Nejcastéjsi syndromy a onemocnéni détske
neurologie/PGS

Tento clanek je urcen pro postgraduadlni studium

Prosime, neprovadéjte vécné editace, neméate-li potfebnou kvalifikaci.
Editujte s rozvahou. Vécné zmény nejprve projednejte v diskusi.

Paroxysmalni onemocnéni u déti

Hlavni body: Zachvaty, ¢i stavy poruchy védomi ¢asto pri |ékarském vysetreni jiz odeznély, takze k stanoveni
diagndzy je rozhodujici anamnéza, presny popis pribéhu stavu se zaméreni na aktivitu, kterd stavu predchazela,
vyvolavajici faktory, trvani stavu, zména barvy, pohyby oci, hybnd aktivita béhem stavu, charakter Ustupu stavu,
chovani ditéte po skonceni stavu a frekvence téchto stavl. Velmi prinosné je domaci video stavd, které se opakuiji,
zdsadnim vysSetrenim je EEG, Ci video-EEG-monitorace.

Paroxysmalni onemocnéni u kojencu a batolat

1. Zachvat pfi horecce - febrilni kiece, infekce CNS (sepse, meningitida, meningoencefalitida), epilepsie
spusténa pri horecce.
2. Zachvaty bez horecky - Epileptické ¢i provokované, pri¢inou je elektrolytovd nerovnovaha, hypoglykémie,
intoxikace.
3. Apnoe ¢i zadrzovani dechu:
= Neonatalni apnoe - vétSinou pric¢ina nezralost, vzacné zachvat.
= Synkopy s cyandézou, afektivni stavy - az u 5 % kojencd, ¢asto familidarni vyskyt, provokace hnévem,
frustraci ¢i strachem, plac pred vznikem stavu, dech se zastavi v exspiraci, ndsleduje cyanosa a ev.
bezvédomi. Nastup zachvatl je pred 3 rokem, mizi mezi 4-8 rokem, progndza je dobra.
= Synkopy s bledosti - provokace typicky nec¢ekanou bolesti, pla¢ jen vzacné, nahlé zblednuti, hypotonie a
bezvédomi, pric¢inou byvd vasovagdlni synkopa, prognosa je dobra, stavy mizi mezi 4-8 rokem.
4. Migréna - je vzacnd, projevem byvaji paroxysmy zvraceni, zavrati ¢i tortikolis, védomi neni poruseno, stav
trva nékolik minut, provazené bledosti, event nystagmem.
5. Dale mimovolni pohyby a stereotypie (viz dale).

Paroxysmalni onemocnéni u vétsich déti

1. Zachvaty pFi horecce - febrilni kifece (nepravdépodobné po 4-5 roku véku), Infekce CNS, epilepsie
spusténd pri horecce.
2. Zachvaty bez horecky - epileptické: Absence, komplexni parcidlni zachvaty, myoklonické zachvaty,
benigni a vékové vazané epileptické syndromy. Zachvaty provokované - systémové abnomality (elektrolytové
abnormity, hypoglykémie, intoxikace apod.)
3. Migréna a migrenosni varianty - bolest hlavy nemusi byt pfitomna, typicka je pozitivni rodinna
anamnéza, diagndza je na zdkladé anamnézy a klinického vysetreni, ostatni vySetreni pouze vyluluji jinou
etiologii.
= Akutni migréna se zmatenosti - vék 6-16 let, epizody zmatenosti trvajici nékolik hodin, diff. dg.
nekovulsivni status epilepticus, intoxikace.
= Basilarni migréna - u adolescent(, s episodami ataxie, zvraceni, tinitus, parestézie ¢i alternujici
hemiplegie, ndsledované pulsujici bolesti hlavy.
= Dalsi varianty: retindlni, oftalmoplegicka, globdIni transientni amnézie.
4. Synkopy - mohou byt provazeny zvySenym svalovym napétim nebo zdSkuby po ztraté védomi a padu
(kfeCova synkopa), typické je kratké trvani bezvédomi a rychlé zotaveni.
= Vasovagalni (reflexni vasodilatace) - mUze byt spousténa i emoci, typicky delsi stani, bolestivé podnéty,
prodromy s pocitem zavraté a omdlévani, provazené bledosti, chladnou k&zi.
® Srdecni arytmie - vyskyt neprovokovany, i vleze &i sedé, ¢asto familiarni.
m QOrtostatickd hypotenze - souvislost s postavenim.
= Hyperventilacni syndrom - vyvolani roz¢ilenim, parestézie aker, rtd, bolest hlavy, bezvédomi.
5. Primarni poruchy spanku:
= Narkolepsie s kataplexii - pres den pady pfi emocich bez poruchy védomi, pady pfi imperativnim usnuti
(u déti vzacné), spankova obrna pfi usindni ¢i probouzeci, automatické jednani za bdélosti v noci.
= Parasomnie s poruchou probouzecich reakci - no¢ni désy, namésicnistvi, probuzeni se zmatenosti -
pacienti jsou ¢astecné oslovitelni, nereaguji adekvatné, obtizné probuditelni, ¢asto automatické jednani
(moceni na nepravych mistech), na prihody je amnézie, typicky po se stavy vyskytuji béhem prvnich
2 hod po usnuti.
6. Zakoukavani, denni snéni - celkem, bézné, pacienti oslovitelni, EEG pfi stavu normalni.
7. Psychogenni zachvaty - ¢asto delSi trvani, bizarni projevy, ¢asto nutnd videoEEGmonitorace.
8. Paroxysmalni mimovolni pohyby:
= Tikova porucha - prechodnd ¢i chronicka, pohyby jednoduché ¢i komplexni, vokalizace (TouretteQyv sy.),
asociace s obsedantné kompulsivni poruchou.
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= Benigni paroxysmalni tortikolis v kojeneckém véku - z po¢atku je stav frekventnéjsi (nastup do 3 mésicl
véku), vymizi do 5. roku véku, nejspise vestibularni etiologie. Stav je provéazen rozrusenim, bledosti,
zvracenim, ataxii. Dité je klidné pouze v atypické poloze, trvani je minuty az dny. Nejcastéji je projevem
laterocollis, retrocollis ¢i tortikollist, vSak trup ¢i kon¢etiny mohou byt rovnéz postizeny. Ostatni vySetrenfi
byvaji v normé.

= Paroxysmalni tonicka deviace bulbd vzhiru - ndstup béhem prvnich mésicl zZivota, epizody trvaji nékolik
hodin, pfi pokusu o pohled doll se objevuje vertikalni nystagmus, stav vymizi ve spanku a horsi se za
bdélosti. Ostatni vySetfeni byvaji v normé, stavy vymizi do nékolika let.

m Paroxysmalni dyskineze - epizody chorey, balizmu Ci dystonie, akcentace po poZiti alkoholu ¢i kofeinu, pfi
fyzické ndmaze nebo stresu.

» Hyperekplexie - stavy dystonii po uleknuti, premrsténd reakce s delsim hybnym pretrvavanim, ¢asto
spojeny s ¢etnéjsimi no¢nimi myoklonickymi zaskuby. Dale porucha habituace na Ulekové stimuly.

» Epizodické ataxie - Casto familiarni, po fyzické ndmaze, mohou byt asociovédny s hypokalemickymi stavy,
jedna se o genetické poruchy iontovych kanald, ¢asto je Guc¢innéd 1é¢ba acetazolamidem.

= Stereotypy - nelcelné opakujici se monotonni pohyby bez zjevné volni kontroly, na rozdil od tikd jsou
pomoci vile snadno potlacitelné, bez nutkavé slozky.

m Dalsi projevy - sekundarni paroxysmalni dyskineze pfi postizeni kortexu, bazalnich ganglii ¢i michy.

Poruchy psychomotorického vyvoje

Opozdéni psychomotorického vyvoje

Definice: statické, neprogredujici vyznamné opozdéni vyvoje ve 2 a vice z nasledujicich dovednosti: 1. hruba ci
jemna motorika, 2. rec, 3. kognitivni funkce, 4. spolec¢enské Ci personalni interakce, 5. aktivity kazdodenniho Zivota.
Termin mentalni retardace se uziva u déti od 5 let véku. Celkovéa prevalence opozdéni jen v jedné slozce je 5-10 %,
globalni opozdéni je pritomno u 1-3 % déti. Dllezité je odliSeni od regrese vyvoje, tedy ztraté dovednosti, které jiz
dité mélo. Pokud ma opozdéni maximum v poruse motorické vyvoje, ¢i vyvoji jazyka, které maji specifictéjsi priciny.

Poruchy vyvoje reci

1. Porucha sluchu - velmi ¢astd pficina poruchy vyvoje reci vyzadujici nejvice foniatrickou péci.

2. Autizmus - vyvojovéa porucha zjevnd mezi 1-2 rokem véku, mimo poruchu reci je vyrazné postizend i
socidlni interakce, zéliba ve stereotypnich ¢innostech.

3. Ziskana afazie (Landau-KleffnerQv sy.) - epilepticky syndrom, ¢asta je i regrese vyvoje reci, zachvaty u
¢asti pacientll, velmi réiznorody EEG korelat, typicky pri no¢ni videoEEG monitoraci ¢i polysomngrafii se
vyskytuji hroty v ménicich se lokalizacich, typickym projevem je status epilepticus electricus v NREM spanku.
4. Oboustranné strukturalni postizeni perisylvialnich oblasti.

5. Vyvojové dysfazie pFi normdlnich nalezech (normalni neverbalni intelekt a zdravy sluch) - prevalence
1-1,2 % u predskolnich déti. Rizikové faktory: Nizka porodni hmotnost, prematurita, mentalni retardace ¢i
vyvojové dysfazie v rodinné anmanéze, vicejazy¢na vychova. Vhodné vyloudit epileptické onemocnéni - EEG ¢i
nocni videoEEG monitorace.

Porucha vyvoje motoriky

1. Détskd mozkova obrna - ziskané neprogresivni postizeni mozku béhem jeho vyvoje, typicky pre- a
perinatalnimi vlivy - intrauterinni infekce, asfyxie, ischemické stavy, ziskané mozkové malformace. Nej¢astéjsi
formy jsou: hemiplegie, spastickd diplegie, quadruplegie, extrapyramidova forma a mozeckova forma s ataxii.
Soucasny kognitivni deficit je velmi variabilniho stupné.

2. Myopatie kongenitalni, spinalni svalové atrofie - pritomen i regres, nebo pomala progrese. V diferencidlni
diagnose jsou i metabolické pfriciny.

3. Neuropatie - hereditarni, dadle mozné i v rdmci metabolického onemocnéni, mohou rovnéz progredovat.

Globalni opozdéni psychomotorického vyvoje

1. DMO - V ramci prenatélniho a perinatdiniho postiZzeni, vyrazna prematurita, intrakranidlni krvéceni,
hydrocefalus.
2. Chromosomalni a genetické poruchy, casto spojené s dysmorfismem kraniofacidlnim a vrozenymi
vadami i dal$ich organd.
= Sy. Fragilniho X - expanze trinukleotidd v FMR1 ¢i FMR2 genu, typicky postizeni muzi, s protahlymi
obliceji, velkyma usima, makroorchidismem a pripadné autistickymi projevy, pfi velmi dlouhé expanzi
mohou byt postizeny i zeny. U muz{ se jedna o nejéastéjsi genetickou pri¢inu mentalni retardace.
= Rettdv syndrom - dominantni mutace v MECP2 genu na X chromosomu, postizeny Zeny, retardace je
zjevna do 1. roku véku, mlze byt pfitomen i regres vyvoje. Dale progredujici mikrocefalie, hypotonie,
ataxie, epileptické zachvaty, autistické projevy, nepravidelné dychdani, porucha volni motoriky rukou.
= Downova choroba - trisomie 21. chromosomu, typickd hypotonie, kulaty obli¢ej s plochym nosem a
epikanty, ¢asto pritomny vrozeny vyvojové vady srdce a syndrom spankové apnoe.
3. Sturkturalni malfomace mozku - dysgenmese lalokd, cortikalni dysplazie, agenese corpus callosum,
casto jsou pritomny jiné dysmorfické rysy. Nutno vyloucit souvislost s chromosomalni aberaci.
4. Neurofakomatzy (neurokutanni syndromy):
= Neurofibromatéza - poruchy uceni, kognitivni deficity. Typickymi znaky jsou neurofiromy, gliomy opticku,
skvrny caffé-au lati (vice jak 8), kostni malformace, pozitivni rodinnd anamnéza (NF1), nebo oboustranni
neurinom akustiku (NF2).
= Tuberosni skleréza - mimo opozdéni PM vyvoje farmakorezistentni epilepsie, kortikdIni malformace,
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subependymalni hamartomy a tumory retiny, kozni projevy (i skvrny café-au-lait) v¢. adenoma
sebaceum, nadory srdce, ledvin, cysty kostni, rendini &i plicni.
5. Otrava olovem - Casto pouze izolovand porucha kognitivnich funkci a vysoka hladina olova v séru.
6. Intrauterinni infekce:
= Toxoplasméza - projevy PMR po 1. roce Zivota, ddle hydrocefalus, intrakranidlni kalcifikace,
chorioretinitis, akutni priznaky jsou u novorozencl (vyrazky, horecky, zachvaty, zvyseny intrakranialni
tlak, trombocytopenie a ikterus).
= Rubeola - vzacné encefalopatie - hypotonie, epileptické zachvaty, letargie, dale postizeni ostatnich
organu (ikterus, chorioretinitis, malformace srdce, hluchota, anémie, trombocytopenie, vyrazka,
katarakta).
= Cytomegalovirus (CMV) - mikrocefalie, intrakranidini kalcifikace, dale vyrdzky, chorioretinis, ikterus,
organomegalie.
= Virus herpes simplex (HSV) - akutni encefalitida s epileptickymi zachvaty, v mozkomisnim moku
zmnozeni elementll, vhodné spiSe PCR nez serologie.
7. Encefalopatie.

Regrese psychomotorického vyvoje

Diferencidlni diagnostika tohoto pfiznaku je velmi Siroka. V anamnéze je dllezité hodnotit vék pri nastupu obtizi,
déle postizeni ¢asti CNS (bila ¢i Sedd hmota, oddily CNS napf. spinocerebeldrni atrofie), postizeni dal$ich organ( ¢i
periferniho nervového systému. Postizeni CNS + dalsich orgadn( ¢i PNS svédc¢i pro stfadavé ¢i mitochodridlni
onemocnéni. Dllezité je hodnoceni pribéhu regrese vyvoje zda je zhorSeni rychlé a akutni, ¢i prichazejici v atakach
nebo chronicky progredujici. Vétsina téchto onemocnéni neni l1é¢itelnd, avSak diagndza je dllezitad k stanoveni
dalsiho planu vysetrovani a IéCby a ke genetickému poradenstvi, eventualné i z vyzkumnych dlvodd. Potencialné
[é¢itelné jsou poruchy metabolismu nékterych aminokyselin ¢i sacharidd, dale progresivni hydrocefalus,
hypotyredza nebo kongenitalni infekce (HIV).

Primarni postizeni Sedé hmoty

1. Autizmus je nejcastéjsi pric¢ino regrese vyvoje u déti ve véku 18 az 26 mésicdl, jedinci s mensim postizenim
mohou mit zacit vykazovat poruchy jesté pozdéji. U vétsich déti, zvl. pokud je prokdzéna geneticka podstata
jsou cetnéjsi epileptické zachvaty.

2. Rettliv syndrom (viz vy$e) mohou ve svém klinickém obraze mit i regres vyvoje, je nej¢astéjsi
identifikovatelnou pri¢inou mentélniho regresu a ziskané mikrocefalie u divek.

Déle neuronalni ceroid-lipofuscinosy (porucha zraku a myoklonie, diagnostika z leukocytd ¢i kozni biopsie),
Menkesova choroba (porucha transporu médi, nizky ceruoplasmin i celkovd méd, fakmakoresistentni myoklonické
krece), Infantilni neuronalni dystrofie (hypotonie, spasticita, atrofie optiku), Lesch-Nyhanova choroba
(hyperurikémie, inicialni hypotonie prechazi v rigiditu, tortikolis, choratiformni mimovolni pohyby, autoagrese). U
vétsich déti prichdzi v ivahu Huntingtonova choroba (v 5 % manifestace pred 14. rokem véku, v détstvi je hlavnim
priznakem rigidita, déle kognitivni deteriorace a zdchvaty, vzacnéji ataxie) a xeroderma pigmentosum (kozni
fotosensitivita, hluchota, mikrocefalie a spinocerebelarni degenerace na podkladé poruchy DNA reparace).

Progresivni hydrocefalus

Makrocefalie, prominujici fontanely, letargie, zvraceni, znak zapadajiciho slunce (skléra viditelnd nad duhovkou),
nasledek kongenitalnich malformaci, nitrolebnich expansi (zvl. v zadni jdmé lebni), stav po krvaceni ¢i infekci.
Léc¢ba ventrikuloperitonealnim zkratem.

Poruchy metabolismu aminokyselin

Fenylketonurie (zvraceni, podrazdénost), homocystinurie (tromboembolie, dislokace ¢ocky, osteoporosa), leucinéza
(akutni ¢i epizodicky priibéh - encefalopatie se zachvaty, spasticitou a hypoglykémie, ataxie), poruchy v
mocovinovém cyklu (intermitentni encefalopatie se zvracenim a zdchvaty, hyperamonemie) a X vazany deficit
transkarbamoylazy (s manifestaci v pozdéjSim véku u divek), organické acidurie (encefalopatie se zvracenim a
hypotonii, abnorm. pach potu), Loweho sy. (myopatie, neuropatie, kongetinalni katarakta ¢i glaukom, renalni
acidéza).

Hypotyredéza

Spolu s regresi vyvoje je pfitomna u kojenct Sirokd maléa fontanela, zdcpa, porucha termoregulace, ikterus,
makroglosie a umbilikaIni hernie. V¢asna Ié¢ba ma zasadni vyznam pro prognosu pacienta.

Lysosomalni stfrddava onemocnéni

Castym spole¢nym jevem je kraniofacialni dysmorfie a hepatosplenomegalie. Diagnéza je stanovovana pomoci
metabolického vysSetreni zvlasté moci a enzymatickymi vySetreni z kutlivovanych fibroblastl, event. nékterych
pripadech postaci leukocyty periferni krve. Screeningovych testem je aktivita chitotriosidasy v periferni krvi,
cytologické vysetreni punktatu kostni drené a zobrazovaci metody sleziny a jater.

Nejcastéjsimi zastupci jsou gangliosidosy GM1 (porucha zraku), GM2 (s hepatosplenomegalii), Gaucherova choroba
(porucha sani, okohybné poruchy), choroba s I-burikami (srdecni selhdvani), mukopolysacharidézy typ | (skeletaIni
abnormity) a typ Il (mentéIni retardace mize byt jediny priznak, zvl. porucha reci), v pozdéjsim véku je typicky typ


https://www.wikiskripta.eu/w/Toxoplasm%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/Rubeola
https://www.wikiskripta.eu/w/Cytomegalovirus
https://www.wikiskripta.eu/w/Polymer%C3%A1zov%C3%A1_%C5%99et%C4%9Bzov%C3%A1_reakce
https://www.wikiskripta.eu/w/Serologie
https://www.wikiskripta.eu/w/Hypotyre%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/Fenylketonurie
https://www.wikiskripta.eu/w/Homocystinurie
https://www.wikiskripta.eu/w/Leucin%C3%B3za

Il (kraniofacildni dysmorfie, neuropatie), a VIl (¢aste¢na dysmofie bez korneéalnich projevi), nékteré typy jsou
|éCitelnd transplantaci kostni diené ¢i substitu¢ni enzymatickou Ié¢bou, Neimanm-Pickova choroba (¢asto vSak
pozdé&jsi nastup projevi).

Mitochondrialni onemocnéni

Casto abnormalni pomér laktatu a pyruvatu, na la¢no, po zat&zi fyzické nebo jidlem. Typické je postizeni vice
systém, obtize mohou vznikat v kterémkoliv véku. MentdlIni regres je soucasti encefalopatie, ¢asté jsou epileptické
zachvaty. Choroby jsou ¢asto podminény defekty v mitochondridlni DNA, nejvytéznéjsi vySetreni je svalova biopsie.

Nejcastéjsimi syndromy jsou MELAS (loZiskové neurologické deficity podobné cévnim mozkovych pfihodam,
hluchota a myopatie), Leighlv syndrom (poruchy dychani, okohybné poruchy), déle AlpersQv sy., MERRF (rovnéz s
myopatii), Kearns-Sayreho choroba (rovnéz okohybné poruchy).

Primarni poruchy bilé hmoty

Stavy se projevuji predevsim spasticitou, loziskovym neurologickym nélezem a poruchou zraku.

Mezi nejCastéjsi patfi - galaktosémie (edém mozku, zvraceni, hepatomegalie), Canavanova choroba (makrocefalie,
atrofie optiku), Alexandrova choroba (makrocefalie, ep. zachvaty), Krabbeho choroba (porucha zraku, opistotonus s
hyporeflexii), adrenoleukodystrofie (hyperreflexie, ep. zachavty), Pelizaeus-Merzbacherova choroba (spasticita,
nystagmus, choreoatetdza, abnormity BAEP), Metachromatickd leukodystrofie (periferni neuropatie).

Peroxisomalni onemocnéni

1. Zellwegeruv syndrom - dysmorfie, hypotonie, arthrogrypdza, dale biliarni cirrh6za, polycystické ledviny,
retindIni degenerace, cerebralni malformace.
2. Refsumova choroba - ¢asny nastup, slepota, hluchota.

Infekéni onemocnéni

1. AIDS - mikrocefalie, regrese PM vyvoje ¢i demence, spasticita, méné Casto ataxie, mimovolni pohyby a
myoklonické zachvaty, dalasi pricinnou deteriorace mohou byt oportunni infekce CNS.

2. Kongenitalni syfilis - u déti do 2 let véku Hutchinsonova trias (hluchot, intersticidlni keratitida, soudkovité
fezaky), u novorozencl kondylomata lata, vyrazky a periostitida event. osteochondritida. Lé¢ba ATB mé dobry
efekt, nutné je vysSetreni na ko-infekci HIV.

3. Subakutni sklerotizujici panencefalitida.

Nelécena ci farmakorezistentni epilepsie

U starsich déti vyvolava jiz zndmky regrese kognitivnich funkci. Pri¢ina mdze byt jak neurodegenerativni
onemocnéni, neurofakomatosa ¢i idiopatickad (Lennox-Gastaut, West(v sy., Landau-Kleffner, a dalsi détské
epileptické syndromy).

Poruchy glykosilace glykoproteini (CDG)

Velmi poletna skupina onemocnéni zahrnujici i encefalopatie, s velmi variabilnim fenotypem. Screeningovym
vySetfenim je hladina nizkosializovaného transferinu (nevalidni vysledky pfi abusu alkoholu).

Poruchy hybnosti - hypotonie u déti

Hlavni znamky: Pri¢ina mlze byt jednak centraini nebo periferni. Pfi vySetreni vdzne zvedani hlavi¢ky, chabé drzeni
v horizontalnim ¢i vertikdInim zavésu, rlizné snizené reflexy na koncetinach, mlze byt i bulbarni syndrom. Choroby
s nejc¢asnéjsim nastupem se projevuji jako kongenitalni hypotonie, pri pozdéjSim nastupu onemocnéni jako regres
motorického vyvoje. Pokud onemocnéni probihd akutné nebo subakutné, mize byt nutna i ventila¢ni podpora
(napf. u spindlnich poranéni, botulismu, sy. Guillain-Barré, myastenii gravis ¢i v rdmci kongenitalni myopatie).
Spindlni svalové atrofie a myopatie vyzaduji ventila¢ni podporu az pri delSim trvdni onemocnéni.

Hypotonie u kojenci
Cerebralni hypotonie

¢asto spojend s opozdénim i mentalniho vyvoje, pritomny jsou epileptické zachvaty, pretrvavaji primitivni reflexy,
jsou pritomny malformace i jinych organd. S prbéhem ¢asu se hypotonie mize prechazet ve spasticitu

1. Neprogredujici encefalopatie
= Malformace mozku - abnormalni velikost a tvar hlavy, ¢asto provazené kraniofacidlnim dysmorfismem.
= DMO - perinatédlni asfyxie, infekce, krvaceni do CNS, traumata.
2. Chromosomalni aberace
= Syndrom Prader-Willi -delece maternalni ¢asti chromosomu 15q11-13, pravidelné porucha sani, dale
hypogonadismus, PM retardace, v pozdéjSim véku hyperfagie s obezitou, poruchy spanku (Sek.
narkolepsie, spankova apnoe).
= Downdv syndrom (trisomie 21)
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3. Dédi¢né metabolické poruchy
= Peroxisomalni onemocnéni - ZellwegerQv sy. (arthrogryposa, cereberohepatorenaini sy., epilepsie),
neonatalani forma adrenoleukodystrofie (epilepsie, hepatomegalie, retindlni degenerace)
= Loweho syndrom (Okulocerebrorendlni sy) - kongenitalni katarakta ¢i glaukom, porucha renélnich funkci.
= Familadrni dysautonomie (Riley-Day) - porucha sani, vegetativni dysfunkce, necitlivost na bolest,
opakované zvraceni.
= Deficity kyselé maltasy - myopatie s kardiomyopatif
= GM1 gangliosidosa - PM retardace, porucha zraku
4. Benigni idiopaticka kongenitalni hypotonie - spontdnni Ustup s dalsSim normalnim vyvojem.

Misni onemocnéni

1. Perinatdlni a porodni traumata - m{ze byt pritomna porucha ventilace pri postiZzeni prodlouzené michy
¢i vysoké léze kréni michy. Diagnostika defektu v sensitivité mlze byt u takto malych déti obtizné.
2. Hypoxicko-ischemicka myelopatie v ramci perinatalni asfyxie

Poruchy neuromuskularniho prenosu

1. Botulismus u kojencu - po domaci zavarované zeleniné ¢i medu - zdcpa, proximalni svalova slabost, bez
poruchy védomi, dysfagie, poruchy fotoreakce, slaby pla¢. Moznost respirac¢niho slehavani, inkrememten v
EMG pri repetitivni stimulaci, G¢inna Ié¢ba antitoxinem.
2. Myastenie
= kongentitdIni - defekt v epsilon podjednotce Achr, poruchy se sani a respirac¢ni obtize, ptosa,
arthrogryposa, méné casto oftalmoplegie, zhorSeni pfi interkurntnim infektu.
= Neonatdlni myastenie - u 10-20% porodl matek s myastenii gravis - porucha sani, inavnost,
arthrogryposa, slaby plac. Pricinou je pasivni prenos anti-Achr protiladtek, spontadnni Gprava.

Polyneuropatie -syndrom Guillain-Barré
Hereditarni sensomotorické neuropatie (nejcastéji HMSN Ill), kongenitalni hypomyeliniza¢ni neuropatie.
Svalova onemocnéni

1. Kongenitalni myopatie - arthrogryposa, kontraktury, skoliosa, oftalmoplegie, respira¢ni a polykaci obtize,
kycelni dislokace. Diagnosticka je svalova biopsie.

2. Kongenitalni myotonicka dystrofie - respira¢ni obtize, hypomimie, poruchy sani, kardiomyopatie,
arthrogryposa, v pozdéjsim véku mentalni retardace, katarakta, endokrinopatie, pozdéji pleSatost. Matky jsou
¢asto rovnéz v mensi ¢i vétsi mire postizené.

3. Kongenitalni svalova dystrofie

4. Metabolické myopatie - deficit kyselé maltdzy (kardiomyopatie), deficit cytochrom-c oxidazy (laktatova
acidosa, elevace kreatinkinasy), deficit kinds a fofyforylas (svalové kfece a intolerance zatéze).

Spinalni svalové atrofie (defekt s SMN genu)

1. Akutni (SMA 1) - nastup do 6 mésicl véku, proximalni slabost, areflexie. Respira¢ni obtiZe, bez
arthrogryposy, rozvoj atrofii, fascikulaci, ¢asto aspirace, rychla progrese

-----

pomalejsi progresi, diagnosa je podkladé EMG nalezu a genetického vySetreni.
Poruchy svalové sily u vétsich déti

Hlavni pfiznaky: Porucha chlze, chiize po $pi¢kach, ¢asto ostatni vyvoj mlze byt normaini, mimo EMG je dalezité i
MRI vySetreni LS oblasti. Nej¢astéjsi pri¢inou je vsak idiopatické zkraceni achil. Slach.

= Strukturdlni porucha lumbosakralnich plexu ¢i michy - Casto je neurologicky nélez abnormaini, pfi¢inou
mdZze byt i sy. fixované michy.

= Svalové dystrofie - Casto dystrofinopatie, ddle kardiomypatie, variabilni porucha intelektu.

= DMO

= Autizmus a idiopatické kraceni Achilovych Slach.

Ataxie

Zavraté a vertigo u déti

Infekce

= Bakterialni mesotitida ¢i labyrintida - zvraceni, nausea, porucha sluchu. Nasledkem mUze byt
cholesteatom penetrujici skalni kost a i event. labyrint, projevuje se typicky vertigem pfi kasli, kychani ¢i tlaku
na ucho.

= Bakterialni meningita - horecka, porucha védomi, meningeaini drédzdéni, pri¢inou mize byt rozsireni
mastoidity i jiné otogenni infekce.

= Vestibuldrni neuritida - isolované vertigo s dobrou prognosou, zlepsovani za¢ina do 48 hod, nejcastéji
virova etiologie.
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Nezadouci u¢inky Iékd a drog - Nejvice antiepileptika, neuroleptika a nékterd antibiotika (mGzZe byt i poruha
sluchu).

Kinetdéza - Nepomér mezi vizudInim a vestibuldrnimi vstupy, nej¢astéji u déti sedicich v dopravnim prostredku
vzadu u malého okna.

Migréna - Mlze byt pric¢inna vertiga i bez bolesti hlavy, benigni paroxyzmalni vertigo u déti mdze byt variantou
migrény.

Traumata - Po (raze hlavy ¢asto vznika do 3 dnd, komoce vestibuldrniho Ustroji se projevuje dlouho trvajicim
vertigem spousténym pohyby hlavy. Nutné je vyloucit zlomeniny base lebni.

Epilepsie - Vertigo mlze byt aurou pred zadchvatem, ¢asto provazené nauzeou, nasleduje ¢asto zastava aktivity
nebo porucha védomi.
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Dalsi vzacné priciny - Strukturdlni [éze mozkového kmene, Merniérova choroba a vrozené vady vnitfniho ucha.

Akutni prechodna ataxie
Otrava c¢i nezadouci ucinek Ié€by je velmi ¢asta pricina ataxie.
Autoimunitni a parainfek¢ni priciny

1. Miller-Fischeri sy. - dale oftalmoplegie rlizného stupné, hyporeflexie, nutné sledovani respira¢nich
funkci.

2. Akutni perainfekéni cerebelitida (rhombencefalitida) - velmi casta u déti.

3. Roztrousena sklerosa mozkomisni.

Migréna - rovnéz Castd, variantou je basildrni migréna &i benigni paroxyzmalni vertigo.

Traumata - postkomocni syndrom pretrvava tydny, dif. Dg. intrakranidlni hematom ¢i disekce az okluze ve
vertebrobasilarnim povodi.

Nitrolebni expanse - akutni nastup obtizi pfi krvaceni do tumoru, dekompenzaci hydrocefalu (¢asto i cefalea,
zvraceni, nausea, porucha védomi), paraneoplastické projevy pri neuroblastomu ¢i meduloblastomu (mozni i
paterni lokalizace primarniho loziska) - typicky opsoklonus (chaotické o¢ni pohyby) a myoklonus.

Infekce - typicky rhombencefalitida.
Geneticky vazana a metabolicka onemocnéni:

Episodicka ataxie - porucha iontovych kanal{, dobry efekt acetazolamidu.

Hartnupova choroba (dale encefalopatie a vyrazky).

Intermitentni variana leucinosy (dale encefalopatie).

Deficit pyruvat-dehydrogendsy - dale episody laktdtové acidézy, hypotonie, encefalopatie.

Vaskularni onemocnéni - krvaceni do mozecku, vzacné i ischemie v této oblasti, Castéji Kawasakiho choroba
(systémova vaskulitida se srde¢nimi projevy, horeckou, otoky koncetin a lymfadenopatii, mize byt zaroven
aseptickd meningitida).

Pseudoataxie pfi epilepsii a dale konverzni a psychogenni poruchy
Chronicka ataxie

DMO a jiné retardace hybnosti (viz vyse)

Vrozené malformace mozku - Bazildrni imprese, hypoplézie mozecku, Arnold-Chiariho malformace (typ I - Casto
rovnéz s cefaleou).

Nitrolebni expanze - Mimo ataxii byvaji i zndmky nitrolebni hypertenze.
Geneticka onemocnéni:

1. Autosomalné dominantni spinocerebelarni atrofie - mnoho typ0.

2. Autosomalné recesivni ataxie - Friedreichova ataxie (areflexie, py. iritace, dale pes cavus,
kardiomyopatie a diabetes), Hypobetalipoproteinémie (deficit vit E), Ataxia-telagiectatica (déle recidivujici
respir. infekty, vysoky alfa-fetoprotein), Hartnupova chroroba, GM2 gangliosidosa (tres, dysarthrie), Leusinosa,
Metachromaticka leukodystrofie (epilepsie, demence), Marinesco-Sjorgentv sy (progresivni ataxie,
kongenitalni katarakta, mentdlni retardace). Deficit pyruvat dehydrogenasy, progresivni myoklonické
epilepsie, Refsumova choroba (polyneuropatie, retinitis pigmentosa, porucha sluchu, katarakta,
kardiomyopatie, pes cavus).

3. X-vazané ataxie - adrenoleukodystrofie (typicky obraz v bilé hmoté na MRI), Leberova atrofie optiku
(mitochondridlni onemocnéni porucha zraku).

Bolest hlavy u déti
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Akutni bolesti hlavy

= Horecnaty stav pfi extrakranidlni infekci
= Potraumaticky stav, postkomocni syndrom - vétsSinou perzistujici, pak spise s dobrou prognosou, naopak

progredujici, s znamkami zvySeného nitrolebniho tlaku, spiSe svéd<i pro intrakraniaini 1éze.

= Sinusitidy - Casto s teplotou, bolesti na vedlejSimi nosnimi dutinami a chronickou rymou.
= Asepticka meningitida - s horec¢kou, meningedlnim drazdéni, spiSe u starSich déti.
= Migréna - epizody pulsujici bolesti, nausea, zvraceni poruchy zraku, foto- a fonofobie, typicky pozitivni

rodinnd anamnéza, trvani je kratsi u déti nez u dospélych (do 1 hod).

= Tenzni bolesti hlavy - difuzniho charakteru, pocit tlaku.
= Pozéchvatova bolest u pacientu s epilepsii
= Vzacné priciny - nitrolebni expanze, arteridIni hypertenze, intoxikace, intrakranidlni krvaceni, hydrocefalus,

bakteridIni meningitida, akutni metabolické onemocnéni (hypoglykémie, porfyrické krize), Cluster-headache
(velmi vzacna u déti), postpunkcni syndrom, neuralgie (vzacna u déti), vaskularni (feochromocytom,
karcinoid).

Chronicka bolest hlavy

Migrendzni cefalea,

Tensni bolesti hlavy - vétSinou chronickd, Spatné lokalizovatelna bolest delSiho trvani.

Postkomoéni syndrom - mlze trvat tydny.

Pozachvatova bolest - m{Ze se objevovat opakované, pacient mé na vlastni zachvaty amnézii a okoli si jich
nevsimne.

Nitrolebni hypertenze - cévni pricina, hydrocefalus, absces, pseudotumor cerebri.

NezZadouci uéinky lékd, uzivani navykovych latek, abstinenéni syndromy;

= Vertebrogenni etiologie ¢astd pricina bolesti hlavy, zvlasté okcipitalné, kde jsou hmatné spasmy zvl.

kratkych extenzor( hlavy, déle typicky pritomna poruchy dynamiky patere. Lé¢ba Setrnymi myorelaxancii (Mg
lactici) a rehabilita¢ni;

= Sinusitidy;
= OCni pric¢ina (glaukom, astigmatismus), odontogenni pfi¢ina, neuralgie, postpunkéni syndrom,

cluster-headache, metabolické (hypoglykémie, profyrie), hypoxie (spankova apnoe,
hypoventilace);
Psychogenni a ucelové.
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