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Idiopatické generalizované epilepsie
s typickymi absencemi v dospélosti

Idiopathic generalised epilepsies with typical absences in adults

Souhrn

Typické absence predstavuji spolu s myoklonickymi zachvaty a zachvaty generalizovanymi
tonicko-klonickymi trojici zachvatd, jimiz se manifestuji idiopatické generalizované epilepsie
(IGE). Vyskyt typickych absenci je u dospélych pacientl lékafi ¢asto podceriovan a jsou ne-
zfidka zaménovany za zachvaty fokdlni. Stanoveni spravné diagndézy je nicméné zésadni
pro volbu vhodného antiepileptika a pro priblizny odhad progndzy. V fadé pripadd jsou
stale pacienti s IGE léceni karbamazepinem, coz ma casto za nasledek hor3i pribéh one-
mocnéni — Castéjsi ¢i silnéjsi zachvaty, nebo rozvoj epileptického statu. Bez ohledu na to,
zda IGE tvofi biologické kontinuum ¢i nikoli, je znalost specifickych ryst jednotlivych
syndromU nezbytna pro jejich odliseni od fokdlnich epilepsii. Cilem tohoto sdélenf je pre-
hledné pripomenout klinicky obraz jednotlivych idiopatickych generalizovanych epileptic-
kych syndromd s absencemi, které se u dospélych pacientl mohou vyskytovat.

Abstract

The syndromes of idiopathic generalised epilepsies (IGEs) manifest with three main types
of seizures — typical absences, myoclonic jerks and generalised tonic clonic seizures. Typi-
cal absence seizures are frequently underdiagnosed or misinterpreted as focal seizures in
adult patients. The correct diagnosis is nevertheless of great practical significance as IGEs
demand different treatment to focal epilepsies. Many neurologists still prescribe carbama-
zepine for typical absences with undesired results — worsening of course of epilepsy (seizu-
res frequency, intensity or developing of absence status). Irrespective of whether all of IGE
syndromes constitute a biological continuum or not, knowledge of specific features of each
syndrome is required to differentiate them from focal epilepsies. This article details clinical
picture of typical absences and special subtypes of absence seizures, e.g. absences with re-
gional myoclonic jerks, and provides characteristics of different IGE syndromes with ab-
sences in adult patients.
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Uvod

Idiopatické generalizované epilepsie (IGE)
jsou onemocnéni geneticky podminéna,
vékové vazana a tvori 1/3 vsech epilepsif.
Postihuiji jinak zdravé jedince obou po-
hlavi a jsou onemocnénim casto celozi-
votnim. Typické absence predstavuiji spolu
s myoklonickymi zachvaty a zachvaty ge-
neralizovanymi tonicko-klonickymi (GTCS)
trojici zachvatd, jimiz se IGE manifestuiji.
Vyskyt typickych absenci u dospélych je lé-
kafi ¢asto podceriovan a chyby pfi jejich
rozpoznavani jsou casté. Pfesné stanoven(
diagndzy je zasadni pro spravnou volbu
antiepileptika i pro odhad progndézy. Dle
rlznych autorU je asi 1/4 az 1/2 pacientd
s IGE vedena pod diagndzou fokélni epi-
lepsie a lécena nevhodnym antiepilepti-
kem — nejcastéji karbamazepinem [1,2].
To ma vétsinou za nasledek zbytecné horsi
zachvaty, nebo rozvoj epileptického sta-
tu (nejcastéji absenci nebo myoklonické-
ho). Cilem tohoto sdéleni je podat pre-
hled jednotlivych IGE s absencemi, které
se u dospélych pacientdl mohou vyskyto-
vat. Zakladni klinicka charakteristika syn-
dromU je vzdy doplnéna kazuistikou.

Zachvatové projevy
Typické absence jsou definovany jako
kratce trvajici generalizované zachvaty

s nahlym zacatkem a nahlym koncem. Maji
komponentu klinickou a elektroencefa-
lografickou (EEG). Klinickou komponentu
tvofi porucha védomi rlzného stupné,
kterd je Casto doprovazena dalsimi symp-
tomy — komponentami. EEG koreldtem
poruchy védomi jsou generalizované vy-
boje komplext hrot-vina (SW) o frekvenci
3-4 Hz, & jejich varianta — vyboje kom-
plext vicecetnych hrotd a pomalé viny
(PSW) [2-4). Atypické absence na rozdil
od typickych jsou charakterizovany pozvol-
nym zacatkem a pozvolnym zakoncenim,
¢asto maji vyraznéjsi doprovodné symp-
tomy a iktaIni EEG je tvofeno pomalymi
(méné nez 2,5 Hz) komplexy SW. Jejich
vyskyt je spojovan s epileptickymi encefa-
lopatiemi détského véku, definice je zde
uvedena jen pro odliseni od terminu , ty-
picka absence”.

Stupen poruchy védomi béhem typické
absence muze byt rlzny. Tézka porucha
se projevi strnutim, zdrazem s prazdnym
pohledem a areaktivitou. Pacient mUze
udavat ,vypadek”, , okénko”, pfi rozho-
voru ztrati kontinuitu. PFi stfedné tézké
poruse védomi pacient mdze pokracovat
v zapocaté ¢innosti, ale tfeba zpomaleng,
s opakovanim slov ¢i nesmyslnym dokon-
¢enim véty. Nasledné maze svlj prozitek
popisovat jako zizené vnimani — , vnimani
jako pres silné sklo”, ,jakoby z jiného

svéta”, ale také jako tlak, napéti v hlavé,
bolest hlavy apod. Lehka porucha védom,
které si pacient sém vibec nemusf byt vé-
dom, se vyskytuje napf. u fantomovych
absenci. Tento termin byl pouzit teprve
v roce 1993 Fernerem a oznacuje nena-
padné kratké absence, které v bézném Zzi-
voté pacient ani jeho okoli nerozpozna
[2, 5-7]. Stupen poruchy védomi je zavis-
ly na typu syndromu, nejtézsi porucha se
vyskytuje u détské (CAE) nebo juvenilni
(JAE) epilepsie s absencemi, lehka ¢i ne-
ndpadna porucha se vyskytuje napriklad
u juvenilni myoklonické epilepsie (JME).
Stuper poruchy védomi se muize rovnéz
vyvijet v pribéhu zZivota nebo mlze u té-
hoz pacienta zachvat od zachvatu kolisat.
Absence se mohou vyskytovat spontanné
i reflexné, precipitujicim podnétem byva
nejcastéji blikavé svétlo, coz je v souladu
s Castym vyskytem fotosenzitivity u pa-
cientl s IGE. Porucha védomi je u absenci
vétSinou provazena dalsimi priznaky —
komponentami:

Klonicka komponenta je tvofena sva-
lovymi zaskuby, které mohou byt rytmické
¢i nepravidelné, izolované ¢i repetitivni. Nej-
Castéji se vyskytuji na zacatku absence.
Typicky se jedna o zaskuby vicek, obodi,
bulbt, ale i koncetin nebo trupu. Tyto za-
Skuby mohou byt nékdy velmi nendpadné.
Napadné rytmické myoklonie postihujici

Tab. Charakteristika IGE syndromu s absencemi v dospélosti.

Typické Dalsi typy Foto- EEG nalez Vék Pohlavi Prognoéza
zachvaty zachvatu senzitivita zacatku
Syndromy s typickymi absencemi
Juvenilni epilepsie absence GTCS 80 % vétSinou ano, SW 3-3,5 Hz 9-13 M=F 20 % pacientl
s absencemi (JAE) myoklonie 20 %  ale casto se kli- pravidelné (5-20) refrakternich
nicky neprojevuje k lécbé
IGE s fantomovymi fantomové sporadické nevyskytuje se SW/PSW >18 ? neni shoda
absencemi absence neprovokované 3-6 Hz o nutnosti
GTCS nepravidelné nasazeni lécby
v dospélosti
Syndromy s typickymi absencemi a regionalnimi myokloniemi
Perioraln{ perioralni necetné nevyskytuje se SW/PSW 2-13 F>M vétsina
myoklonie myoklonie GTCS 3-7 Hz refrakterni
s absencemi s absencemi/ u Vetsiny nepravidelné k léché
(PMA) bez absenci pacient(
JeavonsUv myoklonie necetné vzdy. Zachvaty PSW 6-8 F>M u dospélych
syndrom (Eyelid ocnich vicek provokované i EEG vyboje 3-6 Hz (2-14) refrakterni
myoclonia with s absencemi GTCS u vétsiny provokované k lécbé
absences, EMA) /bez absenci pacient( zavienim oci.
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urcité regionalni svalové skupiny jsou na-
tolik charakteristické, Ze byly definovany
jako zvlastni typy zachvatd (podtypy ab-
sencf): myoklonické absence, myoklonie
ocnich vi¢ek s absencemi/bez absenci,
perioralni myoklonie s absencemi/bez
absendi. Tyto zachvaty se vétSinou vysky-
tuji téz v ramci nékterych syndroma, jez
svou pritomnosti definuji [2,3].

Tonickda komponenta. Tonické za-
chvaty jako takové se u IGE nevyskytujf,
ale v prlbéhu absenci se mlze objevit
tonické napéti nékterych svalovych sku-
pin, nejcastéji v obliceji ¢ na krku, s na-
slednou tonickou zménou polohy, napf.
retropulzi, nebo i lateropulzi o¢i a hlavy
[2,3].

Automatizmy se u absenci vyskytuiji
bézné, Castéji u delich ¢i u absence statu.
LiSi se od automatizm0 pfi zachvatech
parcialnich — jsou jednoduché, méné na-
padné a nebyvaji rytmické. Mohou byt
ale téZ perioralni, nebo pacienti pfi nich
manipuluji odévem ¢i bezcilné bloudi.

Atonickd komponenta byva u dospé-
lych jen naznacena, vétsinou jako pokles
hlavy, brady apod. Pady podminéné ato-
nif se u dospélych s IGE nevyskytuiji.

Autonomni komponenta je vétsinou
rovnéz malo napadna, nejcastéji dochaz
ke zblednuti ¢i zCervenani v obliceji nebo
k dilataci zornic. Pacienty udavané pocity
v epigastriu mohou pfipominat epigas-
trickou auru temporalnich zachvatd.

Byly popsany nékteré dalsi symptomy,
ale ty jsou jiz vzacnéjsi — pseudoiluze
a pseudohalucinace definované jako rdizné
poruchy vnimani (napfiklad ztrata pro-
storového vnimani), jejichZz nerealnost si
pacient nasledné uvédomuije, dale fokalni
motorické projevy apod.

Absence status. Typicky absence sta-
tus epilepticus (ASE) je definovén jako pro-
trahovany, déle nez 30 minut trvajici ne-
konvulzivni zachvat s poruchou védomi
doprovazeny v EEG generalizovanymi SW/
PSW komplexy. Porucha védomi mdze byt
i v tomto pfipadé rlizného stupné a muze
byt provazena dalsimi symptomy. Pacient
ji popisuje napfiklad jako ,,zpomalené mys-
leni”, nékdy s ,,mluvenim nesmysld”, nebo
pocit , jako v tranzu”, s vypadky casti roz-
hovoru. Komunikace s okolim vazne, pa-

cienti pUsobi zmatené, jsou vétsinou
zpomaleni, dezorientovani v ¢ase, odpo-
vidaji jednoduse, nezvladaji jednoduché
pocty, nevybavuiji si zakladni Udaje. Vsechny
IGE - snad kromé epilepsie détského
véku s absencemi — se mohou manifesto-
vat ASE. Ten mUze byt bud spontanni
nebo provokovany zevnimi faktory ¢i ne-
vhodnymi lécebnymi zasahy [2,3].

EEG nalez

lktalni EEG je u typickych absenci dle de-
finice tvofeno generalizovanymi SW kom-
plexy bilateralné symetrickymi a synchron-
nimi 3-4 Hz, které jsou tvofeny hroty
a pomalymi vinami s amplitudou kolem
200 pV a s maximem ve stfedni care
fronto-centralné. Nalez na EEG v3ak velmi
¢asto neni zcela symetricky a SW zacinaji
Casto lateralizované, regionalné, se stfi-
davou stranovou prevahou. Zakonceni
mUze byt ndhlé nebo nékolika zpomaluji-
cimi se vinami. Tento vzorec vsak neni ty-
picky pro vdechny IGE syndromy. Nékteré
se vyznacuji vyskytem komplexd PSW,
nebo kombinaci obou typl vybojd. Hra-
nice mezi ,iktalnimi” a , interiktalnimi”
EEG vyboji neni u pacientt s IGE ¢asto os-
tré a zalezi na Urovni a zpUsobu testovani
pacienta v pribéhu téchto vybojd. Morfo-
logie vybojl mlze byt i znacné variabiln,
komplexy se mohou objevovat v Usecich
kontinualné ¢i fragmentované, jejich frek-
vence mUze byt pravidelnd nebo nepravi-
delna v rozmezi 3 az 6 Hz. Casté je stra-
nové nekonzistentni maximum a v né-
kterych syndromech i vyslovené fokalni
nalezy hrotl a pomalych vin (nejcastéji
s maximem na elektrodach F3 ¢ F4). Tato
variabilita a pfipadné fokalni nalezy
EEG se v soucasné dobé vysvétluji hyper-
excitabilitou mozkové kry, ktera je u IGE
nestabilni a maze byt stranové ménliva
[2,8].

Diagndza epilepsie je primarné stano-
vena na zakladé klinického obrazu, ale po-
pis samotnych zachvatll nemusi byt pro
odliseni generalizovanych epilepsii od fo-
kalnich dostacuijici. Pravdépodobnost za-
chytu specifické abnormity je u nelécené
IGE vysokd, zejména pfi pouZiti provo-
kacnich metod, nicméné v fadé pripadu
mUze byt rutinni EEG ndlez normalni.

Klasifikace IGE syndrom

s absencemi u dospélych

V soucasné dobé existuji dva odlisné na-
zory na klasifikaci IGE. Mezinarodni liga
proti epilepsii (ILAE) vytvorila ve své klasi-
fikaci z roku 1989 koncepci jednoho
onemocnéni vyskytujicho se v ado-
lescenci a v dospélosti a nazvala je IGE
s variabilnim fenotypem. Toto onemoc-
nénf je ¢lenéno do 3 podsyndrom podle
dominujictho typu zachvatu: juvenilni
epilepsie s absencemi, juvenilni myoklo-
nicka epilepsie, epilepsie se samotnymi
GTCS (drive epilepsie s GTCS po probu-
zeni). Vedle této skupiny onemocnéni Ize
ale podle novéjsich poznatkt predpokla-
dat existenci celé rady dalSich samostat-
nych syndrom0 [4,6]. Ty byly popsany
vétsinou teprve v minulém desetileti, vy-
jimku tvofi syndrom barvité popsany
Jeavonsem v roce 1974, a splnuji vétsinu
charakteristik IGE, nicméné zatim nebyly
do klasifikace ILAE zarazeny [6]. Jednotli-
vé syndromy se lisi vékem zacatku a kul-
minace zachvatd, jejich charakterem
a kombinacemi, prognézou a nékdy
i precipitujicimi faktory nebo odpovédi
na antiepileptika. Bez ohledu na to, zda
jednotlivé IGE syndromy tvofi navzajem
biologické kontinuum ¢i nikoli, je znalost
specifickych rys jednotlivych syndrom(
nezbytna pro jejich odliseni od fokalnich
epilepsii. Pfehled a zékladni charakteristi-
ky IGE, u kterych se wvyskytuji typické
absence a které mohou zacinat nebo
pretrvdvat v dospélosti, uvadi tabulka
a podrobné jsou pak jednotlivé syndro-
my popsany nize.

Juvenilni epilepsie

s absencemi (JAE)

Nejnapadnéjsi a nejlépe vyjadiené typické
absence se vyskytuji u tohoto syndromu.
Vétsina pacientl (80 %) také trpi gene-
ralizovanymi tonicko klonickymi zachvaty
a asi 20 % sporadickymi myokloniemi [9].
Onemocnéni zacina nejcastéji mezi 9. az
13. rokem, ale uvadi se az rozmezi mezi
5.-20. rokem véku. GTCS a myoklonie
vétSinou zacinaji s odstupem 1 roku az
10 let po absencich. Presna prevalence
neni zndma, ale u dospélych tvori JAE asi
2-3 % viech epilepsii. Stupen poruchy
védomi se vétSinou u jednotlivych pa-
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Obr. 1. Kazuistika JAE. Generalizované SW 3-3,5 Hz, zacatek vétéinou nahle
bilaterdlné symetricky, nékdy inicidlné 1-2 mensi SW komplexy, nasledné
usek symetrickych a pravidelnych SW v trvani 8 sekund zakonceny nékolika
pomalymi vinami. Longitudinalni zapojeni, LF 0,53 Hz, HF 70 Hz.

cient vyviji v priibéhu onemocnéni — na
zacatku, v détstvi, byva porucha védomi
tézka, zatimco v dospélosti spiSe stfednt.
Jemné myoklonie vicek inicidlné a nena-
padné automatizmy jsou casté. Absence
maji podobny charakter jako u CAE, ale
Casto maji deldi trvani — nejcastéji 4 az
30 sekund, nékdy trvaji i déle. Vyskytuji
se vétsinou kazdodenné, ale s mensi Cet-
nosti nez u CAE. S diagndézou JAE nejsou
slucitelné absence nendpadné a napadné
frekventni myoklonie postihujici oblicej,
nebo koncetiny a trup. GTCS se mohou
objevit kromé obdobi po probuzeni téz
kdykoliv béhem dne a téz ze spanku.
Jsou casto rezistentni k terapii. ASE se vy-
skytuje asi u 1/5 pacientd. Provokujicim
faktorem je u absenci rozruseni a hyper-
ventilace, ¢ehoZ se vyuziva pfi standard-
nim EEG vysetfeni, u GTCS pak nedosta-
tek spanku, alkohol, Uinava a méné casto
blikavé svétlo. EEG interiktalni mtze byt
i normalni, nebo Ize nékdy zachytit asy-
metrické vyboje SW/PSW nizké amplitudy.

Odliseni od CAE muze byt zpocatku
obtizné, nicméné vyskyt GTCS a myoklo-
nif soucasné s absencemi doprovazenymi
tézkou poruchou védomf svédci pro JAE.
Oproti CAE také vétsinou zacinajf absence
v pozdgéjsim véku a jsou méné frekventni.

U Jeavonsova syndromu jsou absence vy-
razné kratsi s ndpadnym rytmickym mr-
kanim a u pacienttl s PMA dominuji pe-
rioralni myoklonie. Odliseni od JME by
nemélo byt sloZité, protoze se jednd o syn-
drom s dominujicim jinym typem zachvatd.
K zdméné typickych absenci za parcialni
komplexni zachvaty dochazi u dospélych
mnohem castéji nez u déti. Tomu napo-
maha deldi trvani absenci u dospélych,
Casty vyskyt automatizmU a nelplna po-
rucha védomi s rdzné zménénym a pa-
cienty casto bizarné licenym vnimanim
okoli. Nakupeni absenci nasledované ge-
neralizovanym konvulzivnim zachvatem
muUZe rovnéz byt povazovano za kom-
plexni parcidlni zachvat se sekundarni
generalizaci.

Kazuistika

23letd Zena byla odeslana k video-EEG
monitorovani s diagnézou epilepsie se za-
chvaty grand mal atypicky reagujici na
podavani antiepileptik, ke zvaZeni epilep-
tochirurgického vykonu. V rodinné ana-
mnéze byl Udaj o vyskytu zachvatd
u sestry matky. Nemocna prodélala v 7 le-
tech draz hlavy s kontuzi mozku a fraktu-
rou zygomatického oblouku. Zachvaty se
zacaly objevovat asi rok po Urazu, tedy

v 8 letech, mély charakter zarazu s vypad-
kem védomi, frekvence asi 1-2/den, a ob-
jevovaly se i pres lécbu v obdobi od 8 do
14 let. Asi od 15 let mivala 1/rok GTCS
a malé zachvaty se prestaly vyskytovat.
V poslednich 2 letech se pridaly nepfi-
jemné stavy trvajici cca 10-15 minut —
vnimala okoli jako po své smrti, nékdy
s Uzkostf, nauzeou, jakoby ve vinach. Tyto
stavy byly nékolikrat zakonceny GTCS, ale
vétsinou spontanné odeznély a vyskyto-
valy se cca 1/mésic. Zachvaty se provoko-
valy nedostatkem spanku, stresem nebo
ndmahou. Zena byla lécena nejprve kar-
bamazepinem (CBZ), poté v adolescenci
valprodtem (VPA) a posledni 2 roky la-
motriginem (LTG) s maximalni davkou
250 mg/den. EEG bylo dle dokumentace
v minulosti s nélezem pro epilepsii speci-
fickym, blize neupfesnénym, ale v posledni
dobé bez abnormit. MRI mozku bylo bez
patologickych zmén. Pfi video-EEG jsme
zaznamenali Cetné generalizované vyboje
SW 3-3,5 Hz v trvani az 15 sekund (obr. 1).
Pokud se vyboje objevily pfi rozhovoru,
ztratila pacientka nit a bezradné dokon-
¢ila vétu do neurcita. Po skonceni vybojl
ihned spravné navazala a pokracovala ve
vypraveni. Po upozornéni nemocné, ze se
jednalo o zachvat si uvédomila, Ze takové
problémy miva, ale netusila, Ze jsou to
také zachvaty. U této nemocné tedy do-
Slo v prabéhu dospivani k typickému zmir-
nénf stupné poruchy védomi béhem ab-
senci. Protrahované stavy s poruchou vni-
mani (,jako po své smrti”) mohou
odpovidat delsim absencim, podobné jsou
popisovany u absence statu.

Juvenilni myoklonicka
epilepsie (JME)

Typické absence se vyskytuji asi u 1/3 ne-
mocnych s JME [10]. VétSinou v historii
onemocnéni pfedchazeji myokloniim.
Jsou kratsiho trvani a méné ndpadné nez
u pacienttd s CAE nebo JAE, jsou malo
frekventni a nékdy udavané az na cileny
dotaz, nebot nejsou v popredi pozornosti
pacientl a jejich okoli. Podrobnéjsi Udaje
o JME nejsou predmétem tohoto sdéleni.

IGE s fantomovymi absencemi
Tento syndrom je charakterizovany na-
sledujici klinickou trias:
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1. fantomové absence

2. neCetné neprovokované GTCS v do-
spélosti — vétSinou hodnocené jako
prvni klinickd manifestace epilepsie

3. ASE — asi u 50 % pacientl

Pfedpoklada se prevalence kolem 10 %
vsech IGE [7]. Fantomové absence je de-
finovéna jako nendpadna kratce trvajici
porucha védomi s EEG koreldtem nepra-
videlnych generalizovanych SW 3-6 Hz
trvajicich 2-5 sekund. V b&Zném Zivoteé si
pacient tuto poruchu neuvédomuije, ale
Ize ji prokazat pfi testovani pozornosti ¢i
reaktivity. Fantomové absence se vysky-
tuji nepochybné dlouho pred prvnim ne-
provokovanym GTCS, jenZ se vétsinou
objevi az v dospélosti. Tomuto GTCS né-
kdy predchazi ASE. Onemocnéni ma pa-
trné geneticky podklad a trva po cely zi-
vot [2,5-7]. Omyly pfi stanoveni diagnézy
u pacientd s timto syndromem jsou casté.
Vétsina neurologt vyhodnoti prvni nepro-
vokovany GTCS bud' jako ojedinély za-
chvat, nebo jako projev fokalni epilepsie.
Porucha védomi pfi absence statu pred-
chazejicim GTCS je v takovém pfipadé
povazovana za dikaz pro fokaIni zacatek
zachvatu, ¢emuz dale napomahaiji casté
fokalni abnormity v EEG. Dfive nebo po-
zdéji se ale v EEG zachyti bilateraInf kratké
generalizované vyboje SW v trvani do
5 sekund.

Kazuistika

26lety muz byl odeslan k video-EEG mo-
nitorovani s diagnézou stp. 1. neprovo-
kovaném GTCS, MRI nelezionalni, v EEG
generalizované SW vyboje. K posouzeni
kognitivni poruchy béhem SW vybojd.
Byly zachyceny cetné Useky generalizova-
nych vybojii SW 3-6 Hz, které trvaly az
5 sekund. Objevovaly se vétsinou pfi os-
palosti, ¢asto po zavieni odi, ale i pfi ocich
otevienych. Pfevazné nemély Zadny beha-
vioralni korelat, jen ojedinéle bylo mozno
pozorovat mrkani nebo lehky pokles
zvednutych hornich koncetin. Nejnapad-
néjsi zmény byly zachyceny v prabéhu
vytukdvani textové zpravy na mobilnim
telefonu, kdy soucasné se zacatkem vy-
bojl (obr. 2) doslo k zarazu v této cin-
nosti, ale v pauze mezi vyboji a po jejich
skonceni vytukavani pokracovalo.
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Obr. 2. Kazuistika IGE s fantomovymi absencemi. Generalizované SW nékdy
pravidelné, nékdy nepravidelné 3-5 Hz nebo izolované v trvani maximalné
5 sekund, prokazan zéaraz v ¢innosti. Longitudindlni zapojeni, LF 0,53 Hz, HF

70 Hz.

Perioralni myoklonie

s absencemi (PMA)

Typické absence s perioralnimi myoklo-
niemi jako dominujicim typem zachvatu
spolu s dalsimi symptomy konstituuji IGE
syndrom, ktery rovnéz zatim nebyl zara-
zen do ILAE klasifikace [6,11-13]. Vék
postizenych v dobé zacatku zachvatl se
pohybuje mezi 2-13 roky, dévcata jsou
0 néco Castéji postizena nez chlapci. V do-
spélosti pak tento syndrom tvori asi 9 %
pripadd epilepsie s typickymi absencemi.
PMA jsou charakterizovany zaskuby pe-
riordlnfho svalstva, které se mohou Sifit
i na koncetiny. Soucasné se muize dosta-
vit porucha védomi, kterd byva rdzného
stupné. Zaskuby m. orbicularis oris ve-
dou k protruzi rtdl, zaskuby m. depressor
anguli oris stahuji koutky dolt nebo nej-
méné casto se jedna o zaskuby zvykacich
svalll, coz maze byt provazeno cvakanim
Celisti. Pacienti si jsou vétsinou téchto za-
Skubl védomi, mohou byt ojedinélé nebo
rytmické a sifeni na koncetiny mdze na-
podobovat jacksonsky rozvoj u fokalnich
zachvatu. Frekvence zachvatl je vétsinou
vysoka. GTCS se vyskytuji u vsech pa-
cientd, ¢asto jsou uvadény nakupenim PMA
nebo ASE. V EEG se interiktdlné casto

nez porucha védomi.

Kazuistika

objevuji abortivni generalizované SW/PSW
4-7 Hz, asté jsou asymetrie i stranové
stfidani abnormity. Neni pfitomna foto-
senzitivita. Ve vétsiné pfipadu je toto one-
mocnéni refrakterni k terapii.

Samotny Udaj o vyskytu perioralnich
myoklonii nelze jesté povazovat za do-
statecny pro stanoveni diagndzy PMA, ne-
bot se tento typ zachvatl maze vyskyto-
vat i u jinych IGE (spontdnné nebo re-
flexné) nebo u atypickych absenci v rdmci
symptomatickych epilepsii. Zde ale perio-
ralni myoklonie nejsou nejndpadnéjsim
a prevazujicim typem zachvatd.

PMA je ¢asto zaménéna za fokaIni epi-
lepsii kvali zaskublm vnimanym pacienty
i jejich okolim jednostranné a kvuli fo-
kalnim projeviim v EEG. OdliSeni od JAE
nebyva slozité, nebot myoklonické za-
Skuby jsou u PMA vétsinou ndpadnéjsi

36lety muz byl odeslan k video-EEG mo-
nitorovani s diagndzou fokalni epilepsie,
zachvaty simplexni motorické (klonické
levostranné s jacksonskym rozvojem)
a sekundarni GTCS. MRI nelezionalni, etio-
logie neznamda, farmakorezistentni. Ke
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Obr. 3. Kazuistika PMA. Nepravidelné generalizované SW/PSW a pomalé viny,
vétSinou do 5 sekund trvani, provazené jednim nebo nékolika zaskuby
m. depressor anguli oris, nepravidelné ¢i rytmicky. Longitudindlni zapojeni,
LF 0,53 Hz, HF 70 Hz.
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Obr. 4. Kazuistika Jeavonsav syndrom. Po zavreni oc¢i generalizované vyboje
SW/PSW misty pravidelné, misty nepravidelné 3-5 Hz, v trvani vétsinou do
5 sekund. Longitudinalni zapojeni, LF 0,53 Hz, HF 70 Hz.

zvazeni epileptochirurgického vykonu. Za-
chvaty se zacaly vyskytovat ve 4 letech
véku — jednalo se o zaskuby levého koutku
(dfive uvadéno i pravého), izolované i
repetitivni, trvajici nékolik sekund — i déle,

nékdy s sitenim na LHK a LDK, ¢i bilate-
ralné s trvanim az desitky minut a s ¢as-
tecné zastfenym védomim. GTCS mél asi
4x za zivot. U pacienta byla vyzkousena
vsechna dostupnd antiepileptika (kromé

gabapentinu) v rdznych kombinacich.
Zachvaty pozoroval asi 4 za den. Béhem
monitorovani byly zachyceny cetné za-
chvaty s dominujicimi zaSkuby m. de-
pressor anguli oris bilateralné, nékdy ini-
cidlné s jemnymi sotva patrnymi myoklo-
niemi vicek a nasledné zaskubem ramen.
V EEG byly zaskuby provazeny generali-
zovanymi nepravidelnymi vyboji SW/PSW
se stfidavou stranovou prevahou (obr. 3).

Jeavonstiv syndrom
(myoklonie ocnich vicek

s absencemi, EMA)

Tento syndrom se vyznacuje vyskytem
zvldstniho typu zachvatl — myokloniemi
ocnich vicek, které mohou, ale nemuseji
byt provazeny lehkym zuzenim védomi.
Zaskuby ocnich vicek jsou pomérné na-
padné a soucasné Ize pozorovat stoceni
bulbt vzhdru. Kromé tohoto typu za-
chvatd je Jeavonstv syndrom déle cha-
rakterizovan fotosenzitivitou a typickou
provokaci zachvatl a/nebo EEG vybojl
zavrenim oci. Z tohoto ddvodu by mél byt
podle nékterych autord tento syndrom
zarazen mezi reflexni generalizované epi-
lepsie. GTCS se vyskytuiji jen zfidka, ale
u vétsiny pacientd. Zachvaty zacinaji v dét-
stvi, nejcastéji mezi 6.-8. rokem, a pre-
trvavaji do dospélosti. Prevalence je uva-
déna asi 3 % u dospélych pacientl s epi-
lepsii [14]. Casté&ji jsou postizeny Zeny.
Zachvaty EMA mohou byt soucésti nejen
idiopatickych epileptickych syndromd.
V neddvné dobé byly popsany zachvaty
téhoz charakteru u pacientt s epilepsi
symptomatickou [15]. Tito pacienti se vy-
znacCuji anamnézou perinatalni zatéze,
lehkou mentalni retardaci, lehce zpoma-
lenou zakladni aktivitou v EEG a nékdy
i bilaterdlnimi zménami na MRI [16,17].
Nicméné v téchto pfipadech neni vétsi-
nou vyjadrena fotosenzitivita a zachvaty
se vyskytuji Castéji i nezavisle na zavreni
odi.

Kazuistika

43letd zena byla doporucena k video-
EEG monitorovani k posouzeni kogni-
tivni poruchy béhem vybojd SW/PSW
komplexd, které byly néhodné zachyceny
pfi EEG vysetieni indikovaném z jiného
divodu. MRI bylo bez patologickych zmén.
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Na cilené dotazy pfipustila nemocna kra-
tické stavy se zakoukanim a mrkanim vi-
Cek, které se u ni objevovaly od détstvi,
vétsinou pfi Unavé, a které povazovala za
ocnf poruchu. Nikdy neprodélala GTCS.
Pfi video-EEG byly zachyceny cetné za-
chvaty se stocenim bulbtd vzharu a prud-
kym frekventnim mrkanim. V EEG tyto z&-
chvaty byly provéazeny nepravidelnymi vy-
boji SW/PSW az 5 sekund dlouhymi (obr. 4).
Pfi testovani reaktivity bylo béhem téch-
to vybojl prokazano prodlouzeni reakéni
doby.

Zavér

Vyskyt typickych absenci neni pouze z3-
leZitosti détského véku. Bézné se vysky-
tuji i v dospélosti — u 9 % pacientt s epi-
lepsii — a jsou v nékterych pfipadech
refrakterni na lécbu. Stupen poruchy vé-
domi u absenci mize byt rdzny v zavis-
losti na syndromu IGE a mUze se u jed-
noho pacienta s vékem zménit, vétsinou
zmirnit, ale maze i kolisat zachvat od za-
chvatu. Nékteré IGE se manifestuji az
v dospélém véku a stanoveni spravné
diagndzy mize byt obtizné. Asymetricky
nalez v EEG, asymetricky projev motoricky
a zavadéjici nebo neurcity popis klinic-
kych projevl mohou vést k nespravnému
zavéru, ktery s sebou nese riziko ne-
spravné zvolené lécby. Pfi diagnostickych
pochybnostech je vhodné volit k Ié¢bé
nékteré ze ,sirokospektrych” antiepilep-
tik a/nebo vyuZit moznosti upresnéni dia-
gnozy pfi video-EEG monitorovani.
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