Kazuistika

Referujeme kazuistiku 36-ro¢ného pra-
cujuceho pacienta s univerzitnym vz-
delanim, v aktivhom produktivhom
veku, s fyziologickym psychomotoric-
kym vyvojom; je v sledovani endokri-
noléga z dévodu mikroadenému hypo-
fyzy s prechodnou hyperprolaktinémiou
(v detstve absoloval mastektémiu pre
gynekomastiu), s tremorom ruk od pu-
bertdlneho veku, ktory bol hospitalizo-
vany na Neurologickej klinike FN Nitra
na prelome maja a juna 2024.

U pacienta sa postupne rozvijala pro-
gredujuca slabost najma pletencového
svalstva koncatin, Unavovy syndrém,
v trvani minimalne troch rokov. V ob-
jektivnom neurologickom néleze do-
minovali tiky v oblasti musculus orbis
oculil. sin, atrofia jazyka s ojedinelymi
fascikulaciami, akralny nizkofrekvencny
staticky tremor hornych koncatin, glo-
balna svalova slabost pletencového sval-
stva hornych i dolnych koncatin objek-
tivizovana svalovym testom 4/5 (teda
[ahkého stupna), globalna hyporeflexia
Slachovo-okosticovych reflexov na hor-
nych koncatinéach, areflexia $fachovo-
-okosticovych reflexov na dolnych kon-
¢atinach. Pacient nedokazal bez opory
vykonat drep, bol pritomny Splh s ne-
schopnostou postoja na $pic¢kach
a patach. Laboratérne boli pritomné
zvySené hodnoty kreatinkindzy (CK)
v sére a myoglobinu v moci. Realizované
vysetrenia MR mozgu, C aj LS chrbtice
neodhalili zdvazné patologické zmeny,

ktoré by zodpovedali klinickému obrazu
u pacienta. U pacienta bolo opakovane
realizované likvorologické vysetrenie,
ktoré bolo biochemicky aj mikrosko-
picky v medziach normy. Likvor aj sérum
boli odoslané na vyhodnotenie pritom-
nosti antineurondlnych protilatok, mul-
tiplex PCR panel, imunoséroldgiu, ktoré
boli tiez negativne. Doplnené vysetre-
nie EMG preukdzalo chronické neuro-
génne zmeny typu axonopatie s oje-
dinelymi fascikuldciami v ihlovej EMG,
vysoké a prediZzené potencialy motoric-
kych jednotiek, pritomné boli globélne
nizsie rychlosti vedenia v kondukénych
studiach pre horné i dolné koncatiny,
globélne nizke amplitudy senzitivnych
neurogramov (SNAP). Ziadne myogénne
zmeny sa nepreukdzali. Doplnené bolo
vysSetrenie MR plexus brachialis, ktoré
zobrazilo fokédlne hypersignalne zmeny
jednej tenkej vetvy brachidlneho plexu
vlavo, syrinx v Urovni C5/C6. Napriek
tomu, Ze brat pacienta bol zdravy a ani
v kruhu najblizsej rodiny sa nepreukazali
problémy s chédzou, pacienta sme odo-
slali na genetické vysetrenie. V kratkom
¢ase po absolvovani genetického vyse-
trenia k ndm prisla odpoved' s vysled-
kom expanzie trinukleotidu cytozin-ade-
nin-guanin (v pocte 52 repeticii CAG) na
X-chromozéme (Xq11-12) v géne pre
androgénovy receptor. U pacienta sme
tymto definitivne potvrdili diagnézu
Kennedyho choroby.

Zaver

Kennedyho choroba, zndma tiez ako spi-
nobulbarna svalova atrofia (SBMA), je
zriedkavé dedi¢né neurodegenerativne
ochorenie viazané na chromozém X
s priznakmi postihnutia motorického
neurénu a androgénového deficitu. Je

to najcastejsia forma spinalnej musku-
larnej atrofie so vznikom v dospelom
veku (najcastejSie priznaky vznikaju
v 4. decéniu). Matky su prenasacky,
klinickd manifestacia ochorenia je
u muzov. Tato porucha je spésobend ex-
panziou trinukleotidovych opakovani
CAG nad 37 repeticii v prvom exdne
génu pre androgénovy receptor. Andro-
génovy receptor je solubilny steroidovy
receptor lokalizovany v cytoplazme vo
vazbe s proteinom teplotného Soku
(heat schock protein). Po naviazani na
dihydrotestosterén sa oddeli od pro-
teinu, prejde konformacnou zmenou
a vstupuje do intramolekularnych reak-
cii, presunie sa do jadra a viaze sa na
elementy responzivne na androgén.
Klinické charakteristiky ochorenia su
rozmanité, prizna¢né su predovsetkym
progresivna svalova slabost, kice, amyo-
trofia pletencového svalstva, atrofia ja-
zyka s fascikulaciami s postupnym vzni-
kom dysartrie a dysfagie, tremor ruk,
gynekomastia, impotencia, testikuldrna
atrofia. Diagnéza je potvrdend na za-
klade klinickych symptémov a genetic-
kého testovania. Lie¢ba sa zameriava na
symptomatické a podporné opatrenia,
vratane fyzioterapie a respiracnej pod-
pory. Je dolezité pokracovat vo vyskume
zameraného na hladanie novych tera-
peutickych pristupov.
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Pacientka vo veku 61 rokov s anamné-
zou artériovej hypertenzie, prekona-
ného tranzitérneho ischemického ataku
pred troma rokmi, s tazkym stupriom bi-
laterdlnej koxartrézy, chronickymi ver-
tebrogénnymi tazkostami a polyau-
toimunitnym syndrémom (Hashimotova
tyreoiditida, psoridza, sklerodermia)
bola hospitalizovana na Neurologickej
klinike JLF UK a UN Martin pre asi tri me-
siace trvajuce tazkosti v zmysle pomaly
progredujucich parestézii akrdlnych
Casti na hornych aj dolnych koncatinach
s postupnym Sirenim sa proximalne.

V objektivnom neurologickom naleze
dominovala taktilnd a vibra¢na hype-
stézia akrdlne na hornych a vyraznej-
Sie na dolnych koncatinach. Pozorovali
sme aj $lachovo-okosticovd hypore-
flexiu Achillovej Slachy, ataxiu postoja
a chodze s pozitivnym Rombergovym
priznakom a dysmetriu kon¢atin pri za-
tvorenych aj otvorenych ociach. Klinicky
neurologicky nalez bol presved¢ivy pre
polyneuropaticky syndrém.

Realizovali sme vysetrenie EMG (kon-
dukéné studie), ktoré bolo s nalezom
diskrétnej senzitivnej polyneuropatie
na dolnych koncatinach (fahko znizena
rychlost vedenia n. suralis bilaterdlne),
¢o nekorelovalo so zadvaznostou ob-
jektivneho neurologického nalezu. Pa-
cientka bola odoslana na vysetrenie MR
mozgu, kde sa zobrazil nalez lahkej chro-
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nickej vaskularnej encefalopatie supra-
tentoridlne (Fazekas ), ktory opat nevy-
svetloval klinicky obraz pacientky.

Néasledne pacientka absolvovala
MR krénej chrbtice, kde boli pritomné
v T2 STIR sekvencii hyperintenzivne lo-
Ziskd v dorzalnej ¢asti miechy v segmen-
toch C4-C7 v teréne lahkych, veku pri-
meranych, degenerativnych zmien.

V krvnom obraze bola vyraznad mak-
rocytdza, a to bez pritomnosti anémie
(hemoglobin 134 g/I; MCV 133,7 fl; MCH
47,5 pg). V biochemickom néleze bola
pritomna tazkd hyperhomocysteiné-
mia — 119,8 umol/I (norma 5,08-15,39),
normalna hladina foldtu - 13,7 nmol/I
(norma 3,50-20,50) a zavazny pokles
hladiny aktivnej formy vitaminu B,,
(holotranskobalaminu) - 2,7 pmol/I
(norma 25,10-165,00).

Na zéklade anamnézy, klinického obrazu
a vyssie uvedenych vysetreni sme stanovili
diagndzu subakutnej kombinovanej dege-
neracie miechy (funikuldrna myeléza) pri
tazkej hypovitaminéze B, ..V ramci patrania
po etioldgii deficitu vitaminu B,, a vzhla-
dom na pritomnost polyautoimunitného
syndrému bola pacientka odosland na gas-
trofibroskopické vysetrenie s ndlezom vy-
raznej atrofie fundu, tela aj antra Zaltidka
na podklade chronickej autoimunitnej
gastritidy s vysokou pozitivitou protilatok
proti parietdlnym bunkdm Zaltdka (APCA)
a vnutornému faktoru (IFA).

U pacientky bola zapocata substi-
tucna terapia vitaminom B, po ktore;j
doslo postupne ku kompletnej Uprave
neurologickych tazkosti a k normalizacii
laboratérnych parametrov.

Zaver

Uvedenou kazuistikou chceme doku-
mentovat doblezitost vysetrenia sérovej
hladiny vitaminu B., pri akychkolvek, ¢i
uz centralnych, alebo periférnych, neu-
rologickych symptémoch, a to aj u ,ne-
rizikovych” pacientov (pacientka nemala
anamnézu gastrointestindlnych ocho-
reni, nebola vegetaridnka a neuzivala
lieky asociované s deficitom vitaminu
B,,, ako su inhibitory proténovej pumpy
¢i metformin). Rovnako chceme pouka-
zat na moznost klinickych prejavov hy-
povitamindzy B, aj v pripade niZsich,
ale este normalnych sérovych hodnét
celkového vitaminu B, ked' je indiko-
vané doplnit vysetrenie aktivnej formy
vitaminu B,, aleho homocysteinu v sére.
Skrining deficitu vitaminu B, je ddle-
Zity aj z toho pohladu, Ze pokial sa pri
hypovitaminéze B,, v€asne zahdji sub-
stitu¢na terapia, v Uvode intramukular-
nou a nasledne s pokracovanim intra-
muskuldrnou alebo vysokodavkovou
peroradlnou formou (1 000 ug denne),
tak je m6zna plna reverzibilita klinickych
symptomov.
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