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Idiopatické ,,benigni” fokdlni epilepsie v détstvi
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Benigni fokalni epilepsie (BFE) patii mezi nejcastéjsi epilepsie détského véku. Byvaji popisovany jako epileptické spektrum ¢i kontinuum,
jehoz jednotlivé jednotky maji obdobny patogeneticky podklad, vzajemné se piekryvajia mohou v sebe v priibéhu ¢asu pfechazet. Vedle
notoricky znamé benigni epilepsie s centro-temporalnimi hroty ¢i Panayiotopoulosova syndromu, jsou nyni definovany i syndromy nové,
které maji celé spektrum dokreslit. Nejvétsi pozornost je ale v soucasnosti kladena na odhaleni molekularné genetického pozadi BFE
a na vyzkum psychologicko-psychiatrickych komorbidit ve snaze odpovédét na otazku: Jsou benigni fokalni epilepsie skute¢né benigni?

Klicova slova: benigni fokalni epilepsie, benigni epilepsie s centro-temporalnimi hroty, Panayiotopoulostiv syndrom, atypicka evoluce,
epileptické encefalopatie.
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Benign focal epilepsies (BFE) are one of the most frequent epilepsies in childhood. They are usually described as an epileptic spectrum,
whose nosologic units have the same pathogenetic base, may show blurry boundaries among them and may convert during the time.
Besides well-known epilepsy with centro-temporal spikes or Panayiotopoulos syndrome, there are new recently defined syndromes,
completing the spectrum. Nowadays, the molecular genetic background of BFE is the largest area of interest as well as the research of
psychologic-psychiatric comorbidities, which acquire searching for answer the question: Are the benign focal epilepsies really benign?
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Seznam zkratek

BFE — benigni fokaIni epilepsie

ILAE — mezindrodni liga proti epilepsii

ABPE — atypicka benigni parcidlni epilepsie

LKS - Landau-Kleffnerlv syndrom

CSWS = syndrom s kontinudInimi hroty a vinami
v hlubokém spanku

BECTS - benigni epilepsie s centro-temporal-
nimi hroty

BEOS - benigni détska okcipitalni epilepsie s ¢as-
nym pocatkem

PS — Panayiotopoulostdv syndrom

BIS — benigni infantilni zachvaty

BFIS — benigni familidrni infantilni zachvaty

BNIS - benigni non-familiarni infantilni zdchvaty

BFNIS — nova varianta mezi novorozeneckymi
a infantilnimi benignimi familidrnimi z&-
chvaty

BIMSE — benigni infantilni fokalni epilepsie
se ,stfedocarovymi” hroty a vinami ve spanku

ESES - elektricky status epilepticus ve spanku

SBS - sekundarnf bilateraIni synchronie

Uvod

Vzhledem k nezadrzitelnému rozvoji vy-
zkumné i praktické epileptologie zacina byt
dosud platnd mezinarodni klasifikace epileptic-
kych syndromU ILAE z roku 1989 nedostatecna.
Neustale jsou definovany nové nozologické jed-
notky, a to zejména v ramci vékoveé vazanych
epileptickych syndroma. V névrhu klasifikace

epileptickych syndrom z roku 2001 (Engel,
2001) nachazime mezi idiopatickymi fokalni-
mi epilepsiemi ¢tyfi jednotky: benigni infantilni
ne-familidrni zdchvaty, benigni epilepsii s centro-
tempordInimi hroty, benigni détskou okcipitdini
epilepsii s casnym pocdtkem (Panayiotopoulostv
syndrom) a détskou okcipitdIni epilepsii s pozdnim
pocdtkem (Gastautiv syndrom). Adjektivum ,be-
nigni” v ndzvu tif ze ¢tyf zminénych syndromd
naznacuje pfiznivou povahu onemocnéni, ale
mUze byt také velmi zavadéjici — v fadé pfipa-
du totiz dochazi k rozvoji behavioralnich obtiZi
¢i specifickych poruch uceni, pretrvavajicich
dlouhodobé i po vymizeni zachvat(.V mensim
procentu pak pozorujeme atypickou evoluci
onemocnéni pres atypickou benigni parcidlnf
epilepsii (ABPE) az do obrazu epileptické ence-
falopatie typu Landau-Kleffnerova syndromu
(LKS) nebo syndromu s kontinudlnimi hroty
avinami v hlubokém spanku (CSWS) se viemi
ddsledky. Tato skute¢nost podporuje teorii tzv.
epileptického spektra — kontinua, jehoz jednotky
se vzadjemné prekryvaji, mohou v sebe v pribé-
hu ¢asu prechazet a predstavuji tak jen rdznou
miru vyjadfenf téhoz patogenetického procesu.
Orientaci v terminologii komplikuje fakt, Ze ob-
raz obdobné epileptické encefalopatie se mU-
Ze vyvinout také u déti se symptomatickou
epilepsii, ktera jiz z definice nemUze byt mezi
idiopatickeé benigni epilepsie fazena. V nasledu-
jicim textu se zaméfime pravé na spektrum be-
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nignich idiopatickych détskych epilepsii vcetné
nové diskutovanych syndromd, jakymi jsou nap.
novd varianta mezi novorozeneckymi a infantilni-
mi zdchvaty ¢&i benigni infantilni fokdIni epilepsie
se stfedocdrovymi hroty a vinami ve spdnku.
Snahu o vytvoreni patogenetického kon-
ceptu benignich fokalnich epilepsi (BFE), jakoZto
epilepsif s ,funkénim” epileptogennim loZiskem
bez anatomického podkladu, Ize dohledat jiz
v padesétych letech minulého stoletf. Sou¢asna
klasifikace ILAE definuje BFE jako vékové vazané
epilepsie, manifestujici se fokalnimi zdchvaty
u déti bez neurologického deficitu a vznikajici
na podkladé funkenich zmén neurondlni exci-
tability bez spojitosti s jakoukoliv jinou pficinou
s vyjimkou mozné hereditarni predispozice. Tato
krkolomna definice poukazuje na ddleZitost ge-
netickych faktorQ, které se uplatnuji v urcitych
fazich postnatalniho vyvoje mozku, vyznacu-
jicich se regiondlni neuronalini hyperexcitabili-
tou v senzori-motorickém a vizudlnim kortexu.
Pfechodné obdobf neuronalni hyperexcitabili-
krevnim prdtokem (Chiron et al, 1992) a meta-
bolickym obratem (Chugani, 1998) v danych
oblastech. RegionéIni mozkovy krevni prdtok je
nizky pfi narozenti, rychle viak stoupd a ve véku
5-6 let doséhne hodnot aZ o0 85 % vyssich nez
pozdéji v dospélosti. Kolem 10. roku mira pro-
krvenf opét klesd, aby v adolescentnim véku
dosahla definitivnich hodnot. Dynamika zmén



metabolického obratu je obdobnd, a tak oba

parametry vlastné vymezuji ¢asové obdobi ma-

ximalniho vyskytu BFE.
Z praktického hlediska je uzite¢né, ze viech-
ny BFE maji mnoho spole¢ného:

m  vyskytuji se u déti bez neurologického defi-
citu, bez rizikové perinatalnf anamnézy a bez
strukturdIni abnormity mozku; pffpadna he-
reditdrni predispozice neznamend zavaznéj-
i pribéh ani nepredurcuje horsi progndzu,
mUZe pouze napomoci spravné diagndze,

B z3chvaty jsou jiz z definice fokdlni, ¢asto
kratkého trvanf a u jednotlivych syndromd
vykazujf typickou semiologii; ndpadna by-
va vazba na usinani ¢i probouzeni; vyskyt
zachvatUl je spise sporadicky, vyjimkou nenf
ani jeden izolovany paroxyzmus za Zivot;
v kazdém pfipadé zachvaty s vékem vymizi,
a to i bez antiepileptické terapie,

B FEG je charakterizovano dobfe organizova-
nym pozadim a vyskytem fokalIni specific-
ké epileptické aktivity nejcastéji v centralni
(BECTS) ¢i okcipitalni (BEOS) krajing; specific-
ké grafoelementy maji typickou morfologii,
nezfidka se vyskytuji nezavisle oboustranné
ajsou zvyraznény v povrchovych stadiich
NREM spanku; specifickd aktivita je odrazem
regionalini kortikdIni hyperexcitability v rdmci
vyvojovych zmén mozku, nikoliv projevem
lozZiska v anatomickém slova smyslu, proto
i epilepticka aktivita s veékem miz,

B antiepileptickd terapie neni pausainé in-
dikovéna — méla by byt zvazena pfi vy3si
Cetnosti zachvatl a/nebo pfi koexistenci
behaviordlnich odchylek ¢i poruch skolnich
dovednosti.

Benigni infantilni zachvaty (BIS)
Benignf infantilnfi zachvaty jsou dosud ne
zcela jasné definovanou jednotkou. V doporu-
Cenf ILAE z roku 2001 je rozezndvéna familidrnf
(BFIS) a non-familiarni (BNIS) varianta syndromu,
obdobné jako v pfipadé benignich novoroze-
neckych kreci. Vzhledem k obdobnym elek-
tro-klinickym charakteristikdm, véku pocatku
onemocnénia progndze, jsou viak jinymi auto-
ry povazovany za jeden syndrom (Engel, 2006;
Caraballo et al, 2003a). Prvni zminka o mozné
existenci idiopatické epilepsie v ¢asném détstvi
pochazi z pera japonskych autord, ktef jiz v Se-
desatych letech minulého stoleti prezentovali
soubor pacientd s fokalnimi zachvaty asociova-
nymi s benignim prabéhem, u déti bez zndmek
metabolické poruchy ¢i strukturdlnich odchylek
mozku (Fukuyama, 1963). Oponovali tak do té
doby uznavanému konceptu, Ze fokéInf epilepsie

u déti této vékoveé kategorie jsou vzdy sympto-
matické a spojené s nepfiznivou progndzou.
BIS je epilepticky syndrom charakterizovany
rozvojem zachvatd v prvnich dvou letech zivota
u jinak zdravych déti. Familidrni varianta vykazuje
autozomalné dominantni typ dédi¢nosti a v ty-
pickych pfipadech propukne kolem 6. mésice
véku, tedy v priiméru o tfi mésice dfive nez forma
sporadickd. Prevalence neni pfesné stanovena.
V prospektivni studii japonskych autord ¢itajici
63 déti s rozvojem epilepsie v kojeneckém vé-
ku a naslednym pétiletym follow-up, bylo jako
BIS definitivné diagnostikovéano 19 pacientl
(Okumura et al.,, 2006). Caraballo (Caraballo et
al, 2003b) shledéava BIS jako tieti nejcastéjsi typ
epilepsie v prvnich dvou letech Zivota, pficemz
prvni a druhé misto rezervuje pro Westdv syn-
drom, resp. symptomatické fokalni epilepsie.
Typickym klinickym projevem BIS jsou fokaIni
zachvaty kratkého trvaniv sériich ¢i nakumulova-
név prabéhu 1 aZz 4 dnd. Status epilepticus nebyl
u BIS nikdy popsan. Semiologicky jde nej¢astéji
0 zdraz v ¢innosti, obluzenou reaktivity, staring,
pomalou deviaci hlavy a oci, celkovou hypertonii,
periordlni cyandzu a asynchronni zaskuby kon-
Cetin. Zachvaty nezfidka pripominaji infantilnf
spazmy, které také predstavuji nejvyznamneéjsi
diferencidlné diagnostickou moznost. InteriktaIni
EEG je obvykle zcela normdlini, iktalnf vzorce jsou
pak nejcastéji lokalizovany do zadnich kvadran-
td. Terapie béznymi antiepileptiky byva velmi
efektivni a vzhledem k benigni povaze onemoc-
néni nepresahuje 3 roky. Lékem volby mlze byt
valprodt, fenobarbital ¢i fenytoin, néktefi autofi
poukazuji také na dobry efekt nizkych davek
(5mg/kg a den) karbamazepinu (Matsufuji et
al, 2005). Nejvétsf pozornost si v soucasné dobé
ziskava snaha o rozpoznani molekuldrné gene-
tické podstaty onemocnéni. Zatimco v pfipade
familidrnf varianty benignich novorozeneckych
kieci, kterd je spojena s autozoméalné dominant-
né dédicnou mutaci genu KCNQ podjednotky
draslikovych kanald v misté 20q13.3 (typ 1) nebo
8024 (typ 2), neni pfes fadu vyzkumu kauzal-
ni mutace pro BIS prokdzana. Pravdépodobné
se vsak nejedna o alelickou formu genu pro BFNS
na chromozomu 20 (Malafosse et al., 1994). Tzv.
missense mutaci v genu SCN2a, koédujici alfa 2
podjednotku pro napétové fizené sodikové ka-
naly, ktera byla nalezena u pacientl s po¢atkem
zachvatl na pfelomu novorozeneckého a koje-
neckého obdobi, nelze pro svou nespecificitu
povazovat za kauzalni. MdZe vsak vymezovat tzv.
novou variantu mezi novorozeneckymi a infan-
tilnimi benignimi familidrnimi zachvaty (BFNIS).
Z praktickych dtvodl byvaji z BIS vycleriovany
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benignf infantilni zachvaty asociované s ,leh-
kou” gastroenteritidou. Jde vétsinou o nakupeni
kratkych fokalnich, event. sekundarné generali-
zovanych zachvat( v afebrilnim stavu v Uvodu
gastroenteritidy, nej¢astéji rotavirového plvodu.
Lécebna strategie je analogicka jako u febrilnich
kieci — v nasich podminkach tedy profylakticka
ddvka diazepamu v prdbéhu hore¢natych one-
mocnéni.

Benigni infantilni fokalni epilepsie
se ,stiredocarovymi” hroty
a vinami ve spanku (BIMSE)

BIMSE, dfive také benigni parcidlni epilepsie
v Casném détstvi s vertexovymi hroty a vina-
mi ve spanku, je dalsim teprve se utvarejicim
syndromem. Manifestuje se sporadickymi za-
chvaty ve véku 13 az 30 mésicd s maximem
vyskytu ve druhé poloviné druhého roku Zi-
vota. AZ ve 48% je pozitivni rodinna zatéz pro
epilepsii, v 15% pak pro febrilni kfece (Fejerman
et Caraballo, 2007). [ktaIni semiologie zahrnuje
predevsim perioralni cyandzu (90 %), zaraz v ¢in-
nosti (84 %) a/nebo staring (poruchu védomi
od staringu v tomto véku prakticky nelze odlisit).
Automatizmy, lateralizacni znaky ¢i sekundarni
generalizace jsou vyjimecné. Typické je naopak
postiktalni usnuti. IktaIni EEG zdznam je zfidka-
kdy pofizen, interiktalni nalez je viak charakteri-
sticky a spolu s klinickym obrazem definuje cely
syndrom.V bdélém stavu neni specifickd aktivita
v EEG pfftomna, objevuje se aZ pfi kolisani vigility
a je akcentovéna v NREM | a Il fazi spanku. Jedna
se o fokéIni vyskyt rychlych nizkovoltaznich hro-
td, nésledovanych pomalou ,zvonovitou” vinou
ve vertexové distribuci, pficemz morfologie vy-
bojl je zcela odlisna od fyziologickych verte-
xovych vin pfi usindni (Capovilla et Beccaria,
2000). Préibéh onemocnéni je benigni a obvykle
nevyzaduje terapii. Zachvaty i specificky nalez
v EEG spontdnné mizi mezi 3. a 5. rokem Zivota.

Benigni détska epilepsie
s centrotemporalnimi hroty (BECTS)
BECTS je z celého spektra nejcastéji se vy-
skytujici, nejprobadanéjsi a nejdéle uzndvanou
klinickou jednotkou, a je proto povazovana za ja-
kysi prototyp idiopatickych fokélnich epilepsif
détského veku. Jiz v roce 1952 Yvette Gastaut vy-
mezila pojem ,pre-rolandické hroty” jako funkéni
abnormitu bez souvislosti s kortikéIni [ézi, v roce
1960 Gibbs a Gibbs popsali lepsi progndzu u déti
s centrotemporalnimi vyboji ve srovnani's détmi
s fokalni abnormitou v cisté temporalnich ob-
lastech a v roce 1967 Lombrosso definoval tzv.
sylvické zachvaty s typickymi senzitivnimi sym-
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ptomy v oblasti jazyka, tvéfe a dasni spojené
s feCovym zdrazem a pfiznivou prognézou
se spontanni remisi. Nasledovala celd fada praci,
jejichz zavéry vedly k definovani syndromu tak,
jak jej zndme dnes.

BECTS je nejcastéjsim typem epilepsie pred-
skolntho a mladsiho skolniho véku - ¢itd 15-25%
vsech epilepsii ve véku od 4 do 12 let s mirnou
prevahou vyskytu u chlapcl. Vyssi vyskyt u de-
ti s pozitivni rodinnou anamnézou (18-36 %)
a rovnéz vyssivyskyt u déti s febrilnimi kifecemi
v minulosti (7-10%) pfedurcuje genetické pozadf
syndromu, které ale zatim nent jasné definovano.
Nékteré prameny hovoii o autozomalné domi-
nantnim zpdsobu prenosu s variabilni penetraci
(Heijbel et al., 1975; Bray et Wiser, 1964). Vazba
na chromozom 15g14 nalezend u 54 pacientd
z 22 rodin Neubaerem, et al. v roce 1998 ne-
byla v dalsich studiich potvrzena, stejné jako
spojitost s iontovym ko-transportérem KCC3
(Steinlein et al,, 2001). Patofyziologicky podklad
rovnéz neni presné zndm, vieobecné je viak
pfijiman koncept zvysené kortikdIni excitability
v centrdlnich — rolandickych regionech. Analyzy
za pomoci 3-dimenzionalni magnetoencefa-
lografie poukazuji na obdobny mechanizmus
vzniku rolandickych epileptiformnich vybojl
a somato-senzorickych evokovanych odpovédi
(Minami et al,, 1996), coz by mohlo vysvétlovat
skute¢nost, Ze senzorické iktalnf symptomy cas-
to pfedchézeji motorickou manifestaci zachvatu.

Diagnostika BECTS je podminéna splnénim
5 kritérif:

B rozvoj mezi 4. a 10. rokem véku,

B absence neurologického a psychomotoric-
kého deficitu,

B typickd semiologie zachvatd,

m  charakteristicky interiktaIni EEG obraz s dob-
fe organizovanym pozadim kfivky,

B nepfitomnost souvisejici strukturdini abnor-
mity mozku.

Zachvaty jsou v 80 a7 90% vazany na spa-
nek, v 15% se vyskytuji kombinované no¢nf
i denni zachvaty a jen v 10% pfipadu jsou pou-
ze z bdélého stavu. Zachvatova frekvence je
obvykle nizka (jediny zachvat v zivoté méa az 10%
déti), ale pfiblizné 20% pacientd ma naopak
zachvaty frekventni, s vyskytem i opakované
béhem jednoho dne. Typicky zachvat trva 30-60
vtefin, pfi delsim trvani maze dojit k sekundarni
generalizaci, rozvoj status epilepticus je vsak
vzacny. Typickymi semiologickymi znaky ,ro-
landického” zachvatu jsou:
| tonické ¢i klonické kontrakce perioralnich

svall, svall hrtanu a jazyka, zapficinujici ty-

picky ,hrdelni” zvuk; méné Casté je Sitenf
na horni, resp. doIni koncetinu,

W Zzdrazvfedi, pravdépodobné souvisejici s kon-
trakcf laryngélnich a faryngedlinich svald; kor-
tikdIni fecova centra nejsou postizena,

B somatosenzorické symptomy charakteru hyp-
estezii ¢i parestezif jazyka, dasni, oralnf sliznice
a hrdla. Nezfidka byvaji prvnim iktalnim proje-
vem, ktery Ize dopétrat anamnesticky,

B hypersalivace.

EEG obraz je spole¢né s iktéIni semiologif za-
kladnim kamenem v diagnostice BECTS. Pozadf
zaznamu je z definice dobfe organizované a re-
aktivni. InteriktaIni specificky vzorec je tvoren
bifazickymi, vysokovoltaznimi hroty s dobre pa-
trnym transverzalnim dipolem, lokalizovanymi
v centrotemporaélnich oblastech. Hroty mohou
byt nakupeny v klastrech, vyskytovat se jednot-
livé nebo typicky v kombinaci s pomalou vinou.
Charakteristické jsou synchronni &i nezavislé
bilateraIni vyboje, unilaterdlni ndlez vsak dia-
gndzu BECTS nevylucuje. Cetnost hrotl se vy-
znamné neméni pfi otevieni oci, fotostimulaci
ani hyperventilaci, zvyraznuje se vsak ve viech
stadiich spanku. AZ u 1/3 pacientl nachazime
hrotovou aktivitu pouze ve spanku. Jakakoliv
korelace mezi intenzitou specifickych vybojd
a frekvenci ¢i délkou trvani klinickych zéchvatl
nebyla nikdy prokdzana. Naopak jistd zavislost
existuje v intenzité epileptické aktivity a zavaz-
nostf kognitivniho a/nebo jazykového deficitu.
Tato zavislost je evidentni zejména pfi atypické
evoluci plivodné benigniho syndromu do obra-
zu epileptické encefalopatie typu CSWS ¢i LKS.

Pravé Casto pridruzené poruchy chovani
a Skolnich dovednosti jsou hlavnim ddvodem
rozpakd nad vyrazem ,benign{”v ndzvu syndro-
mu. Recentni rozsédhld metaanalyza prokdzala
signifikantné vyssi zastoupeni poruch skolnich
a jazykovych dovednosti u déti s BECTS ve srov-
nanf se zdravymi kontrolami. Rozdily byly patrny
v 1Q, vizudIni percepci a kratkodobé paméti. Jiné
prace zase zdUraznuji vyssi vyskyt behavioralnich
problém (Verrotti et al,, 2002) a dyslektické po-
ruchy (Papavasiliou et al,, 2005). Zajimava, a v pra-
xi nezfidka vidana skutecnost, je také zvyseny
vyskyt rolandickych vybojd nebo pfimo BECTS
u déti s ADHD syndromem. Vzajemny pficinny
vztah viak nenfobjasnény. Pfes viechny uvedené
psychologicko-psychiatrické aspekty onemocné-
ni vétsina déti navstévuje normalni zakladni skoly
bez nutnosti specidlné-pedagogického pfistupu.

Antiepilepticka terapie neni vzdy bezpodmi-
nec¢né nutna — zvazovana by méla byt pfi vysoké
Cetnosti zachvatdl, atypické evoluci syndromu
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nebo v pfipadé pfidruzenych kognitivnich, be-
havioralnich ¢i jazykovych obtizich. Léky volby
v nasich podminkéch jsou valprodt a sultiam, pfi-
stup k vybéru antiepileptika se ale celosvétové
isi. Kontroverznf je zejména terapie karbamaze-
pinem, kterd mUze agravovat zachvatové pro-
jevy (zejm. negativni myoklony) nebo dokonce
indukovat rozvoj elektrického status epilepticus
ve spanku (ESES). Obdobny efekt byl v mensi
mife popsan také u lamotriginu a topiramatu.

BECTS je zndma svou excelentni prognézou.
Zachvaty i EEG abnormita spontdnné vymizf prak-
ticky ve 1009 pfipadd typické varianty syndromu,
a to dokonce bez AE terapie. 90% déti dosdhne
remise do 12 let véku. Nicméné, nachylnost k re-
cidivé zachvatl v dospélém véku je ve srovnani
s obecnym rizikem epilepsie v populaci vyssi.
Kognitivnifunkce u 23 adolescent( v pIné remisi
BECTS hodnotil Hommet (Hommet et al., 2001)
a udava, ze neni signifikantniho rozdilu ve vztahu
ke zdravym vrstevnikdm. Pfesto se pfedpoklada,
Ze jakdkoliv atypie v klinickém nebo EEG obrazu
BECTS, znamena vyssi riziko psychologicko-psy-
chiatrickych symptom0 v pribéhu aktivni faze
onemocnéni i v obdobf remise.

Benigni détska okcipitalni
epilepsie s éasnym pocatkem
(Panayiotopoulos typ)
Panayiotopoulostv syndrom (BEOS, PS) je
rovnéz jiz dlouho zndmym typem idiopatické
fokéIni epilepsie, zavzatym do platné ILAE klasifi-
kace. Nad vhodnym pojmenovénim se viak stdle
spekuluje. OkcipitaIni pocéatek zachvatd totiz ne-
byl nikdy prokézan a nazev je tak odvozen pouze
od castého vyskytu okcipitalnich vyboji v inte-
riktdlnim EEG zaznamu, ktery ale také nemusf byt
vzdy pfitomen. Obdobny interiktdIni EEG obraz
navic charakterizuje i détskou okcipitalni epilep-
sii s pozdnim zac¢atkem, popsanou Gastautem, li-
Sici se od PS klinickymi priznaky, lé¢ebnou strate-
gif i progndzu. Proto se pro odliseni téchto dvou
syndromU pouZiva pfedevsim eponymnich na-
zvl - Panayiotopoulosv a Gastautlv syndrom.
PS je druhym nejcastéji se vyskytujicim vékoveé
vazanym fokalnim epileptickym syndromem,
postihujici bez rozdilu chlapce i divky, nejcastéji
ve véku 4-5 let. Febrilnf kfeCe pfedchazeji u 16
aZ 45 % pacient(, pozitivni rodinna zatéZ pro epi-
lepsii je pfidruZzena ve 30% pfipadd (Caraballo
et al, 2000). Nad patofyziologickym pozadim
visi stejny otaznik jako u BECTS. Obdobna mor-
fologie epileptickych vybojd, event. soucasny
vyskyt vybojd v rolandické i okcipitalni oblasti
a skute¢nost, ze PS muze pfedchazet rozvoji
BECTS, naznacuji pfibuznost obou syndromd



(Yoshinaga et al,, 2005) nebo dokonce jen rlizné
fenotypové vyjadreni téhoz onemocnéni. Pro
zachvaty v rdmci PS je typicka nizkd zachvato-
va frekvence, vazba na spanek, dlouhé trvani
z&chvatl a iktaIni vegetativni symptomatologie.

B |ktdInizvracenije pfitomno az v 80 %. Velmi
¢asto byva prvnim viditelnym projevem, ze-
jména u zachvatd ze spanku. Pfi zachvatech
zbdélého stavu byva pfedchizeno nauzeou
¢i davenim.

m  Sinalost je nejcastéjsim vegetativnim sym-
ptomem vibec, mize byt doprovéazen ta-
chykardif, mydridzou ¢i poruchou termo-
regulace.

B Deviace oci je pozorovana az v 80%.

m Védomi byva zcela zachovano nebo rlz-
né kolisd od mirné do zavazné poruchy.
Schopnost verbalni komunikace tak mdze
byt ¢astené zachovana, fec je viak vétsinou
nesrozumitelna a nepfiléhava.

m  UnilaterdIni klonické ¢itonicko-klonic-
ké kiece s faciobrachidlni predominanci,
nésledujici Gvodni vomitus a deviaci o¢-
nich bulbl se vyskytuji az v 30% pfipadd
(Panayiotopoulos, 2002; Caraballo et al.,
2000). Sekundarnf generalizace neni ¢asta.

B Snad nejvice typicky je rozvoj tzv. autonom-
niho epileptického statu, zahrnujiciho vyse
popsané symptomy (zejm. vomitus, nauzeu
¢i daveni, poruchu védomf kolisavého cha-
rakteru, sinalost, mydridzu, tachykardii apod.).

B Vizudlnf symptomy, migrénu-imitujici bolesti
hlavy, inkontinence nebo synkopdm podob-
né stavy patfi mezi méné casté, ale nikoliv
vzacné iktdIni projevy.

IktaIni EEG zédznamy jsou vzhledem k nizké
frekvenci zachvatl spise vzacnosti, interiktalni
zédznam je viak do jisté miry specificky. Jde o hroty
¢i SW komplexy vysoké amplitudy nad zadnimi
mozkovymi kvadranty jednostranné ¢i obou-
stranné, akcentované ve spanku a pfi zavfenych
ocich. Otevieni o¢i specifickou aktivitu thumi.
Zcela normalni EEG obraz diagndzu PS nevylu-
¢uje, ackoliv dle doporuceni Ferrie, et al,, z roku
2006 mé byt nepfitomnost specifické abnormity
ve spanku povazovana za vylucujici kritérium.

Diferencidlni diagnostika zahrnuje ze-
jména idiopatickou fotosenzitivni epilepsii,
Gastautlv typ détské okcipitalni epilepsie, okci-
pitdlni epilepsii pfi celiakii, ale také bazilarni mig-
rénu, intoxikaci, ,stroke-like” epizody nebo akutnf
stadium encefalitidy. Tuto skutec¢nost je tfeba
mit na paméti hlavné pfi prvni manifestaci syn-
dromu a volit radéji cestu extenzivniho doset-
feni, nez riskovat zdvazné komplikace. Benignf

povahu a ¢asto i definitivni syndromologické
zarazen( |ze totiZz konstatovat aZ retrospektivné.

V terapii, pokud je indikovéna, byva doporu-
¢ovén karbamazepin, nékteff autofi viak preferuj
valprodt. Progndza je pfizniva — klinickd remise
nastava obvykle 1 az 2 roky po prvnim zachvatu,
v raritnich pffpadech viak mUze dojit k atypické
evoluci syndromu se viemi nasledky (Fejerman
et al, 2000). Pridruzend pfitomnost kognitivnich
dysfunkci ¢i poruch uceni je ve srovnani s BECTS
daleko méné prozkoumana, presto nékteré stu-
die (napf. Germano et al,, 2005) poukazujf na vys-
$fvyskyt poruch vizuo-motorického zpracovani,
Ctenf, psani a aritmetickych schopnostf.

Détska okcipitalni epilepsie

s pozdnim pocatkem

(Gastautiv typ)

Okcipitalni epilepsie Gastautova typu je vzac-
ny epilepticky syndrom s maximem vyskytu me-
zi 8 a 9 rokem Zivota, manifestujici se brisknimi
zachvaty s dominujici vizudIni symptomatikou.
Na rozdil od PS jsou paroxyzmy skute¢né okcipi-
talniho plvodu, resp. vychdzeji z vizudlniho kor-
texu. 20 aZ 30% pacientd ma pozitivni rodinnou
anamnézu, vyskyt stejného typu zachvatu u né-
kterého z piibuznych je vsak extrémné vzacny.
lktdIni semiologie je znacné specifickd, diferencidl-
nidiagnostika presto mdze ¢init obtize. Zachvaty,
které nahle zacinaji i konci, se vyskytujf Castgji
zbdélosti a typicky zacinajf vizualnimi symptomy.
Ty zahrnuji jednoduché & komplexni halucinace,
zrakové iluze nebo tranzientni ztrdtu vizu.

B Jednoduché halucinace charakteru pest-
robarevnych kruh(, popisovanych hlavné
na periferii dané poloviny zorného pole, v tr-
vaniobvykle 10-15 vtefin, jsou nej¢astéjsim
(@ mnohdy i jedinym) iktaInim symptomem.
Komplexni halucinace, pfechodné totalni
ztrata vizu Ci zrakové iluze (mikropsie, meta-
morfopsie apod.), se vyskytuji v mensi mite.
Tyto viemy jsou odlidné od migrendzni aury,
kterd byva ,cerno-bild", pruhovita a expan-
dujici z centra do periferie zorného pole.

B Deviace ocf a hlavy s nadslednym rozvojem
klonického lateralizovaného, popt. sekundar-
né generalizovaného zachvatu, nésleduje
vizudlni symptomatiku v 13-43 % pripadd.

B Migraine-like” symptomy, charakteru ik-
talni ¢i postiktadlnf bolesti hlavy doprova-
zejf az 50% zachvatl - typicky okcipitaIni
zéchvat tak mUze byt snadno zamé-
nén za ataku migrény s aurou a naopak.
Patofyziologicky podklad postiktalnich bo-
lesti hlavy byva vysvétlovan perzistujici va-
zodilataci po regionalini iktaIni hyperperfuzi
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okcipitalniho laloku. Zvyseny vyskyt koinci-
dence obou onemocnéni zase poukazuje
na spole¢né genetické aspekty (Ottman
et Lipton, 1996).

m Vomitus je na rozdil od PS extrémné vzac-
nym iktdInim projevem, stejné jako jina ve-
getativni symptomatika.

EEG vzorec neni specificky. Interiktalné
nachdzime specifické vyboje v okcipitélnich
krajindch, a to zejména pfi zavfeni o¢i nebo
ve spanku. Obdobny vzorec vsak mlze byt po-
psan u symptomatickych okcipitalnich epilepsii,
Sturge-Weberova syndromu, MELAS nebo u pa-
cientl po chemo ¢i radioterapii pro tumor CNS.

Diferencidlné diagnostické spektrum je
obdobné jako u PS. Terapeuticky se uplatiuje
karbamazepin, valprodt a levetiracetam, jedno-
znac¢né doporuceni pro lé¢bu viak vzhledem
k nedostatku validnich studif nenf k dispozici.
Prognodza je ve srovnani s PS o poznani ménée
pfizniva — k remisi dochdzi jen v 50-60 % pfipa-
dd, obvykle 2-4 roky po zac¢atku onemocnént.

Atypicka evoluce benignich
fokalnich epilepsii

Pod pojmem atypickd evoluce BFE rozumi-
me zévazné zvyraznéni epileptické manifestace
a/nebo jazykovych, kognitivnich ¢i behaviordl-
nich poruch u ¢asti pacientl s BFE, nejcastéji
BECTS. Pdvodné benigni onemocnéni se tak
vyvine do obrazu atypické benigni parcidni epi-
lepsie (ABPE) nebo epileptickych encefalopatif
(LKS ¢i CSWS), které jiz zdaleka benigni nejsou.
VSechny tyto jednotky jsou charakteristické ne-
jenom klinickym prlibéhem, ale i EEG obrazem
s Castou piftomnostf elektrického epileptického
statu ve spanku (ESES). Ten je definovan jako bila-
terdlné symetrické a synchronni vyboje komplex{
hrot-vina, zaujimajici vice nez 85% spanku a je
dUsledkem tzv. sekundérni bilateraIni synchronie
(SBS), tedy jevu, kdy je plvodni unilateréini fokus
cestou talamo-kortikalnich okruht synchronné ,zr-
cadlen” nad obé mozkové hemisféry. Proces sekun-
darnf bilaterdlni synchronie viak mdZe doprovazet
i symptomatické epilepsie (zejména frontalniho
a tempordlniho laloku) a elektro-klinicka manifes-
tace tak mUze byt v obou pripadech obdobna.
| proto je nékterymi autory atypicka evoluce BFE,
resp. pfima souvislost ESES s BFE zpochybrovana.
Detailnéjsi popis jednotlivych syndrom( presahuje
rdmec tohoto textu, a to zejména pro zcela rozdilny
s BFE, a urcité pochybnosti o zafazeni téchto epi-
leptickych encefalopatii do spektra idiopatickych
fokélnich epilepsi.
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