dat priznivém profilu nezaddoucich
GcinkU a lékovych interakci. Vzhledem ke kratké dobé uzivani CNB je nezbytné rozsireni kohorty sledovanych pacientl a prodlouzeni doby jejich sledovani, predevsim pak ve vztahu k setrvani
na lé¢bé v dlouhodobém horizontu (retention rate).

I PRAKTICKA AMBULANCE - TEORETICKA CAST



DUSLEDKY CASNE EXPOZICE DETi DIGITALNiM MEDIiM V KONTEXTU POSTNATALNIHO VYVOJE MOZKU.

Hana Oslejskova ', Martin Machacek,
' Klinika détské neurologie FN Brno a LF MU
? Lékarska Fakulta Masarykovy univerzity

Zijeme v digitalnim svété. Digitalni média jsou nedilnou soucast nasich Zivotd. Zvysuji se celospolecenské obavy z negativnich funkénich i strukturalnich vlivé na mozek ditéte a jeho ¢asny
vyvoj. Vyvoj détského mozku v postnatalnim obdobi je do velké miry preduréen geneticky, ale soucasné nesmirné intenzivné moderovan tim, co dité proziva, co vnima a uci se. Ve véku 1-6(7)
let (tedy v obdobi "zlatého postnatalniho vyvoje mozku ditéte") je vice nez opodstatnéné omezeni (predevsim pasivniho) screen time (ST; ¢asu straveného pred obrazovkou). Jiz dlouho
existuji pravidelné aktualizovana doporuceni "pediatrickych autorit" o nutnosti limitovat konzumaci digitalnich médii pomoci obrazovek u déti. Varuji pred psychickymi a fyzickymi nasledky.
Realitou dnesnich dnd vsak je, Ze jsou malo respektovana. Radi bychom v nasi prednasce informovali o rizicich a jiz znamych negativnich disledcich ,Early Intensive Screen Exposure; EISE " u
malych déti. Jsou jimi nedostatek az chybéni socialnich interaktivnich dovednosti, negativni vliv na kognitivni vyvoj, behavioralni profil, nesoustifedénost, poruchy rozvoje reci a problematicky
emocni vyvoj. Nékdy je tento stav popisovan dokonce jako "virtudlni autismus ¢i pseudoautismus"”. Tyto mnohdy trvalé dlsledky EISE mohou byt nevhodnym pouzivanim obrazovek
akcelerovany ve Skolnim véku a adolescenci. Pfi pasivni konzumaci médii vznika zavislost, ztrata motivace, individuality a soukromi s patologickou touhou byt na socialnich sitich popularni, coz
kromé mnoha dalsich disledkd generuje i Spatné rodinné vztahy a "kfehkou" adolescentni populaci. Pfi pasivnim ST na socialnich sitich jsou Skolaci a adolescenti vystaveni nevhodnym
obsahdm i manipulaci. V pfednasce budeme prezentovat nékolik védeckych publikaci a predstavime jejich vysledky. Budeme zduraznovat kvalitni socidlni komunikaci v rodiné a celkovou
vyvazenost ST napf. sporty, rodinnymi aktivitami, out-door aktivitami a zajmovymi krouzky a naopak budeme varovat pred jednostrannou excesivni stimulaci détského mozku ST. Téma je
multidimenzionalni, slozité a nové, proto i nékdy kontroverzni. Pfestoze jsou zadany "evidence-based dikazy", vyzkumy jsou teprve v béhu. Vzhledem k tomu, zZe si plné uvédomujeme
nutnost digitalnich dovednosti a vime, Ze jejich absence uz ve stfrednim Skolnim véku pfinasi stigmatizaci ditéte, je nasi nasi ambici zachovani objektivity a zdliraznéni jak pozitivnich tak
negativnich aspektl ST. Chceme motivovat rodice a profesionaly k hledani moznosti, jak k tomuto problému pfistupovat.

PORUCHY SPANKU A JEJICH MANAGEMENT U NEUROLOGICKYCH PORUCH

Pavlina Danhofer ', Patricia V&ianska ', Katarina Ceska ', Lenka Knedlikova ', Zuzana Spilarova ', Martina Vyhnalova ', Lucie Stroupkové ', Senad Kolaf ', Anna Barbora Ku¢erova ?, Hana
Oslejskova ',

' Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno

? Gymnazium Brno-Reckovice

Abstrakt neni k dispozici



NOVE PSYCHOAKTIVNi LATKY A RIZIKA PRO DETI A ADOLESCENTY

Martin Kudr ',
' Klinika détské neurologie FN Motol a 2.If UK, Praha

Vedle tradicnich a jiz dobre znamych drog, jako jsou napriklad alkohol, nikotin, kanabinoidy, stimulancia ¢i opiaty, se v posledni dobé rozsifily i nové druhy drog, prficemz nékteré z nich jsou
velmi oblibené mezi adolescenty. Mechanismy Gcinku a metabolismus téchto novych pripravkil jsou casto malo zndmé, coz u akutné intoxikovanych pacientl ztézuje diferencialni diagnostiku.
DalSim nebezpecim je moznost vzniku novych typl zavislosti, které hrozi i u nékterych volné prodejnych pripravkd. Velmi oblibenym se mezi adolescenty stal kratom, prirodni produkt z
rostliny Mitragyna speciosa, obsahujici smés alkaloidl s komplexnim Gcinkem na rGzné druhy mozkovych receptord. Je uzivan zejména pro stimulacni Gcinky nizsich davek, pfi vyssich davkach
je vsak tlumici. Semisyntetickym kanabinoidem s delsim polocasem eliminace ve srovnani s prirodnimi kanabinoidy je hexahydrocannabinol (HHC). Ve spojeni s peroralnim uzitim v podobé
bonbéni ¢i tinktur vede k nékolik dni trvajicim porucham védomi. V €R je od kvétna 2024 nelegélni. Nebezpe¢i mohou predstavovat pro déti bézné dostupné drogy na internetu ¢i ve
vecerkach, a to v podobé raznych druh( tzv. "mushroom bonbons", které mohou obsahovat rizné alkaloidy z hub, napfiklad muscimol z muchomrky cervené. Stejné tak jsou Siroce dostupné
nikotinové sacky s velmi vysokym obsahem nikotinu. Zejména v USA nyni probiha tzv. fentanylova krize. Fentanyl je extrémné silny synteticky opioid, ktery se pouziva k tlumeni bolesti v
onkologii a v chirurgickych oborech. Je pfimichavan do jinych drog a snadno dochazi k predavkovani, které casto vede k bezvédomi a zastavé dechu. | kdyz Evropa zatim neceli fentanylové
krizi v takovém rozsahu jako USA, je vhodné zahrnout fentanyl do diferencialné diagnostickych Gvah pricin bezvédomi.

MA DIiTE MIGRENU NEBO TENZNi BOLEST HLAVY?

Jana Beranova’,
' - Centrum pro diagnostiku a [é¢bu bolesti hlavy u déti, Nemocnice JindfichGv Hradec a.s.

Primarni bolesti hlavy u déti jsou velmi ¢asté. Jsou nejcastéjsi pricinou navstévy ambulance détského neurologa. Migréna u déti se v mnohych parametrech lisi od migrény u dospélych, proto
maji déti také upravena diagnosticka kritéria pro migrénu. Nékdy je velmi obtizné ziskat od déti dobry popis svych bolesti, migréna miva slabsi intenzitu, byva oboustranna a vice se mlze
podobat tenznim bolestem hlavy. Je velmi uzite¢né uz v détském véku rozlisit, zda dité trpi migrénou nebo tenznimi bolestmi hlavy, mizeme pak zvolit odlisny pfistup v akutni a také
preventivni terapii. Jako pomocnou metodu k rozliseni bolesti hlavy u déti pouzivdm obrazek, ve kterém mi dité namaluje pohled na své bolesti hlavy. Chtéla bych se s vami podélit o mé prvni
zkusSenosti s pouzivanim této metody a o velmi zajimavé vysledky. Zda se, Ze z détskych obrazk( se da zjistit mnohem vice informaci, nez jen o jaky typ bolesti hlavy se u ditéte jedna.

PSYCHIATRICKE KOMORBIDITY NEUROLOGICKYCH ONEMOCNENIi V DETSKEM VEKU: ROLE DETSKEHO NEUROLOGA V JEJICH MANAGEMENTU.

Pavlina Danhofer ',
' Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno

Abstrakt neni k dispozici



JAK SOUVISi NEUROLOGIE S OCKOVANIM

Daniel Drazan ',
' DD ordinace s.r.0., Détské oddéleni Nemocnice Jindfichdv Hradec

Prakticky vSechna vakcinami preventabilni infekéni onemocnéni maji neurologické manifestace nebo komplikace. Napf. purulentni meningitidy, kliStova encefalitida, poliomyelitida, tetanus aj.
jsou primarné onemocnéni nervového systému. Ale i ostatni infekce, napr. spalnicky, parotitida, pertuse a dalsSi mohou mit zavazné neurologické komplikace. Ockovani je tedy i prevenci
zavaznych neurologickych onemocnéni. Vakciny maji také neurologické nezadouci Gcinky, pokud k nim ale nebudeme pocitat bolesti hlavy u starsich déti a adolescentl nebo neklid u kojenc,
které jsou nezdvazné a ocekavatelné, tak jsou neurologické nezaddouci Gcinky po ockovani vzacné. Drive popisovana vakcinova encefalopatie po celobunécénych pertusovych vakcinach se dnes
jiz jako diagnéza neuznava. Vzacnymi nezadoucimi Gcinky po ockovani jsou brachialni neuritida, Guillain-Barré syndrom nebo encefalomyelitida. Vzhledem moznosti vyvolat ockovanim
horecku patfi k nezadoucim Gc¢inklm i febrilni kiece. Stejné tak, jako jsou vzacné neurologické nezadouci Gcinky, vzacné by mély byt i kontraindikace. Déti zavazné neurologicky nemocné maji
zvysSené riziko komplikaci infekénich onemocnéni, predevsim respiracnich, a mély by byt radné ockované. Prechodnou kontraindikaci vakcin obsahujicich pertusové antigeny je progresivni
neurologické onemocnéni, ale pouze do objasnéni a stabilizace stavu.

POKROKY V LECBE NEURODEGENERATIVNiICH ONEMOCNENi (SYMPOZIUM BIOGEN (CZECH REPUBLIC) S.R.O.)

OD DAT K PRAXI - NUSINERSEN U DETi

Ondfej Havlin ',
' Neuromuskularni centrum - Klinika détské neurologie FN Brno

Abstrakt neni k dispozici

FRIEDREICHOVA ATAXIE-POKROKY VYZKUMU I LECBY

Alena Zumrova ',
" Centrum hereditarnich ataxii FN Motol, Praha

Abstrakt neni k dispozici

DIFERENCIALNi DIAGNOSTIKA ATAXIi V DETSKEM VEKU

I KAZUISTIKY, VARIA



ZACHVATOVE BENIGNi PORUCHY HYBNOSTI U KOJENCU A BATOLAT

Lydie Koumarova ', Petr Matek ?, Iva Piihodova ?,

' Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu, 1. lékafska Fakulta Univerzity Karlovy a Veobecna fakultni nemocnice v Praze

> Ambulance détské neurologie, Spirala s.r.o, Jablonec nad Nisou

* Neurologicka klinika a Centrum klinickych neurovéd, 1. lékarska Fakulta Univerzity Karlovy a Vieobecna fakultni nemocnice v Praze

Zachvatové benigni poruchy hybnosti jsou skupinou poruch se zac¢atkem v prvnich mésicich az letech Zivota a spontanné mizi bez nasledku. Jsou heterogenni skupinou a zahrnuji entity jako:
jitteriness, benigni spankovy myoklonus, spasmus nutans, shuddering attacks, benigni paroxysmalni torticollis, benigni paroxyzmalni tonickd deviace pohledu nahoru. Jsou charakterizovany
pfiznivou prognézou a nepfitomnosti souvisejicich neurologickych projevl. Na zakladé nasich praktickych zkusenosti, dokumentovanych videoukazkami, a prehledu literatury shrnujeme
soucasné poznatky v této oblasti a pozornost vénujeme hlavné rozpoznani a zvladani téchto pohybovych poruch.

PARAMYOTONIA CONGENITA A INE MEMBRANOVE MYOPATIE DETSKEHO VEKU

Pavol Dvoran ', Stanislava Suroviakova ', Katarina Svihrova ', Peter Banov¢in ’, Milo$ Jesenak ',
' Klinika deti a dorastu, Jesseniova lekarska fakulta v Martine, Univerzita Komenského v Bratislave, Univerzitnd nemocnica Martin

Membranové myopatie su zriedkavé dedi¢né svalové ochorenia spésobené mutaciami v génoch, ktoré kdduji idnové kanaly v membrane svalovych buniek. Predstavuju Specificka skupinu tzv.
kanalopatii, ovplyvnujicich Funkciu svalovych vlakien a spésobujucich rézne svalové poruchy. Medzi hlavnych predstavitelov tejto skupiny patria periodické paralyzy a myoténie. Paramyotonia
congenita je autozémovo dominantne dedi¢né ochorenie zo skupiny nondystrofickych myoténii. Vo vacsine pripadov je spésobend mutdciou v SCN4A géne na chromozéme 17q23-3, len
ojedinele v géne CLCN1, veduca k poruche funkcie sodikového kanalu. Charakterizuje ju myoténia zhorsujica sa opakovanim svalovej aktivity (paradoxnd myotoénia). Ochorenie sa vacsinou
prejavuje v prvej dekade zivota slabostou ruk, tvare a Sije s relativnym usetrenim dolnych koncatin, vzacnejsie sa u pacientov vyskytuje epizodicka slabost vo forme periodickej paralyzy.
Castym spUstacom myotonickych symptémov je chlad. V diagnostike sa uplatiiuje elektromografia, definitivnu diagnézu potvrdi molekulérno-genetické stanovenie mutacie pricinného génu.
V liecbe sa uplatnuji jednak rezimové opatrenia (vyvarovat sa chladnému prostrediu, provokujdcim manévrom), svalovl excitabilitu a stabilitu membrany je mozné ovplyvnit tiez
farmakologicky (mexiletin, fenytoin). Pri vhodne zvolenej liecbe je prognéza pacientov dobréd a ochorenie len minimalne ovplyviuje kvalitu Zivota. Cielom nasho posterového prispevku je
odprezentovat pripad rodiny Zijucej v naSom regione, v ktorej sa uvedend mutacia vyskytuje. Starsi rodinni prislusnici, dnes uz dospeli pacienti, pévodne neprikladali svojim priznakom velky
vyznam, napriek ich pomerne vysokej frekvencii. Mladsi pacienti, pri pravidelnom sledovani a lie¢cbe dokazu existovat bez vyraznejsich obmedzeni. Priebeh ochorenia u nasich pacientov
nasvedcuje, Ze hoci je ochorenie zriedkavé, moze byt Ciastocne invalidizujice. Jeho charakteristické priznaky vsak dokazu spravne upriamit pozornost vysetrujiceho.



NEJASNE NERVOSVALOVE ONEMOCNENI U DOSPiVAJICIHO CHLAPCE: DIAGNOSTICKA VYZVA

Michal Gloser ',
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol

Prezentujeme pripad 16letého chlapce s postupné progredujicim nervosvalovym onemocnénim. Pacient pochazi z nekomplikované gravidity a perinatalniho obdobi, v osobni ani rodinné
anamnéze nejsou pritomny rizikové faktory ¢i podobna onemocnéni. Jiz v roce 2018 byla u chlapce nahodné zachycena elevace svalovych enzymi, k navrhovanému dovysetreni vsak nedoslo.
Obtize trvaji priblizné ctyri roky, tj. prelom 2020/2021, postupné dochéazelo k vyraznému omezeni chilize, aktudlné i intermitentni pady. Déle si pacient stéZuje na slabost hornich koncetin,
konkrétné nemoznost zvednout ruce nad horizontalu. Chlapec citi vyznamnou postupné narlstajici tnavu. Chlapec byl intenzivné vice jak rok vysetifovan v misté bydlisté véetné genetickych
testd, konkrétné nervosvalového panelu v Brné. Pro progredujici vyznamny myopaticky syndrom byl chlapec subakutné odeslan k hospitalizaci na nase pracovisté. Pri prijeti v objektivnim
neurologickém nalezu bylo patrné oslabeni mimickych svali bilat., oslabeni svali pletence zejména hornich koncetin, myopaticky Splh, ale schopnost samostatné chiize byla zachovala.
Klinicky chlapec plné splnuje kritéria facioskapulohumeralni svalové dystrofie (FSHD). Genetické vySetreni aktualné probiha. FSHD je druhou nejcasté;jsi svalovou dystrofii v dospélém véku.
Ma velmi specificky a od ostatnich svalovych dystrofii se odlisujici fenotyp. V détském véku se prvni priznaky typicky projevl v druhé dekadé véku postupné narUstajici slabosti v oblasti
pletence HK - obraz scapulae alatae, omezeni/nemoznost elevace hornich koncetin nad horizontélu, oslabeni mimickych svalG (napf. nemozZnost zapiskat). Onemocnéni je progresivni,
prozatim bez moznosti kauzalni lécby, az tretina pacientl ztraci schopnost samostatné chiize. Dédi¢nost FSHD1 je autozomalné dominantni, v rodinach typicky byva postizeni vice ¢len(, avsak
tize obtizi je mezi ¢leny jedné rodiny variabilni. Geneticky rozliSujeme dva typy FSHD. Typ 1 je zplisobeny deleci repetitivnich sekvenci D4Z4 na chromozomu 4. Pocet D4Z4 repetic u
standardnich alel je 11 az 100, zatimco u pacientd s FSHD1 je pocet repetic 1 az 10. Typ 2 je zplsobeny patogennimi variantami v genu SMCHD1, DNMT3B nebo LRIF1 a zaroven musi byt
prfitomna varianta 4qA chromozomu 4 s podprdmérnym poctem repetic D4Z4. Dédi¢nost FSHD2 je digenni. Pripad zde prezentujeme z dlivodu nutnosti na diagnézu facioskapulohumeralni
svalové dystrofie (FSHD) cilené myslet, nebot standardni genetické testy véetné exom vysetreni tuto diagnézu nejsou schopny potvrdit.



,CHYTRE HODINKY" JAKO DIGITALNi BIOMARKER MOTORICKYCH FUNKCi U PACIENTU S DUCHENNOVOU SVALOVOU DYSTROFIi: KLINICKE HODNOCENi PARAMETRU SV95C -
VYSLEDKY STUDIi ACTILIEGE-NEXT A EMBARK.

Anezka Dolanska ', Markéta Kumhera ', Jana Haberlova ', Laurent Servais ?,
' Nervosvalové centrum Kliniky détské neurologie 2.LF a FN Motol
’ Centre de Référence Liégeois des Maladies Neuromusculaires, Centre Hospitalier Régional de la Citadelle, Liége, Belgie

Uvod: Duchennova svalova dystrofie (DMD) je dédi¢né onemocnéni vazané na X chromozom charakterizované zdvaznou progresivni svalovou slabosti, kterd vede k postupné ztraté
motorickych funkci. Analyza pohybu predstavuje zasadni aspekt pro hlubsi pochopeni progrese onemocnéni a hodnoceni G¢innosti terapie véetné vyvoje a testovani novych léciv. Tradi¢ni
zpusoby hodnoceni motorickych funkci pomoci fyzioterapeutickych testl (napr. NSAA..) maji, ac¢ jsou Siroce akceptovany, nékolik nevyhod v¢. jisté subjektivity hodnoceni a fady faktord
negativné ovliviujicich aktualni vykon pacienta (napf. Gnava..). Nositelny senzor pohybu ActiMyo/Syde (,,chytré hodinky") byl vyvinut k exaktnimu hodnoceni motorickych funkci béhem
kazdodenniho Zivota v prostiedi mimo zdravotnické zarizeni. Parametr SV95C (stride velocity 95th centile), méfeny pomoci téchto senzor(, prestavuje rychlost 5 % nejrychlejsich krokd, které
nositel vykonal béhem zaznamového obdobi a reprezentuje tak objektivné jeho maximalni vykon. Jedna se o prvni digitalni primarni endpoint schvaleny Evropskou lékovou agenturou (EMA)
pro klinické studie u pacient( s dg. DMD starsich 4 let. Od jejiho schvaleni byla tato technologie pouzita v klinickych studiich ActiLiege-Next a EMBARK, které potvrdily jeji spolehlivost a
senzitivitu. Koncept tohoto biomarkeru je v soucasnosti testovan i u dalsich neuromuskularnich onemocnéni (napr. FSHD, DM1, CMT..). Metodika: Studie ActiLieége-Next je longitudinalni
multicentrickd studie zamérena na validaci parametru SV95C u chodicich pacientl s DMD ve véku 2-15 let. Cilem studie je shromazdit trileta data pro blizSi porozuméni parametru SV95C, pro
pripadnou kvalifikaci FDA a zhodnotit proveditelnost a citlivost tohoto ukazatele u pacientl mladsich 4 let. Pacienti a zdravé kontroly nosi zarizeni Syde v danych ¢asovych periodach - na
zacatku studie 3-12 mésicl nepretrzité, poté 1 mésic kazdé 3 mésice. Pohyb je analyzovan pomoci sestavy gyroskopl, akcelerometrii a magnetometrd, je vyuzivdna magneto-inercialni
technologie. Parametr SV95C je korelovan s klasickymi fyzioterapeutickymi testy hodnoticimi aktualni vykon pacienta: North Star Ambulatory Assessment (NSAA), Sestiminutovy test chlizi
(6MWT), test vystupu ¢tyr schodi (4SC) a test ¢asového vstavani ze zemé (TRF). Studie EMBARK, mezinarodni randomizovana placebem kontrolovana studie, zkoumala Gcinnost genové
terapie delandistrogen moxeparvovec (pripravek Elevydis) a jeji vliv na parametr SV95C jakozto sekundarniho endpointu u pacientd s dg. DMD ve véku 4-8 let. Senzory byly noSeny po dobu 3
tydnl pred navstévami kliniky ve 12., 24., 36. a 52. tydnu studie. Vysledky: Studie ActiLiége-Next dokazala dobrou compliance s noSenim senzort a to i ve skupiné pacientl mladsich 4 let véku,
kde vice nez 95 % pacientl poskytlo alespon 50 hodin zdznamu. Parametr SV95C vykazal vynikajici spolehlivost s korela¢nim koeficientem ICC2K > 0,9, coz dokazuje vysokou presnost méreni.
Byla potvrzena dobra korelace parametru SV95C s klasickymi fyzioterapeutickymi testy, kdy Spearmandv korelaéni koeficient ¢inil >0,7 pro vSechna méreni kromé 6MWT (pravdépodobny vliv
jinych faktoru, napr. nedostatek motivace pfi délce trvani testu). Byly pozorovany statisticky vyznamné rozdily hodnot mezi pacienty s dg. DMD a zdravymi kontrolami ve vSech vékovych
kategoriich, prficemz parametr SV95C vykazal vyznamné zhorseni u pacientll ve véku 8-14 let, coz odrazi progresi onemocnéni. Data také ukazala, Ze SV95C vykazuje vétsi citlivost na zmény
motorickych funkci u pacientd s dg. DMD nez tradicni testy. Studie EMBARK potvrdila pfiznivy Gcinek terapie ldtkou delandistrogen moxeparvovec na motorické funkce, pricemz SV95C byl
citlivy na zmény a ukazal se jako Gcinny v méreni efektu terapie. Zavér: Parametr SV95C je vysoce spolehlivy a citlivy digitalni endpoint, ktery mize slouzit jako objektivni nastroj pro
hodnoceni motorickych funkci u pacientd s dg. DMD. Diky moznosti kontinualniho méreni motorickych funkci v bézném Zzivoté, bez vlivu aktudlnich faktor( jako Gnava nebo motivace, se
ukazal jako vynikajici alternativa k tradi¢nim klinickym testdim. Data ze studii ActiLiege-Next a EMBARK potvrzuji jeho schopnost monitorovat priibéh onemocnéni a G¢innost lécby.

I PRAKTICKE ZKUSENOSTI Z NEUROLOGIE NEJEN PRO SESTRY



EASYMRI - MAGNETICKA REZONANCE BEZE STRACHU, CELKOVE ANESTEZIE CI POHYBOVYCH ARTEFAKTU

Marie Bartonickova ', Bruno Jurasek ?, Martin Kynél ?,
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol
? Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK a FN Motol

UVOD Magneticka rezonance (MR) je jednim z rutinné vyuzivanych diagnostickych nastroji nejen v oboru détské neurologie. Jeji velké vyhody jsou, vedle stale rostouci kvality snimka,
bezbolestnost a absence radia¢niho zareni. Hlavni nevyhodou z pohledu pacienta je délka trvani vysetreni, ktera se prodluzuje se zvysujicimi se naroky na kvalitu vyslednych snimka, z pohledu
hodnoticich lékara pak hlavné vysoka citlivost na pohybové artefakty. Toto ¢asto vede k nutnosti provedeni vysetreni v celkové anestezii, zejména u déti. Ve FN Motol vznikla v roce 2021 ve
spolupraci Kliniky détské neurologie, Kliniky zobrazovacich metod a 2. lékarské fakulty UK organizovana skupina studenti*tek mediciny a [ékari*ek obou klinik s ndzvem easyMRI. Za cil jsme
si kladli zlepseni kvality snimkd magnetické rezonance a téz snizeni vékové hranice pacient(, ktefi zvlddnou MR vysetieni podstoupit bez celkové anestezie. Zpocatku byl tento doprovodny
program nabizen pouze pacientiim vySetfovanym v epileptochirurgickém programu, kde jsou protokoly vySetieni magnetickou rezonanci (zejména protokol 4. generace - EPI4) velice
technicky naroc¢né a délka vysetreni se blizi 90 minutam rozdélenym do dvou sezeni. Postupné se snazime rozsifit moznost vyuziti easyMRI asistence nejen mezi ostatni pacienty Kliniky détské
neurologie, ale také mezi pacienty jinych klinik. Sou¢asné monitorujeme redlny vliv téchto praktik na kvalitu vysetreni a snizovani véku pacient(, u kterych neni nutné vysetrovat v celkové
anestezii. METODIKA Osetrujici lékafi indikujici vySetfeni magnetickou rezonanci uvazi, zda je Sance na provedeni vySetfeni bez celkové anestezie a poté kontaktuji koordindtory easyMRI
skupiny. Koordinatofi pridéli pacientovi doprovod nékterého ze ¢lenli easyMRI tymu - studenta nebo studentku 2. LF, ktefi rodinu kontaktuji pred vySetienim a osobné ¢i telefonicky pacienty
a jejich rodice edukuji. Studenti se snazi v ditéti vzbudit pocit divéry a bezpedi pomoci hry, cilené vytvorenych videi a mimo jiné také stavebnicemi Lega magnetické rezonance, které obdrzela
nemocnice Motol v rdmci daru pro podporu takovych edukaci. Pacienti, ktefi jsou od roku 2021 vysSetfovani zavedenym protokolem EPI4 jsou evidovani v databazi. Inkluznim kritériem je
détsky pacient, neurologicky nemocny, ktery podstoupil vysetieni magnetickou rezonanci pomoci velmi detailnich protokold uréenych pro odhaleni fokalni kortikalni dysplazie jako mozné
pficiny jejich obtizi. Véem pacientdim z této skupiny byla nabidnuta moznost doprovodu ¢élena easyMRI tymu. Cast pacientd byla vysetiena s doprovodem, ¢ast doprovod odmitla ¢i nebyla
moznost pridéleni doprovodu z provoznich ddivodd. Posuzovanym parametrem pfi zpracovavani dat je kvalita vystupu vysetreni — tedy zejména pritomnost pohybovych artefaktd na snimkové
MR dokumentaci jednotlivych sekvenci protokolu. Sestavujeme 3 skupiny pacient( - 1. vySetreni bez celkové anestezie s easyMRI doprovodem, 2. vySetreni bez celkové anestezie bez easyMRI
doprovodu, 3. vysetreni v celkové anestezii. Dile porovnavame vysledky v jednotlivych vékovych skupinach. Studenti doprovazejici pacienty vypliuji vystupni formular obsahujici jejich
hodnoceni probéhlého vysetieni, spoluprace s pacientem. ZAVER Nejvyssi kvalita snimka z(stava pfi vydetieni provedeném v celkové anestezii. Pfi porovnavani kohorty bez celkové anestezie
je ve skupiné pacientl s doprovodem vékovy pramér vyrazné nizsi a kvalita snimki je ve vétsiné pripadl stale dostatecna k velmi detailni interpretaci. Nejmladsimu pacientovi, vySetfenému
bez celkové anestezie s doprovodem, bylo v dobé vysetreni 3,5 let. Diky souhrnnym datlm zjiStujeme, které sekvence jsou k pohybovym artefaktlm vice nachylné. Miizeme tedy upravit

vy,

shoduje s objektivnim hodnocenim kvality snimka.

GENOVA LECBA SMA Z POHLEDU SESTRY V PRAXI

Veronika Deskova ',
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN v Motol

Abstrakt neni k dispozici



APLIKACE MEDIKACE V PRUBEHU EEG VYSETRENI

Anezka Voldfichova ', Katalin Stérbova ',
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol

EEG je jedno z nejcastéjsich vysetreni v détské neurologii, slouzi predevsim k diagnostice epileptickych zachvatl. Vzacnym pozadavkem je aplikace medikace v priibéhu vysetreni EEG (video
EEG). Na kazuistikach chceme demonstrovat okamzity vliv aplikace nitrozilniho midazolamu a pyridoxinu.

I NEUROCHIRURGIE U DETi

KRANIOSYNOSTOZY- KDY A PROC INDIKOVAT K OPERACI?

Radim Lipina ',
' Neurochirurgicka klinika LF OU, FN Ostrava

Kraniosynostézy jsou onemocnéni, zplsobené predcasnym uzavérem jednoho nebo vice lebecnich svi se sekundérnimi zménami tvaru a objemu lebky. Tvori heterogenni skupinu onemocnéni
s multifaktorialni etiologii, incidence je udavana okolo 1/2500 Zivé narozenych déti. Kraniosynost6zy délime na jednoduché a komplexni. Jednoduchéa kraniosynostéza znamena predcasny
uzavér jednoho nebo vice lebecnich $vi u déti, které jsou jinak zdravé. Etiologii nezndme. Kraniosynostézy, které se vyskytuji jako souc¢ast geneticky podminénych kraniofaciadlnich syndromd,
se oznacuji jako komplexni kraniosynostézy. Pfed¢asnym sristem lebec¢niho Svu ¢i vice $vi prestava lebka rlist ve sméru kolmém na postizeny Sev a svij rist kompenzuje ve sméru
rovnobézném s obliterovanym Svem. Vznikaji tak deformace lebky typické pro jednotlivé typy kraniosynostdz. Protoze mozek v prvnich dvou letech Zivota trikrat zvétsi svij objem, predcasny
uzavér svi tedy brani pfirozené expanzi mozku béhem prvnich let Zivota. Vliv na vyvoj mozku je vsak, zejména u jednoduchych kraniosynostéz, nejasny. Diagnostika kraniosynostéz je zaloZzena
predevsim na klinickém vysSetreni. To, spolecné s kefalometrickyam vysetienim, pripadné vysetrenim kraniometrickym skenem, postacuje pro diagnostiku jednoduchym kraniosynostéz.
Indikaci CT se u téchto pripadl pokud mozno vyhybame, pro negativni Gc¢inky ionizujiciho zareni na vyvijejici se mozek. V pripadé komplexnich synostéz a pri nejasnych pripadech, indikujeme
CT vySetreni, ¢asto i MR k vylouceni dalSich intrakranidlnich abnormalit. Samozrejmosti je v téchto pripadech genetické vysetreni. Chirurgicka korekce kraniosynostéz prosla dlouhym vyvojem.
Plvodné provadéné “strip” kraniektomie v priibéhu postizeného $vu maji nepredvidatelny dalsi priibéh a bez nasledné lé¢by prinaseji pouze nelplnou korekci, proto byly jiz témér opustény.
Operace dnes mUze byt provadéna bud'tzv. remodelaéni technikou, kterd spociva v korekci deformity a kompletni remodelaci kalvy. Vzhledem k maximalnimu rdstu lebky v prvnim roce Zivota
by méla byt chirurgickd korekce provedena do prvniho roku véku. DalSi moznosti jsou pak miniinvazivni metody, které vyuzivaji remodelacni schopnosti rostouci lebky v kojeneckém véku.
Mezi tyto patfi strip kraniotomie v kombinaci s aplikaci pruziny mezi resekovany gev- tato se véak v CR neprovadi. Dalsi moznosti jsou pak endoskopické resekce $vii, vice ¢i méné rozsahlé.
Vyhodou je jednoznaéné mensi invazivita vykonu pro kojence, nutnosti je oviem nasledné noSeni kranialni remodela¢ni ortézy po dobu nékolika mésici- podle typu synostézy a rozsahu
endoskopické resekce. Operace jsou indikovany do véku Sesti, maximalné osmi mésicd.



STRATEGIE CHIRURGICKE LECBY NEJCASTEJSI KRANIOSYNOSTOZY

Jakub Taborsky ', Jana Taborska ', Miroslav Vaculik ', Klara Maratova %, Aneta Kodytkova >, Hana Kosek %, Vladimir Benes ', Petr Liby ',
' Neurochirurgicka klinika déti a dospélych 2. LF UK a FN Motol
? Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol

Sagitalni synostdza je nejcastéjsi formou izolované kraniosynostdzy, ktera vede k charakteristické deformité lebky. Chirurgicka korekce je nezbytna pro dosazeni optimalniho estetického i
funkcniho vysledku. V pribéhu let se vyvinuly rizné operacni techniky, z nichz kazda ma své specifické indikace, benefity i limitace. V soucasnosti neexistuje univerzalni metoda vhodna pro
vSechny pacienty, a proto je volba operac¢niho postupu individualni. Chirurgicka lé¢ba zahrnuje dvé hlavni strategie: endoskopickou a otevienou techniku. Endoskopicka operace je minimalné
invazivni a je indikovana u kojenct do 6 mésicl véku. Vyhodou této metody je kratsi doba hospitalizace, nizsi krevni ztraty a rychlejsi rekonvalescence, avsak vyZzaduje pooperacni terapii
kranialni ortézou. Otevieny chirurgicky vykon umoznuje komplexni rekonstrukci lebky, ale je spojen s delSi dobou rekonvalescence a vyssim rizikem komplikaci. Na zakladé nasi zkuSenosti ve
Fakultni nemocnici v Motole jsme od zavedeni endoskopické techniky v roce 2017 zaznamenali vyrazny posun smérem k miniinvazivnimu pristupu, ktery je nyni preferovanou metodou pro
vCasné diagnostikované pacienty. Oteviené operace jsou indikovany predevsim u syndromovych forem kraniosynostdzy nebo u pozdé diagnostikovanych pfipadd. Neustéle pracujeme na
zdokonalovani chirurgickych technik, s cilem zvyseni miniinvazivity a zlepseni dlouhodobych estetickych a funkcnich vysledkl. Tato pfednaska predstavi principy vybéru vhodné operacni
techniky pro lé¢bu sagitalni synostézy, porovna vysledky jednotlivych metod a nastini nejnovéjsi trendy v chirurgické terapii kraniosynostoz.

VROZENE VYVOJOVE VADY CNS

Karel Zadrobilek ',
' Neurochirurgicka klinika FN Hradec Kralové

Vrozené vyvojové vady CNS jsou zavaznou problematikou s ohledem na mozny pretrvavajici neurologicky deficit a naroc¢nost lécby. V. managementu lécby je dUlezité nastaveni timingu
operace s ohledem na zralost organismu, moznosti monitoringu a soucasné riziko infekce u otevienych vad a pfetrvavajiciho deficitu. Vyvojové vady mozku mohou byt asociovany s
hydrocefalem, ¢i poruchami vyvoje lebky. Role neurochirurga je v managementu téchto pfridruzenych onemocnéni, pfipadné reseni naslednych komplikaci VVV (epilepsie). U vyvojovych vad
patere a michy jde hlavné o prevenci rozvoje infekce u otevienych vad a prevenci rozvoje ¢i zhorseni neurodeficitu v ramci "tetheringu" - ukotveni michy. V pfipadé rozsahlejsich defektd
skeletu patere prichazi v Gvahu i stabiliza¢ni operace s instrumentaci. U operaci rozstépovych vad patere a michy je dllezita spoluprace s neurologem - elektrofyziologem. Nemalou roli hraje i
kosmeticky deficit u vad spojenym s defektem kozZniho krytu (rozstépové vady, aplasia cutis), casto feSime ve spolupraci s plastickych chirurgem. Nezbytnou soucasti lé¢by je spoluprace s
neurologem a fyzioterapeutem. U vSech operovanych vad je dulezité trvalé dalsi sledovani, pro mozné zhorseni v souvislosti s rlistem, ¢i prfirozenym vyvojem. Rizika dalsiho horseni se u
vrozenych vad snizuje az s dokonéenim ristu, ale neni nikdy zcela vylouceno.



LECBA HYDROCEFALU U DETi

David Krahulik ",
' Neurochirurgicka klinika LF a UP Olomouc

Hydrocefalus je klasicky povazovan za selhani homeostdzy mozkomisniho moku (CSF), které vede k aktivni expanzi mozkovych komor. Kojenci s hydrocefalem se mohou projevovat
progresivnim zvétSenim obvodu hlavy, zatimco starsi déti casto vykazuji znamky a priznaky zvyseného intrakranialniho tlaku. Vrozeny hydrocefalus je pritomen pfi narozeni nebo blizko néj a
nékteré pripady byly spojeny s genovymi mutacemi, které narusuji morfogenezi mozku a méni biomechaniku rozhrani CSF-mozek. Ziskany hydrocefalus se méze vyvinout kdykoli po narozeni,
je casto zpuUsoben infekci centralniho nervového systému nebo krvacenim a byl spojovan s blokadou cest CSF a dysregulaci sekrece a clearance CSF zavislou na zanétu. Lécba hydrocefalu
zahrnuje predevsim chirurgicky shunting CSF nebo endoskopickou treti ventrikulostomii s nebo bez kauterizace choroidalniho plexu. Lécba hydrocefalu plodu in utero je mozna chirurgickym
uzavérem souvisejicich defektd neuralni trubice. Dlouhodobé vysledky u déti s hydrocefalem se znacné liSi a zavisi na vnitrnich (genetickych) a vnéjsich fFaktorech. Pokroky v genomice,
zobrazovani mozku a dalSich technologiich zacinaji zpresnovat definici hydrocefalu, zvySuji presnost prognézy a identifikuji nechirurgické lécebné strategie.

DOPORUCENY POSTUP PRO MULTIDISCIPLINARNI PECI O PACIENTY S POSTHEMORAGICKOU VENTRIKULARNI DILATACI

Krystof Tabery ', Petr Skalicky ?,
' Novorozenecké oddéleni s JIRP Perinatologického centra Gynekologicko-porodnické kliniky 2. LF UK a FN Motol
* Neurochirurgicka klinika déti a dospélych, 2. LF UK a FN Motol

Uvod Tento doporuceny postup ma za cil stanovit zékladni rdmec multidisciplinarni péée o novorozence s intraventrikuldrnim krvacenim (IVH) napfi¢ perinatologickymi centry v €R ve
spolupraci s neurochirurgickymi pracovisti, ktery byl schvalen ¢NeoS a ENCHS CLS JEP. Zpiisnéni kritérii pro intervenci vychazi z randomizované studie ELVIS, ktera prokazala lepsi
psychomotorické vysledky ve dvou letech ve skupiné, kde zahajovali lumbalni punkci pfi Ventrikuldrnim indexu nad 97. percentil a Sirky frontalniho rohu nad 97. percentil + 2mm. Kone¢nym
cilem tohoto doporuceni je dlouhodobé sledovéni déti s IVH pod kuratelou détské neurochirurgie a zlepSeni vysledkd neonatologické a neurochirurgické péce. Metody Pacientdim s
prematuritou bude provadén screening intraventrikularniho krviceni se stanovenim zavaznosti krvaceni dle definované klasifikace. Pacienti budou dale rozdéleni do skupin upravujici
nasledny postup dle rizikovosti rozvoje a pribéhu posthemoragické ventrikularni dilatace. Intervence budou vychazet z vysledkd randomizované studie ELVIS. Casna intervence je indikovana
pfi narGstu ventrikularniho indexu nad 97. percentil a zaroven $irky frontalniho rohu nad 97. percentil + 2mm. Rozméry vychazeji z nejnovéjsich evropskych percentild. Pfi zachytu probéhne
diskuse s neurochirurgickym pracovistém, zhodnoceni dynamiky a charakteru dilatace, rozliSeni kontraindikace k lumbdalni punkci. Naslednd intervence dle pracovisté a literarnich dat bude
spocivat v provedeni lumbalni punkce ¢i na nékterych pracovistich primarnim zavedenim Ommaya rezervodaru ¢i jiného systému (napf. ventrikulosubgalealni drendz). Striktni kritéria budou
pouzita k drenazi likvoru a zajisténi ventrikularniho indexu a Sirky frontalnich rohd v mezich do indikacnich kritérii. Pfi trvajici potifebé drendze po 28 dnech a splnéni indikacénich kritérii budou
tito pacienti konvertovani k trvalé terapii v podobé ventrikuloperitoneélniho zkratu. V soucasné dobé neexistuji dostatecné dikazy, které by prokazaly vyhodu jednoho zkratového systému
oproti jinému pfi lécbé détského hydrocefalu a moznosti lécby jsou programovatelné i neprogramovatelné systémy. Jednotlivd NCH pracovisté tedy budou vychazet z mistnich zvyklosti a
dostupnosti drenaznich systému. Pficemz s ohledem na studii BASICS budou preferenéné vyuzivany systémy s antibiotikem impregnovanymi katétry. VSichni pacienti s PHVD budou zarazeni
do registru, pficemz dle posthemoragické dilatace s ohledem na déleni do rizikové a nerizikové skupiny budou pacienti prospektivné sledovani véetné zobrazovacich vysetreni (USG pro
nerizikové, MRI v 6 mésicich pro rizikové skupiny), dotaznikovych studii pred zahajenim Skolni dochazky. Pacienti z rizikové skupiny, ktefi jsou jiz indikovani do Center komplexni péce
perinatologickych center, budou sledovani dle mistnich zavedenych postupt (v rdmci péce ve FN Motol probéhne neuropsychologické vysetreni u rizikové skupiny pomoci $kaly Bayleyové v 2
letech véku). Zavér V rdmci prispévku sezndmime Gcastniky sjezdu s doporuc¢enym postupem, literaturou dle které byl postup zpracovan a taktéz ocekdvanymi vystupy v rdmci prospektivniho
sbéru dat, pricemz koneénym cilem bude zlepseni neurochirurgické a neonatologické péce o tuto skupinu pacientd.

(SYMPOZIUM NOVARTIS S.R.0.)



I NEUROCHIRURGIE U DETi Il

USKALi DIAGNOSTIKY A NASLEDNE LECBY TUMORU ZADNi JAMY LEBNi U DETSKEHO PACIENTA

Andrej Mrlian ', Zdenék Pavelka ?,
' Oddéleni détské neurochirurgie, Neurochirurgicka klinika FN Brno, LF MU
?Klinika détské onkologie, LF MU, FN Brno

Uvod: Tumory zadni jamy lebni predstavuji pfiblizné 50-60 % véech intrakranialnich nador( détského véku, pricemz mezi nejéastéjéi patii meduloblastomy (30-40 %), pilocytarni astrocytomy
(15-25 %) a ependymomy (10 %). Pfes vyrazné pokroky v zobrazovacich technikach zlstava véasna a presna diagnostika téchto lézi ndrocnd, coz muize vést k pozdnimu zahajeni lé¢by s
naslednym zvysenim morbidity a mortality. Hlavnimi ddvody jsou nespecifické klinické projevy, diagnostické omyly a nékdy i omezena dostupnost specializovanych vysetreni. Cilem tohoto
prehledu je analyzovat klicové prekazky v diagnostickém procesu a navrhnout strategie pro jejich prekonédni na zakladé soucasnych poznatkd z €R i zahraniéi. Hlavni diagnostické vyzvy: 1.
Klinickd symptomatologie a jeji interpretace: Priznaky TZJL jsou ¢asto nendpadné a prekryvaji se s béznymi pediatrickymi stavy. Nej¢astéjsi projevy zahrnuji: Bolesti hlavy (¢asto ranni,
progresivni, nereagujici na bézna analgetika). Zvraceni (obvykle bez nauzey, mize byt mylné pripisovano gastroenteritidé). Ataxie a poruchy koordinace (interpretované jako motoricka
neobratnost). Hydrocefalus (u kojencd makrocefalie, u starsich déti papiledém). Studie ukazuji, ze prdmérna doba od prvnich pfiznaki ke stanoveni diagndzy cini 2-3 mésice, pricemz az 30 %
pacientd je nejprve nespravné léceno pro migrénu, psychogenni poruchy nebo zanétlivd onemocnéni. 2. Omezeni zobrazovacich metod CT vySetfeni — ¢asto prvni volba pfi akutnich pfiznacich,
ale ma nizkou senzitivitu pro malé léze a napriklad difuzni infiltrace kmene. Navic zbytecné vystavuje dité ionizujicimu zafeni. Magneticka rezonance (MRI) — gold standard, ale jeji dostupnost
je limitovana, zejména v regionech. U malych déti je navic ¢asto nutna sedace nebo anestezie. Ultrazvuk u kojenct — uzitecny screeningovy nastroj pfi otevienych fontanelach, ale neumoznuje
detailni posouzeni zadni jdmy. 3. Variabilita biologického chovani nador( Meduloblastomy, které patfi mezi nejagresivnéjsi TZJL, vykazuji vyraznou heterogenitu na molekularni Grovni.
Napriklad: WNT-activated subtyp — dobra prognéza, moznost redukované lé¢by SHH-activated, TP53-mutovany — $Spatna odpovéd na terapii Group 3/4 s MYC amplifikaci — vysoké riziko
metastaz Bez molekularniho profilovéani hrozi pod - nebo nadléceni. V Ceské republice je kladen diiraz na véasné odeslani na specializovana pracoviété pfi varovnych pfiznacich, dale na rutinni
vyuziti MRI s kontrastem u suspektnich pripadi. Prosazuji se i pokrocilé MRI techniky (DWI, perfuze, spektroskopie) pro lepsi diferenciaci lézi. Dllezity a v mnoha centrech Gspésné aplikovany
je multidisciplinarni pristup (neurochirurg, onkolog, radiolog) a molekularni klasifikace jako soucast standardni, ¢asné diagnostiky Zavér a doporuceni: Pro zlepseni ¢asné diagnostiky tumord
zadni jdmy lebni u déti je nezbytné zvysit povédomi pediatr( a praktickych lékarl o varovnych pfiznacich. Zrychlit pristup k MRI v regionech, idealné s moznosti urgentniho vysetreni.
Implementovat molekularni diagnostiku dle mezinarodnich guidelines (SIOP-E, COG). Posilit mezioborovou spolupraci jiz od faze predoperacniho planovani a vyuzit benefitl tzv. centrové
péce. VC¢asna a presna diagnostika je klicova pro optimalni terapeutické rozhodovani a zlepseni dlouhodobych vysledk( u této vysoce rizikové diagndzy. Klicova slova: zadni jadma lebni,
pediatrické nadory, meduloblastom, ¢asna diagnostika, MRI, molekularni klasifikace



SURVIVAL AND FUNCTIONAL OUTCOMES IN PAEDIATRIC THALAMIC AND THALAMOPEDUNCULAR LOW GRADE GLIOMAS

Jana Taborska ',
' Neurochirurgicka klinika déti a dospélych 2.LF UK a FNM

Background: Childhood thalamopeduncular gliomas arise at the interface of the thalamus and cerebral peduncle. The optimal treatment is total resection but not at the cost of neurological
function. We present long-term clinical and oncological outcomes of maximal safe resection. Methods: Patients treated for thalamic and thalamopeduncular LGG between 2005 and 2020 at
our institution were identified in a prospectively collected database, we collected data about demography, symptomatology, imaging, extent of resection, surgical complications, histology,
functional and oncological outcome. Lesions originating from adjacent structures (optic pathways, hypothalamus, basal ganglia, brainstem, ventricles, pineal region or cerebellum) and merely
extending into the thalamus or cerebral peduncle were excluded. Patients treated surgically elsewhere and referred to our tertiary centre for oncological treatment were excluded as well.
Results: During 16-year period (2005-2020), 21 patients were treated at our institution. These were 13 girls and 8 boys (mean age 7.6 years). Presentation included progressive hemiparesis in
9 patients, raised intracranial pressure in 9 patients and cerebellar symptomatology in 3 patients. The tumour was confined to the thalamus in 6 cases. Extent of resection was judged on
postoperative imaging as total (6), near-total (6) and less extensive (9). Surgical complications included progression of baseline neurological status in 6 patients, and 5 of these gradually
improved to preoperative status. All tumours were classified as low-grade gliomas. Disease progression was observed in 9 patients (median progression-free survival 7.3 years). At last follow-
up (median 6.1 years), all patients were alive, median Lansky score of 90. Seven patients were without evidence of disease, 6 had stable disease, 7 stable following progression and 1 had
progressive disease managed expectantly. Conclusion: Childhood thalamopeduncular low-grade astrocytomas can be treated surgically with acceptable extent of resection and surgery-
related permanent complications. Due to their indolent biological course and long-term survival, maximum emphasis should be placed on postoperative quality of life. Aggressive treatment
endangering function should be avoided since residual/recurrent tumours can be safely managed expectantly, surgically resected or controlled with modern oncological therapy; however,
only GTR offers the best chance of achieving complete cure.



POPORODNi PORANENIi BRACHIALNiHO PLEXU - REKONSTRUKCNi MOZNOSTI A VYSLEDKY

Ivan Humhej ',
' Oddéleni rekonstrukéni a plastické chirurgie, Masarykova nemocnice v Usti nad Labem o.z., Krajska zdravotni a.s.

Poporodni léze brachialniho plexu (BP) predstavuji zdvazna poranéni, ktera mohou znamenat pro postizené déti celozivotni handicap. Jejich incidence je udavana mezi 0,5-3 na 1000 zivé
narozenych déti a navzdory pokrokdm v porodnictvi tato ¢etnost v poslednich desetiletich neklesa. Zname vice rizikovych faktord pro vznik léze BP u novorozencd, patfi mezi né makrosomie
plodu, dystokie raménka, diabetes mellitus matky, prolongovany porod, uziti klesti ¢i vakuumextraktoru pfi porodu a nékteré dalsi. K poranéni BP nej¢astéji dochazi na podkladé excesivniho
tahu, pri kterém vznikne trakéni poranéni az ruptura nervovych struktur BP ¢i dojde dokonce k vytrzeni nervovych korenl formujicich BP z michy. Mira a rozsah poranéni BP se lisi individualné,
nejcastéji se setkavame s poranénim horni porce BP (paréza Erbova typu s postizenim korene C5, C6 ¢i horniho trunku BP a = C7 ) nebo kompletni lézi BP (postizeni kofene C5-Th1 a tudiz
vSech nervovych struktur pro horni koncetinu). U novorozencl s poranénim BP se v prvnich mésicich postupuje konzervativné. Neodmyslitelnou soucasti tohoto postupu musi byt odborné
vedené rehabilitace postizené koncetiny, optimalné i s elektrostimulacemi denervovanych svall. Esencialni jsou rovnéz pravidelna klinicka vysetreni hodnotici funkci postizené koncetiny a jeji
dynamiku v case. Doplnujici vySetreni predstavuje EMG véetné kondukénich studii, které poskytne informace o postupu reinervace jednotlivych svall ¢i pretrvavani denervaci. Pfinosna jsou
dale zobrazovaci vySetreni, mezi kterymi zastava u déti dominantni roli MR. MR zobrazi event. vytrzeni nervovych koren( z michy i formaci neurom na nervovych strukturach BP. Leh¢i stupné
poranéni BP ve vétsiné pripadl regeneruji spontanné, zavazné typy poranéni BP maji jen malou Sanci na dostatecné zlepseni bez adekvatni mikrochirurgické rekonstrukce. Pro spravnou
indikaci a nacasovani chirurgické lécby poranéného BP, ke které dochazi zpravidla ve véku 3-6 mésicl ditéte, je nutné vcasné odeslani postizeného ditéte na specializované pracovisté
zabyvaijici se lécbou téchto poranéni, idealné ve véku 1 mésice po porodu. Operacni intervence zpravidla predstavuji slozité mnohahodinové vykony, pfi kterych se snazime o rekonstrukci
poranénych nervovych struktur. Vyuzivame pfi tom autologni nervové stépy odebrané zpravidla z dolnich koncetin (nervus suralis) nebo prenosy nervl z okoli poranéného BP (tzv.
neurotizace). Provedenim operace péce o postizené dité nekonci, musi nasledovat dlouhodobé odborné vedené rehabilitace a elektrostimulace denervovanych svall. Nutné byvaji i specialni
ortézy a dlahy branici rozvoji flekénich kontraktur, deformit kloub@ a udrzujici paretickou koncetinu ve vyhovujicim postaveni. Pokud nedojde po primarni neurochirurgické rekonstrukci BP k
Uspésné regeneraci nervl, nasleduji casto sekundarni korekcni zakroky na postizené koncetiné za Gcelem obnovy jeji alespon castecné funkce. Péci o takové pacienty si v dobé moderni
mediciny nelze predstavit bez pritomnosti multidisciplinarniho tymu odbornikl poskytujicich komplexni péci. Takovy tym, zahrnujici mimo neurochirurgl také plastického chirurga, chirurga
ruky, ortopeda, neurofyziologa, fyzioterapeuty, ergoterapeuty, protetiky a radiology, se nam podafilo v rdmci nového oddéleni rekonstrukcni a plastické chirurgie v Masarykové nemocnici v
Usti nad Labem vytvofit a tento tym je pfipraven poskytovat multioborovou péci nejen dospélym, ale i détskym pacient@im s poranénim BP.

SELUMETINIB - MOZNOST LECBY PACIENTU S NEUROFIBROMATOZOU TYPU 1 (SYMPOZIUM ASTRAZENECA CZECH REPUBLIC S.R.0.)

NOVE MOZNOSTI LECBY EPILEPSIE U PACIENTU S TUBEROZNi SKLEROZOU (SYMPOZIUM SWIXX BIOPHARMA S.R.O.)

Doc. Danhofer

I ZE ZIVOTA DETSKE NEUROLOGIE



LIKVOROLOGICKE NALEZY U AUTOIMUNNYCH OCHORENI CNS

Jana Surgo3ova ', Miriam Kolnikova ',
' Klinika detskej neurolégie, Narodny Gstav detskych choréb, Bratislava

Autoiminne ochorenia CNS su variabilnou skupinou ochoreni, spojenych s protilatkami proti réznym antigénom gliovych aj neuronalnych buniek. Spolo¢nym znakom tychto ochoreni je, ze
prodromalne fazy ochorenia st nespecifické, prekryvajlace sa s inymi ochoreniami ¢i imitujdce psychiatrické aj somatoformné poruchy. V 30% autoimunych encefalitid byva negativne aj
vstupné MRI vySetrenie mozgu. Napriek tomu vsak vcasné zahajenie liecby alebo skora eskalacia pri nonresponzivnosti kortikoterapie vedie k zdsadne lepSej prognéze pacienta. Voditkom k
spravnej diagn6ze moéze byt ale uz v skorych stadidch vysetrenie likvoru. V tejto prednaske Vam chceme predostriet zdkladné patomechanizmy autoiminnych ochoreni centrilneho
nervového systému a vysvetlenie ich odozvy v likvorologickych nalezoch, ktoré by mali zlepsit diagnostickd istotu pri nedostupnosti alebo negativite Specifickych diagnostickych
autoprotilatok.

VYBRANE KAZUISTIKY V DETSKE NEUROCHIRURGII

Helena Homolkova ', Petr Vacek ', Martin Prchlik ?,
' Klinika détské chirurgie a traumatologie Fakultni Thomayerovy nemocnice a 3.LF UK
> Oddéleni détské intenzivni mediciny Fakultni Thomayerovy nemocnice a 3.LF

Autofi prezentuji vybrané kazuistiky neurochirurgickych pacient, ktefi byli lé¢eni ve Fakultni Thomayerové nemochnici. Vybér kazuistik ukazuje na nezbytnost multioborové spolupréace v péci
o déti s onemocnénim CNS.



BOLESTI HLAVY U DETi S ROZTROUSENOU SKLEROZOU V BEZNE DENNi PRAXI

Petra Handkova?,
' Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno, Centrum pro epilepsie Brno
?Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno, Centrum pro epilepsie Brno

Cela prezentace je zamérena na dva zdravotni problémy v détském véku, jmenovité na bolesti hlavy a roztrousenou sklerézu, s moznym vyznamnym socialnim dopadem a vedoucim ke snizené
kvalité Zivota ditéte. Bolesti hlavy jsou ¢astym steskem v détském véku, pricemz postihuji priblizné jednu pétinu az ¢tvrtinu této populace. Vétsina pacientd, obzvlasté pri pritomnosti tzv. ,red
flags”, absolvuje v rdmci zdkladni diagnostiky magnetickou rezonanci, kterd mize odhalit nalez demyelinizac¢nich (ézi. Celou prezentaci se bude prolinat koincidence bolesti hlavy s
roztrousenou sklerézou (RS) a radiologicky izolovanym syndromem, které se zcela jisté netykaji jen dospélého véku. V posledni dobé se ¢im dal ¢astéji diskutuje o prodromalni fazi RS
doprovazenou rfadou prevazné nespecifickych symptomu. Mezi jeden z nich patfi bolest hlavy. V dospélé populaci je prevalence u RS vysoka, dle nékterych studii az 78 %. Nejcastéji se jedna o
migrendzni a tenzni charakter bolesti. Diskutuje se, Ze k akcentaci bolesti hlavy mohou vést také nékterd biologicka léciva (napf. interferony, teriflunomid, ponesimod a dalsi). V poslednich
letech se bolestem u demyeliniza¢nich nemoci vénuje celé fada studii, z nichz nékteré budou predstaveny. V ramci terapeutickych moznosti budou kromé béznych analgetik (at jiz v akutnim ¢i
chronickém managementu) zminény také alternativni moznosti a jejich G¢innost (napf. podavani intravenézniho methylprednisolonu). Pfednaska je smérfovana zejména k neurologliim v
ambulantnim sektoru, ktefi se ¢asto s [ékafem z RS Centra podili na péci o tyto pacienty. Pokusime se nastavit idealni diagnosticky a terapeuticky algoritmus vedouci k maximalné efektivnimu
sledovani a terapii téchto détskych pacientd. Bolest hlavy je nutné aktivné sledovat a minimalizovat, nebot pfispiva k inavé a poruchdm ndlad, coz jsou dalsi Faktory snizujici kvalitu zivota v
dlouhodobém horizontu.

SPEKTRUM KLINICKYCH PROJEVU GLUT-1 DEFICIENCE: ZKUSENOSTI Z JEDNOHO PRACOVISTE

Ondfej Ko¢i ',
' Oddéleni détské neurologie Fakultni Thomayerovy nemocnice

Uvod: Deficit glukézového transportéru typu 1 (GLUT-1 deficience) piedstavuje vzacné neurologické onemocnéni charakterizované poruchou transportu glukézy pies hematoencefalickou
bariéru. Klinicky se projevuje Sirokym spektrem neurologickych symptomi, véetné epileptickych zachvatt, poruch pohybu a neurovyvojovych obtizi. Metodika: V této praci retrospektivné
analyzuji klinické projevy, diagnosticky proces a terapeutickou odpovéd' u pacientl s GLUT-1 deficienci diagnostikovanych a lé¢enych na nasem pracovisti. Zavér: Soubor pacientl vykazoval
znac¢nou fenotypovou heterogenitu s variabilnim vékem nastupu priznakd. Nase zkuSenosti potvrzuji dllezZitost véasného zvazeni diagnézy GLUT-1 deficience u pacient( epilepsii, zejména pfi
farmakorezistenci, vyvojovych abnormitach, a/nebo poruchami pohybu. Ketogenni dieta z{stava zakladnim terapeutickym pristupem s vyznamnym potencidlem ovlivnit pribéh onemocnéni,
zvlasté pri casném zahdjeni lécby.



VYSSi CETNOST NAROZENYCH DVOJCAT U DIAGNOZY TUBEROZNi SKLEROZA. JE TO JENOM NAHODA?

Bofivoj Petrak ', Miroslav Maminak ',
' Klinika détské neurologie 2.LF UK a FN Motol

Uvod: Tuberézni skleréza (TSC) je multisystémové, autosomalné dominantné dédi¢né neurokutdnni onemocnéni, s incidenci 1:6000-10000 Zivé narozenych déti a s 60-80% sporadickym
vyskytem. TSC je geneticky heterogenni s mutaci genu pro TSC typ1 (9q34.3, TSC1, hamartin) a pro TSC typ2 (16p13.3, TSC2, tuberin). Diagn6zu TSC definuje nilez molekularné geneticky a
klinicky. Klinicka kritéria predstavuji 2 skupiny diagnostickych priznakd — hlavnich (11 priznaka) a vedlejsich (7 priznaku), které hodnoti postizeni klize, centralniho nervového systému, oka a
nékterych organl dysplastickymi zménami, hamartomy a mnohocetnymi benignimi nadory. Podminkou pro stanoveni diagnézy TSC je nalez alespon dvou hlavnich nebo 1 hlavniho a dvou a
vice vedlejsich priznakd nebo nalez molekularné genetického priikazu TSC. Pro clovéka je typické téhotenstvi a porod jednoho ditéte, vicecetna téhotenstvi jsou vzacna. Celosvétova mira
porodi dvojcat byla 12.0 na 1000 porod(i v roce 2015, v Ceské republice 16.0 na 1000, tedy 1.6 %. Tento trend je v souladu s ostatnimi evropskymi zemémi. Cetnost dvojcat zvysuji Faktory jako
je asistovana reprodukce, vyssi vék matek, demografické faktory. Cil: Hodnoceni cetnosti narozeni dvojcat u diagndézy TSC jako dosud nehodnoceného prenatalniho a perinatalniho rizikového
faktoru této diagnézy. Soubor a metodika: V priibéhu let 2000-2024 byla sledovana skupina 105 déti s TSC. U 52/105 (50%) byla diagn6za TSC stanovena na zakladé sledovani prenatalni nebo
perinatalni manifestace rhabdomyom srdce (CR). Byla hodnocena cetnost vyskytu dvojvajecnych a jednovajecnych dvojcat u sledované skupiny déti s TSC a podskupiny déti s CR a TSC.
Vysledky: U 105 déti s TSC bylo nalezeno 7/105 (7%) dvojcat ze Sesti porodu. Pét déti z péti porod bylo z dvojvaje¢nych dvojcat — vzdy jedno dité s TSC a druhé zdravé nebo s jinou diagnézou.
Dvé déti byly z porodu jednovajecnych dvojcat s TSC1. U 4/7 déti byl ndlez TSC1, u 3/7 déti TSC2. U vsech se jednalo o sporadicky vyskyt. Dvé/6 (33%) téhotenstvi bylo pocato z IVF. U 5/7(71%)
dvojcat byl diagnosticky pouzit prenatalni nebo perinatalni nadlez CR. U obou jednovajecnych dvojcat byl ndlez CR potvrzen az po prvnim roce zivota. Soucasné tak byla prehodnocena chybna
interpretace echokardiografického nalezu z perinatalniho obdobi, kde jiz byly vicecetné CR u obou déti ziejmé. U viech déti z vicecetnych gravidit 7/7 (100%) tedy byl nalezen CR. U 7/7
dvojcat bylo treba rehabilitovat pro hypotonii a poruchu vzpfimovani, u 4/7 (57%) dvojcat s TSC doslo k rozvoji epilepsie a 1/7(14%) dité ma abnormalni ndlez na EEG. Kazuistika
jednovajecnych dvojcat s TSC ukazuje nékteré odlisnosti jejich klinického obrazu, tfebaze by mél byt stejny. Zavéry: 1) Vyskyt dvojcat je ve sledované skupiné pacientl s TSC témér 7%, tedy 4x
vyssinez v bézné populaci. Tento nalez rozsifuje klinicky obraz TSC. 2) U dvojvajeénych dvojcat mélo diagnézu TSC vzdy jedno z déti. Poceti z IVF bylo pouze u dvou/5 dvojvaje¢nych dvojcat. 3)
Vyskyt dvojcat byl 4:3 ve prospéch TSC1. 4) U jednovajecnych dvojcat s TSC1 byly pfi porovnani klinického obrazu obou déti nalezeny rozdily.



ARTERIOPATIE U PACIENTU S TUBEROZNi SKLEROZOU (TSC)

Miroslav Maminak ', Pavel Kréek ', Barbora Straka , Petr Bukovsky °, Radovan Fiala ’, Miroslav Koblizek ¢, Markéta VI¢kova ®, Marcela Dvorakova %, Bofivoj Petrak ',
' Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol

? Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK a FN Motol

* Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol

* Neurochirurgicka klinika déti a dospélych 2. LF UK a FN Motol

® Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol

¢ Ustav patologie a molekularni mediciny 2. LF UK a FN Motol

" Klinika kardiovaskularni chirurgie 2. LF UK a FN Motol

Uvod: Tuberézni skleréza (TSC) je genetické multisystémové neurokutdnni onemocnéni zpiisobené patogennimi variantami v genech TSC1 nebo TSC2. Tyto dva geny kéduji intracelularni
proteiny hamartin a tuberin, které plsobi jako tumor supresory prostiednictvim inhibice signalni drahy mTOR (mechanistic target of rapamycin). Hyperaktivace mTOR ovliviiuje mnoho organt
—mozek, kazi, srdce, kosti, ledviny a plice. Klinické spektrum TSC m(iZe vzacné zahrnovat i dalsi manifestace, které dosud nejsou zahrnuty v diagnostickych kritériich. Nas tym se koncentruje
na nékteré z téchto vzacnych komplikaci, zejména cévni aneuryzmata, kterad nejsou v literature bézné popisovana. Zvyseni povédomi o téchto komplikacich maze vést k jejich drivéjsi detekdi,
rychlejsi diagnostice a zlepseni dlouhodobé péce o pacienty. Dysregulace signalni drdhy mTOR vede k nekontrolované bunécné proliferaci a naslednym zménam ve strukture cévni stény.
Dochazi k hyperplazii hladkych svalovych bunék (SMC) bez odpovidajiciho zvyseni kontraktilni funkce. Zvysena proliferac¢ni a sekrecni aktivita SMC spolu se ztratou elastinovych vlaken
pravdépodobné prispiva ke vzniku aneuryzmat. Mezi ¢asté projevy vaskularniho postizeni, pro tvorbu (mikro)aneuryzmat, patfi angiomyolipomy (AML). Skladaji se prevazné z hladkych
svalovych bunék, adipocyt, epiteloidnich bunék. Dale pak i lymfangioleiomyomatéza (LAM) charakterizovana proliferaci SMC v plicni tkani a lymfatickych cévach. Tyto entity patfi mezi tzv.
PECOMy (perivascular epithelioid cell tumors) a jsou soucasti hlavnich diagnostickych kritérii pro TSC (presnéji AML ledvin a LAM plic). Aneuryzmata spojena s TSC jsou vzacnd, avsak v détstvi
se vyskytuji ¢astéji nez v bézné populaci. Lze je klasifikovat podle priméru cévy nebo podle lokalizace (intrakranidlni vs. extrakranidlni). Nej¢astéji postizenou extrakranidlni cévou je aorta. vV
cetnosti nasleduji mozkové tepny. Patologické vysetreni vzorku stény aneuryzmatu odebraného pfi rekonstrukcéni operaci potvrzuje zménénou cévni sténu se ztratou elastinu a patologickou
proliferaci SMC. Material ze dale analyzovat imunohistochemicky — expresi melanocytarnich markerd (HMB-45, Melan-A) a svalovych marker( (alpha-smooth muscle actin, SMA). Cil: V letech
2000-2022 bylo na Klinice détské neurologie 2. LF UK a FN Motol sledovano celkem 92 déti s TSC. V této skupiné jsme hodnotili frekvenci, lokalizaci a FeSeni aneuryzmat. Mezi dalsi sledované
parametry patfily genetika (TSC1/TSC2), pohlavi, vék pfi manifestaci, klinické projevy a vysetreni vzorku stény aneuryzmatu. Vysledky: V kohorté jsme detekovali 3 muzské pacienty se 4
aneuryzmaty. Ve vsech pripadech byla aneuryzmata nalezena ndhodné pfi rutinnich vySetrenich. Byla identifikovana dvé intrakranialni a dvé extrakranialni aneuryzmata. Jeden pacient mél
dvé extrakranialni aneuryzmata diagnostikovana s ro¢nim odstupem. Dva pacienti podstoupili chirurgickou intervenci kvili rychlému rlistu aneuryzmatu. Jeden pacient s pomalu rostoucim
fusiformnim aneuryzmatem byl po multidisciplinarni diskusi s neurochirurgy a intervencnimi radiology sledovan konzervativné. Zavér: Vzacny vyskyt aneuryzmat u TSC zdlraznuje potrebu
jejich véasného rozpoznani mezi kliniky. Casna detekce a vhodné terapeutické strategie - chirurgické intervence ¢ konzervativni sledovani, mohou vyznamné ovlivnit prognézu pacientd.



MOYAMOYA ONEMOCNENI V DETSKEM VEKU, TERAPEUTICKE A PROFYLAKTICKE MOZNOSTI - KAZUISTIKA.

Zuzana Spildrova ',
' Klinika détské neurologie, FN Brno a LF MU

Moyamoya onemocnéni v détském véku, terapeutické a profylaktické moznosti - kazuistika. Spilarova Z., Danhofer P., Hanakova P., Horak O., Pirek O. Klinika détské neurologie, FN Brno a LF
MU Nemoc moyamoya je chronické progresivni stenookluzivni onemocnéni termindlnich Gsek( vnitfnich karotid a inicialnich Usekd prednich a stfednich mozkovych tepen, které je
doprovazené tvorbou bazalnich kolateral v oblasti perforatord Willisova okruhu. Onemocnéni bylo pojmenovano podle vzhledu kolateral na digitalni subtrakéni angiografii, kde prfipominaji
prchavy oblacek koure (japonsky moyamoya). Incidence onemocnéni je nejvyssi v populaci vychodni Asie, (1:200 000) s vyssim vyskytem u Zen, zatimco v evropské populaci je onemocnéni
mnohem vzacnéjsi s nejasnou incidenci. Jsou popisovany dva vrcholy vyskytu s rdznymi klinickymi projevy. U déti (typicky kolem 10 let véku) klinicky dominuji ischemické priznaky (zejména
tranzitorni ischemické ataky), dale intelektudlni Gpadek, symptomatické zachvaty ¢i mimovolni pohyby. U dospélych (nejcastéji mezi 30-40 lety) je popisovano predevsim intrakranialni
krvaceni. V této prednasce bude prezentovano nékolik kazuistik détskych pacientd, ve kterych budou v kratkosti predstavena iniciadlni diferencialni diagnostika, postup prvodiagnostiky
onemocnéni, klinicky pribéh a klasifikacni zarazeni. Ve stru¢nosti se shrne i etiopatogeneticka teorie na genetickém ¢i zanétlivém mechanismu. Autofi si v prednasce dal kladou za cil
diskutovat a utridit management terapie a profylaxe po prvnim zachytu nemoci, a to dle nejnovéjsich guidelines.

CEREBRALNA SINOVENOZNA TROMBOZA, KAZUISTIKA ZRIEDKAVEHO VRODENEHO TROMBOFILEHO STAVU.

Michal Pavlovi¢ ',
' Klinika detskej neurolégie, NUDCH Bratislava

Abstrakt: Cerebralna — sinovenézna trombéza (CSVT) v detskom veku patri medzi zriedkavé cerebrovaskularne udalosti s incidenciou priblizne 0,6 na 100 000 deti ro¢ne. Variabilna etioldgia
ako aj klinickd prezentacia s moznym asymptomatickym priebehom az po Zivot ohrozujlice stavy stazuju diagnostiku pacienta. Prezentujeme kazuistiku pacientky s CSVT so zavaznym
klinickym priebehom, u ktorej bola diagnostikovana vzacna kongenitalna porucha hemostazy - deficit antitrombinu. Pripad ilustruje vyznam dékladného koagulacného skriningu pri
diagnostike a liecbe CSVT, najma u detskych pacientov s atypickym alebo komplikovanym priebehom ochorenia. Abstract: Cerebral sinovenous thrombosis (CSVT) in childhood is a rare
cerebrovascular event with an incidence of approximately 0.6 per 100,000 children per year. Its variable etiology and clinical presentation, ranging from asymptomatic cases to life-
threatening conditions, pose a challenge for accurate diagnosis. We present a case report of a pediatric patient with CSVT and a severe clinical course, in whom a rare congenital hemostatic
disorder - antithrombin deficiency - was diagnosed. This case highlights the importance of comprehensive coagulation screening in the diagnosis and management of CSVT, particularly in
pediatric patients with atypical or complicated disease courses.



PSEUDOTUMOR CEREBRI - AKUTNi MANAGEMENT, DIFERENCIALNi DIAGNOSTIKA A DLOUHODOBA PECE

Ondfej Pirek ', Petra Hanakova ', Ondfej Horak ', Pavlina Danhofer ',
' Klinika détské neurologie, Fakultni nemocnice Brno, Ceska republika

Uvod: Pseudotumor cerebri (idiopaticka intrakranialni hypertenze, IIH) je nosologicka jednotka spojena se zvy$enym intrakranialnim tlakem pfi absenci kauzalni organické pficiny. Navzdory
obvykle relativné priznivému pribéhu mize progrese tohoto onemocnéni vést az ke ztraté zraku pro poskozeni optickych nervi. IIH postihuje jedince vsech vékovych skupin, ¢astéji se
vyskytuje u mladych, obéznich zen; v détské populaci je vyskyt méné casty, jak vSak ukazuje tato kazuistika, rozhodné ne vylouceny. Touto kazuistikou bychom chtéli demonstrovat
diagnosticko-terapeuticky postup v pripadé pediatrického pacienta s IIH. Kazuistika: 9leta pacientka byla akutné hospitalizovdna béhem vanocnich svatkd 2024 pro nové vzniklou periferni
parézu n. VII. L. sin., frontalni cefaleu a opakovany vomitus. Pfi vstupnim objektivnim neurologickém vysetreni byla dale pozorovana lehka anizokorie a mydridza OD pfi zachovalé fotoreakci a
negativnich meningealnich jevech. Pro akutni méstnani na o¢nim pozadi provedena akutni MR mozku, kde popsano rozsireni subarachnoidealniho prostoru v oblasti retrobulbarniho priibéhu
n. Il. Az na 1.7mm lehce vyraznéji vpravo, samotny nerv nerozsiren, dile prominence a lehce ndpadnéjsi syceni optického disku bilat., nize ulozené tonsilly mozecku. Provedena lumbalni
punkce, kde oteviraci tlak 600mmH20, hrani¢ni monocyty, negativni oligoklonalni pasy a mikrobiologie. S negativnimi vysledky mikrobiologie zahajena kortikoterapie. Doplnéno MR michy v¢.
kontrastu, kde robustné;jsi C-micha, ale bez presvédcivé patologie. VEP bez patologie. Pro nalez odpovidajici IIH zahajena terapie acetazolamidem. V rozsifenych laboratornich odbérech
negativni panel autoprotildtek, pozitivni protildtky SARS-CoV-2 svédcici pro prodélanou infekci. Pro stacionarni stav t.c. nebyla indikovana neurochirurgicka intervence. Po odlehcovaci
lumbdalni punkci a na zavedené farmakoterapii vyrazné objektivni i subjektivni zlepseni stavu. Pred dimisi kontrolni lumbalni punkce s likvorovym tlakem 100mmH20. Pacientka
rehospitalizovdna s odstupem 2 mésicl ke kontrolnimu zobrazeni mozku a lumbalni punkci, t.¢. objektivné neurologicky normalni nalez, na MR mozku v¢. kontrastu rozsirené
subarachnoidedlni prostory nn. Il. retrobulbarné do 1.5mm - ndlez v regresi, mozeckové tonsilly ulozené nize, v case stacionarni. Pfi lumbalni punkci oteviraci tlak 250mmH20, likvor ¢iry,
nezanétlivy. Ocni vySetreni bez znamek méstnani. Pacientka byla propusténa dom( a nadale ponechana v ambulantni neurologické péci KDN FN Brno.



MITCHELLUV SYNDROM - KAZUISTICKE SDELENi

Ludmila Novotna ', Martin Vyhnalek %, Emilie Vyhnalkova *, Zuzana Musova *, Jaroslava Paulasova Schwabova ?,
' Centrum hereditarnich ataxif, Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol

? Centrum hereditarnich ataxii, Neurologicka klinika 2. LF UK a FN Motol

* Centrum hereditarnich ataxii, Ustav biologie a lékaf'ské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Uvod: MitchellGv syndrom je vzacné, ¢asto tézce probihajici neurodegenerativni onemocnéni zpiisobené de novo heterozygotni patogenni missense variantou v genu ACOX1. Gen ACOX1
kdduje klicovy enzym v peroxisomalni -oxidaci. Dysfunkce tohoto enzymu vede k poruse metabolismu velmi dlouhych mastnych kyselin (VLCFA) a oxidativnimu stresu, na ktery jsou
nejcitlivéjsi Schwannovy bunky. Onemocnéni se projevuje Sirokym spektrem variabilné vyjadrenych pfiznakd, pro které je typicky atakovity pribéh. Tyto pfiznaky zahrnuji percepéni poruchu
sluchu, myelopatii, encefalopatii, motorickou a senzitivni polyneuropatii, ataxii, kozni a o¢ni pfiznaky. Pro nahly vznik slabosti a ataxie s ndlezem kontrastné se syticich zmén v dorzalni ¢asti
michy a miSnich kofend je v diferencialni diagnostice na prvnim misté akutni zanétlivda demyeliniza¢ni polyneuropatie (AIDP), kterd vSak nereaguje na imunosupresivni terapii. V literature jsou
popsany jednotky pripad(, u kterych vedla antioxida¢ni terapie N-acetylcysteinem (NAC) ke stabilizaci onemocnéni ¢i zmirnéni symptom. Cilem tohoto sdéleni je prezentovat pacienta a jeho
otce s pomalu progredujici senzitivni ataxii a bilateralni percepéni poruchou sluchu, u nichz byla nalezena pravdépodobné patogenni heterozygotni varianta v genu ACOX1. Metodika:
Probéhlo zpracovani klinickych dat u pacienta a jeho otce, ktefi byli vysetreni v Centru hereditarnich ataxii FN Motol, a nasledné byla data konfrontovana s prehledem dosud publikované
literatury. Vysledky: 14lety pacient byl vysetfovan pro progredujici oboustrannou percep¢ni poruchu sluchu a poruchu stability. V neurologickém néalezu byla popsana porucha sluchu a
senzitivni ataxie. Na kGzi byl nalezen makulézni exantém. Laboratorni vySetreni a metabolicky screening véetné enzymologického vysetreni byly bez nalezu vysvétlujiciho klinické obtize
pacienta. MR mozku v 3T protokolu byla bez patologického nédlezu, rozsifené vysetreni likvoru bylo negativni. Pacient mél patologicky nalez na sluchovych a somatosenzorickych evokovanych
potenciadlech. MR michy nebyla dosud pro nesouhlas rodiny provedena. Vzhledem k fenotypu pacienta a obdobnym obtizim u otce byli oba nasledné odeslani k vySetfeni do Centra
hereditarnich ataxii FN Motol. U otce byl popsan stejny klinicky nalez jako u syna. Probéhlo vysetreni zadkladniho panelu ataxii, které bylo negativni. Celoexomovym sekvenovanim byla u
pacienta a jeho otce nasledné nalezena pravdépodobné patogenni heterozygotni varianta v genu ACOX1 (Asn237Ser). Zavér: Na zdkladé klinického a genetického nalezu u otce a syna se
domnivame, Ze se jedna o fenotypové lehéi formu Mitchellova syndromu. Tento pripad je unikatni, nebot vsechny doposud popsané pripady Mitchellova syndromu byly zpGsobeny de novo
variantou v ACOX1 genu. Radi bychom upozornili na toto vzacné onemocnéni, které by mélo byt zvazovano zejména v diferencidlni diagnostice u pacientd s podezienim na AIDP, ktefi
nereaguji na imunosupresivni terapii. Podporovano: Grantem Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky AZV NU22-04-00097 a projektem ¢&. LX22NPO5107 (MSMT): Financovano Evropskou
unii — Next Generation EU

Z PERIFERNi PAREZY HODGKINUV LYMFOM

Giulio Gentile ', Ondfej Horak ', Pavlina Danhofer ', Petra Hanakova ',
' Klinika détské neurologie, FN Brno

Burkittav lymfom: vysoce maligni non-Hodgkinsky lymfom typicky se projevujici v oblasti dolni Celisti. Formy: 1)Spojeny s imunodeficitem, ¢asto u pacientl s AIDS, pacienti maji infiltrovanou
kostni dien a uzliny, 2)sporadicky (nejcastéji se projevuje jako nitrobfisni nddorova masa v ileocekalni oblasti, mohou byt psotizeny ldviny a ovaria, dospéli mivaji infektrace v uzlinach), 3)
endemicky: v 50% pripadl postihuje kosti obliceje, mlZze se objevit v gastrointestindlni traktu (tenké a tlusté strevo), parovych brisnich organech (ovaria) a v prsu, ¢asto boustranné, pfi vzniku
endemické Formy je patrna souvislost s infekci EBV Kazuistika: 4 lety Daniel byl plvodné akutné pfijaty pro periferni parézu n.facialis l.dx, predchazely bolesti pravé tvare, inic. ORL vySetreni s
nalezem nastriklého bubinku P ucha (zaveden prouzek s boralkoholem), pro pretrvavajici algie p.poloviny tvare doplnéno kontrolni ORL vysetieni bylo s ndlezem mékkotkanové, palpacné
tuhé hmoty v pravém zvukovodu, doporuc¢eno HRCT pyramid, kde vpravo kompletni obturace porus acusticus externus, patologicky obsah v rozsahu stfedousi, antra, sklipkového systému —
hodnoceno jako susp. Destrukce kostni struktury vrcholu pyramidy kosti skalni lat.dx s v.s. okolni mékkotkanovou expanzivni reakci. Doplnéno MR kde odhalena tumorézni infiltrace v oblasti
pravé pyramidy, jejiho hrou s parosalni slozkou, vysoce susp. Infiltrace ipsilateralnich hlavovych nervi a petrézniho segmentu a.carotis int., rovnéz i fokalné pachymening. Pacient prelozen na
onkologii s diagnostikovanym Burkittovym lymfomem pyramidy s rozsifenim mimo primarni lokalizaci do jater, ledvin, kosnti dfené (pozit. Trepanobiopsie z jedné strany). Za hospitalizaci na
onkolii podan Rituximab, ktery s dobrym efektem — postupné zlepsovani neurologické symptomatologie, po dokonceni Vorphase (v tomto pripadé cyklofosfamid) zahajen blok AAZ1.
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