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Perioralni myoklonie s absencemi (PMA) je syndrom, ktery se fadi do skupiny idiopatickych generalizovanych epilepsii, avSak neni v sou-
casnosti platnou klasifikaci uznavan jako samostatna jednotka. PMA je charakterizovan typickymi absencemi a perioralnimi myokloniemi,
jez maji charakter ,Spuleni” rtii ¢i zaskub ustnich koutkd, méné casto rytmickych pohybu dolni celisti. PMA je ¢asto zaménovan za fo-
kalni epilepsii, coz mlze mit nepfiznivé terapeutické konsekvence. Uvadime dvé kazuistiky pacientd s PMA, doplnéné videozaznamem.
V ¢lanku se déle vénujeme diferencidlni diagnostice a Ié¢bé tohoto syndromu.

Kli¢ova slova: perioralni myoklonie s absencemi, idiopaticka generalizovana epilepsie, typické absence, myoklonie.

Perioral myoclonia with absences: video case reports

Perioral myoclonia with absences (PMA) is a syndrome that belongs to the group of idiopathic generalized epilepsies; however, it is not
recognized as a separate entity by the current classification. PMA is marked by typical absences and perioral myoclonias characterized
by pouting of the lips or twitching of the corners of the mouth, less frequently by rhythmic movements of the lower jaw. PMA is often
confused with focal epilepsy, which may have adverse therapeutic consequences. Two case reports of patients with PMA are presented,

accompanied by a video recording. The article also deals with the differential diagnosis and treatment of this syndrome.

Key words: perioral myoclonia with absences, idiopathic generalized epilepsy, typical absences, myoclonia.

Seznam zkratek

CAE - détska epilepsie s absencemi

CBZ - karbamazepin

EEG - elektroencefalogram

EMA — myoklonie o¢nich vi¢ek s absencemi

GTCS - generalizovany tonicko-klonicky zachvat

IGE — idiopatickd generalizovana epilepsie

JAE —juvenilni epilepsie s absencemi

JME = juvenilni myoklonické epilepsie

LEV — levetiracetam

LTG - lamotrigin

MAE - epilepsie s myoklonickymi absencemi

MRI — magnetické rezonance

PMA — periordIni myoklonie s absencemi

PSWC - komplex mnohocetnych hrotl a po-
malé viny

SWC - komplex hrot-pomala vina

VPA - valproat

ZNS - zonisamid

Pohled na klasifikaci idiopatickych genera-
lizovanych epilepsii (IGE) neni v sou¢asné dobé
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jednotny, existuji dva zékladnf pfistupy (Rubboli
et al, 2009). Prvni pfistup preferuje rozdélent
IGE jen do nékolika mélo jednotek (Hirsch et
al, 1994) ¢&i povazuje IGE za jedno onemocné-
ni s rozdilné vyjadienymi klinickymi sympto-
my (Berkovic et al., 1987). Druhy pfistup ¢lenf
IGE do vétsiho mnozstvi presné definovanych
syndromU (Panayiotopoulos, 2005). Jednim
z téchto syndrom0 jsou i periordIni myoklonie
s absencemi (PMA). PMA popsal Panayiotopoulos
(Panayiotopoulos, 1994) a nenf v souc¢asnosti
platnou Mezinarodni klasifikaci epilepsii a epilep-
tickych syndrom z roku 1989 uznévan jako sa-
mostatna jednotka (Commission on Classification
and Terminology of the International League
Against Epilepsy, 1989).

Charakteristickym klinickym znakem PMA
jsou typické absence doprovazené pohyby
periordlniho svalstva (nejcastéji charakteru
LSpuleni” rtl, zaskuby Ustnich koutkd, méné
¢asto rytmické pohyby dolni Celisti), pohyby
mohou byt i asymetrické ¢i pouze jednostran-
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né vyjadiené (Panayotopoulos et al., 2000;
Panayitopoulos, 2005). Témér vsichni pacienti
maji obcasné generalizované tonicko-klonické
zéchvaty (GTCS). Casty je i epilepticky status
absenci, ktery Ize nalézt v anamnéze pfiblizné
u 50% nemocnych a ktery je ¢asto ukoncen GTCS
(Panayitopoulos, 2005). Jednd se o syndrom s re-
lativné vysokym stupném farmakorezistence. Dle
Panayoitopoulose pacienti s PMA tvoif az 10%
pifpadd pacientl s typickymi absencemiv dospé-
losti, v détstvi je jejich vyskyt nizsi cca 1%, vyrazné
¢astéji jsou postizeny zeny (Panayitopoulos et al,,
1994). Autofi tohoto ¢lanku se v3ak na zakladé
vlastnich zkuSenosti domnivaji, ze zastoupent
PMA je v dospélé populaci vyrazné nizsi.

U PMA jsou interiktalné v EEG pFitomny (a)
generalizované, aviak ¢asto asymetrické vyboje
komplext hrot-pomalé vina (SWC) ¢i mnoho-
¢etnych hrott a pomalé viny (PSWC), (b) fokalni
abnormity (jednotlivé hroty, ostré viny, SWC ¢i
zpomalenf) s ménici se stranovou lateralizaci.
V pribéhu zachvatl nachazime v EEG generali-



zované vyboje SWC a PSWC o frekvenci 3-4 Hz.
Castym jevem je kolisani v poctu hrotd, ev. v je-
jich amplitudé mezi jednotlivymi komplexy ¢i
fragmentace iktalniho zdznamu. Nenf pfitomna
fotosenzitivita, ale zachvaty Ize provokovat hy-
perventilaci (Panayitopoulos, 2005).

V zahrani¢nf literatufe je publikovéno jen
nékolik kazuistik s timto syndromem (Clemens,
1997, Bilgic et al., 2001; Baykan a Noachtar, 2005;
d’Orsi et al,, 2011). V nasledujici ¢asti prezentu-
jeme dva pfipady, u kterych jsme po provedenf
video EEG monitorace stanovili diagnézu PMA.

Kazuistika 1

V dobé hospitalizace na nasi klinice v ¢ervnu
2011 bylo prvnimu pacientovi 27 let. Tento muz
se dlouhodobé [écil pouze s epilepsii, stran epi-
lepsie byla rodinna anamnéza negativni. Prvni
GTCS mél pacient ve 4 letech, v téze dobé se u néj
objevily i absence, v détstvi byla frekvence GTCS
cca 1-2 krdt ro¢né (frekvenci absenci v détstvi ne-
ni schopen pacient urcit). Od 16 do 20 let véku byl
zcela bez zachvatl pfi terapii karbamazepinem
(CBZ) a valprodtem (VPA). Ve 20 letech byl z d@-
vodu elevace jaternich testd preveden na mo-
noterapii topiramdtem, poté se znovu objevily
GTCS. Kvyraznému zhorseni doslo v roce 2008.
Byl zkousen efekt lamotriginu (LTG) a levetiraceta-

mu (LEV), vedkeré Upravy medikace viak mély jen
nedostate¢ny nebo prechodny efekt.

Pacient byl odeslan na nase pracovisté s dia-
gndzou fokaIni epilepsie, nejspise frontalniho
laloku. V dobé vysetien( i pfes medikaci LEV
3000 mg/denné, CBZ 900 mg/denné a LTG
400 mg/denné u néj byla frekvence GTCS 1-2
mésicné, frekvence absenci cca 2 mési¢né. V dvo-
du GTCS bylo svedky popisovano “zkfivenf ust”
(sédm pacient mél na priibéh zachvatd amnézii).

MRI mozku byla opakované s negativnim
nalezem. V EEG byla interiktdIné pfftomna gene-
ralizovana epileptickd abnormita SWCa PSWC. PFi
dlouhodobé videoEEG monitoraci jsme zachytili
nékolik zachvatl. V jejich Gvodu byla pfitomna
porucha védomi (pacient pfi testovani nereago-
val, nepamatoval si laborantkou prezentovany
objekt), kterou doprovazely zaskuby Ustnich kout-
ki a brady, poté ¢asto nasledoval GTCS (video 1).
Iktalnim koreldtem byl generalizovany vyboj pra-
videlnych SWC o frekvenci 3 Hz (obrazek 1).

Vzhledem ke klinice zachvat( a EEG nélezu
jsme u pacienta stanovili diagnézu PMA. Poté
jsme pfistoupili k Upravé antiepileptické medi-
kace. Jiz vysazeni CBZ vedlo k podstatné redukci
GTCS. Nésledné byl zkousen efekt kombinace
VPA 4 LEV + LTG, vzhledem k intoleranci musel
byt VPA zaménén za ZNS. Pacient je v soucas-

Obrdzek 1. Iktdini EEG zdznam u prvniho pacienta; generalizovany vyboj pravidelnych SWC
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nosti zcela bez zachvatl na trojkombinaci anti-
epileptik LEV 3000 m/denné&, LTG 400 mg/denné
a ZNS 300 mg/denné.

Kazuistika 2

Druhym pacientem je 36lety muz, ktery
se dlouhodobe lécil rovnéz pouze s epilepsil, tuto
mél v détstviijeho bratr a stryc, avsak blizsf popis
jejich zachvatd nenf k dispozici. Prvni GTCS se u pa-
cienta vyskytl v 15letech véku, byl nasazen CBZ,
pro jeho neucinnost byl posléze zkousen i efekt
primidonu (PRM), LTG, LEV a ZNS. | pfes medikaci
LEV 2000 mg/denné a ZNS 600 mg/denné pretr-
vavaly cetné (frekvence cca 2-3 denné) zachvaty,
jenz byly pacientem subjektivné popisovany jako
“zkfiveni a nasledné cukani v obli¢eji s maximem
v oblasti brady” doprovazené poruchou védomi
rdzného stupné, casté bylo i nakupeni zachvatd
v prabéhu jednoho dne. K rozvoji GTCS dochézelo
sporadicky, cca 1 za rok, vétsinou ve vazbé na po-
rusenti Zivotospravy (poruseni spankového rezimu).

Na MRI' mozku z roku 2003 byla popsana pra-
vostranna hipokampdlni skleréza, kontrolni MRI
z roku 2008 a 2011 byly s normalnim nalezem.
V EEG, které bylo provedeno na jiném pracovisti,
byly opakované zachyceny vicecetné jak nespe-
cifické, taki epileptické fokaIni abnormity, jejich
maximum bylo vyjadfeno v pravé temporalni
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Tabulka 1. Charakteristika IGE syndromU s typickymi absencemi, modifikovdno dle Panayiotopoulos, 2007

Samostatnysyn- Typy zachvati Vék zac¢atku+ Prognéza EEG nalez
drorr\. <l "'A,E Hloubka poru- Myoklonieaje- GTCS [l
klasifikace epi- = - - q
.. . chy védomi jich lokalizace
lepsii aepilep- lehka
tickych syndro- e L
mu zroku 1989 ™ str'e‘m'
+++ tézka
CAE ANO +++ Hlava a krk Pouze v ado- 2-10 let (vrchol Vybornd - remise 3 Hz SWC,
lescenciuméné v 5-7letech), 2/3Z do 12 let pravidelné
nez 10%
JAE ANO +++ U cca 20% pacien- U 80% 5-20 let (vrchol Celozivotni, 70— 3-4 Hz PSWC,
td, na koncetinach 9-13let), Z=M 80% pacientl bez pravidelné
zachvatl pfi [é¢bé
IME ANO Absence u30%  Dominujici typ z&-  Téméf u viech 5-16 let (vrchol Celozivotni, 90%  3-6 Hz PSWC, ne-
pacientl chvatd, na konce- meziv 14-15 pacientli bezzd-  pravidelna frek-
+/++ tindch, prevazné letech), Z=M chvatd pfi lécbé vence, Casté frag-
hornich mentace
MAE ANO A+ +++ Prevazné na proxi- 2/3 GTCSa/nebo  0-12 let (vrchol Vzacné onemocné- 3 Hz PSWC, Casté
malnich segmen-  atonické zachvaty v 7 letech),Z<M  ni, mlZe byt spoje- abnormity pozadf
tech koncetin, no s deterioraci ko- a loZiskové nélezy
méné casto v pe- gnitivnich funkcf
riordInf oblasti
PMA NE +/++/+++ Perioralni oblast Témér u vsech 2-13let (vrchol v 10 Nejspise celoZi- 3-4 Hz SWC/
letech), Z >> M votni, ¢asta farma- PSWC, nepravidel-
korezistence né, fragmentace,
loZiskové nalezy
Jeavonsiv NE Myoklonie o¢nich  O¢ni vicka — Témér u vsech 2-14 let (vrchol Celozivotni, ¢astd ~ 3-6 Hz SWC/
syndrom; EMA vicek s absence- typicky znak 6-8let), Z>>M farmakorezistence  PSWC - indukce
mi/bez absenci + zavienim oci
IGE s fantomovymi  NE + Nepfitomny U vsech GTCS v dospélosti, Pravdépodobné  3-4Hz SWC/
absencemi absence dfive celoZivotnfi PSWC, fragmenta-

ce, loziskové nalezy

CAE - détska epilepsie s absencemi; EMA — myoklonie ocnich vicek s absencemi; GTCS — generalizovany tonicko-klonicky zachvat; IGE — idiopatickd generalizovana epi-
lepsie; ILAE — Mezinarodnf liga proti epilepsii; JAE — juvenilni epilepsie s absencemi; JME — juvenilni myoklonicka epilepsie; M — muzi; MAE — epilepsie s myoklonickymi
absencemi; PMA — periordlni myoklonie s absencemi; PSWC — komplex mnohocetnych hrotl a pomalé viny; SWC — komplex hrot-pomald vina; Z — zeny

oblasti. U pacienta byla zvazovana diagnéza
pravostranné temporalni epilepsie, z tohoto
ddvodu byl v listopadu 2011 odesldn na nase
pracovisté.

EEG bylo pfi pIné antiepileptické medika-
ci v normé. V pribéhu videoEEG monitorace
po redukci medikace se objevily generalizované
vyboje charakteru SWC a PSWC, déle byly za-
chyceny frekventni absence s diskrétnimi myo-
kloniemi v oblasti Ustnich koutkd (video 2 a 3).
V EEG témto epizoddm odpovidal generalizova-
ny epilepticky vyboj SWC s ojedinélymi PSWC
v délce 20-30 s (obrazek 2). Amplituda jedno-
tlivych komplex( v prbéhu zachvatu kolisala,
déle byla pfitomna fragmentace EEG zédznamu,
coz jsou typické rysy pro PMA.

Pfipad pacienta jsme uzavieli jako PMA.
Upravili jsme antiepileptickou medikaci, ZNS
byl postupné vysazen, ponechan LEV 2000 mg/
denné a zahdjena terapie VPA 1250 mg/denné,
k této dvojkombinaci byl nésledné pfidan i LTG
200 mg/denné. | pres vyse uvedené Upravy do-
$lo pouze k mirnému snizenf frekvence zachvatg,
zmirnil se vsak stupen absenci (pacient je v sou-
¢asnosti hodnoti jako lehké).

Diskuze

Typické absence jsou charakterizova-
ny nadhle vzniklou poruchou védomi, jez je
v EEG doprovézena generalizovanym vybo-
jem charakteru SWC o frekvenci 3 nebo 4 Hz
(> 2,5 Hz) (Panayiotopoulos, 2005). Porucha
vedom{ mUZe byt rizného stupné, tj. od lehké,
nékdy oznacované jako fantomové absence,
az po velmi tézkou (Ferner et Panayiotopoulos,
1993; Panayiotopoulos, 2007). Typické absence
se nejcastéji vyskytuji v ramci IGE, pouze vzacné
jsou asociovany se symptomatickymi ¢i krypto-
gennimi epilepsiemi (Panayiotopoulos, 2007).

V soucasnosti platna Mezinarodni klasifikace
epilepsii a epileptickych syndromd uznava Ctyfi
IGE syndromy s typickymi absencemi — détskou
epilepsii s absencemi (CAE), juvenilni epilepsii
s absencemi (JAE), juvenilni myoklonickou epilep-
sii JME) a vzacnou epilepsii s myoklonickymi ab-
sencemi (MAE) (Commission on Classification and
Terminology of the International League Against
Epilepsy, 1989). V literature jsou popisovany dal-
§f tfi syndromy s typickymi absencemi, které viak
v soucasnosti nejsou akceptovany jako samo-
statné jednotky: Jeavonslv syndrom (myoklonie

Neurologie pro praxi | 2013; 14(1) | www.neurologiepropraxi.cz

ocnich vicek s absencemi, EMA) (Jeavons, 1977),
PMA (Panayiotopoulos et al., 1994), IGE s fanto-
movymi absencemi (Panayiotopoulos et al,, 1997).
Charakteristiky jednotlivych syndrom( jsou uve-
deny v tabulce 1.

Myoklonické z&skuby limitované na ob-
last obliceje jsou pfitomny pouze u tff z vy-
se jmenovanych syndromd — u CAE, PMA
a Jeavonsova syndromu (Panayiotopolous et
al, 1994; Bilgic et al,, 2001; Capovilla et al.,, 2001;
Baykan et Noachtar, 2005; Panayiotopoulos,
2005; Striano et al,, 2009). U CAE se setkdvame
s myokloniemi obli¢eje a krku (Capovilla et al.,
2001). Charakter myoklonii u PMA byl podrob-
néji popsan jiz v ivodu. Pro Jeavonstv syndrom
jsou charakteristické myoklonie o¢nich vicek,
které jsou provokovany zavienim oci. Jak jiz bylo
zminéno vyse, Jeavonslv syndrom je v soucas-
nosti fazen mezi IGE, aviak dle nékterych pracf
jsou zéchvaty u tohoto syndromu generovany
patologickym okcipitalnim kortexem, mohlo
by se tedy jednat i o fokdIni okcipitalni epilepsii,
avsak v soucasnosti neni dostatek informaci,
které by tuto hypotézu podporovaly (Viravan
et al,, 2001). Perioralni myoklonie jsou popiso-



vany také u MAE, avsak u tohoto syndromu pre-
vlddaji myoklonie v oblasti kofenového svalstva
koncetin (Tassinari et al., 2008).

Pro Uplnost uvadime jesté popis tzv. aty-
pickych absenci. Jednd se o poruchy védomf
rdzného stupné, charakterizované pozvolnym
a nendpadnym zacdtkem a koncem. V EEG
nachazime vyboje pomalych SWC (1-2,5 Hz).
Atypické absence se vyskytuji u déti s tézkymi
symptomatickymi ¢i kryptogennimi epilepsi-
emi, které vétsinou trpf i jinymi typy zdchvatd.
Jsou ¢asté napf. u Lennox-Gastautova syndromu
(Panayiotopoulos, 2007).

PMA je, jak Ize vidét na vyse uvedenych
kazuistikach, ¢asto zaménéna za fokalni epilep-
sii, nejcastéji za epilepsii temporalniho nebo
frontainiho laloku. Pro tuto chybnou diagnézu
existuji dva hlavni ddvody. Prvnim ddvodem
je zdmeéna poruchy védomi u typické absence
za poruchu védomt, jez doprovazi ,komplexni”
parcialni zachvat. Druhym dlvodem je charakter
periordlnich myoklonii, které pfipominaji pe-
riordIni automatizmy nebo fokaIni motorické
zachvaty. Takovéto chyba mUze mit pro pacienta
negativni dlsledky, zejména |é¢bu nevhodné
zvolenym antiepileptikem, které mdze para-
doxné agravovat jeho zachvaty (viz pacient 1).

Odliseni typickych absenci u PMA nebo u ji-
ného IGE syndromu od komplexnich parcidlnich
zachvatl u temporalni epilepsie umoznuji nésle-
dujici charakteristiky. Typické absence zacinaji
v détstvi ¢i v adolescenci, zacatek v dospélosti
je spide vyjimecny (napf. IGE s fantomovymi ab-
sencemi). Zachvaty jsou kratsi (vétsinou do 30's),
v EEG je v prdbéhu zichvatu pfitomna gene-
ralizovand epilepticka abnormita charakteru
SWC, ev. PSWC o frekvenci 3—-4 Hz, s takovym-
to charakterem iktdlniho EEG se nikdy neset-
kdvame u komplexnich parcidlnich zachvat(
(Panayiotopoulos, 2007).

Myoklonie v oblasti Ust mohou byt zaméné-
ny za periordlni automatizmy. K jejich klinickému
rozliseni pfispiva zejména nepfiftomnost typické
sekvence priznakd, jak ji zndme u komplexnich
parcidlnich zachvatd, tj. periordlni automatizmy
a koncetinové automatizmy, nasledované tonic-
kymi posturami na koncetindch, pro které dochd-
zi k rozvoj GTCS. U PMA jsou pfitomny perioraln{
myoklonie, na néz bezprostfedné navazuje GTCS.

Dalsi mozZnosti je zdména perioralnich
myoklonii za parcidlni motorické zachvaty, k té-
to chybé dochézi predevsim u pacientl s asy-
metrickymi myokloniemia s poruchou védomf
nizsiho stupné. K odlisent pfispiva fakt, ze u PMA
nedochazi nikdy k sifeni myoklonif na koncetiny.

V 1é¢bé PMA je efektivni zejména VPA, Ize
pouzit i jeho kombinaci s etosuximidem, LTG ¢i
klonazepamem. Pfedpoklada se i dobry efekt LEV
(Panayiotopoulos, 2005). Dalsf moznou alternativou
je ZNS, ktery sice neni v Ceské republice registro-
van k lé¢bé IGE, ale dle zahrani¢ni literatury jsou
snim v této indikaci dobré zkusenosti (Kumagai
et al, 1991; Kothare et al, 2004). Epilepticky status
absenci Ize fesit podavéanim rektalniho diazepamu
¢i bukalniho midazolamu. Naopak nékteré dru-
hy antiepileptik mohou zpdsobovat ,paradoxni
agravaci zachvatd", tj. zvysenf frekvence ¢i rozvoj
nového typu zachvatl, coZ je zpravidla spojeno
se zhorsenim EEG nalezu (Berkovic, 1998). U IGE
je agravace nej¢astéji vyvolana blokatory sodiko-
vych kandll - fenytoinem, fenobarbitalem, CBZ,
oxkarbamazepin, lacosamidem (Berkovic, 1998;
Beydouetal, 2009).O LTG je znamo, Ze v nékterych
pifpadech mdZe zhorsovat myoklonické zachvaty
(Genton, 2000). K paradoxni agravaci zachvat({
doslo pravdépodobné i u naseho prvniho paci-
enta, kdy jiz vysazeni CBZ vyrazné snizilo frekvenci
z&chvatl. Kjejich UpInému vymizenivedlo aZ nasa-
zeni ZNS, ktery byl zvolen vzhledem k nezadoucim
Ucinkdm VPA. U druhého pacienta nevedla Upra-
va antiepileptické medikace k vymizenf zachvatd,
doslo viak ke zmirnénf hloubky poruchy védomi
pii absencich, coz bezesporu prispélo ke zlepseni
kvality Zivota pacienta.

Tato prdce vznikla diky projektu CEITEC -
Sttedoevropsky technologicky institut
(CZ.1.05/1.1.00/02.0068) z Evropského fondu
regiondiniho rozvoje.
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