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) SDELENIi Z PRAXE
HEREDITARNI SPASTICK

pokud uz tomu tak je, postizeni byva jen velmi
mirné. Pseudobulbérni (ani bulbarni sympto-
matika) se ani v pozdnich stadiich neobjevuje,
stejné tak ani kognitivni deficit.

U komplikovaného typu HSP se ke spastic-
ké paraparéze a potizim mikenim pfidavaji dalsi
projevy - byva to napfiklad ataxie, kognitivni
deficit, extrapyramidova symptomatika, neuro-
patie, epilepsie, ale i atrofie optiku, hluchota ¢i
ichtyéza (Fink et al., 2003; Harding et al., 1983).

Je zndmo vice nez 80 genetickych variant
HSP. Jednotlivé podtypy HSP jsou oznacovéany
jako spastické paraparézy (SPG) a jsou klasifi-
kovany na zékladé specifickych genetickych
mutaci.

Popisovény jsou viechny typy dédi¢nosti —
autozomalné dominantni (AD) a recesivni (AR),
Xvézana i mitochondridlni. AZv 80 % se jedna
0 HSP s AD dédi¢nostia z toho v poloviné pfi-
padi se jedna o onemocnéni SPG4 - spastic-
ké paraparéza typu 4 s mutaci v genu SPAST
(Blrger et al., 2000).

SPG6 je AD dédi¢nd a mlze se vyskytovat
ve formé ¢isté i komplikované, pticemz kom-
plikovana forma muze zahrnovat napfiklad
periferni neuropatii (Du et al., 2011).

Amyotroficka laterdlni skler6za (ALS) je tak-
téZ onemocnéni motorického neuronu, aviak
jedna se o postizeni nejen motorického neu-
ronu centralniho, ale také periferniho. Varianta
s izolovanym postizenim centralniho motoric-
kého neuronu, primarni laterdlni sklerdza, je
vzacna a byva vyclefovana jako samostatna
jednotka. Prognéza ALS je ve srovnani s HSP
dramaticky horsi a nemocni vétsinou umiraji
do tfi az péti let vlivem respira¢niho selhani.
Na rozdil od HSP genetika v etiopatogenezi
ALS nehraje tak zasadni roli. V 90 % pfipadu
se jednd o onemocnéni sporadické a zbytek
piipadd je familiarnich (Schymick et al., 2007).

Uvadime pfipad pacienta se vzacnym
syndromem SPG6 na podkladé mutace
v genu NIPAT (non-imprinted in Prader-Willi/
Angleman syndrom), s kombinaci fenotypu
spastické paraparézy s rozvojem klinického
obrazu ALS.

Kazuistika
Nyné&jsi onemocnéni

Pocatkem roku 2022 jsme hospitalizovali
muze narozeného v roce 1956 pro progredu-

'ATYPU 6 (SPG6) S FENOTYPICKOU KONVERZI DO ALS

jici poruchu hybnosti, ktera se vyvijela po-
stupné od druhé dekdady zivota, ale s ndhlym
a vyraznym zhorsenim od podzimu roku 2022
(ve véku 62 let). Jinak byl vcelku zdrdv, bez
zavaznéjsich komorbidit.

Béhem raného détstvi nic nenasvédc¢o-
valo rozvoji neurologického onemocnéni.
Naucil se chodit i béhat, byl sportovné za-
loZzeny, na zakladni Skole si ale sam vsiml,
ze se pohybuje jinak nez ostatni déti, méné
obratné a kolem 15. roku zacal chodit o ber-
lich. Porucha chiize se potom dlouhou dobu
zhor3ovala jenom velmi pozvolna. Vyucil se
krej¢im, coz svédci o kvalitni jemné motorice
rukou. Rodinu nezalozil, zil sam v byté, byl
vcelku sobéstacny.

Okolo 55. roku zivota se zacala lehce horsit
i jemna motorika rukou. Od roku 2018 se po-
hyboval pomoci mechanického invalidniho
voziku. Na podzim roku 2021 (v 65 letech) se
ale hybnost dolnich i hornich koncetin zacala
horsit ndpadné rychle, pfidala se dysartrie
a dysfagie pro tuhd sousta. Nové se objevily
potize s kontrolou emoci, projevuijici se za-
chvaty situa¢né nepfiméfeného smichu nebo
place. Sfinkterové funkce zdstaly zachovany.

Neurologicky fadné vysetfovan nikdy ne-
byl, v 1ékafské dokumentaci se objevoval udaj
o détské mozkové obrné.

Objektivni neurologicky nalez

V objektivnim neurologickém nalezu byla
pfitomna smiSend kvadruparéza a pseudo-
bulbarni syndrom s dysartrii, lehkou dysfagii,
tézkym spastickym pla¢em a méné i smichem.
Nalez na mozkovych nervech byl normalni.

Horni koncetiny po nastaveni do
Mingazziniho zkousky pozvolna klesaly,
TromnerQv jev byl oboustranné pozitivni,
reflexy C5-8 byly symetricky zvysené. Byla
pfitomna lehka spasticita i svalové hypotro-
fie, a to jak pletencli paznich, tak i drobnych
rucnich svald. V obou pletencich paznich byly
viditelné cetné fascikulace. Taxe byla mirné
hypometricka pfi biparéza hornich koncetin.

Dolni koncetiny byly téZce spastické,
aktivni pohyb byl mozny pouze na akrech
nohou. Reflexy L2-S2 byly symetricky zi-
vé a oboustranné pozitivni byl Babinskiho
pfiznak. Svaly na dolnich koncetinach byly
povsechné hypotrofické s prominenci tibif
a viditelnymi fascikulacemi ve stehennich
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svalech. Byla pfitomna oboustrannd ataxie
pfi paraparéze. Taktilni ¢iti povsechné intaktni.

Rodinna anamnéza

Rodinnd anamnéza byla zasadni. Porucha
hybnosti dolnich konéetin byla pfitomna
i u sestry pacienta (1954), ktera zacala hlre
chodit ptiblizné ve véku 7 let, ale byla schop-
nd béhu, lyzovani, jizdy na kole, plavani.
Postupné zacala chodit po $pickach. Nasledné
ve 13 letech podstoupila operaci zkracenych
Achillovych Slach (ve stejnou dobu byl ten-
tyz zakrok proveden iu naseho pacienta).
Porucha hybnosti se potom horsila jen velmi
pozvolna. S hornimi konéetinami zZddné potize
neméla. Okolo 45. roku zacala chodit s oporou
francouzskych holi, ale od véku 50 let je pro
tézkou spastickou paraparézu odkdzana na
mechanicky vozik.

Pacientova sestra ma zdravou dceru (1977)
a daldi dceru (1976) se spastickou paraparézou
od predskolniho véku, od 35. roku je pohyb-
livda pomoci mechanického voziku, s hornimi
koncetinami zadné potize nema. Jeji dcera
(2004) je zdrava.

Rodinnou anamnézu nemoci jsme vysle-
dovali jeté o generaci dfive — u otce naseho
pacienta. Ten v mladi zadné potize nemél,
potize s chlizi zacal po 30. roce zZivota, kdy
zacal chodit o berlich, od 40 let byl pohyblivy
pomoci mechanického voziku, ale hybnost
hornich koncetin byla cely zivot dobra. O je-
ho rodicich, tedy prarodicich naseho pacien-
ta, informace bohuzel nemame - rodina se
nesetkdvala. Opakované postizeni hybnosti
dolnich koncetin v rodiné znazorfiuje rodo-
kmen (Obr. 1).

Obr. 1. Rodokmen
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