HYPERKINETICKE SYNDROMY

Definice:
Zakl. projevem jsou abnormalni
mimovolni pohyby



Klasifikace
A/ ASPEKCI

1. TREMOR — rytmicky pohyb na podkl.st¥idavych staht sval.agonistu
a antagonistu

Zdroj — kmen + mozeckové drahy

2. CHOREA — nepravidelné,ndhodné, rychlé pohyby riznych
Casti téla
Zdroj — striatum



3. BALISMUS — varianta chorei, pohyby prudsi vétsiho
rozsahu korenov.svalu

e Zdroj — ncl.subthalamicus Luysi

4., DYSTONIE — pomaly, kroutivy sval. stah az do abnormity
postaveni koncetiny

e Zdroj — striatum



5. MYOKLONUS — synchronni sval. zaskuby

Zdroj — cortex, kmen, micha

6. TIKY — klonické i tonické stereotypni pohyby ¢i vokalizace
predchazené nutkanim a nasledované uvolnénim

Zdroj — putamen, F- striatdlni drahy



OBECNE PLATI

- volni pohybovou aktivitou Ci stresem se MD
zhorsuji (dif dg psychogenni)

- ve spanku mizi (vyjimka tiky)
- nelze vuli potladit (vyjimka tiky)

- BG nejen podil na fizeni motoriky ale i na
kognitivnich a afektivnich funkcich



KLASIFIKACE
B/ ETIOLOGICKA

1. GENETICKY vazané MD
- familiarni nebo sporadicky vyskyt
(HD)

2. SEKUNDARNI MD

- POLEKOVE 111 ( FA!ll...Neuroleptika) viechny typy MD

- vaskularni (hemibalismus)

- metabolické (Wilsonova n., thyreopatie,hepatopatie)

- autoimunitni (antifosfolipidovy sy,chorea m. Sydenhami)

- psychogenni (nahly vznik, ndhla remise, zmény pfi odvedeni
pozornosti,pfi volnim pohybu druhé koncetiny )



TREMOR

DEFINICE

Mimovolni kontinualni rytmicky pohyb pusobeny
stridavymi stahy recipro¢né inervovanych svalu
Izolovany nebo v kombinaci

Patofyziologie — deliberaci fysiologicky existujicich nebo
vznikem patologickych oscilatoru (zdroj rytmické aktivity) na
kterékoli urovni CNS

V kazdém véku chorobny priznak !!



Klasifikace tremoru

1. Dle POLOHY

Klidovy

AkCni - staticky
- kineticky

2. Dle LOKALIZACE

3. Dle FREKVENCE
pomaly stfedni rychly

4. Dle AMPLITUDY
jemny stredni hruby



ETIOLOGICKA Klasifikace

1. FYZIOLOGICKY
Prochlazeni febrilie, stres
Kofein, Nikotin

2. POLEKOVY

bronchodilatancia, antidepresiva!, valproat
- abstinencni sy (etanol,opiaty,BNZ)

3. METABOLICKA O. + ENDOKRINOPATIE

hypoglykémie, hypertyreoza, hepatalni ¢i uremicka
encefalopatie



ESENCIALN|I TREMOR

- nejcastéjsi MD !l (prevalence az 4%), nejCastéjsi
pricina patologického tremoru !

- familiarni u 1/2 az 2/3 AD (50% riziko prenosu)
Gen ETM1 (chr.3) ETM2(chr.2)

- vzhik détstvi — senium

- monosymptomatické onemocneéni, akéni tremor -
HKK u 94%, hlaval/3, DKK 12%, hlasivky

- positivita etanolu, ale snizena tolerance vcetné
primidonu



DG KRITERIA

HLAVNI

- oboustranny (v pocatec.st. i jednostr.) akéni tfes

- absence dalSich neurol.priznaku (f. ozubeného kola)
VEDLEJSI

- dlouhé trvani

- positivni RA

- positivni efekt alkoholu (intolerance v¢ primidonu )



DIF DG versus IPN

28 z 164 pac. s dg ET na medikaci L-Dopa 750mg/d nékolik let!! (Veseld Ex
py centrum Praha)

ET IPN
Dédi¢nost +++ -
Tremor hlavy +++ -
Tremor hlasu +++ -
Klidovy tremor + +++
AkEni tremor +++ +
Jednostranny + +++
ERP + ++
Bradykineza - +++
ZlepsSeni L-Dopa - +++

Zlepseni alkohol  +++ -



TERAPIE

1. Barbituraty ( Liskantin) 250mg/d NU

2. Beta-adrenolytika ( Propranolol) 30mg/d NU
Kl: astma, DM, kardiak

3. BZD (Rivotril)

Invalidizujici :
1. LOKALNI CHEM.DENERVACE BTX
2. DBS (stimulace VIM talamu)



TAKTIKA

. Tres neobtézujici

fes obtézujici v nékterych situacich
fes obtézujici pri vetsiné cinnosti

= W

Tes invalidizujici (15% ID)



Dalsi typy tremoru

1. Tremor u PNP dysimunnich (monoklonalni gamapatie, AIDP,CIDP)
Patogeneze: destabilizace refl. okruhl porusenou aferentaci z periférie

2. Mozeckovy tremor sine terapie

3. WILSONOVA NEMOC



WILSONOVA NEMOC

® — nutno vyloucit do 50 let véku u jakéhokoli tremorul!

+ dystonie, pa sy, anxiozné-depresivni sy
Autosomalné recesivné (chromosom 13)

Defektni vazba CU na bilk.nosi¢ CERULOPLASMIN

(nékolikanasobné zvyseny Cu/U za 24 h, 80% snizeny
ceruloplasmin)

Jatra....biopsie (détsky vek)
Rohovka...Kayser-Fleischertv prstenec

CNS...Iéze MRI mozku (palidum putamen, SN)

Lécba : Penicilamin, Zincum sulfuricum



DYSTONIE

* DEFINICE

e Pomala az trvala mimovolni svalova kontrakce
pusobici abnormalni postaveni



KLASIFIKACE

Dle ETIOLOGIE:

- idiopaticka
- familarni
- symptomaticka ( CBD, PSP, Wilsonova n. )



Dle DISTRIBUCE

- fokalni
- segmentalni
- generalizovana



FOKALNI

BLEFAROSPASMUS

CERVIKALNI  Torticollis
Anterocollis
Retrocollis
Laterocollis

PROFESIONALNI  Grafospasmus



SEGMENTALNI

e Kraniocervikalni (Meiguv syndrom)



GENERALIZOVANA

G. TORZNI D.

- familiarni, AD

- Skolni vek

- 3/100 000 prevalence



VYSETRENI

e EMG - typicky trvala mimovolni svalova
aktivita



TERAPIE Farmakologicka

1. BTX !l
- chemicka denervace

- blokada prenosu acetylcholinu na
nervosvalové ploténce

BTX A ( Botox, Dysport)

BTX B (Neuroblock )
- 1x za 3 mesice



e 2. Medikamentozni

* Anticholinergika ( Akineton) subtoxické davky
e GABA agonisté ( Baclofen)



TERAPIE CHirurgicka

* DBS ( globus palidum bilateralné)



CHOREA

* DEFINICE — mimovolni, spontanni,
kontinualni,nepravidelné rychlé sval.zaskuby s
motorickym efektem. Nereprodukovatelné,
chaotickeé, nestereotypni.



KLASIFIKACE

A. HEREDITARNI

HUNTINGTONOVA NEMOC

B. SPORADICKA

1.POLEKOVA
Antiparkinsonika, fenytoin,CBM, neuroleptika,opiaty, KS,Litium, HAK

2. METABOLICKA

Hypo nebo hyperglykémie,hypo nebo hypernatrémie, jaterni nebo renalni
encefalopatie

3. ENDOKRINNI

TY]reotoxikoza, hypoparatyreoza

Chorea gravidarum

- 3. trimestr v ramci preeklampsie

- patogeneze: hormonadl. zmény zvysuji citlivost DA receptor( striata



4. AUTOIMUNITNI

Chorea minor Sydenhami (revmaticka)

- 6 més. po infektu beta hemolytickym streptokokem , spont. ustup do 6
mes.

- vék 20 a vice o. vyluCuje

- terapie: neuroleptika, PNC depotné

Antifosfolipidovy sy + Lupus erytematodes
-mladé Zeny, positivni lupus antikoagulans, asymetrie
- terapeuticky KS + neuroleptika

5. JINE

Vaskularni (jednostranné,HK)
Senilni (orofacialni, bruxismus, zubni protéza)



HUNTINGTONOVA NEMOC

- AD dédicné (riziko u potomka 50%), spontanni
mutace do 3%

- neuropsychiatrické o. ( + poruchy chovani a
demence)

- nejcasteji ve str. veku
- nelécitelné, 100% letalita doba preziti 10-15 let
- prevalence 4 -10:100 000



ETIOPATOGENEZE

- Defektni gen na 4. chromozomu

- podkladem mutace je zmnozeni, expanze tripletu CAG
(cytosin-adenin-guanin)

- 35 tripletd vylu€uje onemocnéni (90% populace ma méné
nez 30)

- 36 az 39 jisté riziko onemocnéni
- od 40 onemocnéni zcela jisté (¢im vice, tim drive)

- horni hranice normy 27 az 35 jisté riziko pro potomky (zejm.
otce vzhledem k anticipaci prenosu pri paternalni heredité)

- genovym produktem mutace je ABERANTNI protein
huntingtin obsahujici polyglutamin (fyziologicky huntingtin ma
vitalni nepoznanou fci..)



Geneticke testovani

1. Presymptomaticky test
- osoby v riziku (potomci) starsi 18 let

2. Prenatalni test
Amniocentéza nebo biopsie choriovych klkG

Zavazny eticky problém - protokoldrni postup (3 mésice)

- genetik, neurolog, psychiatr, psycholog, genetik (fada
zadatell predcasné ustoupi)



KLINIKA

Chorea (az do generalizace, tanecni chlze, v terminal. stadiu chybi)
Dystonie

Rigidita , brady az akineze (juvenilni forma nebo terminal.stadium)
Bulbarni sy (dysartrie typu cerebelarni skandované reci, dysfagie)
Kachexie (degenerace laterdl.jader hypotalamu)

Pyramidovy sy

Prevraceny spankovy rytmus

Poruchy chovani, osobnosti

- deprese, anxieta, iritabilita, agresivita, kriminalita, alkoholismus, apatie,
zarlivecké bludy

Poruchy kognitivnich fci

- exekutivni dysfce, porucha vizuomotorickych dovednosti, pamét dlouho
zachovana

- demence postihne 100% pacientu



KLASIFIKACE

1. Klasickd ADULTNI forma
- 35.- 50.rok
- 90%

2. JUVENILNI forma (Westhpalova varianta)

3. S POZDNIM pocatkem

- po 60.roku

-5%

- izolovana chorea bez demence
- pomaly prubéh



POMOCNA ZOBRAZOVACI VYSETRENI

* CT resp MRI mozku-

* Atrofie caput ncl caudati s balonovitym rozSirenim F rohu
postrannich komor

* T2 obrazy hyperintenzni striatum

e PET mozku-

 Hypometabolismus ncl. caudatus






TERAPIE
symptomaticka

CHOREA: neuroleptika ( Tiapridal az 6tbl, Haloperidol, Rispen, Rivotril)
KACHEXIE + DYSFAGIE: vysokokaloricka strava

CHUZE + DYSARTRIE: chybi RHB Ci logopedicka zkusenost
DEPRESE + IRITABILITA: SSRI

PSYCHOZA: neuroleptika

DEMENCE: sine



(HEMI)BALISMUS

DEFINICE — mimovolni pohyb koncetiny s maximem
korenové, znacné intenzity, uniformniho charakteru (odliSeni
od chorei)

- prevalence 1:500 000 (nejvzacnejsi MD)
- etiologie: |éze ncl subtalmaicus Luysi
CEVNI, polékova, hyper & hypoglykémie, KCT
- Terapie: neuroleptika
valproat
parenteralné BZD



TIKY

DEFINICE — nahlé, nepravidelné ale stereotypni pohyby
nebo zvuky.

- predchazi nutkani nasledované uvolnénim.
- |ze docdasné potlacit vali

- i ve spanku

- zlepsovani a zhorSovani v Case,remise

- zlepseni pri odvedeni pozornosti

- napodobitelnost



KLASIFIKACE

1. POHYBOVE

- prosté klonické (mrkani,zaskuby hlavou) €i tonické (svirani
vicek,staceni hlavy)
- komplexni slozitéjsi (grimasovani, plivani,poskoky, doteky)

2. VOKALNI
- prosté (frkani, odkaslavani, krkani)

- komplexni (slova,vety, koprolalie, echolalie)



TOURETTEUV SYNDROM

* DG KRITERIA

* - mnohotné pohybové a minim.1 zvukovy tik v
prubéhu (ne nutné zaraz)

e -mnohokrat denné vice nez rok
* -typ, frekvence, tize se méni v Case
e -zaCatek do 21 let



- prevalence 50:100 000
- muzi : zeny 3,5:1
- ETIO?

vysSi vyskyt v rodiné (vychodoevropsti Zidé a Italové) 7-36%
nemocnych

hypersenzitivita DA receptort na podkladé vyvojové
hyperinervace ventralniho striata



KLINIKA
(neuropsychiatrické o.)

1. TIKY (u 97% oblicej,hlava,sije + odkaslavani)

2. PORUCHY CHOVANI

- ADHD (predchazi tikim o 3-6 let)

- obscedantné-kompulsivni porucha OCD (az u 50% pacientl)
- anxieta,fobie,deprese

- nizka frustracni tolerance

- spolecensky nevhodné obscénni chovani (20-30% pacientl slovni urazky,
fyzické utoky)

- sebeposkozovani

- agresivita

DIF DG : Autismus + Apergerutv sy (mnohé spol. klinické rysy, u mnohych
autistl pozdéji i rozvoj TS)



PRUBEH

Primérny vek vzniku 7 let
Dg s latenci ( adolescence)
Spontanni remise 15-25%
S vékem Ustup tiku a zhorseni poruch chovani



TERAPIE

* - 25% bez farmakoterapie (informovat rodice, Skolu)
e - psychoterapie

» - farmakologicka |écba dostateCcnou dobu v
dostatecné davce.



1. TIKY

- typicka neuroleptika: Haloperidol 4-6mg
- atypicka neuroleptika:

Rispen 2-4mg

Tiapridal 300-400mg

Zyprexa 10-20mg

- Rivotril 1,5 - bmg
- BTX

2.0CD
- antidepresiva SSRI ve vyssi davce



Restless Legs Syndrom
RLS

DEFINICE — v klidu zejména vecer nuceni k pohybu koncetin
(DKK) pro algodysestézie. Ulevou je pohyb

prevalence 4-15%, zeny vice

poddiagnostikovan

v kterémkoli véku (gravidita urychli nastup)

chronickeé o.

poruchy spanku (obtizné usinani, zvySena denni spavost)
pridruzen PLMS (az u 80%)

obcas positivni RA (AD)

fcni MRI mozku: hyperaktivita talamu + cerebella



KLASIFIKACE

1. PRIMARNI
- idiopaticka, v 50% hereditarni

- patogeneze : snizena dopaminergni transmise inhibici tvorby dopaminu
tyrosinhydroxylasou pro nedostatek Fe v CNS (v CSF snizen feritin,
autopticky snizeni transferinovych receptorti v mozku)

2. SEKUNDARNI

- PNP

- renalni insuficience

- sideropenicka anémie

- IPN

- ALS

- polékovy (typicka neuroleptika, Degan, Cerucal, Mirtazapin, Prothazin)



TERAPIE primarni RLS

L- Dopa (50mg)
DA agonisté: 0.25mg Ropinirol
0,088/0,18 mg Mirapexin

Opiaty ( Targin)

* Antikonvulziva (gabapentin), hypnotika



MYOKLONUS

DEFINICE — nejjednodussi, rychlé svalové zaskuby
nepravidelné Ci rytmické

- fokalni az generalizovany
- spontanni akcni reflexni
- postizen kterykoli sval

- asterixis (negativni myoklonus)



KLASIFIKACE

1. KORTIKALNI (generator v kortexu)
- epilepticky
- neepilepticky

2. SUBKORTIKALNI (generator mezi kortexem a
kmenem)

-neepilepticky

3. SPINALNI (generator v mige)
-neepilepticky



DG POSTUP

Dle EEG + EMG odliseni epi versus neepi
myoklonu

EPILEPTICKY - EMG vyboje 10-50ms +
EEG korelat

NEEPILEPTICKY - EMG vyboje 50-300ms +
chybi EEG korelat



EPILEPTICKY M. — progresivni myoklonicka epilepsie

NEEPILEPTICKY M.
- fysiologicky (singultus, usinani)

- POSTH)(PQXJCK\? (komplikace dif. mozkové hypoxie napf po  KPR)
- HEPATALNI CI UREMICKA encefalopatie

- POLEKOVY (opiaty,SSRI,tricyklika,anticholinergika,Li, gabapentin)
-JCD

- MSA, CBD

TERAPIE: AED — Rivotril, Valproat



