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Predslov

Extrapyramidové ochorenia (angl. “movement disorders”) predstavuju vel'mi
zaujimava skupinu neurologickych poruch s istymi, velmi Specifickymi klinickymi
charakteristikami, ktoré si vyZaduju osobitny pristup k pacientovi, a to tak pri ziskavani
anamnestickych dat, ako aj pri realizacii samotného klinického neurologického vySetrenia.
Castokrat prave zdanlivo zanedbatené anamnestické tdaje a viacmenej na prvy pohlad
nevyznamné detaily v klinickom obraze moéZu zasadne ovplyvnit' stanovenie spravnej

diagnozy a tym aj d’alSi osud pacienta.

Cielom 1. Casti tychto ucebnych textov je oboznamit™ Citatela s “extrapyramidovym
jazykom”, teda s terminmi a nazvami Specifickych klinickych javov, s ktorymi sa stretavame
u pacientov s extrapyramidovymi ochoreniami a poskytnit’ mu navod na spravne klinické
vySetrenie tychto pacientov, o je zakladny predpoklad pre stanovenie spravnej diagnozy.
Ucebné texty vychadzaju z odpordcani pre klinické vySetrenie podl'a Movement Disorders
Society. Cielom tejto publikdcie nie je poskytnut’ detailné informacie o konkrétnych
nozologickych jednotkdch z okruhu “movement disorders”, ale pontknut’ Citatelovi akysi
navod, podla ktorého by sa mal na zaklade hlavného symptomu a d’alSich klinickych indicii
relativne rychlo a jednoducho dopracovat’ k najpravdepodobnejSej diagnéze z rozsiahleho
zoznamu extrapyramidovych ochoreni. Druha cast' ucebnych textov sa bude zaoberat
vyuzitim  pomocnych  vySetrovacich  metéd  (psychologickych,  laboratérnych,
elektrofyziologickych a  zobrazovacich  vySetreni) v  diferencidlnej diagnostike

extrapyramidovych ochoreni.

Predkladané ucebné texty st urCené hlavne pre lekarov v Specializacnej priprave v
Stidijnom odbore Neurologia a pre neurologov s hlbSim zaujmom o extrapyramidovu

problematiku.
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Z0ZNAM SKRATIEK

ADHD - Porucha pozornosti s hyperaktivitou (Attention deficit hyperactive disorder)

ACh — Alzheimerova choroba (Alzheimer 's disease)

CBD - Kortikobazalna degeneracia (Corticobasal degeneration)

CBS - Kortikobazalny syndrém (Corticobasal syndrome)

CJCh — Creutzfeldt-Jakobova choroba (Creutzfeld-Jakob disease)

CVO - Cerebrovaskularne ochorenie

DaTSCAN - Scintigrafické vysetrenie aktivity presynaptickych dopaminovych transportérov

(DaT) v striate pomocou jodom znaceného ioflupanu

DLB - Demencia s Lewyho telieskami (Dementia with Lewy Bodies)

DMO - Detska mozgova obrna

ET — Esencialny tremor (Essential tremor)

FXTAS — Ataxia/tremor syndrom viazany na fragilny X chromozom (Fragile X-associated

tremor/ataxia syndrome)

HCh — Huntingtonova choroba (Huntington 's disease)

PCh — Parkinsonova choroba (Parkinson 's disease)

MDS — Movement Disorders Society

MDS-UPDRS - Jednotna hodnotiaca Skala pre Parkinsonovu chorobu od Movement
Disorders Society (MDS - Unified Parkinson's Disease Rating Scale)



MIBG - scintigrafické zobrazenie sympatikovej inervacie srdca pomocou jédom znaceného

metajodobenzylguanidinu

MSA — Multisystémova atrofia (Multisystem atrophy)

NBIA — Neurodegeneracia asociovana s akumulaciou Zeleza v mozgu (Neurodegeneration

with brain iron accumulation)

NPH — Normotenzny hydrocefalus (Normal pressure hydrocephalus)

OCD - Obsedantno - kompulzivna porucha (Obsessive-compulsive disorder)

PKAN — Neurodegeneracia asociovana s pantotenatkinazou (Pantothenate kinase-associated

neurodegeneration)

PLAN — Neurodegeneracia asociovana s PLA2G6 (PLA2G6-associated neurodegeneration)

PSP — Progresivna supranuklearna paralyza (Progressive supranuclear palsy)

RBD — Porucha spravania viazana na REM spanok (REM sleep behavior dosorder)

SCA — Spinocerebelarna ataxia (Spinocerebellar ataxia)

VP — Vaskularny parkinsonizmus

WCh — Wilsonova choroba (Wilson 's disease)



EXTRAPYRAMIDOVY SLOVNIK

Alien hand syndrome (priznak cudzej ruky) — pacient nevnima svoju ruku ako svoju vlastnu,
prejavuje sa mimovol'ovymi, netcelnymi, pomalymi (akoby nie¢o hladajicimi) pohybmi

postihnutej koncatiny
Antecollis — abnormalny predklon hlavy a krku

Akineticka kriza — stav generalizovanej nehybnosti (imobility), napr. v dosledku vysadenia

lieCby pri Parkinsonovej chorobe alebo v dosledku podania typickych neuroleptik
Akinéza — porucha iniciacie pohybu
Applause sign — pacient zatlieska viac ako 3x na inStrukciu aby zatlieskal 3x po sebe

Apraxia — neschopnost vykonavat motorické tkony napriek neporusenej svalovej sile,

citlivosti, koordinacii a porozumeniu

Apraxia otvarania viecok — neschopnost’ vol'ového otvorenia o¢i v dosledku kontrakcie m.

levator palpebrae superior a pretarzalnej porcie m. orbicularis oculi
Ataxia — porucha koordinacie pohybov, vratane poruchy rovnovahy

Atetéza — pomalé, krutivé, choreaticko-dystonické, nestereotypné pohyby, predovSetkym na

akralnych castiach koncatin

Balismus — typ chorey, charakteristicky prudkymi, nepravidelnymi, hadzavymi pohybmi

vel'kej amplitidy, ktoré postihuji proximalne Casti koncatin

Blefarospazmus — mimové6lové zatvaranie oc¢i v désledku dystonickej kontrakcie m.

orbicularis oculi

Bloemov test — test 10 krokov systémom péta-Spicka (tandemova chodza) s otvorenymi

oCami po Ciare na podlozke



Bradybazia — spomalena chodza

Bradykinéza — patologicky spomaleny pohyb vykazujici dekrement amplitidy a/alebo

frekvencie pri jeho opakovani

Brachybazia — chodza kratkymi krokmi

Demencia — progresivny ubytok kognitivnych funkcii, ktory interferuje s normalnym

spolocenskym a pracovnym fungovanim pacienta

Dysfluencia — porucha fluencie (plynulosti) reCového prejavu

Dyskinézy — mimovol'né pohyby vSeobecne (oznacované aj ako hyperkinézy)

Dysprozédia —strata modulacie reci, monotonnost

Dysténia — porucha hybnosti charakterizovana trvalymi alebo preruSovanymi svalovymi

kontrakciami, ktoré spdsobuju abnormalne, casto opakované pohyby, postiry alebo oboje

Echolalia — opakovanie slov alebo viet inej osoby

Exekutivne funkcie — psychické procesy, ktoré sa podielaju na realizacii cieleného
spravania, vedicemu k urcitému mentdlnemu alebo motorickému vykonu. Zahifiaju

formulaciu cieleného vykonu, planovanie, plnenie planu a G¢inny vykon.

Fenomén olovenej rurky — rigidita so stalym, nemennym odporom pri klinickom vySetreni

(starsi, dnes uz takmer obsolentny pojem)

Fenomén ozubeného kolesa — rigidita s kratkymi rytmickymi naskokmi zvySeného odporu

pri klinickom vySetreni, vznika interpoziciou tremoru a rigidity

Festinacia — jav, kedy pacient pri chodzi zacne zrychlovat’ a skracovat’ kroky, ¢im sa telo

zotrvacnikovo dostava dopredu a hrozi pad

Finger tapping — test spajania palca a ukazovaka na posudenie bradykinézy



Flapping tremor — negativhy myoklonus (vypadok svalovej aktivity extenzorov prstov ruk),
ktory sa prejavi ako flek¢no-extenCny “tremor” rik plapolavého charakteru (niekedy

oznacovany aj ako asterixis)

Freezing — zamrznutie pri chodzi, ndhla neschopnost’ zacat’ alebo pokracovat’ v chddzi

Fromentov manéver — posiliovaci (aktivacny) manéver pouZivany pri vySetreni rigidity
koncatin, kedy druhostranni (nevySetrovani) koncatinu zat'aZime istou motorickou tlohou
(napr. rotacnymi pohybmi v zapésti), ¢o demaskuje alebo zvySuje rigiditu na vySetrovanej

koncatine

Frontotemporalna demencia — heterogénny klinicky syndrom zahffiajici behavioralnu
variantu, primarnu progresivnu afdziu a sémanticki demenciu, sd charakterizované
behaviordlnymi zmenami, poruchami exekutivnych funkcii, reci a casto aj parkinsonizmom,

ev. aj priznakmi postihnutia horného a dolného motoneurénu

Geste antagoniste (senzorické triky) — senzorické podnety zmiernujuce dystoniu (napr.

dotyk na bradu alebo tvar pri cervikalnej dystonii

Gunslinger's gait — chodza pistol'nika, teda porucha chddze s chybajicou synkinézou hornej
koncatiny, pacient akoby mal ruku stale poloZenu na zbrani ukrytej na boku tela a bol v

pohotovosti ju kedykol'vek pouzit

Hezitacia — porucha inicidcie pohybu pri Starte chodze alebo pri jeho dokoncovani tesne pred

cielom (Startova a cielova hezitacia)

Holmesov tremor (rubrdlny, mezencefalicky) — tremor, ktory vznika pri 1éziach nucleus
ruber, jeho okolia ale aj inych Casti ponsu, mezencefala alebo talamu, pripomina cerebelarny

tremor, ale byva pritomna aj pokojova komponenta trasu

Hypokineticka dysartria — spomaleny, zastreny, tichy a monoténny reCovy prejav s

poruchami fluencie reci (typicka pre parkinsonsky syndrom)
Hypokinéza — zniZenie mnoZstva a rozsahu pohybov

Hypomimia — oslabena mimika so strnulym vyrazom tvare
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Hypofoénia — zniZenie hlasitosti reci

Chorea — mimovolné, rychle, nahle, chaotické, nestereotypné a nepredvidatelné pohyby v

roznej telesnej distribucii
Choreoatetdza — pomalSia varianta chorey s krutivymi ,,hadovitymi“ pohybmi
Kamptokormia — abnormy predklon trupu v rozsahu 30 az 90 st.

Kognitivna dysfunkcia — subjektivny ¢i objektivne meratel'ny pokles asponi jednej z domén
kognitivnych (poznavacich) funkcii (epizodicka pamadt, verbalne schopnosti, zrakovo-

priestorova orientdcia, exekutivne funkcie, pozornost)
Koprolalia — vykrikovanie vulgarizmov
Kinesia paradoxa — nahle zlepSenie stavu hybnosti v dosledku extrémneho emocného stresu

Lower body parkinsonism (parkinsonizmus dolnej polovice tela) — parkinsonsky syndrom,
klinicky vyjadreny na dolnych koncatinach, prejavujuci sa dominantne poruchami chddze,

typicky pre vaskularny parkinsonizmus a parkinsonizmus pri normotenznom hydrocefale

Meigeho syndrom — kombinacia viacerych fokalnych dystonii v kraniocervikalnej oblasti —

blefarospazmus, oromandibuldrna, laryngedlna a cervikalna dysténia

Mierna kognitivha porucha — poSkodeniu kognitivnych funkcii (jednodoménové alebo

viacdoménové), ktoré neobmedzuje funk¢ny stav pacienta

Mirror dystonia (zrkadlova dysténia) — vyskyt dystonického pohybu ¢i postury na
postihnutej koncatine pri pohyboch kontraletralnej, zdravej koncatiny (napr. grafospazmus na

postihnutej ruke pri pisani zdravou rukou)

Motoricka imperzistencia — neschopnost’ dlhSiu dobu udrzat’ navodenu polohu tela, ¢i jeho

Casti, typicka Crta dystonie

Motorické fluktuacie — vykyvy stavu hybnosti (stavy on a off), najcastejSie v zavislosti od

uZitia levodopy
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Motor overflow (pretekanie svalovej aktivacie) - rozSirovanie svalovej aktivity aj na svaly,

ktoré v danom pohybe nemaju byt zapojené, typicka Crta pre dystoniu

Myoklonus — mimovolovy, kratky zasklb jedného svalu alebo skupiny svalov

Myorytmie — repetitivne, rytmické, pomalé pohyby, sposobené stahmi hlavovych a/alebo

koncatinovych svalov

Neurolepticky maligny syndrém — zavazna, Zivot ohrozujica komplikacia vznikajica pri
liecbe neuroleptikami alebo ndhlom vysadeni antiparkinsonik, prejavuje sa t'azkou svalovou

rigiditou, hyperpyrexiou, hypertenziou a tachykardiou, poruchou vedomiia a rabdomyolyzou

Opsoklonus — myoklonus okohybnych svalov, nepravidelné zasklby ocnych bulbov, hlavne

v horizontalnom smere, byva Casto spojeny s myoklonom aj na inych castiach tela

Palilalia — niekol'kondsobné opakovanie vlastnych viet, slov alebo slabik na konci vety

Parkinsonizmus (parkinsonsky syndrém) — pritomnost’ bradykinézy a minimalne eSte

jedného priznaku — rigidity a/alebo tremoru

Pisa syndrém — abnormna lateroflexia trup

Priznak jazyka — neschopnost’ dlhSie udrZat’ vyplazeny jazyk, typické je jeho zat'ahovanie

spat’ do ust, prejav motorickej imperzistencie pri dystonii

Priznak dojicky — pri podani ruky pacient mimovolovo povoluje a zviera dlaf, prejav

motorickej imperzistencie pri dystonii

Pseudoatetéza — pomalé, krutivé pohyby v dosledku poruSenej propriorecepcie (nie v

dosledku 1ézie extrapyramidového systému)

Pull test — retropulzny test na vySetrenie posturalnej stability

Rabbit syndrome (krali¢i syndrém) — tremor Ust, brady a jazyka

Reemergentny tremor — typ tremoru, ktory sa objavi po niekol'kych sekundach od navodenia

novej polohy, napr. po predpaZeni koncatin je typicky pre Parkinsonovu chorobu
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Retrocollis — abnormny zaklon hlavy a krku

Rigidita — abnormne zvySeny svalovy tonus charakteristicky pre poruchu extrapyramidového

systému, zvyraziiuje sa pohybom kontralateralnej koncatiny

Rocket sign (priznak rakety) — prudké vyskocenie na nohy pri vstavani zo stolicky, ktoré je

nasledované bezprostrednym padom dozadu

Spooning (priznak lyZicky) — prejav dysténie na rukach, podmieneny flexiou zapéstia a
hyperextenziou v metakarpofalangealnych kiboch, ndpadny pri vysetreni hornych konéatin v

predpaZeni

Stereotypie — rychlé, mimovolové pohyby, opakujice se stereotypne len v urcitych
svalovych skupinach, s typickym vyskytom v detstve, v dospelosti tak najcastejSie

oznacujeme perioralne dyskinézy, ¢i uZ poliekové alebo v ramci senilnej chorey
Task-specific — viazany na urcity, Specificky pohyb

Tik — nahle, bezicelné, opakujice sa pohyby (motorické tiky) alebo zvuky (vokalne tiky),
ktorym predchadza nutkanie ich vykonat” a po ich vykonani dochadza k il'ave — uvolneniu

napdtia, Ciastocne st vol'ovo potlacitel'né

Tremor — rytmicky, oscilacny pohyb, podmieneny striedavymi stahmi svalovych agonistov a

antagonistov

Wearing off — zhorSenie stavu hybnosti u pacienta s Parkinsonovou chorobou v dosledku
vyprchania tcinku predoslej davky levodopy; objavuju sa pred uZitim d’alSej davky levodopy,

alebo kratko po jej uZiti

Wing-beating tremor (tremor charakteru mavania kridel) — nizkofrekvencny a vysoko-
amplitidovy tremor proximalnych casti hornych koncatin indukovany polohou — napr. pri

vySetrovani v tzv. polohe kridel, je typicky pre Wilsonovu chorobu
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1. Diagnosticky pristup k pacientovi s extrapyramidovou
symptomatikou

Extrapyramidovy systém je doleZitou zloZkou riadenia motoriky na centralnej
urovni. Jeho hlavnym anatomickym podkladom st subkortikalne Strukury — hlavne bazalne
ganglia, ale zasahuje aj do kortikdlnych a kmefiovych Struktir. Podiela sa na regulacii
svalového tonusu, udrZiavani zakladnych poldéh a postir (napr. postoja), na spuStani a
realizacii automatickych mimovol'ovych pohybov (napr. chodze), ale zasahuje aj do realizacie
volovych pohybov. ZjednoduSene sa dd povedat, Ze porucha funkcie extrapyramidového
systému sa prejavi poruchami svalového tonusu v zmysle hyperténie (rigidity) alebo
hypotonie a pohybovymi poruchami v zmysle nedostatocnych alebo nadmernych pohybov
(hypokinetické alebo hyperkinetické syndromy). Okrem pohybovych funkcii sa
extrapyramidovy systém vyznamne podiela aj na psychickych procesoch (hlavne

.....

extrapyramidovych portich st aj neuropsychologické (neuropsychiatrické) priznaky.

Extrapyramidové poruchy (movement disorders) predstavuju etiologicky
heterogénnu skupinu portich charakterizovani pritomnostou abnormalnych pohybov. MéZe
sa jednat’ o primarne extrapyramidové ochorenia (napr. Parkinsonova choroba, esencialny
tremor, Huntingtonova choroba) alebo sekundarne extrapyramidové syndromy, podmienené

napr. traumatickym, poliekovym, vaskularnym ¢i metabolickym poskodenim mozgu.

Zakladom spravneho diagnostického procesu u kazdého pacienta s extrapyramidovou
poruchou je sprdvne pomenovanie hodnoteného abnormalneho pohybu (tzv. fenomenolégia).
ZjednoduSeny pristup, zaloZeny na obycajnom pozorovani pacienta je znazorneny na obr. 1.
V prvom rade je potrebné posudit, ¢i je pohybovej aktivity malo, alebo naopak abnormne
vela. V prvom pripade hovorime o hypokinetickej poruche (kde patri parkinsonizmus) a v
druhom pripade o hyperkinetickej poruche. Tu rozliSujeme, ¢i ide o jednoduchy pohyb
(tremor a myoklonus) alebo komplexnejSi pohybovy vzorec (dysténia s konStantnym,
predvidatelnym vzorcom a chorea s nestereotypnym, nepredvidatelnym pohybovym

vzorcom).
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Ma pacient poruchu hybnosti?

L N

Hyperkineticku Hypokinetickd
—— 1 . :
Jednoduchy skibavy pohyb Komplexnejsi pohyb/postura tiky parkinsonizmus
' ' ' v
rytmicky nerytmicky nepredvidatelny | predvidatelny
Lo l I
trermor myoklonus chorea dystonia

Obr 1. Algoritmus posudzovania typu abnormalneho pohybového vzorca na zaklade
pozorovania pacienta (upravené podl'a Skorvanek 2020).

Zakladné klinické diferencialne-diagnostické odlisnosti jednotlivych extrapyramidovych

prejavov:

— myoklonus — nahly, prudky a kratkotrvajtci zasklb jedného alebo celej skupiny svalov

s jasne viditeI'nym kinetickym efektom

— fascikulacia — kontrakcia jednej motorickej jednotky, nie celého svalu, zvidcSa bez

pozorovaného kinetického efektu na koncatine, ¢i inej Casti tela

— tras — rytmické striedanie kontrakcie agonistov a antagonistov, na tras sa moze podobat’

rytmicky myoklonus a negativny myoklonus rik — flapping tremor

— tik — m6Ze byt docasne potlaceny volou, pred jeho vykonanim ma pacient nutkanie pohyb

vykonat’ a po jeho vykonani sa dostavi ¢iastocna ulava
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— hyperekplexia — generalizované zasklby po nejakom senzorickom podnete, sprevadzané

zovrenim vieCok a niekedy aj vykrikom, ide o prejav ul'akovej (startle) reakcie

— chorea — netiCelné, chaotické a nestereotypné pohyby, podkladom je tzv. imperzistencia —
neschopnost’ udrzZat’ pokojovi posttru, alebo vykonat” jednoduchy pohyb bez interferencie

choreatickych dyskinéz, ma nepredikovatel'ny vzorec

— dystonia — je charakterizovand abnormalnymi postirami alebo pohybmi, ktoré maju
u daného pacienta relativne konStantny vzorec. Je podmienend tzv. pretekanim svalovej
aktivacie (na urovni okruhov bazalnych ganglii) aj na tie svaly, ktoré maji byt pri danom
pohybe relaxované. To vedie ku kritivym pohybom a k abnormalnemu postaveniu Casti tela

alebo koncatiny. Dystonia sa spusta alebo zhorSuje pri vol'ovom pohybe (napr. pri chodzi).

— pseudoatetéza — pomalé kritivé pohyby v dosledku poruSenej propriorecepcie, zhorSuje sa

pri zavretych ociach

— balismus — typ chorey, charakteristicky prudkymi, nepravidelnymi, hadzavymi pohybmi

vel'kej amplitudy, ktoré postihuju proximalne Casti koncatin

— akatizia — pocit vnatorného nepokoja a neschopnost’ zotrvat' v pokoji, psychomotoricky

nepokoj

— stereotypie — rychlé, mimovol'ové, nedcelné pohyby, opakujice se stereotypne len v

urcitych svalovych skupinach, typicky napr. perioralne alebo akralne na koncatinach
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2. Klinické vySetrenie pacienta s extrapyramidovym ochorenim

2.1. Neurologické vySetrenie pacienta s parkinsonizmom

NajcCastejSou pricinou parkinsonizmu je Parkinsonova choroba (80%), zvySok
predstavuju parkinsonské syndromy — tzv. atypicky parkinsonizmus (10%) a sekundarny

parkinsonizmus (10%).

2.1.1. Parkinsonova choroba (PCh)

PCh je druhym najCastejSim neurodegenerativnym ochorenim (po Alzheimerovej
chorobe). Ide o chronické, progresivne neurologické ochorenie, ktorého incidencia narasta s
vekom (postihuje asi 1% populacie vo veku nad 60 rokov). Patofyziologicky je
charakterizované zanikom nigrostriatdlnych dopaminergnych neurénov a pritomnost'ou
intracelularnych inkluzii obsahujtcich a-synuklein — Lewyho telieska a Lewyho neurity. Ide
teda o ochorenie zo skupiny synukleinopatii. Biochemickym podkladom ochorenia je
predovSetkym nedostatok dopaminu. Kym v minulosti bolo toto ochorenie vnimané ako
ochorenie bazalnych ganglii, dnes ho povaZujeme za multisystémové ochorenie s postihom
centrdlneho a periférneho nervového systému, pricom nejde len o poskodenie motorického,
ale aj senzitivneho, senzorického a autonémneho nervového systému. Klinicky sa prejavuje
spektrom meotorickych priznakov (bradykinéza, rigidita, tremor, posturalne poruchy) a
nemotorickych priznakov, ktoré si zhrnuté v tabulke ¢. 1. Diagnostické kritéria PCh su

uvedené v tabulke ¢. 2.

PCh vznika typicky po 40. roku Zivota. Pokial' vznikne skor, hovorime o PCh so
skorym nastupom (early onset Parkinson's disease), kde sa dominantne uplatiiuju genetické
faktory. Tato skupina sa eSte ¢leni na juvenilni PCh (vznik priznakov do 20. roku Zivota) a

“Young onset Parkinson's disease” (nastup priznakov medzi 20-40 rokov).

Ako parkinsonizmus (parkinsonsky syndréom) oznacujeme pritomnost’ bradykinézy a
minimalne eSte jedného d'alSieho priznaku — rigidity a/alebo tremoru. Klinicky obraz pacienta

s parkinsonizmom sa meni v zavislosti od dlZky trvania ochorenia a jeho liecby.
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Premotorické priznaky a nemotorické
priznaky vcasného Stadia PCh

Nemotorické priznaky pokrocilého Stadia
PCh

Hyposmia

Poruchy spanku

— Poruchy spravania v REM féaze spanku
— Nadmerna denna spavost’

— Insomnia

Autonémna dysfunkcia

— Gastrointestinalne problémy

Kognitivny deficit

Psychotické priznaky

Behavioralne poruchy (pri dopaminergnej
liecbe)

— Impulzivne poruchy

— Punding

— Dopaminovy dysregulacny syndrom

— Urogenitalne problémy
— Ortostaticka hypotenzia
— Nadmerné potenie
Poruchy zrakovych funkcii
Depresia a tzkost’

Apatia

Unava

Bolest’

Tab. 1 Prehl’ad nemotorickych priznakov PCh (upravené podla Straka a kol. 2019).
2.1.1.1. Bradykinéza

Bradykinéza je termin, ktorym oznacCujeme patologicky spomaleny pohyb, ktory
vykazuje dekrement amplitudy a/alebo frekvencie pri jeho opakovani. Je to zakladny priznak
parkinsonského syndromu, ktory je dosledkom poruchy planovania, inicidcie a realizacie
samotného pohybu. Dekrement pri opakovani pohybu je vemi dbleZitou charakteristikou (pri
funkénom parkinsonizme chyba). Pod pojmom akinéza rozumieme poruchu iniciacie pohybu

a pod pojmom hypokinéza zniZenie rozsahu (amplitidy) pohybu.

Pri PCh sa bradykinéza typicky zaCne prejavovat akralne na hornych koncatinach, a to
neobratnostou a spomalenostou pri jemnej manudlnej c¢innosti (zapinanie gombikov,
holenie...), zo zaciatku zvycajne jednostranne, resp. pri obostrannom postihu vyrazne
asymetricky. Charakteristicka je zmena pisma (mikrografia) — pacient piSe vel'mi malymi

pismenami.

Na dolnych koncatinach sa bradykinéza podiel'a na typickej poruche chodze. Pacient
ma kratku dizku krokov (brachybazia), spomalend rychlost chddze (bradybazia) a
redukovanu vysSku dvihania noh (prejav hypokinézy), co sa prejavi ako Suchtava chodza. Na
abnormalnej chodzi sa vSak okrem bradykinézy vZdy istou mierou podiel'a aj rigidita svalstva,

ktoré sa zucastiiuje na realizacii daného pohybu.
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Na tvari sa bradykinéza manifestuje oslabenou mimikou a strnulym vyrazom tvare
(hypomimia), ktord pripomina tvar hraca pokru (nemenny vyraz tvare, bez ohl'adu na to, aké
karty mé - tzv. poker face). Uvodnym prejavom hypomimie je zniZena frekvencia Zmurkania
(ako dosledkok bradykinézy m. orbicularis oculli), neskor sa pridava strnulost’ v dolnej Casti
tvare, teda je menej pohybov okolo ust (napr. menej Casto a menej intenzivne vyjadreny

usmev) a nakoniec dochadza aZ k oddeleniu pier a Usta ostavaju trvalo mierne pootvorené.

Bradykinéza sa na reCi prejavi ako spomalend, zastrenda, tichA a monoténna rec
(hypokineticka dysartria). Jej typickymi charakteristikami je dysprozoddia (strata modulacie
re¢i — monotonnost’), hypofénia (zniZena hlasitost’ reci) a poruchy fluencie (dysfluencia).
Casté je opakovanie hlasok na zaciatku re¢ového prejavu, alebo opakovanie jednotlivych slov,

fraz ev. aj celych viet (palilalia).
Klinické vySetrenie:

Rec: Posudzujeme ju pri rozhovore s pacientom, priCom sa zameriavame na hodnotenie

porozumenia, zrumitel'nosti, moduldcie, hlasitosti a fluencie reci.

Vyraz tvare: Posudzujeme ho v pokoji a pri rozpravani, priCom si vSimame frekvenciu

Zzmurkania, pohyby ust pri rozpravani, ismev a dovieranie pier a ust.

VySetrenie koncatin: Bradykinézu na koncatindch vySetrujeme pomocou sekvencnych,
opakovanych pohybov, kedZe hlavne v ivodnych Stadiach ochorenia bradykinézu odhalime
aZ po istom pocte opakovanych pohyboch. Rozsah prvych pobybov mézZe byt v tivode

ochorenia v norme.

Na hornych koncatinach hodnotime test spajania prstov, kontrétne palca a ukazovaka
(tzv. finger tapping, obr. 2), otvarania a zatvarania dlani a pronacno-supinacnych
pohybov ruk. Pacienta vyzveme aby 10 krat, ¢o najrychlejSie a v ¢o najvdc¢Som rozsahu
vykonaval poZadovany pohyb, a to vZdy jednotlivo pre kazda ruku. PoZadovany pobyb mu
vySetrujuci najskor ukaZe. Hodnotime rychlost’ pohybu, rytmus a amplitidu (rozsah) pohybu.
Pre parkinsonsky syndrom je typické spomalenie pohybu, zarazy (preruSenia rytmu) a pokles
amplitidy pohybu, hlavne ku koncu sekvencie, v neskorsich Stadiach je amplitida pohybu

minimalna uz na zaciatku sekvencie.

19



Obr. 2 Test spajania prstov — finger tapping.

Na dolnych koncatindch hodnotime klopanie Spickami noh o podlahu (tzv. toe
tapping, obr. 3), pricom péty st poloZené na podlahe a dvihanie a dosI’'apovanie chodidiel o
podlozZku (tzv. leg agility, obr. 4). Pacient pri danych testoch sedi na stolicke a vykona 10
pohybov podl'a ukazky vySetrujuceho, a to Co najrychlejSie a s €o najvacSim rozsahom

pohybu. Hodnotia sa rovnaké parametre ako pri vySetreni hornych koncatin.

Obr. 3 Test klopania Spickami noh o podlahu - toe tapping.

Obr. 4 Test dvihania a doSlapovania chodidiel — leg agility.
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2.1.1.2. Rigidita

Rigidita znamena abnormne zvySeny svalovy tonus, ktory moZe mat stdly a nemenny
odpor (fenomén olovenej riurky), alebo mdéze mat kratke rytmické naskoky zvySeného
odporu (fenomén ozubeného kolesa), ¢o sa v suicasnosti dava viac do sdvisu s tremorom.

Rigidita sa zvySuje pri volovom pohybe druhostrannej koncatiny.

Pacienti vnimaju rigiditu ako stuhlost’, zovretie alebo pocit taZoby jednotlivych casti
tela. Spociatku je skér vyjadrend na axidlnom svalstve a postihuje dominantne flexorové
svalové skupiny, ¢o sa podiel'a na typickom anteflekénom drZani tela — flexia hlavy, trupu a

koncatin.

Rigiditu vySetrujeme zistovanim rozsahu pasivnej hybnosti v kiboch a viimame si
kladeny odpor. Vysetrujeme ju na krku, hornych koncatinach (zépéstie a laktové kiby) a
dolnych koncatinach (bedrové a kolenné kiby). Kazdu koncatinu vySetrujeme zvlast. Pacient
musi byt uvolneny a v pripade, Ze rigiditu nezist'ujeme, pouZijeme posiliiovaci manéver (tzv.
Fromentov manéver, obr. 5) — teda pacienta vyzveme, aby vykonal na druhej
(nevySetrovanej) koncatine nejaku motorickd tlohu, napr. rotatné alebo pronac¢no-supinacné
pohyby v zapasti ¢i dupanie nohou. Rigidita sa vyrazne zhorSuje pri ko-aktivacii
kontralaterdlnych koncatin. Hodnotime pritom aj rozsah pasivneho pohybu v danom kibovom

segmente resp. jeho obmedzenia, napr. v percentach.

Obr. 5 Fromentov manéver.
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2.1.1.3. Tremor

Tremor mozZzno definovat’ ako rytmicky, oscilatny pohyb, ktory je podmieneny
striedavymi st'ahmi svalovych agonistov a antagonistov. Typicky parkinsonsky tremor zacina
na hornej koncatine, kde ma charakter pocitania minci (coin-counting) alebo kotul'ania
tabletiek (pill-rolling), C€o je zapricinené mimovol'ovou abdukciou a addukciou palca.
Spociatku sa vykytuje len intermitentne, napr. pri strese alebo pri tinave. Nie je pritomny v

spanku.

Zakladnymi charakteristikami parkinsonského tremoru je jednostrannost v tvode
ochorenia (ev. asymetrickost’ v neskorSich Stadiach ochorenia), pokojovy charakter tremoru -
vyskytuje sa v Case, ked’ koncatina nie je vol'ovo aktivovana, teda nie je motoricky aktivna, a
zvlast, ked nie je podopreta proti posobeniu gravitacie, napr. pocas chodze. VéacSinou sa tlmi
pocCas pohybu, aj ked’ obcas pozorujeme, Ze sa znovu objavi v novonavodenej polohe s
typickou pauzou v tremore pri zmene polohy (tzv. reemergentny tremor). Jeho frekvencia sa

nemeni pocas pohybu a je zvacSa v rozmedzi 4-8 Hz.

Parkinsonsky tremor sa v priebehu ochorenia moZe generalizovat' a moZe postihovat’
pery, bradu, sanku, dolné koncatiny, ale nepostihuje krk, hlavu a hlas (na rozdiel od
esencidlneho tremoru). Aj ked sa v tuvode ochorenia manifestuje v pokoji, v priebehu

ochorenia sa postupne pridava aj kineticka zlozZka (tremor pri aktivnych pohyboch koncatiny).
VySetrenie tremoru:

Tremor vySetrujeme v 3 zakladnych poziciach — v sede s hornymi koncatinami
poloZzenymi na operadlach stolicky (pokojovy tremor), v sede s predpaZenymi hornymi
koncatinami (staticky, polohovy, posturdlny tremor) a pri pohybe, napr. triafani si na nos
(akcny, kineticky tremor) a ev. pri Specifickej cinnosti, kedy sa tremor vyskytuje (task-

specific tremor) — napr. pri pisani.

Pokojovy tremor: Hodnotime ho u sediaceho pacienta, ktory ma ruky poloZené na
opierkach stolicky, potom pri realizacii motorickej ulohy na druhostrannej koncatine (napr.
finger tapping) a pri mentalnom zat'aZeni pacienta, napr. pri rieSeni matematickej tlohy (napr.
odcitavanie 7 od 100). Uvedené klinické testy casto demaskuju tremor, ktory u sediaceho
paciena nemusi byt’ pozorovany ev. ho vyrazne zhorSia. VSimame si vyskyt tremoru aj pocas

chodze. Globélne jeho pritomnost hodnotime pocas celej doby klinického vySetrenia
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pacienta, nielen pocCas doby cieleného vySetrenia tremoru (napr. pritomnost tremoru pocas
50% Casu vySetrenia). Dalsim hodnotenym parametrom je jeho amplitidu (rozsah oscilacie v

cm).

Polohovy tremor: Hodnotime ho pri predpaZeni rik, pricom dlane si smerom nadol,
zapastie vystreté a prsty mierne oddelené od seba. Reemergentny tremor méZeme vidiet ako
prechodny tremor, vzniknuty po kratkej pauze pri zmene z pokojovej polohy do posturalnej

polohy (predpaZenie koncatin).

Kineticky tremor - hodnotime pri skuske prst-nos, kedy pacient z polohy
predpazenej ruky sa ma ukazovakom dotkniit' 3x po sebe svojho nosa, ev. prsta vySetrujicej

osoby.

DetailnejSie klinické vySetrenie tremoru a jeho diferencidlna diagnostika je uvedena v

kapitole “Neurologické vySetrenie pacienta s tremorom”.

2.1.1.4. Posturdlne poruchy

Posturalne poruchy su typické pre pokrocilé Stddium PCh. Pokial st pritomné t'azké
posturalne poruchy uZz v inicialnom Stadiu parkinsonizmu, zvédcSa sa jedna o atypicky

parkinsonizmus.
Klinické vySetrenie:

1. Vstavanie zo stolicky: Pacient sedi na stolicke s opierkou chrbta a opierkou na
ruky. Jeho udlohou je vstat’ a mat’ pritom prekriZzené horné koncatiny na hrudniku (obr. 6).
Hodnotime schopnost” splnit’ dand tlohu a rychlost’ postavenia sa. Pacient ma 3 pokusy, ak sa

mu to nepodari, moZe sa opriet’ rukami o opierky stolicky. Opédt’ ma 3 pokusy.
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Obr. 6 VySetrenie vstavania zo stolicky.

2. Postoj: Postoj pacienta hodnotime pri teste vstavania zo stolicky, pri choddzi a pri
vySetreni posturalnej stability. VSimame si, ¢i nie je pritomny abnormny predklon hlavy a
trupu. Ak je postoj abnormny, vyzveme pacienta, aby sa narovnal, ¢im zistime, i pacient
dokaZe zmeneny postoj vél'ovo ovplyvnit. Vyrazna anteflexia hlavy (antecollis) a extrémny
predklon trupu (kamptokormia) su typické pre MSA, retroflexia hlavy (retrocollis) pre PSP,
nahnutie do strany (lateroflexia, Pisa syndrom) pre pokrocilé Stadium PCh ev. pre dysténiu pri
MSA alebo dystoniu pri uzivani neuroleptik. Pre kamptokormiu je typické jej vymiznutie v
I'ahu, kedy sa pacient narovnd, na rozdiel od fixovanej kyfoskoliézy. Kamptokormia sa mozZe
vyskytnit’ aj poliekovo, pri myozitide paravertebralneho svalstva, alebo v ramci

generalizovanej dysténie.

3. Posturalna stabilita: Na posidenie posturalnej stability okrem Standardného
vySetrenia postoja I (s mierne rozkroCenymi nohami), postoja II (s nohami blizko seba) a

postoja III (so zatvorenymi o¢ami) mame k dispozicii viacero dalSich klinickych testov.

Najrozsirenejsi je retropulzny test (tzv. pull test). Robi sa u pacienta, ktory stoji
vzpriamene, ma otvorené oci a dolné koncatiny sui mierne rozkrocené. Pacientovi je potrebné
vysvetlit' podstatu testu, s tym, Ze moZe urobit’ krok dozadu, aby prediSiel pripadnému padu.
VySetrujuci stoji za pacientom a rychle a prudko potiahne pacienta za plece smerom k sebe
(obr. 7). Prvy test je len ukazkou a je slabsi, aby pacient vedel, o ma oc¢akéavat. Hodnoti sa

druhy test a vSimame si pocet krokov dozadu, ktoré su potrebné na udrZanie stability. Za
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normu povazujeme maximalne dva kroky. V pripade PCh sa porucha posturalnej stability
vyskytuje aZ v pokrocilych Stadidach. Ak sa vyskytuje u pacienta s parkinsonizmom v prvych

rokoch ochorenia, pojde najskor o atypicky parkinsonsky syndrom (napr. PSP).

Obr. 7 Pull test.

Dal$im prinosnym testom je test desiatich krokov - tzv. Bloemov test (obr. 8). Ulohou
pacienta je prejst I'ubovolnou rychlostou 10 krokov systémom péta-Spicka (tandemova
chodza) s otvorenymi oCami po Ciare na podlozke. Pacienti s PCh zvladnu tento test bez
lateropulzii, naopak pacienti s atypickym parkinsonizmom (najmd PSP) maju vyrazné

lateropulzie aZz pady do stran.

Obr. 8 Bloemov test.
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Pady sa pri PCh vyskytuju aZ v pokrocilom Stadiu ochorenia (Casté pady su typické po
10 rokoch trvania ochorenia), na rozdiel od PSP (uZ v tivode ochorenia). NajcastejSie ide o
pady dopredu, kedZe pacienti s PCh maji antleflekéné drznie tela. Casto vznikaji aj v
suvislosti s freezingom, kedy nohy ostavaju na zemi a telo sa zotrvacnikovo vali dopredu. Pre
pacientov s PSP su skor typické pady dozadu pre ich relativne vzpriameny postoj a Casty
retrocollis. Pacienti s PCh maju strach z padov a typicka je pre nich zvySena opatrnost’ pri
chodzi, kym pacienti s PSP vacSinou nemaju strach z padov a nie su priliS opatrni pri chdodzi.
Pacienti s PSP sa vyznacuju stratou tsudku a riskantnym spravanim (precenenim svojich
schopnosti) v dosledku subkortikalnej frontalnej dezinhibicie (motor recklessness). Synkopy
nie su typické pre PCh, aj ked ortostatickd hypotenzia je ¢astou komplikaciou pokrocilého

Stadia ochorenia (synkopy su typické pre MSA).

4. Chodza: Pacienta vyzveme, aby kracal 10 metrov dopredu, potom sa otocil a kracal
naspit. Hodnotime rychlost chddze, dizku krokov, vysku zdvihu chodidla, dopad pity,
otoCenie sa, sihyby (synkinézy) hornych koncatin a prip. zamrznutie v chédzi (freezing). Na
detekciu freezingu je nutné otestovat prechadzanie cez ram dveri. UZ v tvode ochorenia
moZe byt napadné chybanie synkinézy postihnutej hornej koncatiny pri chodzi. Niekedy sa
zvykne pouZit termin chddza piStol'nika (“gunslinger's gait” alebo “gun arm”), ¢im myslime
obmedzenie aktivheho pohybu koncatiny pri chodzi, teda akoby mal ruku stale poloZenu na

zbrani ukrytej na boku tela a bol v pohotovosti ju kedykol'vek pouZit'.

Freezing je charakterizovany nahlou neschopnost'ou pacienta iniciovat’ chddzu alebo
v nej pokraCovat’. Pacient mé pocit akoby mal nohy primrznuté alebo prilepené k podlozke. Je
typicky pre pokrocilé Stadium PCh, ale vyskytuje sa aj pri atypickom a vaskularnom
parkinsonizme. NajcastejSie sa freezing prejavi ako 1. akinéza chddze (pacient stoji nehybne
na mieste), 2. preSfapovanie na mieste alebo 3. poSuchovanie sa dopredu extrémne malymi
krokmi. Freezing sa objavuje najskor na zaciatku chodze, pocCas otaCania a pocas
prechadzania cez uzky priestor (dvere), alebo tesne pred dosiahnutim ciela (cielova
hezitacia). VSimame si aj pocCet tychto zavahani. Neskor sa freezing objavuje aj pocas priamej
chodze. NajcastejSie sa vyskytuje v stave OFF, ale m6Ze byt pritomny aj stave ON (off

freezing, on freezing).

Festinacia je jav, kedy pacient pri chodzi zacne zrychl'ovat’ kroky, ktoré st postupne

Coraz kratSie, ¢im sa telo zotrvacnikovo vali dopredu a hrozi pad.
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Pri otacani sa pacient pohybuje strnulo — “en block”, tj. ako robot, alebo akoby bol v
sadrovom korzete (za fyziologickych okolnosti je otaCanie plynuly pohyb, ktory ma svoj

postup — oc€i, hlava, horna Cast’ trupu a nakoniec panva).

Pod pojmom kinesia paradoxa rozumieme nahle zlepSenie stavu hybnosti (moZnost
adekvatnej chodze ev. aj behu) v dosledku extrémne vypatych emocii (ohrozenie pacienta Ci

jeho blizkej osoby).

Pacienti s PCh dokazu véacSinou pocas chodze plynule konverzovat, ale pri
simultannej motorickej alebo kognitivnej tlohe sa mdZe objavit' freezing aZ pad (nosenie
podnosu, matematicka tloha). Podstatou je to, Ze pacienti maji problém urcit’ si prioritu a
vSetko sa snaZia urobit’ dobre, ¢o ma za nasledok poruchu chodze (posture second strategy).
Pre pacientov s PCh je najproblematickejSia chddza po rovine. Paradoxne lepSie zvladaju

chodzu hore a dole schodami, bicyklovanie, ¢i jazdu na kolobeZke.

2.1.1.5. Hodnotenie odpovede na dopaminergnti liecbu

NajddleZitejSim podpornym kritériom pre stanovenie diagnézy PCh je dopaminergna
responzivnost, CiZze vyrazné zlepSenie motorickych priznakov na liecbe levodopou ev.
agonistami dopaminovych receptorov. Postidenie dopaminergnej senzitivity mdZeme urobit’ s
istym Casovym odstupom od iniciacie liecby, teda po titracii lieku na jeho terapeuticku davku.
Na jednoznacné posudenie dopaminergnej odpovede sa odportca dlhodoby levodopovy test,
kedy u pacienta postupne titrujeme davku levodopy, aZ kym sa stav vyrazne subjektivne aj
objektivne nezlepSi. V pripade nezlepSenia stavu pri niZSich davkach levodopy je nutné v
sulade s MDS diagnostickymi kritériami navySit davku aspoil na 600 mg/deni (podla
niektorych autorov aZ na 1000 mg levodopy denne, uZivanej pocas jedného mesiaca).
Objektivne je responzivita definovana ako zniZenie v skére MDS-UPDRS IIT o 30 %. Pre
PCH je vsak typické vyraznejSie zlepSenie, minimalne o 50%. VSeobecne plati, Ze ¢im je
vySSie percento zlepSenia skore MDS-UPDRS III, tym je vySSia pravdepodobnost, Ze ide o
idiopatickd PCH. Mierne zlepSenie svedc¢i skor pre atypicky parkinsonizmus. Pre
dopaminergnu senzitivitu svedci aj vyrazné zlepSenie stavu po zvySeni davky alebo vyrazné
zhorSenie stavu po zniZeni davky levodopy a jednoznacné on/off fluktuacie, ktoré musia

zahfnat prediktabilné wearing-off na konci davky.
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U novodiagnostikovaného pacienta moéZeme dopaminergni odpoved posudit’ aj
apomorfinovym testom, kedy sa pacientovi poda apomorfin (po premedikacii domperidonom
v davke 3x20 mg minimalne 24 hodin pred realizaciou testu) v davke 1 mg subkutanne a
hodnoti sa skore MDS-UPDRS III po 20 minutach od podania apomorfinu. Ak neddjde k
presvedcivému zlepSeniu, po d’alSich 20 mintitach sa davka apomorfinu navysuje o 1 mg aZ do

maximalnej davky 7 mg.

Za ucelom uniformnejSieho hodnotenia Skaly MDS-UPDRS zostavila Movement
Dosorders Society (MDS) certifikovany vyucbovy program, ktory je dostupny aj on-line

(http:// www.movementdisorders. org /updrs/).

2.1.1.6. Klinické fenomény pokrocilého Stddia Parkinsonovej choroby

1. Motorické fluktuacie - st stavy vykyvov hybnosti (stavy on a off) v zavislosti od
uzitia levodopy. Postihuju viac ako polovicu pacientov po 5 rokoch liecby levodopou. Pre
motorické fluktuacie su typické tzv. wearing off stavy na konci davkového intervalu a

dyskinézy na vrchole ucinku levodopy.

2. Wearing off - zhorSenie stavu hybnosti pred uZitim dalSej planovanej davky
levodopy, alebo kratko po uZiti levodopy, kym eSte nedoSlo k narastu jej plazmatickej
koncentracie. Pricinou je kratky biologicky polcas levodopy. Okrem zhorSenia motorickych
priznakov (tremoru, rigidity, bradykinézy) je pritomné aj zhorSenie nemotorickych priznakov,
najmd anxiety, potenia, Gnavy, ktoré Casto nastupuje pred motorickym wearing off (tzv.
nemotoricky wearing off). Prvym prejavov motorickych fluktuécii a wearing off stavu byva
Casto ranna akinéza (ranny off stav) sposobena dlhym casovym intervalom od uZitia
poslednej vecernej davky levodopy. Casto sa pocas tohto stavu vyskytuji bolestivé kice
dolnych koncatin — tzv. off dysténia. V pokrocilom Stadiu ochorenia sa mézu vyskytnit off
stavy aj nepredvidatelne, teda bez zévislosti od uZitia levodopy. Dalsimi fenoménmi sii
oneskoreny on stav (delayed on) alebo Ziaden on stav (dose failure), ked prijatd davka
levodopy mé oneskoreny efekt, alebo nema Ziadny tcinok. Casto je spdsobend sti¢asnym
uzitim levodopy spolu s bielkovinovou stravou a nepravidelnym vyprazdiovanim Zaludka

(gastroparéza).

3. Dyskinézy — ide o choreatické hyperkinézy ako prejav abnormnej reakcie mozgu na

levodopu. Ich podkladom je nedostatocna skladovacia kapacita mozgu pre dopamin, ktora je
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sposobena zniZenym poctom dopaminergnych neurénov. Volny dopamin sa spétne

nevychytdva do presynaptického neurénu, ostava v synaptickej Strbine a nadmerne stimuluje

postsynaptické dopaminové receptory, ¢o vedie k dyskinézam. NajcastejSie sa dyskinézy

vyskytuju na vrchole davky — peak of dose (na vrchole plazmatickej hladiny levodopy).

ZriedkavejSie su tzv. difazické dyskinézy, koré sa prejavuju na zaciatku a na konci tic¢inku

levodopy (teda na zaciatku a konci on stavu). Tie CastejSie postihujui dolné koncatiny, casto

asymetricky a mozu mat’ charaket sterotypii alebo bolestivej dysténie.

Tab. 2 Diagnostické kritéria PCh (podl'a Postuma a kol. 2015).

Diagnéza klinicky stanovenej PCh vyZaduje:

1. pritomnost’ parkinsonizmu (bradykinéza + rigidita a/alebo pokojovy tremor)
2. nepritomnost” absolttnych vylucovacich kritérii

3. pritomnost’ aspoil 2 podpornych kritérii

4. nepritomnost relativnych vylucovacich kritérii (,,red flags®)

Diagnéza klinicky pravdepodobnej PCh vyzaduje:
1. pritomnost’ parkinsonizmu (bradykinéza + rigidita a/alebo pokojovy tremor)
2. nepritomnost” absolitnych vylucovacich kritérii

3. pritomnost’ relativnych vylucovacich kritérii (,,red flags®) , ktoré st vyvazené
podpornymi kritériami:

— ak je pritomné 1 relativne vylucovacie kritérium, musi byt’ pritomné aspoii 1 podporné
kritérium

— ak su pritomné 2 relativne vylucovacie kritéria, musia byt pritomné aspon 2 podporné
kritéria

— viac ako 2 relativne vylucovacie kritéria nemo6zu byt pritomné

Podporné kritéria:

1. Jasna a presvedciva responzivita na dopaminergnu lieCbu. Pocas inicialnej liecby sa
pacient vrati na normalnu alebo skoro normalnu uroven funkcénosti. Ak chyba v
dokumentacii tidaj o responzivite na inicialnu liecbu, presvedc¢iva responzivita je
definovana ako:

— vyrazné zlepSenie stavu so zvySenim davky alebo vyrazné zhorSenie stavu so zniZenim
davky. Objektivne je responzivita definovana ako zniZenie v skére UPDRS/MDS-UPDRS
IIT 0 30 %

— jednoznacné a vyrazné on/off fluktudcie, ktoré musia zahfiat prediktabilné wearing-off
na konci davky (end-of dose wearing off)

2. Pritomnost’ levodopa-indukovanych dyskinéz

3. Pokojovy tremor na koncatindch, dokumentovany v objektivnhom naleze (v minulosti
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alebo pocas vysSetrenia)

4. Pritomnost’ poruchy ¢uchu alebo dokaz sympatikovej denervacie srdca pri
scintigrafickom vySetrni MIBG (jédom znaceny metajodobenzylguanidin)

Absolitne vylucovacie kritéria:

1. Jasné mozockové priznaky, ako napr. cerebelarna chddza, ataxia na koncatinach alebo
cerebelarne okulomotorické abnormity (napr. perzistujici pohl'adovy nystagmus,
hypermetrické sakady)

2. Supranuklearna obrna vertikalneho pohl'adu smerom nadol alebo selektivne spomalenie
vertikalnych sakad smerom nadol

3. Diagnoza pravdepodobnej behavioralnej varianty frontotemporalnej demencie alebo
primdrnej progresivnej afazie v prvych 5 rokoch ochorenia podl'a konsenzualnych
diagnostickych kritérii

4. Priznaky parkinsonizmu obmedzené na dolné koncatiny po viac ako 3 rokoch

5. Liecba blokatormi dopaminovych receptorov alebo dopamin-depletujicimi liekmi v case
vzniku parkinsonizmu

6. Nepritomnost’ odpovede na lie¢bu vysokymi davkami levodopy v strednom Stadiu
ochorenia

7. Jednoznacné poruchy senzorickych funkcii mozgovej kory (napr. grafestézia,
stereognodzia s intaktnymi primarnymi senzorickymi modalitami), jasna koncatinova
ideomotoricka apraxia alebo progresivna afazia

8. Normalne funk¢né zobrazenie presynaptického dopaminergného systému

9. Alternativny stav, o ktorom je zname, Ze sposobuje parkinsonizmus a je pravdepodobne
spojeny s priznakmi pacienta, alebo sa hodnotiaci lekar na zaklade diagnostického
hodnotenia domnieva, Ze alternativny syndrom je pravdepodobnejsi ako PCh

Relativne vylucovacie kritéria (,,red flags“):

1. Rychla progresia poruchy chddze vyZadujuca pouZivanie invalidného vozika do 5 rokov
od zaciatku ochorenia

2. Uplna absencia progresie motorickych symptémov po viac ako 5 rokoch, okrem stability
vzt'ahujuicej sa na liecbu

.....

nezrozumitel'nd) alebo zavazna dysfagia (vyZadujica makku stravu, nazogastrickii sondu
alebo gastrostomiu) v priebehu prvych 5 rokoch

4. Inspiracna respiracna dysfunkcia: diurnalny alebo no¢ny inspira¢ny stridor alebo casté
inspiracné povzdychy

5. Zavazna autonomna dysfunkcia v priebehu prvych 5 rokoch ochorenia
Patri sem:

— ortostaticka hypotenzia — ortostatické zniZenie krvného tlaku pocas 3 minit od postavenia
o 30 mmHg systolického tlaku alebo 15mmHg diastolického tlaku krvi, pri absencii
dehydratdcie, liekov alebo inych ochoreni, ktoré by mohli vysvetlit' autonémnu dysfunkciu
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alebo

— zavazna retencia mocu alebo inkontinencia mocu v prvych 5 rokoch (okrem stresovej
inkontinencie u Zien), a nie je to jednoducha funkcna inkontinencia

u muzov retencia nesmie byt spojena s ochorenim prostaty a musi byt’ asociovana s
erektilnou dysfunkciou

6. Rekurentné pady (>1/ rok) pre poruchy rovnovahy v prvych 3 rokoch ochorenia

7. Disproporcny anterocollis (dystonicky) alebo kontrakttry na ruke alebo nohe v prvych
10 rokoch ochorenia

8. Absencia nemotorickych priznakov v prvych 5 rokoch ochorenia. To zahifia poruchy
spanku (insomnia, nadmerna denna spavost, poruchy spravania v REM faze spanku),
autonémnu dysfunkciu (obstipacia, urgentné mocenie, symptomaticka ortostaza), hyposmiu
alebo psychiatrické dysfunkcie (depresia, tizkost, halucinécie).

9. Inak nevysvetliteIné pyramidové priznaky, definované ako pyramidova slabost’ alebo
jasna patologicka hyperreflexia (okrem miernej asymetrie reflexov a izolovanej
extenzorovej plantarnej odpovede)

10. Bilateralny symetricky parkinsonizmus. Pacient alebo opatrovatel reportuju bilateralny
zaCiatok symptomov bez stranovej predominancie alebo nie je pozorovana stranova
predominancia pri objektivhom vySetreni.

2.1.2. Atypicky parkinsonizmus

Atypicky parkinsonizmus sa na rozdiel od postihnutia pri PCh vyznacuje istymi
klinickymi odliSnostami, ako je napr. symetrickost' parkinsonizmu, nepritomnost
dopaminergnej responzibility (alebo len miniméalna a prechodnd), rychlejSia progresia
ochorenia (priemerné preZivanie pacientov je 5-10 rokov) a pritomnost’ inych ako
extrapyramidovych prejavov (napr. pyramidovych, cerebelarnych a autonémnych
priznakov) — preto ich niekdy oznacujeme ako Parkinson plus syndrémy, co je termin, od

ktorého sa dnes uz ustupuje.

Patria sem sporadické ochorenia neurodegenerativnej etioldgie, ako je progresivna
supranukledrna paralyza (PSP), multisystémova atrofia (MSA), kortikobazalna degeneracia
(CBD) a demencia s Lewyho telieskami (DLB). Z patofyziologického hladiska ide o
synukleinopatie (MSA, DLB) alebo taupatie (PSP, CBD). Podstatne menSiu skupinu
predstavuju  zriedkavé familiarne heredodegenerativne ochorenia (niektoré formy
frontotemporalnej demencie, spinocerebelarnych ataxii, Westphalov variant Huntingtonovej
choroby, neurodegeneracia asociovana s pantotenatkinazou — PKAN, komplex ALS-

parkinsonizmus-demencia ostrova Guam).
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Pri klinickom podozreni na atypicky parkinsonizmus je nutné sa zamerat na dokladné
neurologické vySetrenie, vratane precizneho zistovania eventudlnych prejavoch poSkodenia
pyramidového, cerebelarneho a autonomneho poSkodenia a dokladné neuropsychologické

vySetrenie (kognitivny status).

2.1.2.1. Progresivna supranukledrna paralyza (PSP)

PSP je sporadické neurodegenerativne ochorenie, ktoré je klinicky charakterizované
supranuklearnou pohl'adevou obrnou najmd vo vertikalnej rovine, axialnym, akineticko-
rigidnym a symetrickym parkinsonskym syndrémom, posturalnou instabilitou so skorym

vyskytom padov a demenciou frontalneho typu.

PSP ma viacero podytpov. NajcastejSim je Richardsonov syndrom (PSP-RS),
niekedy oznacovany ako typicka PSP. Pozname vSak ak d’alSie tzv. klinické varianty PSP
(atypicka PSP). Ide orozlicné klinicko-patologické formy ochorenia, ktoré sa navzajom
odliSuju klinickymi prejavmi a patologicko-anatomickou lokalizaciou postihnutych regionov

mozgu. Podl'a toho rozliSujeme varianty:
— kmeiiové (PSP-PAGF, PSP-P, PSP-OM, PSP-PI),

— kortikalne (PSP-PNFA, PSP-CBS, PSP-bvFTD, PSP-F, PSP-SL, PSP-AOS, PSP-
PLS, PSP-C).

Progresivna supranuklearna paralyza — Richardsonov syndrom (typicka PSP, PSP-RS)

Medzi zakladné klinické charakteristiky ochorenia patria okrem parkinsonizmus

ajporuchy postoja a chdodze, ocné priznaky a kognitivna dysfunkcia.

Poruchy postoja a chodze

Chodza byva pomala, s rozsirenou bazou a s kratkymi Suchtavymi krokmi. Na rozdiel
od PCh je mo6Ze byt trup pacientov s PSP vzpriameny a moZu byt pritomné synkinézy
hornych koncatin. Castym a skorym (niekedy inicidlnym) prejavom PSP méZe byt freezing

chodze (pre Pch je charakteristicky aZ v pokrocilom Stadiu).

Typicka je v€asna posturalna instabilita a pady, a to uZ v tvode ochorenia (na

rozdiel od PCh, kde sa vyskytuje aZ v pokrocilom Stadiu). Dobrym indikatorom posturalnej
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instability je pull test (opisany v kapitole o PCh). Pacienti maju vysoké riziko spontannych,
neocCakavanych padov, pricom mozZe dbjst’ k zdvaznym zraneniam. Pacienti s PSP nespravne
odhaduju situaciu, rychlo stracaju obranné mechanizmy (akoby im chybal pud sebazachovy) a
napriek opakovanym padom cCasto nemaju strach z padov (pacienti s PCh sti naopak vel'mi
opatrni a majui velky strach z padov). V klinickej praxi je uZitocné pouZit Bloemov test
(opisany v kapitole o PCh), kedy pacienti s PSP (na rozdiel od pacientov s PCh) maju vyrazné
lateropulzie az pady. Typické si pady dozadu (u pacientov s PCh zvdcSa dopredu). Na
odliSenie PSP od PCh modZeme vyuZit’ aj tzv. priznak bicykla, kedy pacienti s PCh maju dlho

zachovant schopnost’ bicyklovania (na rozdiel od pacientov s PSP).

Oc¢né priznaky

Charakteristickou c¢rtou PSP st poruchy okulometoriky. V zaciatoCnom Stadiu
moZeme pozorovat" hypometrické a spomalené sakady, najmd smerom dole, vdhavost' aZ
apraxiu pohl'adu smerom dole na vyzvu, squrae-wave jerks — horizontalne oscilacie oka pri
fixacii na nejaky predmet a poruchu konvergencie a pupilarnej odpovede na akomodaciu. V
neskorSom Stadiu (zvycajne po 3-4 rokoch trvania ochorenia) sa objavuje vertikalna
pohl'adova obrna (teda neschopnost vél'ového pohladu nadol). Spociatku sa moze vyvijat
pohl'adova paréza smerom nahor, no pre ochorenie je patognomicka aZ neskor sa vyvijajica
neschopnost’ pohl'adu smerom nadol, a to pri zachovanych okulocefalickych reflexoch (teda s
neobmedzenym rozsahom ocnych pohybov pri pasivnych pohyboch hlavy). Okulocefalicky
reflex moZe v termindlnych fazach ochorenia vyhasnit. Pacienti kvoli pohladovej obrne
nadol nedokazu chodit’ dole schodmi a pri jedeni sa zvyknd zaSpinit, ¢o oznacujeme ako

priznak Spinavej kravaty (dirty tie phenomenon).

Dalej je pre toto ochorenie typicka fotosenzitivita (pacienti Casto nosia slne¢né
okuliare) a ocné dystonické prejavy: blefarospazmus a apraxia otvarania viecok (pri
apraxii ide o neschopnost otvorenia vieCok, ktorej podkladom je sucasna dystonicka
kontrakcia m. levator palpebrae superior a pretarzalnej porcie m. orbicularis oculi, na rozdiel

od blefarospzamus, kedy st oc¢i zatvorené v dosledku kontrakcie m. orbicuralis oculi).

Pacienti maju kvoli pohladovej obrne charakteristicky zahladeny vyraz v jedinom
moznom priamom smere (staring gaze). Kombinacia tohto zahl'adenia, retrakcie vieCok s
extrémne zniZenou frekvenciou Zmurkania a tieZ aj spoluti¢ast’ retrocollisu a tzv. priznaku

musculus procerus (vertikalne vrasky v oblasti glabely sposobené dystonickou hyperaktivitou
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m. corrugator supercilii a m. orbicularis oculi) dodava pacientom typicky udiveny vyraz

tvare (obr. 9).

Obr. 9 Typicky udiveny vyraz tvare u pacienta s PSP (prevzaté z Siderowf et al. 1998).

Specifika parkinsonizmu — na rozdiel od PCh ide o symetricky parkinsonsky
syndrom, tvoreny bradykinézou a rigiditou, pricom rigidita je vyjadrena skor axialne (trup a
krk). Parkinsonizmus je dopa-nonresponzivny, alebo len parcialne (aj to aZ na vysoké davky
levodopy), tremor nie je typicky pre PSP. Ak sa vyskytuje, nie je prisne pokojovy a je len
miernej intenzity. Charakteristicky je skory nastup dysfagie a dysartrie (pri PCh sa
vyskytuju az v pokrocilom Stadiu). Dysartria je odliSna od dysartie pri PCh — je menej

zrozumitel'na, ide o hypokineticko-spasticku dysartriu s echolaliou a palilaliou.

U pacientov s PSP sa Casto vyskytuje tzv. rocket sign (priznak rakety) — ide o prudké
postavenie sa z kresla (v dosledku dezinhibicie a zlyhania planovania ako prejavu motorickej
impulzivity) a nasledny pad dozadu, teda rychle, nekontrol'ované posadenie sa do kresla (v

dosledku posturalnej instability, axialnej rigidity a bradykinézy).

Kognitivna dysfunkcia

Typicky je rychly nastup kognitivneho defcitu s istymi Secifikami, ako je pritomnost

utilizacnych, imitacnych a deliberacnych priznakov (prejavy frontalnej dysfunkcie). Pritomné
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su d'alSie prejavy frontdlneho postihnutia: zniZena verbalna fluencia, apatia, abulia, porucha
pozornosti, abstraktného myslenia a pamdti. Frontalna deliberacia ma za nasledok recové a
motorické perseveracie, ako napr. applause sign (priznak potlesku) — pacient je inStruovany

zatlieskat’ rukami tri krat po sebe, no tlieska opakovane, viac ako tri krat.

Klinické varianty PSP:

PSP-PAGF (pure akinesia with gait freezing) alebo syndrém cistej akinézy je variant,
pri ktorom je vediucim priznakom freezing, a to pri chddzi, v reci a pri pisani. Pocas prvych

piatich rokoch sa nevyskytuje typicka pohl'adova paréza ani iné klasické prejavy PSP.

PSP-P (parkinsonsky variant) je pritomny pribliZne v tretine pripadov, ¢o mozZe
vyrazne stazovat' diferencidlnu diagnostiku s idopatickou PCh. Typicky je pritomnostou
vSetkych hlavnych parkinsonskych priznakov, vratane trasu (aj pokojového), asymetrického
vzniku symptomov, atiez zjavného, i ked' len prechodného, benefitu z liecby levodopou.

Ostatné priznaky PSP sa mozu vyskytovat az neskor.

Ostatné varianty su vel'mi zriedkavé.

PSP-OM - s predominantne okulomotorickou dysfunkciou

PSP-PI - s posturalnou instabilitou

PSP-PNFA - s priznakmi progresivnej nonfluentnej afazie

PSP-CBS - s prejavmi kortikobazalneho syndromu

PSP-bvFTD - s priznakmi behavioralneho variantu frontotemporalnej demencie
PSP-F — s predominantnym frontalnym syndromom

PSP-SL (speech/language) — s dominujucim postihnutim v oblasti reci a jazyka
PSP-AOS (apraxia of speech) — s prejavmi apraxie reci

PSP-PLS — s prejavmi primarnej lateralnej sklerozy

PSP-C — cerebelarna forma

Diagnostické kritéria PSP st uvedené v tab. 3, 4 a 5.
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Tab. 3 Diagnostické kritéria PSP (podl'a Hoglinger a kol. 2017, prevzaté z Necpal 2019).

povinné inklazne — sporadicky vyskyt
kritéria — vek nad 40 rokov
— progresivny priebeh
povinné exklizne klinické prejavy
kritéria 1. porucha epizodickej pamdti suspektna z ACh

2. autonémna dysfunkcia suspektna z MSA alebo DLB

3. vizudlne halucinacie/fluktuécie suspektné z DLB

4. dominujuice prejavy ochorenia motoneurénu

5. nahly alebo skokovity vznik suspektny z vaskularnej/
metabolickej priciny, autoimunitnej encefalitidy alebo prionozy
6. anamnéza encefalitidy

7. napadna koncatinova ataxia

8. identifikovatel'na pricina posturalnej instability, senzorickej/
vestibularnej dysfunkcie, spasticity alebo ochorenia dolného
motoneurénu

zobrazovacie prejavy

1. vyrazna leukoencefalopatia

2. Strukturalna 1ézia, napr. hydrocefalus, infarkty/hemoragie/
tumory/malformécie BG, diencefala alebo mozgového kmena

exkluzne kritéria zobrazovacie prejavy

zavislé od kontextu 1. vylacenie CADASIL, amyloidnej angiopatie

2. vylicenie prionézy pomocou DWI-MR

laboratérne prejavy

1. u pacientov s PSP-CBS vylucit’ patolégiu pri ACh (likvorovy
nélez, B-amyloid-PET),

2. u pacientov < 45 rokov vylucit’ Wilsonovu ch., Niemann-Pick
C, hypoparatyredzu, neuroakantocytdzu a neurosyfilis,

3. pri rychlo progresivnom priebehu vyldc¢it’ prion6zu a
autoimunitnu encefalitidu,

4. vylacit Whippleovu ch. pri suspektnych priznakoch
genetické nalezy

non-MAPT frontotemporalne demencie (c9orf72, FUS, GRN,
TARDP, VCP, CHMP2B) PCH (SYNJ1, GBA), ACH (PSENI1,
PSEN2, APP) Niemann-Pick C (NPC 1, 2), Kufor-Rakeb
(ATP13A2), Perryho syndrom (DCTN1), DRPLA (ATN1),
Huntingtonova ch., spinocerebeldrne ataxie, mitochondrialne
syndromy

ACh — Alzheimerova choroba, MSA — multisystémova atrofia, DL.B — demencia s Lewyho telieskami,
BG - bazalne ganglia, CADASIL — cerebralna autozomalne dominantna arteriopatia so subkortikal-
nymi infarktmi a leukoencefalopatiou, DWI — difdzne vaZené zobrazenie (diffusion weighted
imaging), DRPLA — dentatorubralna-pallidoluysianska atrofia.
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Tab. 4 Diagnostické kritéria PSP — hlavné a podporné prejavy (podl'a Hoglinger a kol.

2017).

Hlavné prejavy

Urovn | Porucha Posturdlna Akinéza Kognitivna

e istoty | okulomotoriky instabilita dysfunkcia

1 vertikalna opakované pady | progresivny porucha reci/
supranuklearna | pocas prvych 3 freezing pocas jazyka
obrna rokov prvych 3 rokov (C1)

(01) (P1) (A1)

7 spomalené tendencia k axialny dopa - kognitivne/
vertikalne padom pri pull rezistentny behaviorialne
sakady teste pocCas prvych | parkinsonizmus prejavy
(02) 3 rokov (A2) (C2)

(P2)

3 macro square >2 kroky pri pull | parkinsonizmus s kortikobazalny
wave teste pocas prvych | tremorom/ syndrom
jerks/apraxia 3 rokov unilateralny/dopa (C3)
otvarania viecok | (P3) responzivny
(03) (A3)

Podporné prejavy

Klinické voditka (clinical clues — CC) rezistencia na levodopu (CC1)

hypokineticko-spasticka dysartria (CC2)
dysfagia (CC3)
fotofébia (CC4)
Zobrazovacie nalezy (imaging findings- atrofia mezencefala/hypometabolizmus
IF) (TF1)
postsynapticka striatalna dopaminergna
degeneracia (IF2)
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Tab. 5 Diagnostické kritéria PSP — stupne diagnostickej istoty (podl'a Hoglinger a kol.

2017).
Stupen diagnostickej Kombinacia prejavov Klinicky variant PSP
istoty
Definitivha PSP neuropatologické prejavy
Pravdepodobna PSP (O1 alebo O2) + (P1 alebo P2) PSP-RS
(O1 alebo O2) + A1 PSP-PAGF
(O1 alebo O2) + (A2 alebo A3) PSP-P
(O1 alebo O2) + C2 PSP-F
Mozna PSP 01 PSP-OM
02 +P3 PSP-RS
Al PSP-PAGF
(O1 alebo 0O2) + C1 PSP-SL
(O1 alebo O2) + C3 PSP-CBS
Naznacujtica PSP 02 alebo O3 PSP-OM
P1 alebo P2 PSP-PI
03 + (P2 alebo P3) PSP-RS
(A2 alebo A3) + (03, P1, P2, C1, PSP-P
C2, CC1, CC2, CC3, alebo CC4)
C1 PSP-SL
C2 + (03 alebo P3) PSP-F
C3 PSP-CBS

2.1.2.2. Kortikobazdlna degenerdcia (CBD)

Ako vyplyva z nazvu ochorenia, klinické prejavy vyplyvaju z poSkodenia kortexu

(najma parietalneho, ale aj frontalneho laloka) a bazalnych ganglii.

Ochorenie typicky zaCina na jednej hornej koncatine, kde nachadzame priznaky
poskodenia bazalnych ganglii, ako je: rigidita, tremor (skor posturalny a akcny),
myoklonus (pokojovy, akény alebo typicky stimulus-senzitivny, t.j. vybaviteIny napr.
jemnym poklepom na koncatinu), dysténia (charakteristické je zovretie prstov v past, kedy je
palec akoby zovrety ostatnymi prstami tzv. dystonic clenched fist) a v€asna posturalna

instabilita a dysartia.

Z priznakov poskodenia kortikalnych funkcii nachadzame na postihnutej koncatine
spasticitu, apraxiu, poruchy citlivesti a tzv. priznak cudzej ruky (alien hand syndrome).

Charakterizuje ho vykonavanie Ciastocne alebo zdanlivo tcelovych pohybov pri absencii
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volového aspektu. Medzi takéto pohyby patria pomalé, mimovolné, blidiace, niekedy
levitujice pohyby koncatiny, na ktorej je pritomny vyrazny tchopovy reflex, ,,vyhladavanie“
predmetu (napr. ruky vySetrujiceho alebo kladivka) alebo magnetické kompulzivne
obchytkavanie okolitych predmetov. DoleZité je, Ze pacienti si tieto pohyby neuvedomuju
a dokonca niekedy svoju koncatinu nemusia povazovat za ,svoju”. Dal$im priznakom
poskodenia kortikdlnych funkcii je frontalny kognitivny deficit s exekutivnou dysfunkciou.
Pritomné mozu byt poruchy spravania vyplyvajice z frontdlneho syndrému, ako napr.
hypersexualita, bizarné spravanie, hyperoralita, agresivita a dezinhibicia v spravani, taktiez
depresia Ci obsedantne-kompulzivne priznaky. Pritomné moZu byt aj poruchy reci charakteru

progresivnej nonfluentnej afazie s agramatizmom.

V pripade CBD existuje mimoriadne velka klinicko-patologicka heterogenita. Zistilo
sa, Ze iba 50% klinicky definovanych pripadov vykazuje typicky patologicko-anatomicky
nalez. Polovicu domnelych pripadov CBD tvoria v skutoCnosti iné ochorenia, ako napr.
progresivna supranuklearna paralyza, Pickova choroba, Frontotemporalna lobarna
degeneracia TDP43, Alzheimerova choroba, Demencia s Lewyho telieskami a Creutzfeldt-
Jakobova choroba. Kvdli tejto extrémnej diskrepancii sa odportca z klinického hladiska
pouzivat pojem kortikobazalny syndrém (CBS) a termin CBD by mal byt rezervovany pre

pripady s CBS s typickymi neuropatologickymi prejavmi ochorenia.

Diagnostické kritéria CBD st uvedené v tab. 6. Podl'a nich sa rozliSuju Styri fenotypy
CBD: kortikobazalny syndrom (CBS), frontdlny behavioralne-priestorovy syndrom (FBS),
nonfluentny/agramaticky variant primarnej progresivnej afazie (naPPA) a PSP syndrém

(PSPP).

Tab. 6 Diagnostické kritéria CBD (podl'a Armstrong a kol. 2013).

Pravdepodobny asymetricka prezentacia 2 z nasledujucjich priznakov:
kortikobazalny syndrom (CBS) a) rigidita alebo akinéza

b) dysténia

c) myoklonus na koncatinach

+ 2 z nasledujucich priznakov:

d) orobukalna alebo koncatinova apraxia

e) kortikalny senzoricky deficit

f) alien hand fenomén
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MozZny 1 z nasledujucjich priznakov:

kortikobazalny syndrom (CBS) | a) rigidita alebo akinéza

b) dystonia

¢) myoklonus na koncatinach

+ 1 z nasledujucich priznakov:

d) orobukalna alebo koncatinova apraxia

e) kortikalny senzoricky deficit

f) alien hand fenomén (prezentacia moze byt symetrickd)

Frontalny behavioralne- 2 z nasledujucich priznakov:

priestorovy syndrom (FBS) a) exekutivna dysfunkcia

b) behavioralne alebo osobnostné zmeny
¢) zrakovo-priestorové deficity

Nonfluentny/agramaticky namahava agramaticka rec
variant primarnej progresivnej + aspon 1 z nasledujucich priznakov:
afazie (naPPA) a) poruSena gramatika/porozumenie viet s relativhym

uSetrenim porozumenia jednotlivych slov
b) tapanie, porucha produkcie (apraxia) reci

PSP syndrom (PSPP) 3 z nasledujucich priznakov:

a) axidlna alebo symetricka rigidita koncatin alebo akinéza
b) posturalna instabilita alebo pady

¢) mocova inkontinencia

d) zmeny spravania

e) supranuklearna pohl'adova obrna alebo zniZena rychlost’
vertikalnych sakad

2.1.2.3. Multisystémovd atrofia (MSA)

MSA je d'alSie sporadické neurodegenerativne ochorenie, ktoré podobne ako ostatné
ochorenia z okruhu atypického parkinsonizmu, postihuje pacientov v strednom a vy$Som
veku. V klinickom obraze st okrem parkinsonizmu aj priznaky cerebelarne, autonomne a
pyramidové. Podll'a dominantnych a inicialnych priznakov rozliSujeme dva zakladné typy

MSA: parkinsonsky (MSA-P) a cerebelarny typ (MSA-C).
Klinické charakteristiky:

Parkinsonizmus - zvycajne symetricky, tvoreny dominantne hypokinézou a
bradykinézou, menej je vyjadrena rigidita. Asi u tretiny pacientov sa moZe vyskytnut' tremor,
ktory mdZe byt pokojovy, ale aj kineticky a/alebo akény. Castd je prechodnd a parcidlna

doparesponzibilita, dokonca sa moZu vyskytnut choreatické dyskinézy (hlavne v
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kraniocervikalnej oblasti) alebo dysténia pri uzZivani levodopy. Typicka je v€asna posturalna

instabilita a dysartria (vyvija sa skor ako pri PCh a je t'azZSieho stupiia).

Cerebelarne priznaky — dominuje ataxia koncatin, ataxia chodze, atakticka dysartria

a pohl'adovy nystagmus.

Autonémne priznaky — uz vo vcasnych Stadiach sa vyskytuju prejavy urogenitalnej
dysfunkcie, ako je mocova inkontinencia (urgentna mikcia) ev. retencia a erektilna
dysfunkcia. Casté je ortostatickd hypotenzia (pokles TK o 20 Torrov v systole alebo o 10

Torrov v diastole po postaveni) a gastrointestinadlne priznaky (obstipacia a dysfagia).

Pyramidové priznaky — hyperreflexia a pozitivne iritacné pyramidové javy na

dolnych koncatinach (Babinského priznak).

Iné priznaky: dystonia (najmé orofacialna, disproporCny antecollis, pisa syndrom,
kamptokormia), opuchy noh, chlad a zmena farby koncatin (purpurova, modra), Raynaudov
fenomén, poruchy termoregulacie, hypohydréza, deformity rik a néh (tzv. striatdlna ruka,
striatadlna noha), inspiracny stridor, hlboké mimovol'né inspiracné vzdychy, spankove apnoe,
excesivne chrapanie, emocna inkontinencia (pla¢, ktory sa nevztahuje na smutok a smiech,
ktory sa nespdja s radostou), polyneuropatia, kognitivny deficit. Diagnostické kritéria MSA

su uvedené v tab. 7.

Tab. 7 Diagnostické kritéria MSA (podl'a Wenning a kol. 2022).

Rozdelenie do klinicky potvrdenej MSA-P or MSA-C vzhl'adom na dominantny motoricky syndrom

Nevyhnutné Sporadické, progresivne ochorenie s vyskytom vo veku >30 rokov
predpoklady

Klinicky potvrdena MSA Klinicky prevdepodobna MSA
Zakladné 1. Autonémna dysfunkcia Aspon 2 nalezy z nasledujucich:
klinické definovana ako (poZaduje sa 1. Autonémna dysfunkcia
nalezy aspon jeden): definovana ako (poZaduje sa

o neobjasnené tazkosti aspon jeden):
s vyprazdiiovanim so o neobjasnené t'azkosti

zvySkovym objemom
mocu po vyprazdneni
>100 mL

neobjasnena urgentna
mocova inkontinencia

s vyprazdiiovanim so

zvySkovym objemom
mocu po vyprazdneni
neobjasnena urgentna
mocova inkontinencia
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Podporné
klinické
nalezy
(motorické
alebo
nemotorické

)

MRI
markery

Vylucovacie
kritéria

0 neurogénna
ortostaticka hypotenzia
(pokles krvného tlaku
>20/10 mmHg) pocas
3 minut statia alebo pri
head-up tilt teste (test
na naklonenej rovine)

A aspori jeden ndlez z nasledujticich:

2. slabo dopa-responzivny
parkinsonizmus,

3. cerebelarny syndréom
(najmenej dva z: ataxia
chodze, ataxia koncatin,
cerebelarna dysartria, poruchy
okulomotoriky)

Asponi dva

Aspon jeden

Nepritomné

Podporné klinické nalezy

Podporné
motorické
nalezy

rychla progresia do 3 rokov od
zaciatku motorickych priznakov

stredna az t'azka posturalna instabilita
do 3 rokov od vzniku motorickych
priznakov

kraniocervikalna dystonia indukovana
¢i exacerbovana levodopou pri
absencii dyskinéz koncatin

zavazna porucha reci do 3 rokov od
vzniku motorickych priznakov

0 neurogénna ortostaticka
hypotenzia (pokles
krvného tlaku >20/10
mmHg) pocas 10 minut
statia alebo pri head-up
tilt teste (test na
naklonenej rovine)

2. parkinsonizmus,

3. cerebelarny syndrom (aspoi jeden
priznak z nasledujuicich: ataxia chédze,
ataxia koncatin, cerebelarna dysartria,
poruchy okulomotoriky)

Aspori jeden (s vynimkou erektilnej
dysfunkcie ako izolovaného symptému):

NevyZaduje sa

Nepritomné

Podporné Stridor

nemotorické

nalezy L
inspiracné
povzdychy

chladné , farebne
zmenené ruky
a nohy

erektilna dysfunkcia
(vo veku menej ako
60 rokov pre
klinicky
pravdepodobnu
MSA)
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zavazna dysfagia do 3 rokov od patologicky plac
vzniku motorickych priznakov alebo smiech

nevysvetlitel'ny Babinského priznak

trhavy, myoklonicky posturalny alebo
kineticky tremor

posturalne deformity
MRI markery klinicky stanovenej MSA

KaZda oblast’ mozgu postihnuta bud’ atrofiou alebo zvySenou difuiziou sa rata ako 1 MRI marker.

Pre MSA-P Pre MSA-C

e Atrofia: e Atrofia:

o putamen (a pokles signalu na Zelezo- o putamen (a pokles signalu
senzitivnych sekvencidch) na Zelezo-senzitivnych

o stredny cerebelarny pedunkul sekvenciach)
0 pons o infratentoridlne Struktdry
o cerebelum (pons a stredny

e “Hot cross bun” sign cerebelarny pedunkul)

e ZvySena uroven difuzie: e “Hot cross bun" sign
0 putamen e ZvySena urovei difazie:
o stredny cerebelarny pedunkul o Putamen

Vylucovacie kritéria
Podstatna a pretrvavajuica dobra odpoved na dopaminergni medikaciu
NevysvetliteIna anosmia pri testovani cuchu

Kolisavy stav kognicie s vyraznymi zmenami v pozornosti a bdelosti a skorym poklesom
vizuopercepcnych schopnosti

Rekurentné vizualne halucindacie, ktoré nie st vyvolané liekmi do 3 rokov od zaciatku ochorenia
Demencia podla DSM-V do 3 rokov od zaciatku ochorenia
Supranuklearna pohl'adova obrna nadol alebo spomalenie vertikalnych sakad

MRI mozgu s nalezmi sugestivnhymi pre alternativne diagnézy (PSP, sclerosis multiplex, vaskularny
parkinsonizmus, symptomatické cerebelarne ochorenie atd’.)

Dokaz alternativneho stavu (MSA look-alike, vratane geneticky podmienenej alebo symptomatickej
ataxie a parkinsonizmu), ktory moZe viest’ k autonémnemu zlyhaniu, ataxii alebo parkinsonizmu
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2.1.2.4. Demencia s Lewyho telieskami (DLB)

Ide o druhy najcastejsi typ neurodegenerativnej demencie (po Alzheimerovej chorobe)
s predpokladanou prevalenciou 15-30% zo vSetkych demencii. V klinickej praxi ostava casto
nediagnostikovana, resp. nespravne diagnostikovana. Klinicky je charakterizovana vcasnym
kognitivnym deficitom, neskor demenciou, vizualnymi halucinaciami a parkinsonizmom. Pod
pojmom kognitivny deficit rozumieme subjektivny ¢i objektivhe meratelny pokles aspoi
jednej z domén kognitivnych (poznavacich) funkcii, ako je epizodickd paméit’, verbalne
schopnosti (jazyk), zrakovo-priestorova orientacia, exekutivne funkcie a pozornost. Ako
demenciu oznacujeme stav s progresivnym ubytkom kognitivnych funkcii do takej miery, Ze

interferuje s normalnym spoloCenskym a pracovnym fungovanim pacienta.

Klinické charakteristiky:

Kognitivny deficit — tyka sa hlavne poruchy exekutivnych funkcii. Typické je
kolisanie drovne kognitivneho deficitu a vedomia, hlavne pozornosti a bdelosti. Fluktuacie
vyskytu stavov s normalnou kogniciou aZ po stavy zavaznej poruchy kognitivnych funkcii

trvaji niekdy mintty aZ hodiny, inokedy tyZdne aZ mesiace.

Vcasna demencia - arbitrarne je stanovené pravidlo jedného roka: ak vznikne
demencia pred alebo do jedného roka od vzniku parkinsonizmu stav nazyvame DLB, ak po

jednom roku od vzniku parkinsonizmus, tak ochorenie oznacime ako demenciu pri PCh.

Vizualne halucinacie — si dobre formované, Strukturované a detailné, ide o

halucinacie os6b a zvierat v okoli pacienta.

Parkinsonizmus — je skor l'ahSieho ev. stredného stupiia, typicky symetricky a je

tvoreny dominantne bradykinézou a rigiditou.

Iné priznaky: poruchy spravania v REM spanku (tzv. REM sleep behavior disorder -
RBD), opakované pady a synkopy, vyrazna hypersenzitivita na neuroleptika (kontraindikacia

pouZivania typickych neuroleptik). Diagnostické kritéria pre DLB st uvedené v tab. 8.

Tab. 8 Diagnostické kritéria DLB (podl'a McKeith a kol. 2017).

Ustredné charakteristiky | — demencia
(esencialne pre diagnozu — vo vCasnych Stadiach nemusia byt’ vyrazné poruchy
DLB) pamdti, ale mo6Zu byt vyrazné poruchy pozornosti
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exekutivnych funkcii a zrakovo-priestorovych schopnosti

Hlavné klinické
charakteristiky

(prvé 3 sa typicky
vyskytuju vCasne a mozu
pretrvavat’ pocas celého
priebehu ochorenia)

— kolisanie kognitivnych schopnosti s vyraznymi variaciami
v pozornosti a bdelosti

— rekurentné zrakové halucinacie, ktoré st typicky dobre
formované a detailné

— spankové poruchy viazané na REM spanok, ktoré mézu
predchadzat’ kognitivhemu deficitu

— jeden a viac spontanych kardinalnych priznakov
parkinsonizmu — bradykinéza, rigidita, pokojovy tremor

Podporné klinické
charakteristiky

— vyrazna senzitivita na antipsychotika

— opakované pady

— synkopy alebo iné tranzientné epizody poruchy vedomia
— tazka autonomna dysfunkcia (napr. zapcha, ortostaticka
hypotenzia, mocova inkontinencia)

— hypersomnia

— hyposmia

— iné ako vizualne halucinacie

— systematizované iluzie

— apatia, anxieta a depresia

Indikativne biomarkery

— zniZené vychytavanie dopaminovych transportérov v
bazalnych gangliach pri SPECT/PET

— abnormalne (zniZené vychytavanie) '*’I-MIBG pri
myokardialnej scintigrafii

— polysomnografické potvrdenie REM spanku bez aténie

Podporné biomarkery

— relativne zachovanie Struktur medialneho temporalneho
laloka na CT/MRI skenoch

— vSeobecne zniZené vychytavanie na SPECT/PET
(perfizia/metabolizmus) so zniZenou akvitou okcipitalne +
“cingulate island sign” na FDG-PET

— vyrazné spomalenie EEG aktivity posteriorne s
periodickymi fluktuaciami v pre-alpha/theta oblasti

Pravdepodobna DLB — aspon dve hlavné klinické charakteristiky alebo
— iba jedna hlavna klinicka charakteristika, ale asponi s
jednym indikativhym biomarkerom
Mozina DLB — iba jedna hlavna klinicka charakteristika alebo
— aspon jeden indikativny biomarker bez pritomnosti
hlavnych klinickych charakteristik
DLB je malo — vyskyt akéhokol'vej telesného alebo mozgového ochorenia,
pravdepodobna vratane cerebrovaskularneho, ktoré by CiastoCne alebo tplne

vysvetlili klinicky obraz, aj ked’ to nevylucuje diagnézu
DLB a mozZe ist’ o zmieSanu patolégiu podiel'ajtcu sa na
klinickom obraze alebo

— ak su parkinsonské priznaky jedinym hlavnym klinickym
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nalezom a objavia sa prvykrat v Stadiu t'azkej demencie

2.1.3. Sekundarne parkinsonské syndrémy

Do tejto kategoérie (niekedy oznacovanej ako symptomaticky parkinsonizmus) patri
vaskularny a poliekovy parkinsonizmus, parkinsonizmus pri normotenznom hydrocefale
a pri tumoroch mozgu, posttraumaticky (encephalophatia pugulistica), poestencafaliticky
(encephalitis lethargica) a toxicky parkinsonizmus (podmieneny exogénnymi toxinmi ako je
napr. oxid uholnaty, mangan, methylphenyltetrahydropyridin (MPTP), metanol alebo
endogénnymi toxinmi, napr. med'ou pri Wilsonovej chorobe alebo vapnikom pri Fahrovej

chorobe).

2.1.3.1. Vaskuldrny parkinsonizmus (VP)

Vznika na podklade ischemickych 1ézii v oblasti bazalnych ganglii a v oblasti

subkortikalnej bielej hmoty. Pozname 3 zakladné formy vaskularneho parkinsonizmu:

— akitny ev. subakitny VP po cievnej mozgovej prihode (ischemickej Cci
hemoragickej) v oblasti substantia nigra ¢i nigrostriatalnych drah, ktory sa manifestuje

kontralateralnym parkinsonskym syndromom a dobre reaguje na dopaminergnu liecbu.

—  postupne vznikajici, progresivny VP, asociovany s difuznou ischémiou
subkortikalnej bielej hmoty, prejavujtici sa symetrickym parkinsonizmom, hlavne dolnej
polovice tela (lower-body parkinsonism), teda s vyraznym postihom dolnych a s
minimalnym postihom hornych koncatin, ¢o sa prejavuje hlavne poruchami chodze.
Chodza je o SirSej baze ako pri PCh, Casty je freezing a poruchy iniciacie chodze,
hezitacie (vadhanie pri iniciacii chodze), ale nie su festinacie (skracovanie a
zrychl'ovanie krokov), ani nahle pady. Pacienti nemaju (na rozdiel od pacientov s PCh)
zhrbeny postoj, si zachované synkinézy ruk pri chédzi a nie je pritomny pokojovy
tremor. Typicky je skory vyvoj kognitivnej dysfunkcie, mocovej inkontinencie a
pritomnost pyramidovej symptomatiky. Nie je odpoved’ na dopaminergnu liecbu.
Pacienti maji pritomné rizikové vaskularne faktory a neuro-zobrazovacie nalezy
potvrdzuji pritomnost’ cerebrovaskuldrneho ochorenia (CVO) - hyperintenzity hlbokej

bielej hmoty pri MR vySetreni mozgu.
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- zmieSany typ VP, kedy su pritomné prejavy idiopatickej PCh alebo iného

neurodegenerativneho parkinsonizmu a sucasne CVO. Aj tento typ VP sa prejavuje

dominantne poruchami chddze a posturalnou instabilitou. Relativne dobre reaguje na

dopaminergnu liecbu. Pri MR vySetreni mozgu nachadzame hyperintenzity v bielej hmote

.....

Diagnostické kritéria pre vaskularny parkinsonizmus su uvedené v tab. 9.

Tab. 9 Diagnosticky pristup k vaskularnemu parkinsonizmu (upravené podl'a Rektor et al.

2018).
Akutny/subakitny Postupne  vznikajici | ZmieSany VP
VP po cievnej | VP (neurodegenerativny
prihode parkinsonizmus a CVO)
Povinné | Akutny/subakutny Progresivne ochorenie | Splnené diagnostické kritéria
vznik parkinsonizmu | (postupne alebo | pre pravdepodobny neuro-
(typicky asymetricky) | skokovite) degenerativny parkinsonizmus
(PCh, MSA, PSP, CBD, DLB,
MR dokaz cievnej | ZmieSana Suchtavo- | non-tau FTD)
prihody v  nigro- | atakticka chodza
striatalnej drahe a
Posturalna instabilita
MR dokaz CVO v miestach,
MR nalez CVO malych | ktoré koreluju s vyskytom
ciev. mimo  nigro- | parkinsonizmu, zvlast postu-
striatalnej drahy ralnou instabilitou, poruchami
chddze, pyramidovymi priz-
nakmi a inkontinenciou
Podporné | Patologicky Freezing chodze Patologicky DaTSCAN, ktory

DaTSCAN, korelujuici
s cievnou mozgovou
prihodou

Zachovana
na levodopu

odpoved

Pyramidové priznaky
Kognitivny deficit

Mocova
inkontinencia

urgencia/

Pseudobulbarna

sa neda vysvetlit cievnymi
léziami

Patologicky MIBG

47




symptomatika
Nepritomnost’
odpovede na levodopu
Nepodpo- | Patologicky Patologicky DaTSCAN | Normalny DaTSCAN
rujice DaTSCAN nezapricineny
nezapricineny striatalnymi
vaskularnymi léziami | vaskularnymi léziami
\% nigrostriatalnej
drahe Patologicky MIGB
Patologicky MIGB

CVO - cerebrovaskularne ochorenie, DaTSCAN - scintigrafické vySetrenie aktivity presynaptickych
dopaminovych transportérov (DaT) v striate pomocou 123I-znaceného ioflupanu, MIBG -
scintigrafické  zobrazenie sympatikovej inervacie srdca pomocou 123I-znaceného meta-
jodobenzylguanidinu, MR — magneticka rezonancia, VP — vaskuldrny parkinsonizmus

2.1.3.2. Poliekovy parkinsonizmus

Sposobuju ho najcastejSie latky, ktoré blokuji dopaminové receptory v striate. Ide
najmd o typické neuroleptikd (napr. haloperidol, chlorpromazin, levopromazin, flufenazin,
prochlorperazin, perfenazin, pimozidfluspirilen), niektoré antiemetika (thietylperazin),
prokinetika (metoklopramid), kalciové blokatory (cinnarizin, flunarizin) a antihypertenziva
(rezerpin, alphametyldopa). Tieto lieky st kontraindikované pri neurodegenerativhom

parkinsonizme.

Poliekovy parkinsonizmus sa m6Ze sa vyskytnit po niekol'kych dnoch, ale CastejSie
po niekol'kych tyZdnoch uZivania rizikového lieku. Po jeho vysadeni spravidla dochadza k
postupnému ustupu parkinsonizmu, niekedy vSak parkinsonizmus pretrvava aj po vysadeni

lieku.

Klinické charakteristiky:

Parkinsonizmus — relativne symetricky, akineticko — rigidného typu, zvdcSa bez
pokojového tremoru koncatin, niekedy je pritomny tremor ust, brady a jazyka — tzv. krali¢i
(rabbit) syndrém, cCasto je parkinsonizmus kombinovany s dystoniou (najmd perioralna

dystonia a retrocollis).
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2.1.3.3. Parkinsonizmus pri normotenznom hydrocefale (NPH)

Ide o parkinsonizmus, ktory je sp6sobeny normotenznym hydrocefalom (Specificky
typ hydrocefalu — neobstrukény, komunikujuci, vznikajici na podklade poruchy likvorovej
dynamiky, teda nepomeru produkcie a resorbcie likvoru). Typicka je dilatdcia komorového
systému bez prejavov intrakranialnej hypertenzie, teda s normalnou hodnotou tlaku pri
lumbélnej punkcii. Pri CT a MR vySetreni je pritomna dilatdcia komor pri ztuZenych az
vymiznutych subarachnoidalnych priestoroch na konvexitach (pri diftiznej atrofii mozgu st
rozSirené). Klinicky obraz, hlavne parkinsonizmus, sa m6Ze vyrazne zlepSit' po odl'ahcovacej
lumbélnej punkcii (odobratie 50 ml likvoru) alebo drenaznej operacii. Pri selekcii pacientov k
skratovej operacii sa nejCastejSie pouZiva tzv. tap test, lumbdalny infizny test a vonkajSia

lumbélna drenaz.
Klinicky sa NPH manifestuje typickou triadou:

1. Poruchy choédze — st podmienené parkinsonizmom a st podobné ako pri PCh.
Chodza je o Sirsej baze a je charakterizovana zniZenou vyskou kroku, skratenou dizkou kroku,
zniZenou rychlostou chodze. Je pritomna posturdlna instabilita so spontannymi alebo
provokovanymi retropulziami a padmi. Tato porucha chodze byva niekedy oznaCovana ako
frontdlna apraxia chodze (tieZ astdzia-abazia, bazofébia, lakunérska chodza). Klinicky stav
pripomina vaskularny parkinsonizmus. Nie je pritomny tremor a mo6Ze byt v réznej miere

vyjadrena pyramidova symptomatika.

2. Demencia — kognitivny profil u pacientov s NPH ma charakter subkortikélnej
demencie. V popredi je porucha pozornosti, spomalenie myslienkového procesu, apatia,

poruchy ucenia, strata motivacie a poruchy pamati.

3. Inkontinencia — spociatku ide o frekventné a urgentné mocenie, postupne sa objavi

intermitentna a neskor trvald mocova inkontinencia.

2.1.3.4. Parkinsonizmus pri Wilsonovej chorobe

Wilsonova choroba (WCh) je geneticky podmienené, metabolické ochorenie
s autozomalne recesivhym typom dedicnosti, pri ktorom dochadza k hromadeniu medi
v tkanivach, najmd v mozgu a peCeni. Predominantne postihuje mladSie vekové kategorie

s rozmanitou klinickou extrapyramidovou, mozockovou a psychiatrickou symptomatikou,
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spojenou s poSkodenim pecene. Pri vyskyte akejkol'vek extrapyramidovej symptomatiky
(hlavne parkinsonizmu, dystonie, tremoru a ataxie), ktord sa vyskytne do 50. roku Zivota, je
potrebné mysliet na WCh, nakol'’ko sa jedna o lieciteI'né ochorenie a jeho prognéza je lepSia

pokial je liecba iniciovana v pociatotnom Stadiu.
2.1.3.5. Parkinsonizmus pri Fahrovej chorobe

Fahrova choroba je geneticky podmienené ochorenie, charakterizované abnormalnym
ukladanim vapnika v stene ciev v niektorych oblastiach mozgu, hlavne v bazalnych gangiach,
mozockovych jadrach (hlavne nucleus dentatus) a v bielej hmote mozgovej. V diferencialnej
diagnostike je potrebné odliSit asymptomatické (benigne) kalcifikacie v bazalnych gangliach,
ktoré su relativne casté, ich vyskyt sa zvySuje s vekom, pricom u starSich oséb su kalcifikacie
v bazalnych gangliach (hlavne globus pallidus) povaZzované za normalny nalez. Pri vyskyte

kalcifikacii aj v inych lokalitach je nutné vyldcit hypoparatyreozu.

2.1.3.6. Posttraumaticky parkinsonizmus

Ide o spornt nozologicku jednotku, niekedy oznacovanu ako encephalopatia
pugilistica, ktoru “preslavil” majster sveta v boxe Muhammad Ali. Klinicky sa prejavuje
symetrickym parkinsonizmom, hlavne bradykinézou a trasom, menej rigiditou. Pritomny je aj

neocerebelarny a paleocerebelarny syndrom a pyramidova symptomatika.

2.1.3.7. Postencefaliticky parkinsonizmus

NajcastejSie tymto terminom oznacujeme nasledok Economovej encefalitidy, hoci sa
mdZe vyvinut' aj pri inej encefalitide, najma virusovej. Okrem parkinsonskej symptomatiky st
pritomné aj iné extrapyramidové (tiky, dystonia - typické su okulogyrné krizy), pyramidové

(patologické reflexy, parézy) a psychické priznaky (poruchy spravania).

2.2. Neurologické vySetrenie u pacienta s tremorom

Tremor definujeme ako mimovol'ovy rytmicky oscilacny pohyb Casti tela zapricineny

striedavymi stahmi prislusnych svalovych agonistov a antagonistov.

Vsimame si 5 zakladnych charakteristik tremoru:
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1. Lokalizacia (distribiicia) — tremor moZe postihnit’® hociktord cast' tela, napr.
koncatiny, hlavu, bradu ¢i midkké podnebie.

2. Frekvencia (pocet oscilacii za sekundu)
RozliSujeme nizkofrekvencny tremor (< 4 Hz), tremor o strednej frekvencii (4-7 Hz) a
vysokofrekvencny tremor (> 7 Hz). Frekvencia tremorov roznej etioldgie sa vyrazne
prekryva, takZe tento tidaj ma obmedzenu diferencidlno-diagnosticki hodnotu. S
istotou vSak moZeme povedat’, Ze velmi nizku frekvenciu ma cerebelarny, Holmesov a
palatalny tremor, naopak vel'mi vysoku frekvenciu ma napr. tremor ortostaticky (obr.
12). Frekvenciu moéZeme odhadnut klinickym pozorovanim alebo presne zmerat’
pomocou EMG, akcelerometra alebo aplikacii v mobilnych telefénoch.

3. Amplitada (rozsah oscilacie) — udava sa v centimetroch.

4. Vyskyt tremoru podl'a situacie — podl'a toho ho delime na pokojovy a akcny (tzv.
aktivacné podmienky tremoru).

5. Modality zlepSenia a zhorSenia — napr. stres, alkohol...

2.2.1. Typy tremorov podl'a vyskytu

Pokojovy tremor — je pritomny v pokoji, teda ked" prislusna Cast’ tela, napr. horna
koncatina, nevykonava Ziadnu v6l'ovi motorickd aktivitu a je podoprena proti pésobeniu
gravitacie (napr. pacient lezZi na pohovke, ev. sedi a ma ruky poloZené na stehnach alebo

opierkach kresla v miernej pronacii).

Akény tremor — je vyvolany akoukol'vek volovou kontrakciou svalov. Radime sem

posturalny, kineticky a izometricky tremor.

— Posturalny tremor sa objavuje pri vol'ovom udrZiavani casti tela voci gravitacii
(napr. pri predpaZeni hornych koncatin). Niekedy sa vyskytuje alebo zvyraziiuje v istej

Specifickej polohe (tremor viazany na Specifickd posturu).

— Kineticky tremor sa objavuje pocas vél'ového pohybu a rozdel'uje sa na:

— jednoduchy kineticky tremor — pri voluntarnom pohybe, ktory nema charakter
cieleného pohybu

— inten¢ny tremor — pri cielenych vél'ovych pohyboch, pricom jeho amplitida sa
zvyraziuje ku koncu pohybu
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— kineticky tremor viazany na Specifickd ¢innost’ — napr. pri pisani.

— Izometricky tremor — pri silnej svalovej kontrakcii agonistov a antagonistov

zaroven.

Recentna klasifikaciacia trasu podla Movement Disorder Society je postavena na
dvoch hl'adiskach, resp. osiach. Os I zachytava klinické prejavy a os II aktivatné podmienky

tremoru (tab. 10 a obr. 10).

Tab. 10 Klinické charakteristiky trasu — os I (podl'a Bhatia et al. 2018).

Anamnéza — vek nastupu
— vyvoj v Case
— osobna anamnéza
—rodinna anamnéza

— vplyv alkoholu a liekov
Charakteristika trasu — distrubucia

— aktivacné podmienky

— frekvencia
DalSie priznaky — znamky systémového ochorenia

— neurologické priznaky
— tzv. soft signs

Pomocné vySetrenia — elektrofyziologia

— Strukturalne zobrazenie

— receptorové zobrazenie

— biomarkery zo séra a tkaniv

Aktivacné podmienky trasu

/ \

akcny pokojovy
kineticky posturdlny izometricky
A v v A
jednoduchy ) . Task- Zavisly na Nezavisly
kineticky PREERChY specific polohe na polohe

Obr. 10 Aktivacné podmienky trasu — os II (podl'a Bhatia et al. 2018).
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Klinické vySetrenie pacienta s tremorom

Pri klinickom vySetreni je potrebné najst odpovede na vysSie uvedené zakladné

charakteristiky tremoru. V klinickej praxi ide najCastejSie o tremor hornych koncatin.

— VysSetrenie pokojového tremoru: vySetrenie zacneme u pacienta sediacieho na
stolicke, ktory ma ruky vol'ne podopreté na opierkach kresla ¢i stolicky alebo vol'ne poloZené
v lone ¢i na stehnach. Potom pacientovi zadame nejaki mentalnu ulohu, ako napr. pocitanie
alebo menovanie mesiacov v opacnom poradi. Nasledne pacienta vyzveme na vykonanie
nejakej motorickej ulohy — napr. test spajania prstov (finger test) na jednej koncatine, priCom
si vSimame vyskyt tremoru na druhostrannej koncatine. Mentdlna uloha, podobne ako
motorickad tloha, m6Ze demaskovat pokojovy parkinsonsky tremor, alebo naopak, potlacit’
funkény tremor. Pokojovy tremor méZeme verifikovat aj u pacienta v leZiacej polohe na
chrbte, priCom pacient ma ruky vol'ne poloZené na 16Zku alebo na bruchu a takisto sa moze

manifestovat’ pocas statia a chodze.

— VySetrenie posturalneho tremoru: pacienta vyzveme, aby predpaZzil obidve horné
koncatiny a nechal ich isty cas (asponl 10 sekiind) v tejto polohe, najskor dlafiami smerom
nadol a potom nahor. Potom poZiadame pacienta, aby upravil polohu ruk tak, aby malicek
smeroval dole a palec hore, pretoZe parkinsonsky aj Holmesov tras asto spusta tato poloha.
DalSou statickou polohou je poloha kridiel — ramena si v abdukcii, horné koncatiny v
horizontalnej polohe a ukazovaky oboch rik sa takmer dotykaju pred hrudnikom (obr. 11).
Ako emergentny tremor oznacujeme tremor vznikajuci ihned’ po navodeni istej postury,
ktord spusta tremor (typicky posturdlny tremor), ako reemergentny tremor oznacujeme
tremor, ktory vznika aZz po urcitej niekol'kosekundovej latencii po navodeni istej postury
(napr. predpaZenie hornych koncatin). Reemergentny tremor je ekvivalentom pokojového

tremoru, napr. pri Parkinsonovej chorobe.

— VySetrenie intencného tremoru: pacienta vyzveme, aby sa opakovane dotykal
ukazovakom svojho nosa — striedavo jednej a druhej ruky, a to najskor s otvorenymi a neskor

so zatvorenymi ocami.
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— VySetrenie kinetického tremoru: vSimame si vyskyt tremoru pri akejkolvej
pohybovej aktivite pacienta. Na hodnotenie tremoru sa pouZivaju viaceré skdsky, napr. test
pisania, test kreslenia Ciary uprostred dvoch zvislych ciar, test kresby Archimedovej Spiraly
(obr. 13). Pacientovi mdZeme dat’ preniest pohér s vodou alebo preliat’ vodu z jedného pohéara
do druhého, vypit pohar vody ¢i demonStrovat jedenie z taniera pomocou lyZice. Tremor
viazany na Specificki c¢innost mozZe byt vyvolany Specifickymi aktivitami, ako je napr.
pisanie, hra na hudobny nastroj alebo drZanie predmetu pri Sportovych aktivitach (tenisova
raketa, golfova palica...). V tomto pripade je idedlne pozorovanie pacienta pri danej

Specifickej aktivite.

Potom si vSimame vyskyt tremoru v stoji a pri chodzi (verifikovat’ méZeme napr.

pokojovy tremor ruk a ortostaticky tremor dolnych koncatin.

Castou chybou pri vySetrovani pacientov je unahlené vysetrenie. Niektorym formam
tremoru trva 30 a viac sekiund, kym sa objavia. Pre presnejSie urCenie parametrov trasu
moZeme doplnit' neurofyziologické vySetrenie (EMG), ktoré pomdZe urcit jednotlivé
chrakteristiky tremoru, ako napr. frekvenciu, definovat’ zapojenie jednotlivych svalovych
skupin, odliSit’ tremor od rytmického myoklonu (synchrénne stahy agonistov a antagonistov),
od negativneho myoklonu (rytmické vypady sval. aktivity) atd. — podrobnejSie v II. Casti

skript.

Obr. 11 Poloha ruk pri vySetrovani tremoru (tzv. poloha kridel).
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2.2.2. Typy tremorov podl’a etiologie

Fyziologicky tremor - vyskytuje sa u zdravych jedincov ako akény (hlavne
posturalny) tremor, vyjadreny na akrach hornych koncatin, kde moze byt viditeIny ako jemné
chvenie ruk a prstov. Je zvdcSa pozorovatelny len pri velmi jemnych a presnych pohyboch
(nie je staly). Vyskytovat sa moZe pri emocne vypdtych stavoch, uzkosti, strachu, pri
spankovej deprivacii, exhauscii, hlade ¢i podchladeni. Frekvencia fyziologického tremoru je

zvycCajne 8-12 Hz.

Akcentovany fyziologicky tremor - ide o symptomaticky ak¢ny (prevaZne
posturalny) tras ruk, ktory je potencidlne reverzibilny, pokial je odstranena jeho pricina.
Oproti fyziologickému trasu ma vysSiu amplitidu a je staly, aj ked’ Casto menlivej intenzity.
Vznika pri endokrinnych a metabolickych poruchach (hypertyre6za, hypoglykémia, hepatalna
a renalna insuficiencia), vplyvom farmak (sympatomimetika, metylxantiny — kofein a tein,
litium, valproat atd’.), drog (nikotin, kokain, organické rozpustadla...) a v ramci abstinen-
¢ného syndrému pri zavislosti od alkoholu. Na rozdiel od ostatnych typov tremorov nema
“centralny oscilator i generator”, ale vznika v dosledku pasivnych mechanickych oscilacii
kibov. Typickou jeho charakteristikou je zniZenie frekvencie pri mechanickom zatazeni kibu
(vySetrenie s 1 kg zavazim v ruke) z 8-12 Hz na cca 6-8 Hz. Ak frekvencia nepoklesne, je

pritomny centralny oscilator a ide o iny typ trasu.

Esencidalny tremor (ET) — je charakterizovany ak¢énym (kinetickym alebo
posturalnym) tremorom, ktory postihuje ruky a predlaktia a/alebo hlavu. V typickych
pripadoch zacina na rukach, zvicSa symetricky. Niekedy sa rozSiruje na iné cCasti tela, moze
postihnat hlavu, jazyk, hlasivky a tvar (pri PCh tvar, sanku, pery a bradu), zriedkavejSie dolné
koncatiny a trup. Frekvencia tremoru byva medzi 4-10 Hz. AZ 50 % pripadov ma pozitivnu
rodinnti anamnézu. Viac ako polovica pacientov udava zlep3enie tremoru po alkohole. Cast’
pacientov sa vyznacuje tym, Ze alkohol netoleruje ani v malych mnoZstvach. Priemerny vek
nastupu ochorenia je okolo 50. rokov, pricom so stipajucim vekom sa incidencia ET zvySuje
(vekom jeho frekvencia moZe klesat’ a pripominat’ frekvenCne skor parkinsonsky tras).
Postihuje 5% populacie vo veku nad 65 rokov, co je ovel'a viac ako PCh. ET sa vSak md6Ze
manifestovat’ aj v detstve alebo v puberte. Na hornych koncatindch ma charakter flexie a
extenzie v zapasti (pri PCh je typicka pronacia a supinacia), zmierni sa v pokoji (motorickej
inaktivite), pri sustredeni sa a pri chddzi (na rozdiel od PCh). Zvyrazneny je pri manudlnej

¢innosti (tieZ opacne ako pri PCh). Pri tremore hlavy nie st pritomné prejavy dysténie,

55



rovnako bradykinéza, rigidita ani posturdlna instabilita nepatria do obrazu ET. Ak okrem
tremoru su pritomné aj iné neurologické abnormity, hovorime o esencialnom tremore plus.

Diagnostické kritéria pre ET a ET plus st v tab. 11.

Esencialny tremor — izolovany akény tras oboch hornych koncatin

— minimalne 3 roky trvania

— s trasom alebo bez trasu d’alSich casti tela (napr. hlava, hlas,
dolné koncatiny)

— bez d’alSich neurologickych priznakov ako je dystonia,
ataxia alebo parkinsonizmus

Esencialny tremor plus — tras odpovedajuci ET (prvé 3 body)

— zaroven su pritomné d’alSie neurologické priznaky
nejasného vyznamu, napr. asymetricky pokojovy tremor,
porucha tandemovej chddze, naznacené dystonické drZanie
koncatiny postihnutej trasom, znamky mierneho kognitivnheho
deficitu alebo iné neSpecifické neurologické priznaky, ktoré
nezapadaju do iného syndromu

Tab. 11 Diagnostické kritéria pre ET a ET plus (podl'a Bhatia et al. 2018).

Parkinsonsky tremor (tremor pri PCh) — je dominantne pokojovy, jeho frekvencia je
obvykle nad 4 Hz, pricom horna hranica nie je dobre definovana. Najma v pociatocnom Stadiu
sa moZeme stretnut’ s frekvenciou aZz do 9 Hz. Parkinsonsky tremor sa pripodobiiuje pocitaniu
minci (coin-counting) alebo kottlaniu tabletiek (pill-rolling). Tremor mizne pocas spanku. Na
rozdiel od ET nepostihuje krk/hlavu alebo hlas. PodrobnejSie je rozpracovany v kapitole

“Neurologické vysSetrenie pacienta s parkinsonizmom”.

Cerebelarny tremor — ide prevazne o intenCny tremor, ktory vznika pri léziach
cerebela (najcastejSie nucleus dentatus a horného mozockového pedunkla), alebo cerebelo-
talamickych drah. Je pomalSej, Casto nepravidelnej frekvencie. Niekedy sa objavuje aj pomaly
posturalny tremor hlavy a trupu, pripadne proximalnych casti koncatin. Byva spojeny s inymi
priznakmi cerebelarnej 1ézie. Tremor, ktory vznika pri 1éziach nucleus ruber, jeho okolia a
inych Casti ponsu a mezencefala sa podoba cerebelarnemu, avsak pri tychto léziach byva
pritomna aj pokojova komponenta tremoru, priCom postura a intencia ho zvyraziuju. Je

znamy pod viacerymi nazvami — Holmesov, rubralny alebo mezencefalicky tremor.

Dystonicky tremor — tremor sa m6Ze objavit na Casti tela postihnutej dysténiou

(dystonicky tremor), alebo je pritomny na inej Casti tela, ktora nie je dysténiou postihnuta
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(tremor asociovany s dysténiou). Napr. dystonicky termor hlavy je pritomny u vacSiny
pacientov s cervikdlnou dystoniou. Niekedy je tazké diferencovat, ¢i sa jedna o ET alebo
Cisty dystonicky tremor. Abnormalna postira a nepravidelnosti v tremore svedcia skor pre
dystonicky tremor. Typicky sa manifestuje nepravidelnym akénym tremorom, ktory prerusuju
niekol'kosekundové svalové spazmy. Dystonicky tremor hlavy je CastejSie charakteru ,nie-
nie“, len zriedkavo ,,ano-ano“ (CastejSie u ET). Je zavisly od postury. TImi sa v krajnych
polohéach (v smere stoCenia hlavy, v opatnom smere sa zvyraziiuje), ma frekvenciu 4-6 Hz.
Pri dystonickom tremore rik je napadna hyperextenzia prstov pri vySetreni v polohe s
predpaZenymi hornymi koncatinami (tzv. spooning — priznak lyZicky, podmieneny flexiou
zapastia a hyperextenziou v metakarpofalangedlnych kiboch). Na rozdiel od va&siny ostatnych

tremorov, dystonicky tremor v spanku vacSinou neustava.

Psychogénny tremor (funkcény, funkcionalny) — patri medzi funcné poruchy
hybnosti, castejSie postihuje osoby v mladSom veku s psychiatrickou komorbiditou
(somatoformnd, konverzna a depresivna porucha). Typicky je nahly zaciatok, ktorému mdoZze
bezprostredne predchadzat nejaky uraz, ktory vSak nemusi mat’ anatomickd sdvislost’ s
lokalizaciou tremoru. Na mozZnost’ psychogénneho p6vodu mézu upozornit’ nepravidelnosti a
atypie v klinickych prejavoch tremoru, ako je variabilita smeru, lokalizacie, frekvencie a
amplitudy tremoru, netypicka asociacia roznych typov tremoru alebo atypicka kombinacia
tremoru s inymi priznakmi. NajSpecifickejSou crtou funkcného trasu je distraktibilita.
Odpttanie pozornosti rozhovorom, mentalnou tlohou (sériové odpocitavanie 7 od cisla 100,
Stroopov test) alebo motorickou dlohou na kontralaterdlnej koncatine (finger tapping, Luryov
test) vedu k zmene spomenutych charakteristik, dokonca az k prechodnému tstupu trasu.
Frekvencia psychogénneho tremoru byva menej ako 8 Hz, pretoZe neurofyziologicky je
determinovand hornd hranica schopnosti rychlych volovych oscilacii na 8 Hz. UZitocnym
klinickym manévrom na objektivizaciu psychogénneho povodu tremoru je tzv. entrainment,
Cize ,vnutenie“ alebo prebratie novej frekvencie tremoru, napr. pacient kontralateralnou
koncatinou pohybuje v rytme metronému, ktory nastavime na frekvenciu odliSnd od
frekvencie tremoru, alebo pacienta vyzveme, aby robil rychly rytmicky pohyb (napr. finger
tapping) na Casti tela nepostihnutej trasom, a to rychlostou odliSnou od frekvencie tremoru.
Inym priznakom je kokontrakcia, kedy pocas testovania pasivnych pohybov v niektorom
zhybe postihnutej koncatiny citime odpor v oboch smeroch. V diferencialnej diagnostike
pomoZe tieZ poznatok, Ze psychogénny tremor takmer nikdy nebyva vyjadreny na palci, Ci

inych prstoch ruky, ako je tomu casto v pripade PCh. Psychogénny tremor sa generuje
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pohybmi v zapasti alebo v proximalnejSich zhyboch. Amplitida (nie frekvencia)
psychogénneho trasu sa zvyCajne zvySi pri zataZeni koncatiny zdvaZim, pri organickom
povode trasu je tomu naopak, stabilizdcia kibu vedie k poklesu amplitidy. Priebeh
psychogénneho tremoru byva vdcSinou stacionarny, avSak nezriedka moZe aj spontanne
ustupit. Byva rezistentny na klasické antitremorové lieky. Niekedy sa s nim stretavame v
suvislosti so Setrenim pri Ziadosti o odSkodnenie pre zdravotni djmu. Diagnéza musi byt
podobne ako u inych psychogénnych portich postavena na dokaze inkonzistencie priznakov v
Case a ich inkongruencie so zndmymi klinickymi syndrémami. Nestaci teda len vylicit mozné
organické priciny. PodrobnejSie v kapitole “Neurologické vySetrenie pacienta s funkcnou

poruchou hybnosti”.

Primarny ortostaticky tremor — prejavuje sa trasom a pocitom nestability v postoji,
ktoré vymiznu pri chodzi. Pacienti Casto davaji do popredia nestabilitu postoja ako samotny
tremor, a preto je toto ochorenie Casto nespravne diagnostikované (napr. ako psychogénna
porucha rovnovahy). Tremor aj pocit nestability sa zhorSuju s prolongovanym statim. Ide o
jemny vysokofrekvencny tremor (14-18 Hz), ktory moZno verifikovat’ aj palpaciou dolnych
koncatin (napr. lytkového svalstva) pri postoji, resp. auskultaciou fonendoskopom (“zvuk
helikoptéry”). Okrem dolnych koncatin moZe postihovat aj iné Casti tela, napr. horné
koncatiny, ak sa o ne pacient zaprie. Z objektivnych vySetreni je diagnosticky napomocna

posturografia a EMG.
Iné (Specifické) typy tremoru:

— tremor pri Wilsonovej chorobe — mo6Ze mat (podobne ako aj pri hepatdlnej
enceafalopatii) charakter flapping tremoru (asterixis) — flexia a extenzia prstov ruk pri
predpaZenych koncatinach (ide o negativny myoklonus, nie o tremor). Typicky je vSak tremor
charakteru mavania kridel (wing-beating tremor) - ide o nizkofrekvencny,
vysokoamplitidovy tremor praximalnych ¢asti hornych koncatin indukovany posturou — pri

vySetrovani v polohe kridel (obr. 11).

— tremor pri FXTAS - typickym klinickym nalezom pri FXTAS (Fragile X-
associated tremor/ataxia syndrome) je kombindcia ataxie s akénym tremorom zacinajtica po
50. roku Zivota. Vzhladom na X-viazanu dedicnost si dominantne postihnuti muzi. U

pacientov vSak mdZeme ndjst’ aj prejavy demencie, parkinsonizmu ¢i periférnej neuropatie.
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— tremor pri parkinsonskych syndromoch — tremor sa modZe vyskytndit aj pri
atypickom parkinsonisme (MSA, PSP, CBD, DLB) a pri sekundarnych parkinsonskych
syndromoch (vaskularny, toxicky...). Na rozdiel od tremoru pri PCh je zvdcSa symetricky,

mensej intenzity a nie je Cisto pokojovy, ale zvd¢Sa dominuje ak¢na zlozka.

— tras hlasu — je pocCutelny pri rozpravani ako rytmické kolisanie hlasu (oscilacie
frekvencie ¢i amplitidy). Dobre se zachyti, ked’ pacient dlhSie udrZiava jeden ton (dlhé &-, é-,
i-). Tras hlasu vSak malokedy byva izolovany, obvykle sa jedna o dystonicky tras,
sprevadzany stridorom z laryngeélnej dystonie (dystonické postavenie a tras hlasivek mozno

verifikovat’ pri laryngoskopickom vysSetreni).

— tras hlavy — ide o rytmické oscilacie hlavy v rovine sagitalnej (ano-ano) alebo
frontalnej (nie-nie), moZe sa vyskytovat' spolu s trasom ruk v ramci ET. Pokial’ sa objavi

izolovane, nejedna sa o ET, ale najcastejSie o dystonicky tremor pri cervikalnej dystonii.

— palatalni tremor — ide o rytmické pohyby mékkého podnebia s frekvenciou 0,5-5
Hz. Tzv. esencialni palatalni tremor, pri ktorom pacienti udavajui rytmické cvakanie v uSiach
na podklade rytmickych kontrakcii m. tensor veli palatini, mo6Ze byt v niektorych pripadoch
uSiach. Spdésobuju ho st'ahy m. levator veli palatini a d’alSich hltanovych svalov inervovanych

z jadier mozkového kmena.

— symptomaticky tremor sa moZze vyskytnit pri Strukturalnych 1éziach mozgu a tiez

pri polyneuropatiach.

— myorytmie — oznacuju sa tak repetitivne, rytmické, pomalé pohyby (frekvencia 1-4
Hz) sp6sobené stahmi hlavovych a koncatinovych svalov. Ako okulomastikatérne myorytmie
(typicky priznak Whippleovej choroby) se oznacuje pomaly, repetitivny pohyb, obvykle
asymetricky postihujuci tvarové a okohybné svaly. Myorytmie na koncatinach maju charakter
pravidelnejsSich myoklonickych zaSklbov, preto se tazSie odliSuju od trasu ¢i segmentalneho
myoklonu. Myorytmie byvaji sptisobené patolégiou v mozgovom kmeni, medzimozgu alebo

mozocku a obvykle sui spojené s d'alSimi priznakmi poSkodenia tychto Struktur.
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Medzi dalSie vzacne syndromy s izolovanym fokalnym trasom patri hereditarny
geniospazmus (viditelné rytmické st'ahy svalov na brade), ,,rabbit syndrom“ (tras postihujici

perioralne a Zuvacie svaly), izolovany tras dolnej Cel'uste, tras jazyka, atd’.
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Obr. 12 Typy tremorov podl'a frekvencie (prevzaté z Frucht 2018).
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— Fragile X associated tremor-ataxia syndrome

Obr. 14 Klasifikécia a pri¢iny tremoru (upravené podl'a Sharma and Pandey 2016).

2.3. Neurologické vySetrenie pacienta s dysténiou

Dystonia je porucha hybnosti charakterizovana trvalymi alebo preruSovanymi
svalovymi kontrakciami, ktoré sposobuji abnormalne, casto opakované pohyby, abnormalne
postiry alebo oboje. Dystonické pohyby maju typicky vzorec, st krutivé, niekedy m6zu mat’
charakter tremoru. Normalna motoricka aktivita je pri dystonii ruSena nadmernymi svalovymi
stahmi zucastnenych svalov, zapajanim svalovych skupin, ktoré sa na danom pohybe beZne

nezucastiuju (ko-kontrakcia) a chybanim reciprocnej inhibicie inych svalov.
Medzi zakladné klinické charakteristiky dystonie patri:

— manifestacia (alebo zhorsenie) pri vol'ovych pohyboch - ¢i uz pri ich iniciacii,

alebo pocas pohybu

— pretekanie svalovej aktivacie (motor overflow) - rozsSirovanie svalovej aktivity aj na
svaly, ktoré v danom pohybe nemaju byt zapojené
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— senzorické triky, tzv. ,geste antagoniste” — senzorické podnety, ktoré zmierfiujui

dystoniu (napr. 'ahky dotyk na bradu alebo na tvar u pacienta s cervikalnou dystoniou)

— konstantna smerovost’ (direkcionalita) — dystonické pohyby typicky, konkrétny
vzorec, ktory zahffia rovnaku skupinu svalov a pohyby st teda (napr. na rozdiel od

chorey) predvidatel'né

— kriutivy charakter pohybu

— pritomnost’ tzv. zrkadlovej dysténie (mirror dystonia) — vyskyt dystonického pohybu
Ci postury na postihnutej koncatine pri kontraletralnych pohyboch zdravej ev. menej
postihnutej koncatine (napr. grafospazmus na postihnutej ruke sa vyskytne aj pri pisani

zdravou rukou)

— mizne v spanku

— mo0Ze byt sprevadzand dystonickym tremorom, ktory je nepravidelny, Sklbavy,
vykazuje smerovu prevahu (t. j. myknutie jednym smerom je nasledované pomalSim
pohybom opac¢nym smerom), na rozdiel od tikov nie su pohyby sprevadzané nutkanim

vykonat’ pohyb a nasledované uvol'nenim vnttornej tenzie po jeho vykonani

Menlivost abnormdlneho pohybu v zavislosti od polohy a pohybu je zikladnym
atribitom mobilnej dystonie. V pokrocilych Stadiach dystonického ochorenia mdzZe byt
pritomné trvalé abnormalne drZzanie postihnutej Casti tela, teda trvala kontrakcia dystonickych
svalov, zvdcCSa sprevadzana sekundarnymi muskuloskeletdlnymi zmenami, napr. kontrak-

turami, vtedy hovorime o fixnej dystonii.

Dystonické prejavy, ktoré su pritomné len pri aktivnom pohybe, oznaCujeme ako
akéna dysténia. Termin kinezigénna dysténia oznacuje dysténiu vznikajicu alebo
zhorSujucu sa pri pohybe, najcCastejSie pri chodzi. Termin atetéza je pouZivany pre choreo-

dystonické krutivé pohyby predovSetkym akralnych ¢asti koncatin.

V literarnych zdrojoch zameranych na genetiku dysténii mdZeme néjst oznacenie
génovych lokusov, ktorych mutacia sa spaja s rozvojom dystonie, ako ,,DYT", nasledovany

Cislom, podla poradia, v ktorom bol dany lokus objaveny a opisany (DYT1, DYT2...). Od
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tohto oznaCovania sa v sucasnosti uptsta a preferuje sa pomenovanie génového lokusu podla

skratky proteinu, ktory koduje — napr. TOR1A (= DYT1).

Revidovany klasifikacny systém triedi dystonické syndromy v dvoch osiach, ktoré sa

vz4jomne dopliaju: os I — podla klinickych charakteristik a os II — podl'a etiolégie (tab. 12).

V prvom kroku je potrebné zaklasifikovat' pacienta na klinickej osi I, ktord zahfiia
vacSinu relevantnych anamnestickych a klinickych prejavov. Na zaklade toho mozZno
pacientovi urcit diagnozu, ktora je uz relativne nemenn4, a to aj vzh'adom na potenciondlne

roznorodu etiologiu.
Klasifikacia dystonie — os I (klinické charakteristiky):
1. podl’a distribuicie dystonickych prejavov:

— fokalna — postihuje jeden region (napr. blefarospazmus, oromandibuldrna dystonia,

cervikalna dysténia, laryngealna dystonia, grafospazmus)

— segmentalna — postihuje dve a viac telesnych oblasti (kranialna dystonia, bibrachialna

dystonia)

— multifokalna — postihuje dva nesusediace regiony alebo viac ako dva susediace alebo

nesusediace regiony

— generalizovana — postihuje trup a aspon dve d’alSie oblasti (s alebo bez postihnutia

dolnych koncatin)

— hemidystonia — postihuje polovicu tela, typicky pri kontralateralnych mozgovych

poSkodeniach
2. podl’a pritomneosti d’alSich neurologickych priznakov:

— izolovana — okrem dysténie nie st iné poruchy hybnosti, s vynimkou dystonického

trasu, v minulosti bola ozna¢ovanou ako ,,priméarna” alebo ,,Cista" dystonia

— kombinovana dysténia — pritomné su aj iné poruchy hybnosti, ako napr. myoklonus,

¢i parkinsonizmus. VécSina pripadov bola v minulosti oznacovana ako ,,dystonia plus
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syndréom". Dysténia mo6Ze byt prejavom ev. sicastou aj iného neurologického

ochorenia ako napr. PCh, atypickych parkinsonizmov, dystonickych tikov atd'.

3. podl'a veku nastupu prvych priznakov — so vznikom:

— v detstve

— v adolescennii

— v dospelosti

Pri dystonii so vznikom v dospelosti budeme zvaZovat' najmé idiopatické dystonie
(fokdlna alebo segmentdlna na hornej polovici tela), ziskané (najcastejSie poliekové a
vaskularne) alebo degenerativne (napr. pri Parkinsonovej chorobe, ktora moZe najmd v

mladSej dospelosti Casto zacinat ako koncatinova dystdnia).

Pri dystonickych syndromoch so vznikom v detstve alebo adolescencii je situacia
komplikovanejSia. Potrebné je wvylucit sekundarne priCiny, najmad poliekové. V pripade
anamnézy detskej mozgovej obrny je potrebné prekontrolovat, €i si splnené jej zakladné
atributy, ako pritomnost pre- a perinatalnych udalosti, neprogresivny charakter poSkodenia a
negativna rodinnd anamnéza. Ak nie su splnené, je potrebné realizovat podrobni
diferencidlnu diagnostiku, kedZe mo6zZe ist o kauzéilne liecitelné ochorenia. Je nutné
realizovat’ levodopovy test (levodopa responzivna dystonia) a rozSirené laboratorne (napr.
metabolické) vySetrenia zamerané na geneticky podmienené ochorenia a v pripade ich
negativity doplnit' genetické testovanie (bliZie v kapitole “Laboratérne vySetrenia pri

extrapyramidovych ochoreniach”).

4. podl'a casového priebehu ochorenia

— perzistentné — stale pritomné pocas dia

— task-specific dystonia — viazana len na konkrétnu ¢innost, ktort pacient vykonava
rutinne, ¢asto v ramci svojho povolania (profesiondlne kice), napr. grafospazmus, kic¢

hudobnikov

— s diurnalnymi fluktuaciami — napr. dopa-responzivna dystonia

— paroxyzmalne
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Klasifikacia dysténie — os II (podl’a etiolégie):

— vrodené

— s autozomalne dominantnou dedi¢nostou (DYT1, DYT5, DYT6, DYT11,

DYT12, neuroferitinopatia, Huntingtonova choroba)

— s autozomalne recesivnym typom dedicnosti (Wilsonova choroba, juvenilna
Parkinsonova choroba typ 2 - PARK2, neurodegeneracia asociovana s

pantotenatkinazou - PKAN, neurodegenracia asociovana s PLA2G6 - PLAN)

— na X chromozém viazanou dedi¢nostou (M. Lubag — DYT3, Lesh-Nyhanov

syndrém, Mohr-Tranebjaergov syndrom)

— s mitochondrialnou dedi¢nost'ou (Leighov syndrom, Leberova opticka atrofia s

dysténiou)

— ziskané

— poliekové — levodopa, dopaminovi agonisti, neuroleptika (blokatory

dopaminovych receptorov, antikonvulziva, blokatory kalciovych kanalov)

— infekéné — virusové encefalitidy, encephalitis lethargica, subakttna

sklerotizujica panecefalitida, HIV infekcia, d’alSie (tuberkuldza, syfilis...)

— traumatické — kraniotrauma, neurochirurgické vykony vratane stereotaktickych

ablacii, poSkodenie elektrickym pridom

— nadorové — mozgové tumory, paraneoplasticka encefalitida

— toxické — mangan, kobalt, kyanid, metanol, disulfiram ...

— vaskularne — mozgova ischémia, hemoragia, artérioven6zna malformacia

— psychogénne podmienené (funkcné poruchy hybnosti)

— dystonie pri perinatdlnom poSkodeni (dystonicka forma DMO)
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Tab. 12 Klasifikacia dystonickych syndréomov (upravené podla Albanese et al. 2013).

Os I — delenie podl’a klinickych charakteristik

Klinické charakteristiky
Vek vzniku —novorodenecky vek (do 2 rokov)
— detstvo (3-12 rokov)

— adolescencia (13-20 rokov)
—mladSia dospelost (21-40 rokov)
— starSia dospelost’ (nad 41 rokov)

Telesna distibticia — fokalna

— segmentalna

— multifokalna

— generalizovana
— hemidysténia

Priebeh v Case — staticky
— progresivny

Variabilita — perzistentné t'azkosti

— dystonia viazana na urcitd ¢innost’
— diurnalne fluktuacie

— paroxyzmalna dystonia

Asociované prejavy — izolovana dystonia

(dystonia ako jediny extrapyramidovy priznak)

— kombinovana dysténia

(kombinovana s inymi extrapyramidovymi priznakmi)
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Os II — delenie podl'a etiolégie

Patolégia nervového
systému

— dokaz degeneracie
— dokaz Strukturalnej 1ézie
— bez dokazu degeneracie alebo Strukturalnej lézie

Vrodené alebo ziskané

Vrodené — autozomalne dominantny typ dedicnosti
— autozomalne recesivny typ dedicnosti
— X-viazany recesivny typ dedicnosti
— mitochondrialny typ dedi¢nosti
Ziskané — perinatalne poSkodenie mozgu
— infekcia
— poliekové
— toxické
— vaskularne
— neoplazia
— poranenie mozgu
— psychogénne (funkcné)
Idiopatické — sporadické
— familidrne

Tab. 13 Stavy napodobnujiice dysténiu — pseudodystonie (upravené podla Albanese et al.

2013).

Dystonické tiky

Naklonenie hlavy (vestibulopatia, 1ézia n. trochlearis)

Ochorenia chrbtice, kamptokormia, skoliéza

Atlanto-axialna subluxacia, subluxacia ramena

Arnold-Chiariho malformacia

Nadory makkych tkaniv krku

Kongenitalny muskularny torticollis

Kongenitalny Klippel-Feilov syndrom

Satoyoshiho syndrom

Dupuytrenové kontraktiry

Trigger digits (skakavé prsty)

Neuromuskularne priciny (Isaacov syndrome, Stiff-man syndrém)

Spazmy (hypokalciémia, hypomagnesiémia, alkal6za)

Sandiferov syndrom

Deaferentacia (pseudoatetza)

Ortopedické a reumatologické priciny
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2.3.1. Izolované dystonie
2.3.1.1. Generalizovand dysténia

V minulosti bola oznacovand ako idiopatickd torzna dysténia. NajCastejSie je
asociovana s mutaciou v géne TORIA (DYT1 dystonia). Je dedena autozomalne
dominantnym spdsobom s penetranciou okolo 30 %, pricom komplikovany poérod je
rizikovym faktorom zvySujucim pravdepodobnost’ manifestacie ochorenia. Typicky zacina v
detstve alebo adolescencii. Prvé priznaky sa objavuji na koncatinach a postupne sa Siria na
ostatné oblasti tela, teda trup a kraniocervikalnu oblast’ (vratane dysfonie, dysfagie a dysartie).
Bolest nie je typickym priznakom generalizovanej dysténie. DalSou pri¢inou generalizovanej
dystonie moZze byt mutacia v géne THAP1, oznacovana ako DYT6 dystonia, s penetranciou
okolo 60 %. Zvicsa zaCina v detskom veku, ale vek vzniku je variabilny, podobne ako aj
uvodnd lokalizdcia dystonie (zvédcSa koncatina alebo kraniocervikdlna oblast) s postupnou

generalizaciou.

V pripade generalizovanej dysténie je potrebné mysliet aj na sekundarnu etiol6giu

(Wilsonova choroba, zapalové a metabolické ochorenia mozgu, poliekové stavy...).

2.3.1.2. Fokdlna dysténia

Medzi najcastejSie formy fokalnej dystonie patri cervikalna dysténia, blefarospazmus
sporadické, bez jasne identifikovatel'nej priciny. Len zriedkavo progreduju do generalizovanej

dystonie, niekedy sa vSak prejavy mozu Sirit’ na pril'ahlé casti tela (segmentalna dystonia).

Pri cervikalnej dystonii vyusti variabilné postihnutie Sijového svalstva do
abnormalneho drZania hlavy, krku a ramien. Typické je horizontalne natoCenie hlavy do
strany (torticollis ev. rotatocollis), menej ¢asto dopredu (antecollis) ¢i dozadu (retrocollis).
Niekedy vznika bajonetové postavenie hlavy — posun osi hlavy od osi trupu v sagitalnej alebo
frontalnej rovine (ndzov odvodeny od stavu, ktory pripomina nasadenie boddku na hlaven
zbrane). Casto je sprievodny dystonicky tremor hlavy. Castym senzorickym trikom, ktory

zmieriiuje prejavy dystonie, je dotyk ruky na tvar alebo bradu.
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Laterocollis Torticollis

Anterocollis Retrocollis

Obr. 15 Zakladné typy cervikalnej dystonie.

Blefarospazmus je sposobeny dystonickou kontrakciou m. orbicularis oculi. Niekedy
je sprevadzany kontrakciou m. procerus a m. corrugator supercilii, m. levator labii superioris a
m. zygomaticus major et minor. Zaciatok ochorenia byva nendpadny. Pacienti sa spociatku
stazujui na podrazdenie alebo suchost’ o¢i, neskor sa priddva nadmerné Zmurkanie, obzvlast’
pri Citani, sledovani televizie alebo pri silnom svetle. Ako senzoricky trik posobi napr. tlak na
nadocnicovy oblik. Stahy mozu byt kratke, bleskové alebo dlhodtrvajice, napr. aj
niekol'kominttové a mozu spdsobit’ prechodni “funkcni slepotu”. Ochorenie je obojstranné,

aj ked’ jeho zaciatok mozZe byt’ jednostranny.

V diferencialnej diagnostike je nutné odliSit’ apraxiu otvarania viecok a hemispazmus
faciei. V pripade apraxie otvarania vieCok ide o neschopnost vodlového otvorenia oCi v
dosledku kontrakcie m. levator palpebrae superior a pretarzalnej porcie m. orbicularis oculi,
pricom klinicky pozorujeme stah m. frontalis a dvihanie obocia. Hemispazmus faciei
postihuje svalstvo polovice tvare. Je Casto sposobeny lokdlnym draZdenim v priebehu n.
facialis alebo vznika po prekonani 1ézie n. facialis. Nepatri medzi dysténie, ale do kategdrie

myoklonu.
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Oromandibularna dystonia postihuje svaly okolo dolnej celuste a manifestuje sa
vyraznym otvaranim a zatvaranim ust a Spilenim pier. Casto byva aj postihnutie svalov
jazyka (protrizia jazyka), mimického svalstva (grimasovanie) ev. faryngealneho svalstva
(dysfagia). Abnormalne pohyby sa typicky vyskytuju pri rozpravani a Zuvani. Ako senzoricky
trik posobi dotyk v dolnej polovici tvare, alebo vloZenie nejakého predmetu do tst.
NajcastejSou formou je otvaranie ust, ktoré zvacSa sprevadza protrakcia sanky a retrakcia
pery. Oromandibuldrna dystonia, na rozdiel od orofacidlnej chorey, je charakterizovana
prolongovanymi pohybmi so zapojenim svalstva hornej aj dolnej Casti tvare a pacienta

vyrazne obt'aZuje a sposobuje mu vyraznu dizabilitu.

Laryngealna dystonia (oznaCovana tieZ ako spasmodicka dysténia alebo spasticka
dysfénia) postihuje svaly hlasiviek. Ich nadmernou addukciou (adduktorovy typ), alebo menej
casto abdukciou (abduktorovy typ), sposobuje zmenu hlasu, tremor hlasu alebo stridor.
Pacienti maju najskor zastrety alebo zachripnuty hlas. V ivode méZe byt dysténia pritomna
len pri spievani istych tonov alebo pri vydavani konkrétneho zvuku, neskér méze zasahovat
do beZného recového prejavu a robit’ re¢ nezrozumitel'nou. Pacienti si casto vypracuju vlastné
hlasové a recCové triky, ktoré zmierfiuju dysténiu (analogické senzorickym trikom).
Dystonicky tras hlasu vSak treba odliSit' od castejSieho trasu hlasu v ramci esencidlneho
tremoru. V diagnostike ma nezastupitelné miesto endoskopické vySetrenie hlasiviek pocas

fonacie.

Pisarsky kr¢ (grafospazmus) patri medzi dystonie viazané na Specificki ¢innost, v
tomto pripade na uchop pera za ucelom pisania. Jednoduchy grafospazmus vznika len pri
pisani, komplexny modZe byt aj pri inych manualnych Cinnostiach. Asi u polovice pacientov
mobZe vzniknit zrkadlova dystonia — teda dystonické pohyby na postihnutej koncatine sa

objavia aj pri pisani druhou, zdravou rukou.

Fokalna dysténia hudebnikov — postihnuté su predovsetkym svaly ruky a zapdstia
pri hre na kldvesové a strunové nastroje, ¢i praci so sla¢ikom, alebo periordlne svaly u

hudobnikov na dychové nastroje.

70



2.3.1.3. Segmentdlna dystonia

Kraniocervikalna dysténia (Meigeho syndrom) — je kombindciou viacerych

fokalnych dysténii v kraniocervikadlnej oblasti — blefarospazmus,

laryngealna a cervikalna dystonia.

2.3.2. Kombinované a komplexné dystonie

oromandibularna,

Kombinované dystonie predstavuji skupinu dystonii kombinovanych s inymi

extrapyramidovymi prejavmi.

asociované s inymi systémovymi alebo neurologickymi

extrapyramidovych). Ich prehl'ad je uvedeny v tab. 14.

Ako komplexné dystonie oznaCujeme dystonie

priznakmi (okrem

Tab. 14 Priklady asociacie dystonie a inych klinickych prejavov (upravené podla

Skorvanek 2015).

Dystonia s vyraznym
orobulbarnym postihnutim

Poliekova dysténia
PKAN (neurodegeneracia asociovana s
pantotenatkinazou)

PLAN (neurodegeneracia asociovana s PLA2G6)

Choreoakantocytéza
Neuroferitinopatia
Lesch-Nyhanov syndrom

Dystonia a okohybné abnormity

Niemann-Pick typ C (vertikalna obrna pohl'adu)
Huntingtonova choroba (okohybna apraxia)
Ataxia teleangiectasia (okohybna apraxia)

Dysténia a hluchota

Mitochondrialne ochorenia
Mohr-Tranebjaergov syndrém
Woodhouse-Sakati syndrom

Dystonia a progresivna
demencia

GM1 a GM2 gangliozid6za
Glutaricka aciduria
Huntingtonova choroba
Huntingtonské fenoképie

Dysténia a neuropatia

Niemann-Pick typ C
Metachromaticka leukodystrofia
Friedreichova ataxia

Ataxia telenagiectasia
Spinocerebelarne ataxie

Dystonia a retinitis pigmentosa

PKAN (neurodegeneracia asociovana s
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pantotenatkinazou)
GM2 ganglioziddza
Metachromaticka leukodystrofia

Dystonia a parkinsonizmus Dopa-responzivna dysténia

Genetické formy Parkinsonovej choroby
Wilsonova chorova

Kufor-Rakebov syndrom

PLAN (neurodegeneracia asociovana s PLA2G6)
Atypicky parkinsonizmus

Levodopou indukované dyskinézy

Dystonia a myoklonus Myoklonicka dysténia (DYT11)

Myoklonicka dysténia — ide o ochorenie charakterizované pritomnost'ou myoklonu
subkortikalneho povodu a dysténie s dominantnym postihnutim hornej polovice tela.
Ochorenie je najcastejSie podmienené mutaciou génu SGCE (DYT11), hoci su opisané aj
mutacie v inych génoch s fenotypom myoklonickej dysténie (napr. DYT15). Ochorenie
zacina v detstve, inicidlnou manifestaciou si myoklonické zasklby najskoér na hornych
koncatinach alebo krku, ktoré sa postupne generalizuji. St zmiernené, resp. ustupuju po
poziti alkoholu. Dysténia nemusi byt obligatne pritomnd, zvdcSa ma charakter grafospazmu,

dystonie hornych koncatin, krku ¢i trupu.

Dopa-responzivna dystonia (Segawa, DYT5/DYT14) — jedna sa o ochorenie
podmienené nedostatkom dopaminu z dovodu jeho nedostatoCnej syntézy. Ochorenie je
charakterizované pritomnostou dystonie, inicialne lokalizovanej na dolnych koncatinach,
ktora je vyrazne zhorSend po namahe a k veCeru. Vznika v detstve alebo adolescencii a
sucastou klinického obrazu je aj parkinsonizmus. Charakteristickou ¢rtou ochorenia je tstup

symptomov na liecbe levodopou.

Dystonia-parkinsonizmus s rychlym nastupom (rapid-onset dystonia-parkinsonism,
DYT12) — ide o raritné ochorenie charakterizované rychlym nastupom parkinsonizmu a
dystonie (par mindt aZ jeden mesiac) s naslednou stabilizaciou stavu. Vznika po nejakom
inzulte ako napr. febrilny stav, stres, porod alebo alkoholovy exces. Typicky je
rostrokaudalny gradient postihnutia, hlavne dysonickych prejavov (teda s maximom v oblasti

hlavy a minimom na dolnych koncatinach).
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Medzi raritné ochorenia z okruhu dystonia-parkinsonizmus patri aj DYT16 (young-

onset dystonia parkinsonism) a syndrom deficiencie dopaminového transportéra (SLC6A3).

Neurodegeneracia asociovana s akumaciou Zeleza v mozgu (Neurodegeneration
with Brain iron Accumulation, NBIA) - ide o skupinu progresivnych ochoreni
charakterizovanych pritomnostou extrapyramidovej symptomatiky a nadmernou depoziciou
Zeleza v mozgu, predovSetkych v oblasti bazalnych ganglii (hlavne v globus pallidus).
VacSinu pripadov NBIA tvoria dve autozomalne recesivne neuroaxonalne dystrofie —
neurodegeneracia asociovana s pantotenatkinazou (PKAN) a neurodegeneracia asociovana s
PLA2G6 (PLAN). V poslednych rokoch bolo identifikovanych mnoZstvo dodatocnych génov

a syndromov, ktoré mozu byt pri¢inou NBIA.

PKAN - klasickd forma zacina najcastejsie vo veku 3-4 roky. Castym inicalnym
prejavom je porucha chodze. V klinickom obraze su typicky pritomné pyramidové (spasticita,
hyperreflexia, Babinského priznak) a extrapyramidové priznaky (najméa dystonia, predilekcne
v oromandibuldrnej oblasti, d’alej parkinsonizmus, chorea). Casté st okohybné abnormality,
vratane spomalenia a hypometrie ocnych sakad, najmé vertikdlnych a supranuklearna obrna
vertikdlneho pohladu (podobne ako pri Niemann-Pick typ C). Vyskytovat sa moZe
kognitivny deficit, behavioralne zmeny, poruchy pozornosti s hyperaktivitou. Pri MR
vySetreni mozgu je v T2 vaZeni typicky nalez hypodenzity v oblasti pallida s centralnou

hyperintenzitou — tzv. priznak tigrieho oka.

PLAN - pri vzniku v skorom detskom veku (1. dekada) je typicka progresivna
motorickd deterioracia a mentalna retardacia, vyrazna hypotonia trupu, cerebelarna ataxia,
pyramidové priznaky a skory vznik poruchy zraku (z dovodu atrofie zrakového nervu). Pri
vzniku ochorenia v neskorSom veku (2.-3. dekdda) m6Ze vzniknut' dystonia-parkinsonizmus

syndrom.

Medzi dalSie NBIA patri neuroferitinopatia (NBIA3), SENDA syndrom,
aceruloplazminémia, FA2H-asociovana neurodegeneracia (FAHN), neurodegeneracia

asociovana s mitochondridlnym proteinom (MPAN, NBIA4) a morbus Kufor-Rakeb

(PARKDY).

Neuroakantocytozy — ide o heterogénnu skupinu ochoreni, ktoré st charakterizované

koincidenciou neurologickych tazkosti (hlavne extrapyramidovych priznakov, kognitivheho
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deficitu a psychiatrickych abnormit) a akantocytézou (vyskyt erytrocytov abnormného tvaru s
tfiovitymi vybezkami v krvnom natere). Patri sem choreoakantocytéza, McLeodov syndrom,
Huntingtonska fenokoépia “Huntington's disease-like 2” a PKAN (td je primarne radena do

skupiny NBIA).

2.3.3. Poliekové dystonie

Akutne dystonické reakcie — najcastejSie vznikaju po typickych neuroleptikach
(napr. haloperidol), hoci boli opisané aj po atypickych neuroleptikdch a antiemetikach.
Vacsinou vznikaju hned’ v prvych dioch uZivania medikacie a prejavuju sa ako okulogyrne
krizy, oromandibularna, cervikalna alebo axialna dystonia. Ustipia po podani biperidénu.

Opisané boli aj po tricyklickych antidepresivach, antihistaminikach, karbamazepine atd'.

Tardivna dystonia — vznika pri dlhodobom uZivani neuroleptik. Inicialnym miestom

postihnutia je vacSinou kraniocervikéalna oblast'.

2.3.4. Funkcné (psychogénne) dystonie

NajcastejSie sa manifestuje ako fixovana abnormalna postura koncatin sprevadzana
silnymi bolest'ami (podobne ako pri regionalnom bolestivom syndréme typu 1). Podrobnejsie

je opisana v kapitole “Neurologické vySetrenie pacienta s funkcnou poruchou hybnosti”.

2.3.5. Paroxyzmalne dysténie

Ide o Specificka skupinu paroxyzmadlne sa vyskytujucich extrapyramidovych portch,
ktoré moZu robit diferencidlne-diagnosticky problém s inymi paroxyzmalnymi
neurologickymi prejavmi, predovsetkym s epileptickymi zachvatmi. Paroxyzmalne dyskinézy
moézZu mat charakter dystonie alebo chorey, nie st sprevadzané poruchou vedomia a
interiktalny neurologicky nalez je Casto v norme. Spravna diagnostika tychto stavov je vel'mi
doleZita, kedZe su to Casto dobre lieciteIné ochorenia, napr. paroxyzmalna kinezigénna
dystonia alebo paroxyzmalna ponamahova dysténia. PodrobnejSie je problematika

spracovana v kapitole 2.9.
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2.4. Neurologické vysSetrenie pacienta s choreou

Terminom chorea (latinsky vyraz “chorea” a grécky vyraz “choros” znamena tanec)
oznacujeme mimovo6lové, rychle a nahle, nepravidelné a nestereotypné pohyby v nahodnej
telesnej distribiicii. Spociatku méZu byt tieto pohyby povaZované za prejavy
psychomotorického nepokoja. Napadné su v oblasti tvare, zvlast perioralne. Zvyraziuju sa pri
emociach, takZe su Casto hodnotené ako “vyraznejSia mimika”. Mierne choreatické pohyby
hornych koncatin byvaji zase Casto zamiefiané za “vyraznejSiu gestikulaciu”. Pacienti ich
dokazu casto velmi dobre maskovat’ tim, Ze mimovolovy pohyb prevedu na akysi uicelne sa
javiaci pohyb, napr. poSkrabanie se na tvari, hranie sa s drobnymi predmetmi, prehodenim
nohy cez nohu atd. Postupne vSak dochadza k zintenzivneniu a hlavne kontinualnej
pritomnosti choretickych pohybov v réznych svalovych skupinach. Pridavaji sa chaotické,
bezcielne pohyby oci a typicky je tiez rychly a kratky stah vieCok, pripominajici
blefarospazmus, sprevadzany elevaciou obocia. M6Zu sa objavit' aj zvukové prejavy — napr.
rozne vzdychy v dosledku mimovolovych pohybov respiracnych svalov a hlasivek.
Charakteristické su nepravidelné kyvavé pohyby hlavou, elevacie koncatin v ramenach a v
lakt'och, abdukcia-addukcia ¢i flexia-extenzia jednotlivych prstov. Na dolnych koncatinach je
typické posuvanie plosiek noh po podlahe, menliva hyperextenzia palca (,,PseudoBabinski“,
,PseudoSiccard®), podobne ako u dystonie, kde je vSak hyperextenzia palca pretrvava dlhsie.
Charakteristickym priznakom je tanecna chddza, kedy sa pacienti typicky kolisaji zo strany
na stranu. Postihnuti stracaju schopnost’ povodnej motorickej zrucnosti, cielenia pohybov a
ich sdahry. Pri vyraznych choreatickych pohyboch hrozia zranenia, je naruSena posturalna
stabilita a je zvySené riziko padov. ZhorSuju sa aj reCové schopnosti, vznika charakteristicka

explozivna aZ sakadovana dysartria. Dyskinézy rusia aj prehitanie.
Charakteristické crty chorey:
—rychle, nahle, nepravidelné a nestereotypné pohyby v ndhodnej distribucii
— nereprodukovatel'nost’ — pohyby st chaotické, nemaju stereotypny raz

— rozruSenie, fyzickd a duSevni ndmaha a pohybova aktivita choreu zvyraziujd,

naopak psychicka relaxacia ju tlmi a v spanku chorea tiplne mizne

— motoricka imperzistencia, tj. neschopnost’ dlhSiu dobu udrZat dand, stabilnd
polohu tela, ¢i jeho Casti
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Prejavom motorickej imperzistencie je:

— priznak jazyka — pacient nie je schopny udrzat’ vyplazeny jazyk bez pohybu, ¢ize

pohybuje nim a hlavne ho mimovol'ne zat'ahuje spét” do tst

— priznak dojicky (priznak stlacenia ev podania ruky) — pri podani ruky pacient

mimovol'ovo povoluje a zviera dlan

— typicky je pritomna mierna svalova hypoténia a Zivé Slachovookosticové reflexy

(nie patologického razu charakteru hyperreflexie)

Pojem choreoatetéza se pouZzivda pre pomalSiu variantu chorey s krativymi,
,hadovitymi“ pohybmi. Pseudoatetézou oznacCujeme pomalé kritivé pohyby ako nasledok
poruSenej propriorecepcie, pricom je evidentné zhorSenie pohybov pri zavretych ociach. Ako
balismus oznacujeme prudké, nepravidelné, hadzavé pohyby védcSej amplitidy s postihom
proximalnych casti koncatin. Akatizia je termin oznacujuci pocit silného vnitorného
nepokoja a neschopnosti ostat’ bez pohybu (psychomotoricky nepokoj). Pojem stereotypie
oznacuje rychlé, mimovol'ové pohyby, opakujice se stereotypne len v urcitych svalovych
skupinach, napr. v perioralnej oblasti pri tardivnych dyskinézach alebo vramci senilnej
chorey. V skutocnosti stereotypie nespliiiaji definiciu chorey prave pre svoj stereotypny raz a
mali by byt vnimané ako samostatny typ mimovolovych pohybov. Sterotypie sa Casto
vyskytuju v detskom veku — podbrobnejSie v kapitole “Neurologické vySetrenie pacienta s

d’'alSimi extrapyramidovymi syndromami”.
Priciny:

NajcastejSie sa stretdvame s choreatickymi dyskinézami u pacientov s Parkinsonovou
chorobu, a to v ddsledku uZivania dopaminergnej lie¢by. DalSou pri¢inou je Huntingtonova
choroba (HCh). Chorea je len raritne psychogénne podmienena, podobne zriedkavo je liekmi
indikovana (s vynimkou levodopy u pacientov s Parkinsonovou chorobou). Chorea se moZze
vyskytovat’ pri niektorych endokrinnych poruchach (hypertyredza, hypoparatyroidizmus), pri
Creutzfeldt-Jakobovej chorobe, Wilsonovej chorobe a vzacne pri metabolickych ochoreniach
detského veku (Lesch-Nyhanov syndrom, lyzozomalne poruchy, mitochondridlne ochorenia
atd’.), systtmovom lupus erytematodes, antifosfolipidovom syndréme, polycytémia vera,

choreoakantocytéze a McLeodovom syndrome.

76



V diferencialnej diagnostike méZe pomoct’ aj distribicia dyskinéz. Fokalna perioralna
chorea je typicka pre poliekovu a senilni choreu. Hemichorea alebo asymetrické postihnutie
byva pri dyskinetickej forme detskej mozkovej obrny, traumatickom ¢i wvaskularnom
poSkodeni mozgu (vratane vaskulitickych zmien pri autoimunitnych ochoreniach), v suvislosti
s choreou v tehotenstve a hormonalnej antikoncepcii, v stvislosti s inymi endokrinopatiami a
non-ketotickou hyperglykémiou. Prehl'ad najcastejSich pricin choreatického syndromu podla

veku, v ktorom vznikaju, je uvedeny v tab. 14.

Tab. 14 Priciny choreatického syndromu (upravené podla Roth a Klempir 2011).

Choreaticky syndrom so vznikom
v detstve a adolescencii

— akutny vznik Postinfekény: PANDAS, Sydenhamova chorea
Autoimunitny: vaskulitida, antifosfolipidovy
syndrém, systémovy lupus erytematodes
Poliekovy: anticholinergika, antipsychotika,
karbamazepin, fenytoin, kontraceptiva

Hypo a hyperglykémia pri diabetes mellitus
Tyreotoxikéza

— pozvol'ny vznik Niektoré neurogedenerativne a metabolické
ochorenia: ataxia teleangiectasia, Lesh-Nyhanov
syndrom, mitochondrialne choroby, lyzozomalne
ochorenia atd.

Dyskineticka forma detskej mozgovej obrny

Choreaticky syndrém so vznikom
v dospelosti a séniu

— akutny vznik Cievne mozgové prihody (striatum, nucleus ruber)
Autoimunitny: vaskulitida, antifosfolipidovy
syndrom, systémovy lupus erytematodes
Poliekovy: anticholinergika, antipsychotika,
karbamazepin, fenytoin, kontraceptiva

V tehotenstve

Pri hypo a hyperglykémii pri diabetes mellitus
Tyreotoxikoza

— pozvol'ny vznik Poliekovy: levodopa pri Parkinsonovej chorobe,
tardivne dyskinézy

Neurodegenerativne ochorenia (Huntingtonova
choroba, raritne choreoakantocytéza, McLeodov
syndrém, dentatorubropallidoluysianska atrofia, SCA
17 atd’.)

Senilna chorea
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Huntingtonova choroba (HCh) je progresivne, autozomalne dominantne dedicné
ochorenie. Patri medzi repeatové ochorenia, podmienené multiplikaciou (expanziou) CAG

tripletu v géne pre huntingtin, lokalizovanom na kratkom ramienku 4. chromozému.

— Juvenilna forma (Westphalova varianta) je vzacna, zacina pred 20. rokom Zivota.
Ako prvé sa objavuju poruchy intelektu a spravania. Extrapyramidova symptomatika
moZe nasledovat’ aZz o niekolko rokov. Obvykle nie st pritomné choreatické
dyskinézy, ale dominuje parkinsonizmus — rigidita a bradykinéza. Vyskytovat' sa

moZe dysténia, myoklonus a pyramidové priznaky. Casté sti aj epileptické zachvaty.

— Klasicka forma je najCastejSia, vznikd v strednom veku a prejavuje sa typickou
triadou: chorea, demencia a psychiatrické (behavioralne) priznaky. Pacienti maju
problém s alkoholom, hypersexualitou, iritabilitou aZz agresivnhym spravanim. V
priebehu ochorenia sa pridruzuje cely rad dalSich symptomov, napr. dysartria,

dysfagia, kachektizacia, posturalna instabilita atd'.

— Forma s neskorym zaciatkom je vzacna, vznika po 60. roku Zivota. Ma pomaly
priebeh a hlavhym priznakom je chorea, ktera obvykle nespdsobuje zavazné

obmedzenia v beznych dennych aktivitach.

Chorea minor Sydenhami sa objavuje v detstve, obvykle po 1-6 mesiacoch po
infekcii beta-hemolytickym streptokokom skupiny A. Vznika na podklade zkriZenej imunitnej
reakcie proti neurondlnym antigénom. Uvodnymi priznakmi je strata koncentracie, iritabilita
alebo apatia. Postupne sa vyvija generalizovana chorea, hlavne v tvari a na akralnych castiach

koncatin. V sti¢asnosti je vd'aka dostupnosti antibiotickej lieCby vzacna.

Vaskularna chorea je najCastejSie podmienena ischemickym poSkodenim bazalnych
ganglii (a. lenticulostriata — postihnutie caput nuclei caudati, prednej Casti capsula interna a
putamen) a talamu. Prvou manifestaciou su zvyCajne jednostranné, vyrazné choreatické az
balistické dyskinézy. Tie ¢asom stracaji na intenzite, niekedy prechadzaji do dysténie a len

malokedy pretrvavaju dlhodobo.

Poliekova chorea je castd pri dlhodobej liecbe levodopou u pacientov s

Parkinsonovou chorobou. Aktitna poliekova chorea méZe byt” indukovana metoklopramidom,
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antihistaminikami, antiepileptikami (hlavne fenytoinom a karbamazepinom), tricyklickymi

antidepresivami, trazodonom, baklofenom, anticholinergikami, estrogénmi a kokainom.

Chorea v gravidite je vzacna. Pri manifestacii v prvom trimestri byva prejavom
Sydenhamovej chorey, kedy ide o obycajni ¢asovu koincidenciu ¢i rekurenciu v gravidite u
velmi mladych prvorodiciek. VZdy je vSak nutné patrat’ po priznakoch antifosfolipidového
syndromu a systémového lupusu. Chorea v gravidite vo veku nad 30 rokov a s anamnézou
predchadzajiceho poérodu bez chorey vzbudzuje podozrenie na HCh. Manifestacia chorey v 3.
trimestri gravidity je prejavom endotoxikozy (preeklampsie) a zrejme suvisi s endokrinnymi

zmenami v gravidite.

Chorea pri uzivani kontraceptiv vznika po 8-10 tyZdiioch uZivania hormalnej
antikoncepcie a charakteristicky je unilaterdlny vyskyt chorey. Po vysadeni kontraceptiv

ustupi.

Senilna chorea predstavuje heterogénnu skupinu chordb, ktoré sa manifestuju
neskorym nastupom vzniku, teda v séniu. NajCastejSou neurodegenerativnou pric¢inou chorey
v séniu je Huntingtonova choroba s neskorym zaciatkom. MozZe sa vyskytovat’ aj sporadicky
alebo zdanlivo sporadicky, kedy je spdsobena hranicnym alebo intermediarnym poctom CAG
repeticii. Z nedegenerativnych ochoreni mozgu moZe ist o vaskuldrne, poliekové,
imunologické, metabolické alebo infekéné priciny. Diferencidlno-diagnosticky proces zacina
MR vySetrenim mozgu, ktoré moze preukazat Strukturdlnu alebo cievnu patologiu,
akumuléaciu Zeleza, ¢i kalcifikdcie. Dominantné postihnutie orofacialnej oblasti by malo
vzbudit’ pozornost’ na poliekovud pricinu (tardivna dyskinéza) alebo choreoakantocytézu, c¢i
neurodegeneraciu s akumulaciou Zeleza (NBIA). Laboratérne vySetrenia zahffiaju vySetrenie
mineralov, krvného obrazu, krvného nateru, autoprotilatok a hormoénov Stitnej Zlazy a

parathormonu.

Vzacna je autozomalne dominantne dedicna benigna hereditarna chorea, ktora
zacina uZ rannom detstve. Paroxyzmalne dyskinézy si zvlaStnym typom mimovolovych
pohybov a podrobnejSie sa o nich pojednava v kapitole “Neurologické vySetrenie pacienta s

d’'aSlimi extrapyramidovymi prejavmi”.
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2.5. Neurologické vySetrenie pacienta s myoklonom

Myoklonus je termin, ktory oznacuje kratky, mimovolovy zasklb jedného svalu alebo
skupiny svalov, ktory moZe interferovat s volovou hybnostou. Je podmieneny nahlym
kratkodobym vzostupom svalového napdtia (pozitivny myoklonus). Vyskytuje se izolovane, v

salvach alebo v podobe rytmickych kontrakcii.

Ako negativny myoklonus oznacujeme zasklb, ktory je podmieneny kratkodobym
poklesom svalového tonusu a prejavuje sa klinicky myoklonickym zasklbom (podobne ako
pozitivny myoklonus). Prikladom je flapping tremor, ktory oznacuje Specificky typ tremoru
rik (spravnejSie myoklonu), podmieneného opakovanym nahlym vypadkom svalového tonusu
extenzorov ruik s naslednym poklesom ruky a okamZitou aktivnou kontakciou extenzorov so
zdvihnutim ruky do povodnej polohy. Vyskytuje sa casto pri urémii alebo hepatalnej

encefalopatii, ¢i Wilsonovej chorobe.

Fyziologicky sa mdZe vyskytovat myoklonus pri zaspavani (méa charakter
propriospinalneho myoklonu) a sporadicky vo forme singultu (myoklonus branice). U deti do
veku 6 mesiacov sa mozZe vyskytovat benigny spankovy myoklonus, ktory sa prejavuje
repetitivnymi myoklonickymi zasklbmi na koncatinach, trupe alebo na celom tele, a to

vyhradne pocas spanku.

NajcastejSie ide o nepravidelny myoklonus. ZriedkavejSie sa vyskytujuci rytmicky
myoklonus ma obvykle nizku frekvenciu, je generalizovany a ma typicky vzorec, ktory
svojou pravidelnostou pripomind tremor. Casto je symptomaticky (pri $trukturdlnych léziach

mozgového kmena a miechy), prikladom je aj retikularny myoklonus.
Zvlastne formy myoklonu:

Opsoklonus — nepravidelné zasklby oc¢nych bulbov, hlavne v horizontalnom smere,
byva Casto spojeny s myokloniami ostatnych Casti tela. U deti je castou pri¢inou opsoklonu

neuroblastom, u dospelnych infek¢na resp. parainfek¢na etiolégia.

Palatalny myoklonus (palatalny tremor) — rytmické zasklby mdkkého podnebia

(bliZSie v kapitole ,,Neurologické vySetrenie pacienta s tremorom®).
Diferencialne-diagnosticky pristup k pacientovi
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Pokial mimové6lovy pohyb spiiia definiciu a charakteristiky myoklonu je potrebné

zamerat’ sa tieto okolnosti:

— v akej telesnej distribucii je myoklonus pritomny

— aké su jeho provokacné faktory, eventualne faktory zmierfiujuce, ¢i aktivizujice myoklonus
Na zaklade tychto faktov je potom potrebné patrat’ po jeho zdroji — generatore (miesta

centralneho ¢i periférneho nervového systému, odkial’ je iniciovany) a jeho etiologii. Podla

toho moZeme myoklonus rozdelit na viaceré podtypy — tab. 15.

Tab. 15 Klasifikacia myoklonu (upravené podl'a Chandarana et al. 2021).

Podla distribtcie Fokalny
Segmentalny
Multifokalny
Generalizovany

Podl'a vyskytu Spontanny (ev. pokojovy)

Akény (ev. posturalny)
Reflexny (stimulus-senzitivny)

Podl'a neurofyziol6gie Kortikalny
Subkortikalny
Spinalny
Periférny

Podla etiologie Fyziologicky
Esencialny

Epilepticky
Symptomaticky
Funk¢ny (psychogénny)

Obr. 16 Klinicky pristup ku klasifikacii myoklonu (upravené podl'a Chandarana et al. 2021).
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Klasifikacia myoklonu:

1. Podl’a distribucie:

— fokalny — postihuje jeden sval alebo jednu svalovi skupinu, napr. palatalny

myoklonus

— segmentalny — postihuje dva susedné svalové segmenty, napr. propriospinalny

myoklonus

— multifokalny — postihuje niekol'ko (najmenej dva) navzajom nesusediace svalové

segmenty

— generalizovany — manifestuje sa na vdcSine svalov tela

Multifokdlny a generalizovany myoklonus vznika najcastejSie nasledkom zvySenej
excitability cerebrdlneho kortexu. MozZe byt vyvolany viacerymi pricinami (postanoxickeé,
metabolické a toxické encefalopatie, virusové encefalitidy). Generalizovany axialny
myoklonus moéZe vzniknut aj pri lézidch v mozgovom kmeni alebo mieche. Ide o typické

zasklby s flexiou krénych svalov, trupu, abdukciou hornych koncatin a flexiou v bedrach.

2. Podl'a okolnosti vyskytu:

—spontanny — bez vztahu k stimulu alebo inému pohybu, vyskytuje sa

nepredvidatel'ne, ¢i uz sporadicky alebo kontinualne

—akény — je indukovany volovym pohybom a nasledne vyrazne interferuje s

aktivnym pohybom a posturalnou inervaciou

—reflexny (stimulus-senzitivny) — je vyvolany externym senzorickym podnetom
(zrakovym, sluchovym, taktilnym). Sluchova a vizudlna stimulacia vyvolava

generalizované zasklby, taktilnd akralna stimuldcia (napr. dotyk dlane) zvycajne
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vyvolava fokalny myoklonus koncatiny a taktilnd stimuldcia v oblasti tvare

generalizovany myoklonus.

3.Podl'a neurofyziologického hl'adiska ev. podl'a lokalizacie generatora

myoklonu

— kortikalny — generator sa nachadza na trovni senzorimotorickej kory — patri sem
hlavne epilepticky myoklonus, ale aj niektoré neepileptické formy myoklonu, napr.

pri neurodegenerativnych ochoreniach (Creutzfeldt-Jakobova choroba)

— subkortikalny — generator je na urovni bazalnych ganglii a kmena — napr.
esencialny myoklonus, myoklonus-dysténia, palatalny myoklonus, opsoklonus-
myoklonus syndrom, retikularny myoklonus a patologicky zvySena ul'akova reakcia

(hyperekplexia)

—spinalny — s generatorom na trovni miechy, priCom rozliSujeme dva zakladné

typy:

— spindlny myoklonus — vzdcna forma segmentdlneho myoklonu
(obmedzend na cast’' tela inervovand istymi miechovymi segmentami),
ktord postihuje jednu koncatinu alebo axialne svalstvo. Je spontanny,
rytmicky a casto pritomny aj v spanku. Taktilnou stimulaciou, ani
pohybom se ho obvykle nedari ovplyvnit. Pri¢ina je najcastejSie
sekundarna (cervikdlna myelopatia, myelomalacia, trauma, roztrisena

skler6za a nador)

— propriospindlny myoklonus - manifestuje sa nepravidelnymi
myoklonickymi zaSklbmi axidlneho svalstva. Zasklb zacind na trupe
(bruSnom alebo chrbtovom svalstve) a S§iri sa kraniokaudalnym i
kaudokranidlnym smerem, takZe se nakoniec objavi na svaloch krku a
stehien. Byva spontanny, ale aj reflexny. Senzorickym podnetom méZe
byt zmena polohy tela (napr. lahnutie na chrbat). Propriospinalny

myoklonus vykazuje rovnaky vzorec aktivacie svalov ako pri vedomom
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(simulovanom) napodobeni tohto typu zasklbu u zdravych jedincov a je

prakticky takmer vZdy funk¢nej genézy.

— periférny — s generatorom na trovni miechového korefia alebo nervu, byva

obmedzeny na jednu cast’ tela (zvdcSa fokalny), patri sem aj hemispazmus faciei

Pri urCovani generadtora je mozné vyuzit polymyografické EMG vySetrenie,
somatosenzorické a motorické evokované potencialy, rutinné EEG vySetrenie a EEG

vySetrenie so spatnym spriemernenim (podrobnejSie v II. Casti skript).

4. Podl’a etiologie

Z tohto pohladu moZeme myoklonus rozdelit na epilepticky
a neepilepticky. ZjednoduSene mozno povedat, Ze takmer kazdy kortikdlny myoklonus je
povazovany za epilepticky (vynimkou je kortikalny myoklonus pri neurodegenerativnych
ochoreniach, ako napr. HCh, ACh, MSA, LBD a CBD) a kazdy subkortikalny myoklonus za
neepilepticky. V diferencidlnej diagnostike moZno vyuZit niektoré -elektrofyziologické

vySetrenia (podbrobnejSie v II. Casti skript).
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Epilepticky myoklonus

Ide o skupinu epilepsii a epileptickych syndromov so vznikom v detstve a adolescencii
(ich zoznam je uvedeny v tab. 16). O epileptickom myoklone vSak moZeme hovorit aj vtedy,
ak pacient nema epileptické zachvaty. Prikladom je kortikalny reflexny myoklonus, kedy sa
multifokdlne myoklonické zasklby objavuji v suvislosti s taktilnou stimulaciou alebo
vol'ovym pohybom. Amplitiida kortikalneho komplexu SEP je napadne vysoka a na rutinnom
EEG zazname sa nad senzorimotorickou kdrou objavuju ostré grafoelementy, ktoré mézu byt
viazané na taktilny podnet. Podobne retikularny reflexny myoklonus je povazovany za
epilepticky, lebo zaSklby st vel'mi kratké (obvykle nepresahuji 50 ms). Je to pritom jediny
epilepticky myoklonus subkortikalneho povodu, kedZe je generovany z dolnej Ccasti
mozgového kmena. Zasklb zacina v m. sternocleidomastoideus a Siri sa smerom hore do
svalov tvare a sticasne smerom dole, kde se manifestuje generalizovanymi zasklbmi trupu a
koncatin. Na EEG so spdtnym spriemernenim pritom chybaji komponenty, ktoré by svedcili
pre kortikalny povod. Precipitacnymi faktormi je taktilny podnet a vél'ovy pohyb. Retikuldrny
reflexny myoklonus moZe byt aj sekundarny, ako prejav hypoxického poskodenia kmema ci

hepatdlnej a renalnej encefalopatie.

Neepilepticky myoklonus

— fyziologicky myoklonus, ktory sa prejavuje pri zaspavani ojedinelymi
generalizovanymi zaSklbmi alebo nahlym poklesnutim hlavy. MdéZe sa vyskytnut' aj

pri uzkosti, namahe alebo cviceni. Patri sem aj singultus a myoklonus pri prel'aknuti.

— geneticky podmieneny myoklonus: zaradujeme tu esencialny myoklonus
a myoklonickd dystoniu. Esencialny myoklonus sa prejavuje ako nepravidelny, multifokalny
myoklonus s variabilnou intenzitou zasklbov. Tie sa vyskytuju spontanne, akcentuji sa
pohybom a psychickou zataZou, priCom viac postihuji hornt polovicu tela. Typicky ide
o benignu abnormitu, ktora sa vyskytuje sporadicky alebo familidrne (autozomalne dominatna
dedic¢nost’ s variabilnou penetraciou). Myoklonicka dysténia je geneticky podmienené
ochorenie (autozomalne dominantna dedicnost’ s variabilnou expresivitou), ktora sa okrem

myoklonu manifestuje aj dysténiou. TaZkosti zacinaji v detstve alebo adolescencii a
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myoklonus aj dysténia sa zmierni po uZiti alkoholu. NajcastejSie je podmienend mutaciou

v géne SGCE (DYT11), zriedkavejSie v inych génoch.

— symptomaticky myoklonus je sposobeny poskodenim nervového systému, napr.
v dosledku diftiznej hypoxie (v akdtnom Stadiu hypoxie alebo ako chronicky posthypoxicky
myoklonus, napr. po resuscitacii), v dosledku metabolickych ochoreni (urémia, hepatdlna

encefalopatia) a pri neurodegenerativnych chorobach (napr. Creutzfeldt-Jakobova choroba).

Myoklonus se moZe vysykytovat' aj pri fokalnych dystoniach (cervikdlna dystonia,
blefarospazmus, profesionalne dystonie koncatin). Myoklénie Casto sprevadzaji kinezigénny
typ dystonie, kde sa prejavuji myoklonickymi zasklbmi superponovanymi na dystonicky

stah. Pokial' st myoklonické st'ahy rytmické, hovorime o myoklonickom trase.

Funkc¢ny (psychogénny) myoklonus byva najcastejSie segmentalny (propriospinalny)
a generalizovany, menej Casto fokalny. Objavuje sa nahle, klinicky obraz sa dynamicky meni,
hlavne pri odvedeni pozornosti, objavuju sa d'alSie, Casto bizarné priznaky. Pomocnym
voditkom objektivnej diagnostiky moZe byt nalez pripravného evokovaného potencialu v
EEG zazname so spatnym spriemernenim, ktory sa vyskytuje vyhradne pred aktivnym

pohybom.

Tab. 16 Klasifikacia myoklonu podl’a etiolégie (upravené podl'a Mardsen et al. 1982).

Fyziologicky Pri zaspavani
myoklonus Singultus
Urakova reakcia
Esencialny Familiarny alebo sporadicky
myoklonus Myotonicka dystonia (DYT11, DYT15)

(s  dystoniou,
bez dystonie)

Epilepticky Stucast’ epilepsie (izolované epileptické myoklonické zasklby, epilepsia
myoklonus partialis continua, BAFME — benign adult familial myoclonic epilepsy,
fotosenzitivhy myoklonus)

Detskd myoklonickd epilepsia (infantilné spazmy, Lennox-Gaustov
syndrom, Dravetovej syndrom, Dooseho syndrom, kryptogénna
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myoklonicka epilepsia-Aicardiho syndrém)

Idiopatické  generalizované myoklonické epilepsie (myoklonické
absencie, juvenilna myoklonicka epilepsia)

Progresivna myoklonicka epilepsia (Unverircht-Lundborgova choroba,
MERRF — myoklonic epilepsy with ragged red fibers)

Symptomatick
y myoklonus

Lyzozomalne ochorenia (Laforova choroba, neurondlna ceroid-
lipofuscindza, sialidéza, GM2 gangliozid6za, Tay-Sachsova choroba,
Gaucherova choroba typ III, Krabbeho choroba, syndrom akcného
myoklonu pri renalnom zlyhavani)

Spinocerebelarne ataxie (progresivny myoklonus-ataxia syndrom,
Friedreichova ataxia, ataxia telangiectasia, SCA 2, 3, 14, 17)

Dalsie neurodegenerativne ochorenia (Kortikobazalna degenerécia,
Huntingtonova  choroba, = Dentatorubropallidoluysianska  atrofia,
mutisystémova atrofia, torznd dysténia DYT1, neurodegeneracia
s akumulaciou Zeleza, Wilsonova choroba, Parkinsonova choroba,
Progresivna supranuklearna paralyza)

Demencie (Alzheimerova choroba, Demencia s Lewyho telieskami,
Creutzfeldt-Jakobova choroba, Frontotemporalna demencia)

Infekéné  a postinfekcné  priciny  (subakitna  sklerotizujica
panencefalitida, HSV encefalitida, arobovirusova encefalitida, HIV,
HTLV,  postinfekénd  encefalitida, = progresivha  multifokalna
leukoencefalopatia, Whippleova choroba, malaria, syfilis, krytpokokova
infekcia, boreli6za, encephalitis lethargica)

Autominiinne a  paraneopastické  ochorenia  (Hashimotova
encefalopatia, NMDA encefalitida, anti A-Lgi-1 a CASPR2 encefalitida,
Stiff-person syndrém, PERM - progressive encephalomyelitis with
rigidity and myoclonus, opsoclonus-myoclonus ataxia syndrom, celiakia)
Metabolické ochorenia (hepatdlne arendlne zlyhanie, dialyzacny
syndrom, hypertyreoidizmus, hyponatrémia, hypoglykémia, non-
ketoticka hyperglykémia, acid6za, alkal6za, hypoxia, deficit vitaminu E,
mitochondridlne ochorenia, biotinova deficiencia, deficit karboxylazy)
Toxické aliekovo navodené syndromy (litium, tricyklické
antidepresiva, metylbromid)

Postanoxicky myoklonus (Lance-Adamsov syndrém)

Fokalne lézie nervového systému (stroke, talamotomia, tumor, trauma,
zapal)

Funkcny
myoklonus
(psychogénny)

bliZSie v kapitole o funk¢énych poruchach hybnosti
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2.6. Neurologické vySetrenie u pacienta s tikmi

Tiky su nahle, beztcelné, opakujtice sa pohyby (pohybové, motorické tiky) alebo
zvukové prejavy (zvukové, vokalne tiky). Tikom predchadza napétie a nutkanie ich vykonat
a po ich vykonani dochadza k ul'ave, teda k uvolneniu napdtia. Na rozdiel od ostatnych
extrapyramidovych portch su ¢iastocne potlacitel'né vél'ou a moézu sa vyskytovat’ aj v spanku.
Niekedy ma nutkanie charakter neprijemnych pocitov (napr. ,palenie v ociach®“ pred
Zmurknutim alebo ,,stuhlost’ Sije“ pred zaSklbom hlavy). Pacienti sa snaZia tiky potlacit, a to
najmad v situaciach, kedy si vel'mi rusSivé ¢i nespolocenské (poCas vyucovania v Skole, pri
pracovnom pohovore). Pri dlhSom potlacani tikov vSak vnuitorné napétie zosilnie natol'ko, Ze
dojde k intenzivnemu vybitiu tikovych prejavov (tzv. rebound fenomén). Niektori pacienti
svoje tiky zakryvaju tak, Ze ich vc¢lenuju do zdanlivo ucelnych pohybov (napr. po tikovom
pohybe hlavou si upravuju dces, po vokalnom tiku predstieraju kaSel' atd’.) Tieto pridatné
pohyby a zvuky sa oznacuju ako parakinézie, resp. paravokalizacie. Vyskytuju sa viackrat
denne, moZu rusit’ normalnu pohybovu aktivitu a st znacne napadné. Frekvencia, intenzita a
lokalizacia tikov sa moZe menit v Case. Zmierfiuju sa pocas fyzického a psychického pokoja

alebo pocas aktivit s vyraznou sistredenost’ou. Zhorsuju sa v strese.

Pohybové a vokalne tiky rozdel'ujeme na jednoduché a zloZité (komplexné) — tab. 17.
Motorické tiky moZeme rozdelit na viaceré podtypy. NajcastejSie st klonické tiky, CiZe
kratke, rychle, trhavé pohyby s ndpadne viditelnym efektom. Tonické tiky nemajt zretel'ne
viditeI'ny (resp. len nepatrny) pohybovy efekt (napr. napnutie brusnych svalov bez pohybu
trupu Ci zmeny postury). Dystonické tiky si pomalSie a dlhSie trvajuce pohyby, ktoré v
konecnom dosledku vedu k abnormnej posture, podobne ako pri dysténii (napr. pohyb krku
ako pri torticollis). Blokujuace tiky su prejavom rychleho zastavenia svalovej aktivity, napr.

chodze alebo reci.

Osobitnud skupinu tikov predstavujui kegnitivne tiky (presnejSie “kognitivne fenomény
podobné tikom” z anglického terminu “cognitive tic-like phenomena”). Hoci exaktne
nesplifiaji definiciu tikov (nahle, opakované pohyby ¢i vokalizacie), si zaradované do
SirSieho spektra tikovych portich. Su podobné komplexnym vokalnym tikom, ale vyskytuju
sa vylucne len v mysli pacienta (bez vokalizacie). Ide teda o nutkavé a opakované pouZivanie
roznych slov v mysli pacienta. MdZe ist o vulgarne vyrazy (koproldlia), vlastné slova
(palilalia) alebo vyrazy pocuté pocas rozhovorov alebo pri sledovani televizie (echolalia).
Kognitivne fenomény podobné tikom je potrebné odliSit od spektra obsedantno-
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kompulzivnych javov, ked’ ma pacient obsesie/kompulzie alebo oboje. Obsesie si definované
ako opakujuce sa, nutkavé, vtieravé myslienky, ktoré pacient vnima ako ruSivé a nechcené, a
preto sa zvycajne spajaju s tzkost'ou. Ich désledkom si kompluzie, teda neticelné pohyby,
ktorymi sa uzkost zmierni. Kognitivne tiky st naopak vnimané ako prijemné alebo neutralne

a nevedu k negativhym vonkajsim désledkom.

Funkcné tiky su relativne zriedkavou funkénou poruchou hybnosti, aj ked ich
incidencia v poslednych rokoch narasta, a to vdaka Sireniu videi pacientov s Tourettovym
syndromom (TS) alebo videi réznych “influencerov” ¢i “youtuberov”, ktori manifestuju
tikovi poruchu, najcastejSie z dévodu simulacie alebo faktitivnej poruchy (sociogénna tikova
porucha). Postihuje deti v obdobi dospievania, najmé dievcata. Na rozdiel od tikov pri TS
vznikaju nahle, vo vy$Som veku (cca od 12 rokov, pri TS - cca 6 rokov). V klinickom obraze
je malo jednoduchych tikov (ako napr. Zmurkanie, pokaSliavanie) a vela komplexnych a
stereotypnych pohybov, a to viac na hornych koncatinach ako v tvari. Je aj vyssi vyskyt
komplexnych vokalizacii, najmd koprolalie. Celkovo je podstatne vyssi priemerny vyskyt

tikov pocas dia ako pri TS. Chyba nutkanie a potlacitel'nost’ tychto prejavov.

Tab. 17 Rozdelenie tikov (upravené podla Fiala 2011).

Pohybové tiky

— jednoduché: — klonické — charakteru prudkého zasklbu (koncatiny, hlavy) alebo
Zmurkania, vyplazovania jazyka

— dystonické — pomalSieho krutivého charakteru (prevracanie o¢ami,
krutenie ust, cerenie a Skripanie zubami, krutenie v ramenach)

— blokacné — nahle zastavenie v prebiehajicej pohybovej aktivite

— komplexné — udery, poskoky, vykopy nohou, otoCky, drepy, Kkottle,
kopropraxia (neslusné gesta, manipulacia s pohlavnymi organmi a
ich vystavovanie), echopraxia (napodobifiovanie pohybov inej

osoby)

Vokalne tiky

— jednoduché — neartikulované zvuky (posmrkavanie, pokaSliavanie, piskanie,
zvieracie zvuky)

— komplexné — artikulované zvuky, napr. slova alebo celé vety, koprolalia

(vykrikovanie vulgarizmov), echoldlia (opakovanie slov alebo viet
inej osoby), palildlia (opakovanie vlastnych slov alebo ich casti,
hlavne poslednej slabiky)
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Tiky sa sucastou primarnych tikovych poruch, len zriedka m6Zu byt vyvolané

sekundarne.

1. Primarne tikové poruchy

Prechodna tikova porucha je najl'ahSia a najcastejSia tikova porucha. Vyskytuje sa v
detstve, postihuje az 7-28 % Skolakov. Zvycajne sa prejavuje jednoduchym motorickym

.....

farmakologicku liecbu.

Chronicka motoricka alebo vokalna tikova porucha se objavuje tieZ najma v
detstve a vyznacCuje sa spravidla jedinym (bud’ pohybovym alebo zvukovym) tikom stalej

intenzity a porucha trva viac ako 12 mesiacov.

Tourettov syndrom je vrodené neurologicko-psychiatrické ochorenie, ktoré zacina v
detstve, priCom cCastejSie postihuje chlapcov. Typicky sa najskor objavuji motorické, neskor
vokalne tiky. Casté s pridruzené poruchy spravania, napr. ADHD alebo OCD. Kym prejavy
ADHD sa mozZu objavit’ eSte pred samotnou manifestaciou tikov, symptomy OCD sa typicky
objavuju aZ niekol'ko rokov neskor po prvej manifestacii tikov. Tikova porucha sa zvycajne
zhorSuje pocas puberty, v dospelosti je tendencia k zmierfiovaniu. Asi u tretiny pacientov tiky
v dospelosti vymiznu, v tretine pripadov ostavaji nezmenené a v jednej tretine je pritomné
zavazné postihnutie vyZadujice lieCbu. Len vel'mi vzdcne méZe Tourettov syndrém vyustit
do malignej formy s tazkymi tikmi a Zivot ohrozujicimi poruchami spravania

(sebaposkodzovanie, depresia so suicidalnymi sklonmi, t'azka forma OCD atd’.).

2. Sekundarne tiky — mozu sa vyskytovat’ pri viacerych metabolickych a neurodege-
nerativnych ochoreniach, napr. pri Wilsonovej a Huntingtonovej chorobe, pri pervazivnych
vyvinovych poruchach (autizmus, Aspergerov syndrém), pri psychézach, cievnych,
zapalovych a traumatickych afekciach CNS a m6zZu byt vyvolané aj poliekovo. Pri tikoch so

vznikom v dospelosti je najCastejsi ich funk¢ény povod.
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2.7. Neurologické vySetrenie pacienta s ataxiou

Ataxiu moZeme definovat ako poruchu koordinacie volovych pohybov. Podla
poskodenia neurogénnych Struktur, ktoré sa podielaju na koordinacii pohybov, rozliSujeme

viacero typov ataxii.
Cerebelarna ataxia

Je zvycajne sucastou cerebelarneho syndromu. Rutinné vySetrenie cerebelarnych
funkcii pozostava z vySetrenia okulomotoriky, reci, pohybu koncatin, tremoru, postury a

chodze.

Do klasického klinického obrazu cerebelarnej ataxie patri dysmetria, dyssynergia a
dysdiadochokinéza. Ataxia sa vyznaCuje dekompoziciou (rozloZenim pohybu na jednotlivé
fazy) a abnormitami ¢asovania, rozsahu a sily pohybu. Podl'a postihnutej ¢innosti a Casti tela
sa pouZivaju terminy ataxia chddze, posturdlna (trupova) ataxia, koncatinova ataxia a ataxia

reCi (sakadovana alebo skandovana rec).

Dysmetria (porucha cielenia pohybu) vznikd v dosledku oneskoreného a
nedostatocného st'ahu antagonistickych svalov, ktoré by mali ukoncit’ pohyb, ¢im dochadza k
nepresnému zakonceniu pohybu (spravnejsi je termin hypermetria). Porucha cielenia pohybov
je nezavisla od zrakovej kontroly. Pri vyraznéjSom postihu moZe kompenzacia viest k
bradyteleokinéze, CiZe zastaveniu pohybu pred cielom. Medzi klinické skisky na dysmetriu

patri: skuska prst-prst, prst-nos, pdta-koleno atd'.

Dyssynergia/asynergia je porucha koordinacie pohybov. Mala asynergia vznika pri
neocerebeldrnom syndrome a prejavuje sa poruchami koordinacie koncatin. Vel'ka asynergia
vznika pri paleocerebelarnom syndrome a prejavuje sa poruchou koordinacie trupového a

axialneho svalstva. Termin dysneregia je dnes nahradzovany vSeobecnejSim pojmom ataxia.

Adiadochokinéza/dysdiadochokinéza (z gréckého diadoché = nasledovanie) je
porucha sledu pohybov za sebou). Odhalime ju pri vySetreni rychlych, alternujicich
pohyboch, ktoré st arytmické, nedotahované a prestrelené. Prikladom je striedanie pronécie a
supinacie hornych koncatin, striedavé tlieskanie dlane a dorza ruky o stehno alebo tapping
(test spajania palca a ukazovaka). Diadochokinézu re¢i mozno vySetrit' opakovanim slabik,

napr. pa-ta-ka. Dysdiadochokinézu cerebelarneho povodu je niekedy t'azké hodnotit’ v pripade
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koexistencie parézy (centralnej alebo periférnej) alebo pri sicasnom vyskyte bradykinézy v

ramci parkinsonského syndromu.

Pasivita znamena zniZeny svalovy odpor pri pasivnej manipulacii s koncatinami.
Pasivita sa prejavuje zniZenim svalového napitia, zvy$enym rozsahom pohybu v kiboch a
zniZenim svalového odporu antagonistov (podobne ako pri hypermetrii). Pasivita je pri¢inou
zvySenia synkinéz hornych koncatin pri chodzi. Medzi zakladné skusky pasivity patri
placnutie na predpaZené koncatiny, zvySeny rozkyv hornych koncatin pri pasivhom otacani
trupu v stoji a kyvadlovy charakter reflexnej odpovede pri vySetreni patelarneho a

tricipitalneho reflexu.
Tremor — ide o intencny tras (podrobnejsie v kapitole o tremore).

Nystagmus — u pacienta s mozockovym syndromom moZeme ndjst’ okrem nystagmu
aj poruchy plynulych sledovacich pohybov, poruchy kombinovanych sledovacich pohybov
sucasne vykonadvanych hlavou a ocami, poruchy sakadd a vestibulo-okularneho reflexu.
NajcastéjSou formou mozockového nystagmu je dole bijici nystagmus (tzv. downbeat
nystagmus). Pohl'adovy nystagmus, meniaci smer v zavislosti na smere pohl'adu, je vysoko
supsektny z afekcie mozocka, ale moZe sa vyskytovat' aj pri 1ézii CNS v nej lokalite. U 1ézii
mozocka vratane nucleus fastigii nie je nikdy nystagmus Cisto rotacny. Plynulé sledovacie
pohyby si poruSené — nepravidelné a sakadované. Pri vySetreni sakad (pacient fixuje
centrdlne nos vySetrujuceho, potom zafixuje pohlad na periférny ciel — napr. prst
vySetrujuceho a spdt), mozno zaznamenat hypermetriu - neZ sa podari ciel zafixovat,

dochadza najskor k prestreleniu pohl'adu a potom k oscilaciam.

Ataxia patri medzi hlavné prejavy cerebelarneho syndromu. Pri neocerebelarnom
syndrome su nekoordinované pohyby koncatin. Pri paleocerebelarnom syndrome je izolovana
porucha postoja a chodze (pohyb vlahu mo6zZe byt v norme). Vstoji je trup mierne v
retroflexii, moZno pozorovat’ kontinudlne kontrakcie a dekontrakcie na sfachach priehlavku.
Baza je rozSirena, dolné koncatiny su v extenzii a abdukcii. Pri “pull teste” sa zvyrazni
nestabilita, kolisanie na mieste, moZe dojst’ k padu, pred ktorym sa pacient vyrazne brani.
Rombergova skuSka (zatvorenie oc¢i) nema na stabilitu postoja vyraznejsi vplyv. Pacienti
neudavaju zavrativost (ako pri vestibularnej ataxii), ani stale zrakovo nekontrolujt svoje nohy
(ako pri spinalnej ataxii). Pacienti nadmerne zdvihaju dolné koncatiny, hypermetricky ich

vyhadzuju, Casté je vychylovanie od zakladného smeru chodze. NajvyraznejSie sa instabilita
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prejavuje pri zmene pohybovej stratégie, napr. pri vyzve na rychle posadenie alebo postavenie
sa zo sedu. U TahSich foriem sa ataxia prejavi aZ vySetrenim v postoji II (chodidla tesne pri
sebe) alebo pri chodzi ,pata-Spicka“ (tandemova chodza). Je vhodné vysSetrit' skakanie na

jednej nohe, otestovat’ otacanie, chddzu po schodoch, dozadu a chédzu po Spickach.

Senzitivna ataxia vznika pri 1ézii proprioceptivnej drahy v kterejkol'vek jej casti — pri
poSkodeni aferentnych nervovych vlakien v periférnych nervoch (polynueropatie), pri
miechovom postihnuti (zadné provazce — spinalna ataxia), lézii medialneho lemnisku, talamu
a vynimocne pri lézii oboch parietalnych lalokov. Baza je rozSirend, pacient sleduje povrch,
po ktorom kraca, rovnako svoje chodidla. Typické je napadné zhorSenie stability po vyradeni
zrakovej kontroly, napr. v noci, alebo pri zatvorenych ociach pocas klinického vySetrenia
(pozitivny Rombergov priznak). Dalou typickou charakteristikou je silné doslapovanie na

celd plochu plosky. Pritomna je porucha polohocitu a vibracnej citlivosti.

Vestibularna ataxia sa tazko odliSuje od mozockovej ataxie, v niektorych pripadoch
centralneho vestibularneho syndrému je odliSenie aZ nemozZné. Pri periférnom vestibularnom
syndrome je typicky pocit zavratu, tonické odchylky (Hautantova skuska, Unterbergerova
skuska) a typicky horizontalne-rotacny nystagmus. Rombergov test je pozitivny, pricom smer
spontannych padov suhlasi s pomalou zloZkou nystagmu a zavisi na polohe hlavy (pacient

pada “v smere postihnutého labyrintu/ucha®).

Ataxia ako funkcna porucha hybnesti je definovana nestalost'ou prejavov, ktoré sa
menia hlavne odvedenim pozornosti a nezhoduju sa s obrazom poruchy hybnosti na podklade
znamého neurologického ochorenia. Typicka je absencia obrannych pohybov a kompenzacné
mechanizmy byvaju casto neekonomické. Béaza je neprimerane Sirokd, alebo uzka (s
prekrizovanim dolnych koncatin pri chodzi), paradoxne sa niekedy zlepSuje pri teste
tandemovej chddze alebo pri behu. Casto byva zmena vzorca ataktickej chddze pri chddzi

dozadu.

Frontalna ataxia (syndrom astazie-abazie, parkinsonizmus dolnej polovice tela,
,marche a petits pas“, lakunérska chddza, senilna chddza, frontdlna apraxia chddze) vznika
pri lézii frontalnych lalokov. Pacienti majui vzpriameny trup, niekedy s tendenciou k zaklonu,
s pokrcenim dolnych koncatin v kolenach a poklesom panvy. Obvykle je zretelna porucha
iniciacie chodze so spomalenym Startom (hezitacie), zmenSenie kadence, rozSirenie bazy,

skratenie krokov a Suchtanie noh. S malou pomocou alebo so slovhym povzbudenim sa ich
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vykon vyrazne zlepSuje. Pacienti hl'adaji oporu u sprevadzajicej osoby alebo sa pridrZiavaju
nabytku ¢i steny. Chodza a otdCanie sa je sprevadzané sériou drobnych krokov, ¢asto na
jednej nohe, zatial'Co druha slazi ako zachytny istiaci bod. Pri pull teste pacient urobi
niekoll'’ko malych krokov vzad — spociatku pomalych a kratkych, rychle sa vSak predlZujicich
a zrychl'ujicich (tzv. crescendova retropulzia). Pri pokrocilejSich stavoch je pacient schopny
len niekol'kych kratkych krokov na mieste, nie je schopny sa pohntt vpred, neskér nie je
schopny ani krok naznacit' — akoby boli nohy prilepené k zemi (tzv. magneticka chddza).
Paradoxne je dobre zachovana hybnost dolnych koncatin pri vySetreni vl'ahu, vratane
schopnosti chodzovych pohybov a bicyklovania. Typicky je pritomnad demencia (avSak
pohybové a psychické problémy sa nemusia vyvijat paralelne), dezinhibicia spravania,

deliberacné javy a pseudobulbarny syndrom.

2.7.1. Hereditarne ataxie

Jednd sa o geneticky podmienené neurodegenerativne ochorenia s ataxiou ako
hlavnym priznakom. V klinickom naleze je vo vSeobecnosti pritomna postupne progredujtica
porucha chodze, zhorSenie rovnovahy s Castymi padmi, zhorSenie koordinacie ruk, dysartria a

okohybné poruchy. Casto je pritomnd cerebeldrna atrofia pri CT ev. MR vySetreni mozgu.

Autozomalne dominantné hereditarne ataxie — zaradujeme sem spinocerebelarne
ataxie (SCA, doteraz bolo popisanych viac ako 30 jednotiek), d’alej dentato-pallidoluysianskui
atrofiu (DRPLA), Styri typy epizodickych ataxii a jednu spasticku ataxiu. U vacSiny pacientov
je pritomna pozitivna rodinnd anamnéza. NajCastejSia je spinocerebelarna ataxia typu 3
(SCA3), nasleduje SCA2, SCA6, SCA1 a SCA7. Podkladom vicSiny najCastejSie sa
vyskytujucich SCA je expanzia tripletu CAG. Popisané vSak boli aj iné tripletové a
nontripletové mutacie génov. VacSina sa manifestuju v strednom veku, predovSetkym v 3. a 4.
dekade. V klinickom obraze Casto nachddzame okrem ataxie aj d’alSie priznaky — pyramidové,
extrapyramidové (parkinsonizmus, tremor, chorea, dystonia, myoklonus), polyneuropatie,
kognitivny deficit, epilepsiu, retinopatiu. Nakol'ko sa moZe klinicky obraz a vek vzniku
jednotlivych jednotiek SCA prekryvat, realizujeme védcSinou v prvom kroku v ramci
diagnostiky genetické vySetrenie viacerych najcastejSie sa vyskytujicich jednotiek naraz (t. j.
SCA 1, 2, 3, 6, 17), resp. panelové vySetrenie génov alebo WES. Vynimkou st pripady, kedy
v klinickom naleze nachadzame Specificky znak svedciaci pre konkrétnu jednotku SCA, napr.

retinopatiu pri SCA?7.
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Autozomalne recesivne hereditarne ataxie — typické je postihnutie v ramci
surodencov (nie rodicov). NajcastejSia je Friedreichova ataxia, d’alej sem patri hereditarna
ataxia s nedostatkom vitaminu E, ataxia-teleangiektazia a iné vzacne jednotky. Friedreichova
ataxia v eurdpskej populacii zodpoveda pribliZzne za 50 % pripadov vSetkych hereditarnych
ataxii. Podkladom ochorenia je expanzia tripletu GAA v géne FXN na chromozéme 9q, ktory
kéduje mitochondridlny protein frataxin. Ochorenie zac¢ina vacSinou v puberte, ale existuju aj
pripady s neskorym nastupom (v 5. aZ 7. dekade). V klinickom naleze nachadzame pomaly
progresivnu ataxiu (kombinovand — cerebellarnu a senzitivnu), areflexiu, poruchu hlbokej
citlivosti na dolnych koncatinach, prejavy lézie pyramidovej drahy (svalova slabost' a
pyramidové iritatné javy), dysartriu, dysfagiu a optickd atrofiu s poruchou zraku. Casto
vidime deformitu nohy, skoli6zu, hypertrofickii kardiomyopatiu a diabetes mellitus. Pri MRI
pritomna najma v pokrocilych Stadiach ochorenia. Hereditarna ataxia s deficitom vitaminu
E — klinicky pripomina Friedreichovu ataxiu, avSak je zvycajne miernejSia. Laboratérne je
pritomna velmi nizka plazmaticka koncentracia vitaminu E pri stcasnej nepritomnosti
malabsorpcie tukov v Creve a/alebo abetalipoproteinémie. Vyskytuje sa najmd u ludi s
rodinnymi korefimi v severnej Afrike.  Ataxia-teleangiektazia je charakterizovana
progresivhou cerebelarnou ataxiou, ktora zacina vdcSinou vo veku 1-4 rokov,
okulomotorickou apraxiou, imunodeficienciou s Castymi infekciami a zvySenym rizikom
vzniku malignity, predovietkym leukémie a lymfému. Casto je pritomna chorea a dysténia a
okulokutanne teleangiektazie. MRI mozgu vykazuje cerebelarnu atrofiu a v sére je zvySena
hladina alfa-fetoproteinu. Vo vy3Som veku moZe pricinou ataxie CANVAS (Cerebellar

ataxia, neuropathy, vestibular areflexia syndrome).

X-viazané hereditarne ataxie — patri sem syndrom ataxie/tremoru asociovaného s
fragilnym chromozémom X (FXTAS, Fragile X-associated tremor/ataxia syndrome), X-
viazana sideropenicka anémia s ataxiou a iné raritné jednotky. FXTAS je neurodegenerativne
ochorenie s neskorym nastupom, vacSinou vo veku vySSom ako 50 rokov s dominantnym
postihnutim muZov. Podkladom ochorenia je expanzia tripletu CGG v géne FMRI.
Zakladnym klinickym prejavom je kombinacia intencného alebo posturalneho trasu a ataxie
chdodze a koncatin. Okrem toho mdézu byt pritomné prejavy parkinsonizmu, kognitivny
deficit, neuropatia a autonémna dysfunkcia. V. MRI naleze byva v T2 vaZeni typicka
hyperintenzita v strednych mozockovych pedunkuloch (MCP sign) a v pril'ahlej bielej hmote

v okoli ncl. dentatus, difizna atrofia mozgu a T2 hyperintenzita splenium corporis callosi.
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2.7.2. Ziskané ataxie

Alkoholicka cerebelarna degeneracia sa prejavuje predovSetkym t'azkou ataxiou

chodze a dolnych koncatin, s relativnym uSetrenim hornych koncatin, reci a okulomotoriky.

Wernickeho encefalopatia je ochorenie s akitnym aZ subakitnym nastupom
sposobené zavaznou hypovitamin6zou B1. V klinickom néleze je ataxia, diplopia, neuropatia

a zmatenost'.

Z inych toxicky podmienenych pric¢in ataxie moZeme spomenut ataxiu v dosledku
dlhodobej expozicie litiu, fenytoinu, amiodaronu, toluénu, 5-fluorouracilu, cytozin

arabinozidu a tazkym kovom.

Paraneoplasticka cerebelarna degeneracia je imunitne sprostredkované ochorenie,
ktoré moZe byt asociované s vyskytom ktoréhokol'vek nadoru, najcastejSie s Hodgkinovym
lymfémom, malobunkovym karcinémom pltic a nddormi prsnika a ovaria. V sére moézu byt
pritomné autoprotilatky anti-Hu, anti-Yo, anti-Ri, anti-mGluR1 alebo anti-Tr. V likvorovom

naleze zvycajne nachadzame znadmky zapalu. Nalez na MRI mozgu je Casto neSpecificky,

e

Gluténova ataxia je najCastejSie sa vyskytujica neurologicka manifestacia gluténove;j
senzitivity. Ataxia moZe byt pritomna aj u pacientov bez typickych enterdlnych prejavov
celiakie. M6Zu byt pritomné antigliadinové protilatky, protilatky proti transglutaminazam

TG2 a TG6. MR prejavy cerebelarnej atrofie su pritomné u priblizne 60 % pacientov.

Steroid-responzivna encefalopatia asociovana s autoimunitnou tyreoitidou
(Hashimotova encefalopatia) je charakterizovand subakitnym ndstupom kognitivnhych
zmien, ale cCasto vidime aj iné neurologické tazkosti, napr. ataxiu. Ochorenie je
charakteristické pritomnostou autoprotilatok proti tyreoperoxidaze (antiTPO) a dramatickou

terapeutickou odpoved’ou na podavanie kortikosteroidov.

Ataxie pri hypovitaminézach B1, B12 a E — vyskytuju sa najcastejSie pri malnutricii

alebo malabsorbénych syndrémoch.

Ataxia pri Strukturalnych abnormitach CNS — napr. pri sclerosis multiplex,

vaskularnom posSkodeni, tumoroch a infekénych ochoreniach.

96



2.8. Neurologické vySetrenie pacienta s funkénou poruchou hybnosti (FPH)

Pacienti s funkcnou poruchou hybnosti predstavuju 2-4% vSetkych pacientov v
neurologickych ambulancidch (v Specializovanych extrapyramidovych centrach moézu
predstavovat’ az 20%). NajCastejSie sa s nimi stretdvame v tretej a Stvrtej dekade Zivota,
CastejSie u Zien. Vznikajui na nevedomom podklade v ramci disociativnej/konverznej
poruchy alebo somatizacnej poruchy. Nepredpoklada sa vedoma produkcia priznakov. Ta je
charakteristickd pre faktitivnu poruchu, kde sd manifestované priznaky zdrojom
psychologického zisku (napr. pozornosti, motivicia mozZe byt nevedoma!) alebo pre
simulaciu, ciZe predstieranie priznakov za ucCelom =ziskania nejakych vyhod (rentové
tendencie, vedoma motivacia!). DemonStrované pohyby mozu mat charakteristiky volovych
pohybov, ale pacienti ich nemaju plne pod kontrolou a vnimajui ich ako mimovolové pohyby.
OdliSenie funk¢nej a organickej poruchy hybnosti je ndrocné a vyZaduje si v prvom rade

dobru klinickt znalost’ prejavov tak organickych ako aj funkénych portuch hybnosti.

Diagnoza FPH sa stanovuje na zaklade diagnostickych kritérii (tab.18), nielen “pre

exlusionem” — po vyluceni vSetkych organickych pricin.
Zakladnymi kritériami FPH st:

— inkonzistencia priznakov v case a pri roznych vySetrovacich manévroch, ciZe
nestalost’, menlivost’ prinakov v Case (pocas vySetrenia, pocas diia....), zmiernenie priznakov

pri odputani pozornosti (distraktibilita) a zhorSenie pri zamerani pozornosti na dany priznak,

— inkongruencia priznakov — teda nestlad s akoukol'vek organickou poruchou
hybnosti, ¢iZe FPH ma bizarny charakter — neobvyklé prejavy, ktoré nezodpovedaju

anatomicko-fyziologickym zékonitostiam a nie topicky intrepretovatelné.

V anamnéze je Casto nahly zaciatok alebo zachvatovité zhorSovanie t'azZkosti a nahle
remisie. K odvedeniu pozornosti (distrakcii) pouzZivime motoricka ulohu na nepostihnutej
koncatine (napr. striedavé pronacno-supinacné pohyby ruk alebo rychle sekvencné pohyby
2.-5. prsta proti palcu) alebo kegnitivnu tillohu (napr. sériové odpocitavanie sedmicky od 100
nadol, alebo menovanie mesiacov v roku odzadu). Je moZné pozorovat’ sugestibilitu, vratane

reakcie na placebo. Pohyby si casto extrémne pomalé, generované s vyraznym usilim. U
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pacienta moOZeme pozorovat prejavy nadmernej namahy, ktorda nekoreSponduje so
zavaznost'ou stavu, napr. grimasovanie, pla¢, hnev, zadrZiavanie dychu atd. Niekedy maju
pacienti vyraz tvare, ktory odzrkadluje vel'ké utrpenie (facies martyrea), alebo naopak
neadekvatne vesely, ¢i I'ahostajny vyraz tvare. Prinosné je pozorovat’ pacienta pred zaciatkom

a po skonceni samotného vySetrenia - ako prichadza, ako sa vyzlieka, prestiva na 16zZko.

Tab. 18 Diagnostické kritéria pre funkénti poruchu hybnosti (podla Skorvanek a kol.
2021, prevzaté zo Standardného postupu pre skrining zriedkavych extrapyramidovych
ochoreni).

1. Potvrdena FPH

Vymiznutie prejavov po psychoterapii, fyzioterapii, sugescii, placebe alebo ak pacient nie

je pozorovany

2a. Klinicky stanovena s d’alSimi prejavmi

Inkonzistencia v Case/inkongruencia s klasickou extrapyramidovou poruchou + dalSie
prejavy: iné funkcné prejavy (faloSné priznaky), mnohopocetné somatizacie, zjavna

psychiatricka porucha

2b. Klinicky stanovena bez d’alSich prejavov

Nesporné prejavy nezluciteIné s organickym ochorenim bez prejavov svedciacich pre iné
neurologické ochorenie alebo psychiatricky problém

VSetky tieto kategorie 1, 2a a 2b sa povazuju ako klinicky definitivne

3. Laboratérne potvrdena definitivna

Elektrofyziologické nalezy svedciace pre pritomnost’ funk¢nej poruchy hybnosti

Funkcny tras je najcastejSou funkcnou poruchou hybnosti. Mava vacSinou vSetky tri
komponenty -pokojovu, posturdlnu aj kinetickd. MoZe postihnit’ ktorikol'vek cast' tela
(najcastejSie vSak horné koncatiny) a ma tendenciu ku generalizacii. Typicka je vyrazna
zmena frekvencie a amplitidy v Case, napr. pri odvedeni pozornosti (mdZe aZ uplne
vymiznut). Distrakciu moéZeme dosiahnit vyzvou na splnenie nejakej kognitivnej tlohy
(Stroopov test, sériové odpocitavanie ¢isla 7 od 100), alebo motorickej tilohy na nepostihnutej
koncatine (napr. finger tapping). Prinosny je test prebratia frekvencie tremoru, kedy pacienta
vyzveme, aby robil na nepostihnutej koncatine rychly rytmicky pohyb (napr. finger tapping)
rychlostou odliSnou od frekvencie trasu. Funkény tras na postihnutej casti tela typicky

preberie frekvenciu rytmického volového pohybu, alebo naopak, na nepostihnutd koncatinu
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sa prenasa rytmus funk¢ného tremoru. Casto pozorujeme, 7e uZ pri preberani instrukcie a
nacviku vyZiadaného pohybu sa odvedenim pozornosti tras zmeni alebo Uplne vymizne. Pri
zamerani pozornosti na tras, pri pokuse o zabraneniu trasu alebo pri zat'aZeni koncatiny (napr.
zavazim) naopak dochadza k narastu amplitudy. Pri organickych tremoroch (Parkinsonova
choroba, esencidlny tremor) k preberaniu frekvence nedochddza, odvedenim pozornosti Ci
pohybom druhostrannej koncatiny sa tras skér akcentuje a zataZenim koncatiny se amplitida
trasu zniZuje. PodrobnejSie je funkény tremor spracovany v kapitole “Neurologické vySetrenie

pacienta s tremorom”.

Funkcéna dysténia je druhd najcastejSia FPH a zo vSetkych FPH je najtazSie
odliSiteI'nd od organickej dystonie. M6Ze mat’ charakter “task specific” dystonie. Jednym z
najtypickejsich rysov funkcnej dystonie je jej fixny charakter, a to uZ od zaciatku choroby.
NajcastejSie ide o fixné drZanie ruky zovretej v pést’ (Casto s uSetrenim palca a ukazovaka)
alebo plantarne flektovaného a invertovane drZzaného chodidla. Niekedy byva vyrazna
bolestivost, ¢o pripomina komplexny regionadlny bolestivy syndrom typ 1. Samostatnym
problémom st funkcné dystonické pohyby v oblasi tvare, ktoré sa najcastejSie prejavuju
fixnym st'ahom pier (obvykle na jednej strane), siasne moZe byt pritomny ipsilateralny
alebo kontralaterdlny stah vieCka a kontrakcia platysmy. Vyskyt tvarovych spazmov v
hemidistribtcii (s vynimkou typického tvarového hemispazmu) vedie k podozreniu na FPH,
zvlast, ak je pritomné striedanie stran. Pri distrakcii pozornosti je Casto mozZné zachytit
zmiernenie sily svalového stahu, kym pri organickej dysténii sa skor intenzita stahu zvyrazni.
Chybanie koaktivacie agonistov a antagonistov, ktora je v EMG obraze typicka pre organické

dystonie, méZe podporovat podozrenie na funkény povod dysténie.

Funkény myoklonus je obvykle trochu komplexnejsi ako organicky myoklonus, ma
viacpocetné komponenty a stahy st dlhSieho trvania. Zasklby sa mozu objavovat’ spontanne
alebo byt’ vyvolané pohybom ¢i vonkajSim podnetom (reflexny myoklonus na zvukovy alebo
somatosenzoricky podnet). Reflexny funkény myoklonicky zasklb casto nastane aj ked k
oCakavanému podnetu neddjde (kladivko sa zastavi tesne pred dopadom na SFachu) a je preni
typicka variabilna latencia odpovede, ktora odpoveda reak¢nému casu volovych pohybov.
ModZe byt zmiernenie pri odvedeni pozornosti. Obzvlast' propriospindlny myoklonus je vo
vacSine pripadov funkcného povodu. V diferencialnej diagnostike pomdzu neurofyziologické

vysetrenia, ako poly-EMG, meranie diZky trvania zasklbu pomocou EMG a EEG so spatnym
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spriemernenim (tzv. pripravny potencial, Readiness Potential alebo Bereitschaftspotenzial) —

podrobnejSie v II. Casti skript.

Funkcna chorea a tiky su relativne vzacne, aj ked’ v poslednych rokoch sledujeme
zvySenu incidenciu funkénych tikov v stvislosti s funkénou (sociogénnou) tikovou poruchou,
ktora sa Siri socialnymi médiami — podrobnejSie v kapitole “Neurologické vySetrenie pacienta

s tikmi”.

schopni svoj problém ps chodzou efektivne korigovat' (napr. instabilitu chédze rozsirenim
baze) alebo pouZivaju neadekvatne kompenzacné mechanizmy (napr. neekonomické postury,
prekriZovanie dolnych koncatin pri chodzi), ktoré ich problém skor zhorSuju. Medzi typické

vzorce funkénych porich chodze patri:

— pseudoatakticka chodza — o neprimerane Sirokej baze, Casto s paradoxnym
zlepSenim pri teste tandemovej chddze, spontanna povrazolezecka chodza alebo

chdédza typu astazia-abazia

— pseudopareticka chodza — postihnuti koncatinu pacient taha za sebou vo vyraznej

externej rotacii bez cirkumdukcie

— pseudoparkinsonska chodza — extrémne pomalad chddza s bizarnymi, energeticky

narocnymi polohami, €asto s hezitaciami a poruchami iniciacie chodze

Medzi d’alSie znaky funk¢nej poruchy chédze patria: fluktudcie v miere porich chodze
napr. pocas dna, tzv. “psychogénny Romberg” (pady na stranu ocakavanej zachrany),
neekononické drZznie tela (bizarné postury), chddza akoby po lade, nahle podlamovanie
kolien, astdzia-abazia (neschopnost samostane sa udrZat v postoji), akrobaticka
(povrazolezeckd) chodza, tras dolnych koncatin podmieneny alternujticou flexiou a extenziou
v kolenach, paradoxné zlepSenie pri behu a zmena vzorca pri chddzi dozadu (je aj pri

organicky podmienej dystonii postihujtcej dolné koncatiny!).

Pri odvedeni pozornosti ¢i zadani konkurenCnej ulohy dochadza k zmierneniu

prejavov alebo pacient rezignuje s odovodnenim, Ze to nezvladne.
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Pri vySetreni posturalnej stability pacient pada smerom k vySetrujicemu v
presvedceni, Ze ho zachyti alebo dramaticky pohybuje trupom a hornymi koncatinami.
Chodzu vySetrujeme nielen smerom dopredu, ale aj dozadu, po patach alebo Spickach a
testom tandemovej chodze. Pozorujeme znacnu variabilitu priznakov pri jednotlivych testoch.
Pri distrakcii pozornosti je vyrazné zlepSenie chddze, naopak pri zamerani pozornosti na
chddzu je vyrazné zhorSenie. Inkonzistenciu motorického vykonu pri astazii-abazii moZeme
vySetrovat’ testom otocnej stoli¢ky (chair test alebo swivel chair test), pri ktorom sa pacient s
FPH neschopny chdédze pri vzpriamenom postoji mdéZe pohybovat dopredu na otocnej

stolicke s kolieskami.

Funkény parkinsonsky syndrém. Parkinsonsky syndrom je vSeobecne
charakterizovany bradykinézou a asponl jednym z dalSich troch priznakov — rigiditou,
pokojovym trasom a/alebo posturdlnou instabilitou. Co sa tyka bradykinézy, pri funkénom
parkinsonizme pozorujeme extrémnu spomalenost, ktord byva spojend s vyraznou
energetickou naroCnostou realizovanych pohybov. Bradykinéza pri FPH na rozdiel od
organickej bradykinézy nevykazuje dekrement (postupné zniZovanie amplitidy repetitivnych
pohybov). Rovnako nie je pritomna typicka rigidita. Lokalne alebo generalizovane mozZe byt
zvySené svalové napdtie, ktoré ma na rozdiel od organicky podmienenej rigidity tendenciu k
ustupu pri aktivacnych manévroch (napr. Fromentov manéver alebo ind motoricka uloha
kontralateralne alebo kognitivna uloha). ZvySeny svalovy tonus byva v tomto pripade Casto
tzv. charakteru “Gegenhalten” — pri vySetrovani citime rezistenciu pri pasivhom pohybe v
kaZzdom smere, tato rezistencia sa zvysuje so zvySujucou sa silou, ktort pouZije vySetrujtci na
prekonanie tohto odporu. Parkinsonsky syndréom byva symetricky, synkinézy hornych
koncatin pri chddzi moézZu chybat’ pre tesné pripaZenie. Pri pull teste je vyrazna tendencia k

padu dozadu, bez pritomnosti obrannej reakcie.

Paroxyzmalne FPH si tazko odliSitelné od organickych paroxyzmalnych
kinezigénnych a non-kinezigénnych dyskinéz. Aj organicky podmienené paroxyzmalne
dyskinézy byvaji tak bizarné, Ze st Casto povaZované za funkcéné poruchy. NajbeZnejSim
typom abnormalneho pohybu je dysténia, menej Casto ide o paroxyzmy trasu a myoklonu,
pripadne ich kombinaciu. Podobne ako iné FPH su inkonzistentné, menia sa s odvedenim
pozornosti a nezodpovedaju fenotypu organickych paroxyzmalnych dyskinéz. Trvanie

jednotlivych epizdd je rozne. Niekedy st povaZované za funkcéné neepileptické zachvaty.
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DéleZitou diagnostickou pomdckou v analyze zachvatovych prejavov je domaci videozaznam,

EEG vySetrenie alebo video EEG-monitoring.

Funkcna slabost’ (paréza) a poruchy citlivosti. Funkcna slabost modZe mat na
koncatinach charakter ,kolabujicej slabosti®, pri ktorej sa po kratkej vydrZi naraz celkom
strati svalova sila a koncatina spontanne alebo na l'ahky dotyk pada z vychodzej pozicie (napr.
z predpaZenia). Tento prejav je typicky inkonzistentny v case — po chvilke ma pacient dobru
silu a vydrzZ pri inej tlohe (napr. testovani diskriminacnej citlivosti na predpaZenych hornych
koncatinach). Funkcnad slabost' byva casto sprevadzana kokontrakciami antagonistov.
Koncatina teda kladie odpor pri pasivnych pohyboch, napr. pri vySetrovani svalovej sily
flexorov lakta zachytime pri neoCakdvanom pasivhom pohybe (flexii) odpor spdsobeny
pretrvavajucou kontrakciou m. triceps. Pri Dufourovej skuSke (horné koncatiny predpaZené s
dlafiami v supinacii) dochadza pri FPH k poklesavaniu bez charakteristickej pronacie v tivode.
NajuzitoCnejSim testom funkcnej slabosti na dolnych koncatindch je Hooverov priznak.
Fyziologicky dochddza pri flexi bedrového kibu na jednej strane k extenzi bedra
kontralateralne. Pri funkcnej slabosti pozorujeme diskrepanciu v svalovej sile medzi vol'ovou
extenziou bedra — je oslabend pri cielenom vySetreni extenzie a mimovol'ovou extenziou — je
normalna pri testovani flexie na druhej koncatine (obr. 17). Vysledky tohto vySetrenia vSak

moZu byt’ faloSne pozitivne pri bolesti alebo neglect syndrome.

Co sa tyka poruchy citlivosti, typicky je ich distriblicia neanatomickd, napr. pri
hemihypestézii je hranica poruchy citlivosti presne v strednej Ciare alebo poruchy citlivosti na
koncatinach koncia v slabine alebo pri ramenach. Pri vySetreni citlivosti sa odporuca
neohrozit’ doveru pacienta pouZivanim testov, ktoré se ho snaZia ,,nachytat™, napr. ,,Povedzte

ANO, ked pocitite dotyk, a NIE, ked’ ho necitite.“
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! | “Push down with I “Lift your leg”
your right heel™ (against resistance)
Mo effect Right hip extends

Obr. 17 Hooverov priznak (prevzaté z https://wikimsk.org/wiki/Conversion_Disorder#/
media/File: Hoover_Sign.jpg).

2.9. Neurologické vysSetrenie pacienta s d’alSimi extrapyramidovymi
prejavmi

2.9.1. Stereotypie

Ako stereotypie oznaCujeme neucelné koordinované pohyby, casto rytmické,

opakujtice sa v nemennom (stereotypnom) vzorci.

S motorickymi stereotypiami sa stretdvame najcastejSie u deti. M6zZu sa vyskytovat aj
u deti s normalnym psychomotorickym vyvojom (primarne, fyziologické stereotypie). Maju
charakter opakovanych mimovol'ovych neticelnych pohybov a opakujui sa viackrat za de.
Primarne stereotypie zacinaju obvykle do veku troch rokov veku dietat'a. Provokujicim
faktorom je rozruSenie, stres, tizkost alebo tinava. Rozdel'ujeme ich na jednoduché stereotypie
(cmulanie palca, hryzenie nechtov, Sparanie v nose, Skrabanie vo vlasoch, tocenie vlasov...),
kyvanie hlavou a komplexné stereotypie (otvaranie a zatinanie pdsti, kritenie zapdastim...).
Sekundarne, patologické stereotypie sa vyskytuju u deti s vyvojovym postihnutim mozgu
(autizmus, mentalna retardacia, Rettov syndrom) a so zmyslovymi poruchami (kongenitalna
slepota, hluchota). Kyvanie hlavou je casté napr. pri spasmus nutans, bobble-head doll
syndrome, Sandiferovom syndréme atd.  Stereotypie predstavuju cCasty diferencialne-

diagnosticky problém, hlavne v odliSeni od tikov, Tiky sa na rozdiel od stereotypii vyskytuji
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neskor, aZ okolo 6. roku veku diet’at’a, su nerytmické, menlivé a pre diet'a neprijemné, zatal'Co
stereotypie (hlavne komplexné) st dietatom vnimané ako prijemné a dieta je frustrované,

pokial je nitene rodi¢mi ich prerusit’ (kedZe st socialne rusivé).

Typickym prikladom stereotypii u dospelych st oromandibuldarne dyskinézy po
neuroleptikach. Maju sterotypny a predvidatelny vzorec pohybu a st lokalizované na

konkrétnu svalovu skupinu.

2.9.2. Paroxyzmalne dyskinézy

Paroxyzmalne dyskinézy moZu mat charakter zachvatov dystonie alebo chorey. MéZu
predstavovat’ vazny problém pri odliSeni od epileptickych zdchvatov. Nie si sprevadzané

poruchou vedomia a interiktalny neurologicky nalez je vacSinou v norme.
Primarne paroxyzmalne dyskinézy sa delia na kinezigénne a non-kinezigénne.

Kinezigénne dyskinézy st provokované pohybom alebo nahlym zaciatkom pohybu,

trvaja kratko a su frekventné.

Non-kinezigénne dyskinézy s typicky vyvolané jednotvarnou dlhotrvajicou
namahou alebo v spanku. Niekedy sa daju vyprovokovat stresom, alkoholom alebo kofeinom.

St menej frekventné (skor sporadicky) a trvaju dlhSie (mintty aZ hodiny).

Existuje aj prechodny typ — paroxyzmalna cvicenim indukovana dyskinéza a

hypnogénna paroxyzmalna dyskinéza (pocas non-REM fazy spanku).

Casto ide o dobre lie¢itelné ochorenia, napr. paroxyzmalna kinezigénna dysténia
(typicky mutacie PRRT2 — karbamazepin, sekundarna pri sclerosis multiplex — acetazolamid)
alebo paroxyzmalna ponamahova dysténia (GLUT-1 deficiencia — ketogénna diéta, dopa-
responzivna dystonia — levodopa). V pripade paroxyzmalnych kinezigénnych dyskinézii je
indikovany terapeuticky test s karbamazepinom a/alebo acetazolamidom a v pripade
pozitivity je indikované vySetrenie génu PRRT2. V pripade dystonie alebo parkinsonizmu s
diurndlnou fluktuaciou (zhorSenie k veceru) je indikovany levodopovy test a v pripade
pozitivity cielené testovanie génov zo skupiny dopa-responzivnej dystonie (gény GCH1, TH,
SR, PTPS, AADC). Ak ide o pondmahové dyskinézy je potrebné realizovat' likvorové

vySetrenie a stanovit' pomer glukézy v likvore a sére, a ak je menSi ako O,5 indikovat
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vySetrenie génu SLC2AI1. Zaroven by sa mali realizovat zakladné a rozSirené (napr.
metabolické) laboratérne vySetrenia zamerané predovSetkym na liecitelné genetické
ochorenia — podrobnejSie v II. Casti skript. Diagnosticky postup u pacientov s ponamahovou

dystoniou je znazorneny na obrazku 18.

TEST S LEVODOPOU sa realizuje nasledujicim sposobom: inicialna davka je 0,5-
1,0 mg/kg/den a je rozdelena do 3-5 davok, davky sa navySuju o 0,1-0,5 mg/kg/defi podl'a
tolerancie kazdy mesiac. U pacientov je vo vSeobecnosti potrebné dosiahnut’ davku levodopy

v rozmedzi 3-20mg/kg/deni a sledovat’ stav najmenej jeden mesiac na tejto davke.

PED

1 abnormalne

MR| = symptomatické PED

normalne
neskord
dospelost abnormaélny
vek vzniku === DaT SCAN = PCh
detstvo, skard normalny A {moiné daliie genstické
' dospelost testovanie genetickych

varidnt early-onset PCh)

vysetrenie C5L *

\ antiparkinsonika

mizky pomer glukdzy v séref nizke BH4, HVA, HIAA normalne
C51 alebo nizka hodnota
glukdzy v CSL (<10
percentil) pri normalnef
hladine laktatu
DRD i
(vyZaduje testovanie génu nezname
GCH1)
GLUT-1 empiricky manazment
(vyiaduje testovanie {levodopa, botulotoxin,
génu SLC2AT) clonazepam, antiepileptikd)
levodopa

ketogénna dieta

PED — pondmahovéa dystonia (Paroxysmal exercise-induced dyskinesia), GLUT-1 — Glucose transporter
typ I, DRD — dopa-responzivna dysténia, PCh — Parkinsonova choroba, CSL — cerebrospinalny likvor

Obr. 18 Diagnosticky algoritmus u pacientov s paroxyzmalnou ponamahovou dysténiou
(prevzaté z Skorvanek 2020).
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Sekundarne paroxyzmalne dyskinézy — m6zu byt priznakom sclerosis multiplex,
systémoveho lupus erytematodes, tyreotoxikozy, tranzitérnych mozgovych atakov, migrén,

pri uZivani levodopy ¢i neuroleptik.

2.9.3. Startle syndromy

Ako startle reflex (ilakovy reflex) oznacujeme fyziologickt reakciu organizmu na
neoCakavany podnet. Ma charakter generalizovaného myoklonu. Typicky sa prezentuje
grimasou tvare so zavretim oci a predklonom hlavy, pricom horné koncatiny sa elevuji pred
tvar, st zat'até paste a dolné koncatiny st mierne flektované. Ide teda o obrannu reakciu tela
pred nebezpecenstvom, ktord je sprevadzand aj autonémnou a emocnou odozvou. Nadmerny

startle reflex sa oznacuje ako hyperekplexia.

Hereditarny startle syndrém — ide o autozomalne dominantne dedicné ochorenie,
prejavujice sa od detstva nadmernym startle reflexom, poruchami chddze, svalovou

hypertoniou a niektorymi d’alSimi somatickymi znamkami.

Symptomatické startle syndrémy — vznikaju pri talamickych a kmenovych 1éziach,
perinatalnej hypoxemickej encefalopatii, Tourettovom syndréme, startle epilepsii, po uZiti

drog, posttraumatickom stresovom syndrome atd'.

2.9.4. Stiff-person syndrém

Ide o zriedkavé ochorenie so vznikom v 3. aZ 4. dekade a prejavuje sa svalovou
stuhlost’ou trupového axialneho svalstva, ktora sa postupne generalizuje aj na koncatiny a
tvar. Trvala kontrakcia axialneho svalstva, hlavne v brusSnej a torakolumbalnej oblasti je
zodpovedna za charakteristicki hyperlordézu driekovej chrbtice, ktora pretrvava aj vlahu.
Okrem toho sa objavuju svalové spazmy, vacSinou indukované vol'ovym pohybom alebo
vonkajSim stimulom a maju charakter startle reflexu. Spazmy moézu byt bolestivé a viest' k
zlomeninam v prisluSnom segmente. Pri variante “jerking stiff syndrom” su typické
generalizované myoklonické zaSklby. Vzacnou variantou je “stiff-limb” syndrém, kedy su
priznaky vyjadrené len na jednej koncatine, spravidla dolnej. Pri variante “progresivne;
encefalomyelitidy s rigiditou a myoklonom” je pritomné postihnutie kranidlnych nervov
(nystagmus, opsoklonus, dysartria, hluchota, dysfagia), si znamky miechového poSkodenia a
poruchy citlivosti. Pri “SPS-plus” variante st navySe priznaky cerebelarneho a kmenového

poskodenia, pri variante “Cistej cerebelarnej ataxie” nie sd pritomné muskuloskeletalne
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priznaky. VZdy je nutné mysliet’ na paraneoplasticku etiologiu (najcastejSie karcinom prsnika,
plic a Hodgkinov lymfém). Casto si v sére pritomné viaceré protilatky, najmd proti
glutamatdekarboxylaze (anti-GAD). V diagnostike je doleZité EMG vySetrenie s typickym

nalezom kontinualnej aktivity motorickych jednotiek.

2.9.5. Dyskinetické prejavy extrapyramidovych ochoreni viazané na spanok

Syndrém nepokojnych noh (restless legs syndrome) — ide o relativne Castd poruchu,
ktord je charakterizovana nutkanim pohybovat dolnymi koncatinami. Nutkanie je
sprevadzané roznymi dysestéziami v dolnych koncatinach, a to hlavne pri zaspavani. Pohyb
znacne zmieriiuje uvedené symptéomy. V diferencidlnej diagnostike je potrebné vylacit

sekundarnu etiol6giu (polyneuropatia, sideropénia, rendlna insuficiencia).

Periodické pohyby koncatin v spanku (periodic leg movements in sleep) —
zakladnym priznakom je opakovanie stereotypného pohybu — dorziflexie palca nohy, prip. aj

¢lenku ev. aj vysSie (flexia kolena a bedra). Casto sa vyskytuje pri Parkinsonovej chorobe.

Abnormalne spravanie viazané na REM spanok (REM sleep behavior disorder —
RBD) sa prejavuje epizodami pohybov a vykrikov pocCas spanku, pricom tesne po prebudeni
si pacienti spominaji na Zivé a desivé sny. Niekedy st tak intenzivne, Ze mozu viest' k
poraneniam pacienta Ci partnera. Uvedeny priznak je povaZovany aj za prodromalny priznak

Parkinsonovej choroby.

Do kategdrie zmien fyziologickej pohybovej aktivity viazanej na spanok sa radi
spankova opilost, somnambulizmus, porucha s rytmickymi pohybmi, hypnagogicky zasklb,

nocné kfce v lytkach, bruxizmus a syndrém abnormalneho prehltania v spanku.
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