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L22 KOGNITIVNA NEUROLOGIA

L22-1 The number of CAG repeats at the normal allele does not influence the age of Huntington’s
disease onset

Klempif J', Zidovska J ', Stochl J2, Kebrdlova V', Uhrova T', Roth J
" Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN v Praze
2 Katedra kinantropologie FTVS UK v Praze

Introduction: Huntington’s disease (HD) is caused by the expansion of a CAG repeat on chromosome 4p16.3, elongating a glu-
tamine tract of the huntingtin protein (htt). The mutant htt causes gain of functions and according animal studies wild-type htt
can decrease the cellular toxicity of mutant htt. The purpose of our work was to find out if there is any interaction between the
normal and mutated alleles such as would have a bearing on the clinical onset. Our hypothesis is that patients with the same
CAG repeat size at the mutated allele and, simultaneously, with an increased CAG repeat size at the normal allele will have
a later clinical onset of the disease.

Subjects and methods: We analyzed the relations between the difference in CAG repeats at normal and mutant allele,
the age at the HD onset and the character of initial symptoms in 468 HD patients. The mean number of CAG triplet re-
peats in a mutant allele is 45.09 (SD 4.9), median 44, range 38-81. The mean number of CAG triplet repeats in a nor-
mal allele is 18.73 (SD 3.82), median 18, range 8-37. The mean difference between the expanded and normal numbers
of CAG triplet repeats is 26.36 (SD 6.2), median 26, range 6-63. The clinical onset of HD (43.9 years, SD 12.4, med. 44,
range 8-75), the character of initial symptoms and heredity were established by means of interviews with the patients,
with the care providers or on the basis of health records. Initial motor symptoms were found in 184, mental in 105, mixed
in 155 and unknown initial symptoms in 104 patients. Paternal heredity was confirmed in 176, maternal in 188, and uni-
dentified in 104 cases.

Results: Although the Cox regression coefficient of 0.15 was significant (p < 0.0001), the regression model explained only
28% of the variance of the age at onset. Within groups of patients with the same mutant CAG repeats, the normal CAG re-
peat size was found uncorrelated to the age at onset. Nor was any interaction found in patients with the same allelic compa-
rison either.

Discussion: Our results suggest that the difference in number in normal and mutant CAG repeats does not influence the age
of onset. Variance of the age of onset HD in individuals with the same expanded CAG repeats could be explained by other fac-
tors, i.e. mosaicism in somatic tissues or modifiers in the region close to the HD gene itself.

This study was supported by a grant from the Czech Ministry of Health, req. No IGA MZ CR NR8937-4, NR/9215-3 and
NR9215 and from Czech Ministry of Education, Research Program MSM0O021620849.

L22-2 Testovani orientace v prostoru pomaha odlisit dva podtypy mirné kognitivni poruchy

Laczo J, ViIcek K, Vyhnalek M, Buksakowska I, Magerova H, Varjassyova A, Nedelska Z, Holmerova |, Varikova H, Ho-
finek D, Bojar M, Hort J
Kognitivni centrum, Neurologicka klinika UK 2. LF a FN Motol, Praha

Uvod: Hipokampus je dilezity pro pamét a orientaci v prostoru. Alzheimerovu chorobu (ACH) pfedchazi stadium zvané mirna
kognitivni porucha (MCI).

Cil: Nasim cilem bylo zjistit, zda se amnestickd MCI sklada ze dvou odlisnych podskupin s hipokampalnim a nehipokampalnim
postizenim paméti, které se lisi schopnosti orientace v prostoru.

Soubor a metodika: 52 pacientt s MCl bylo rozdéleno do dvou podskupin: neamnestickd MCl (naMCl; n = 10) a amnesticka
MCI (aMCl; n = 42). Podskupina aMCl byla déle rozdélena na skupinu s postizenim paméti hipokampalniho typu — hipokam-
palni aMCl (HaMCl; n = 10 — preklinickd ACH) a skupinu s izolovanou poruchou vybavovani — nehipokampdalni aMCl (NHaMCl;
n = 32). Vysledky byly porovnany se skupinou ACH (n = 21) a kontrol (n = 28). Pouzili jsme lidskou analogii Morrisova vodniho
bludisté zvanou Blue Velvet Arena (uzavfena aréna 2,9 metrd v priméru) za Ucelem vysetfeni prostorové orientace, ktera je za-
visla bud na poloze subjektu (egocentrickd), nebo na vnéjsich orientacnich bodech (alocentricka).

Vysledky: Skupina HaMCI byla postizena v prostorové orientaci vice nez skupina NHaMCl, zvlasté v poslednich pokusech, kde
projevila na rozdil od skupiny NHaMCl omezenou schopnost uceni. Skupina HaMCl byla stejné téZce postizena jako skupina ACH.
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Zavéry: Zhorseni orientace v prostoru je pritomno predevsim u jedincl s postizenim paméti hipokampdlniho typu a mize byt
projevem preklinické ACH.

Podporeno granty GACR 309/09/1053 a 309/09/0286, granty GAUK 200 106 a 200 088, granty MSMT CR 1MO0517 a LC554 a vy-
zkumnym zamérem AV0Z50110509.

L22-3 Dotaznik sobéstacnosti DAD-CZ - ¢eska verze pro hodnoceni kazdodennich aktivit pacientt
s Alzheimerovou nemoci

Barto$ A'2, Martinek P2, Bu¢ek A2, Ripova D'
"AD Centrum 3. LF UK v Praze, Psychiatrické centrum Praha
2 Neurologicka klinika 3. LF UK a FN Kralovské Vinohrady, Praha

Uvod: Zhor3eni aktivit denniho Zivota (ADZ) pacientd s Alzheimerovou nemoci (AN) Ize zjistovat vhodnymi dotazniky ADZ. Pred-
stavujeme Ceskou verzi mezinarodné pouzivaného a doporucovaného Dotazniku sobésta¢nosti DAD-CZ.

Pacienti a metodika: Prelozili jsme originalni skalu The Disability Assessment for Dementia do dotazniku. Dotaznik obsahuje
17 polozek béznych zakladnich aktivit ve ¢tyfech oblastech (hygiena, oblékani, kontinence a jedeni), 18 poloZek instrumental-
nich aktivit v péti oblastech (pfiprava jidla, telefonovani, chozeni ven a pobyt venku, finance a korespondence, léky) a pét polo-
Zek tykajicich se volného ¢asu a domacich praci. Kazdou polozku Ize déle zaradit do jedné ze tfi kategori: iniciace, naplanovani
a zorganizovani a spravné provedeni ¢innosti.

Vysledky: Pecovatelé posoudili ADZ timto dotaznikem u 42 pacientd s pravdépodobnou AN, u nichZ jsme soucasné zjisto-
vali kognitivni vykonnost pomoci Mini-Mental State Examination (MMSE 17 = 6 bodu). Vyplnénim DAD-CZ Ize zjistit obvykle
za 5-10 minut miru zvladani ADZ, které nezavisi na véku, vzdélani ¢i pohlavi pacientd. ADZ podle DAD-CZ vyznamné souviseji
s MMSE (Spearmanovo r = 0,5; p = 0,001).

Zavér: Dotaznik DAD-CZ rozsituje moznosti strukturovaného hodnoceni zékladnich a instrumentéinich ADZ u pacientd s de-
menci v¢. AN v Ceské republice.

Prace byla podporena projekty KAN200520701 a MZOPCP2005.

L22-4 Diskriminacni potencidl MoCA a MMS ve srovnani s neuropsychologickou baterii pro
stanoveni kognitivniho deficitu u Parkinsonovy nemoci

Bezdi¢ek O, Balabanova P, Roth J, Ruzic¢ka E
Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN v Praze

Cil: Srovnani citlivosti dvou orientacnich zkousek pro stanoveni kognitivniho deficitu u Parkinsonovy nemoci (PN) ve srovnani se
zlatym standardem neuropsychologického vysetfeni.

Uvod: Montreal Cognitive Assessment (MoCA) byl vyvinut jako kratky test pro orienta¢ni diagnostiku poruch poznavacich funkci
u Alzheimerovy nemoci, s moznou vyuzitelnosti i u PN.

Metodika: MMS a MoCA byly administrovany u 28 pacientl s idiopatickou PN (prdmérny vék: 61,3 let, primérna doba vzdé-
lani: 13,8 let, 22 muzd, 6 Zen). Kognitivni deficit byl stanoven na zakladé diagnostickych kritérii pro syndrom demence u PN. Bi-
ndrni logistickou regresi, analyzou diskriminacni funkce a analyzou rozptylu jsme ovéfili citlivost MoCA a MMS ve srovndni' s neu-
ropsychologickou baterii.

Vysledky: Pfi hranici < 26 bodU pro kognitivni deficit u MoCA i u MMS byla pro MoCA ve srovnani s neuropsychologickou ba-
terii senzitivita 71 % a specificita 75 %, pozitivni a negativni prediktivni hodnota 88 % a 50 %, pro MMS senzitivita 10 % a spe-
cificita 100 %, pozitivni a negativni prediktivni hodnota 100 % a 30 %. MoCA se i po odecteni vlivu demografickych faktor(
projevil v diskriminacni analyze jako vyznamny prediktor kognitivniho deficitu (Wilksovo = 0,8; p = 0,014) oproti MMS (Wilk-
sovol = 0,55; p = 0,65). Celkovy hruby skor MoCA pacientt s kognitivnim deficitem se vyznamné lisil od skéru pacientl bez de-
ficitu (F = 6,09; p = 0,02). Ve skorech MMS vsak tento rozdil vyznamny nebyl (F=2,73; p=0,11).

Zavéry: 1. MoCA je u pacientl s PN vyznamné citlivéjsim indikdtorem kognitivniho deficitu, nez je MMS. Citlivost MMS se na
nasem souboru pacientt s PN ukdzala byt nedostatecna pro priikaz kognitivniho deficitu. 2. MoCA mé na rozdil od MMS vy-
znamnou diskrimina¢ni validitu pro diagnostiku kognitivniho deficitu. Test MoCA proto povazujeme za vhodnou skriningovou
zkousku kognitivniho deficitu u PN.

Podporeno VZ MSM0021620849, IGA MZCR NR 9220-3.
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L22-5 Alzheimerova choroba a zmiesana demencia - jedna entita, alebo dve?

Sutovsky S', Durkovsky A2, Turé¢ani P!
"I. Neurologicka klinika LF UK a FNsP Bratislava
2 Radiologické odd., Onkologicky ustav sv. Alzbety, s.r. 0., Bratislava

Uvod: V stcasnosti prebieha v oblasti demencif stala diskusia ohladom vymedzenia hranic jednotlivych subtypov demencie. Alz-
heimerova choroba ako prototyp neurodegenerativneho ochorenia na jednej strane a vaskularna demencia ako prototyp cereb-
rovaskularneho ochorenia na strane druhej. Medzi tymito dvomi krajnymi jednotkami je prechodova zéna, ktora tvori kontinuum
od jednej entity k druhej. Pacienti spadajuci do tejto oblasti maju charakteristiky aj neurodegenerativneho procesu s poruchou
pamatového vzorca alzheimerovského typu, ale aj charakteristiky vaskularnej demencie s vaskularnymi rizikovymi faktormi, vys-
$im Hachinského skére a viacpocetnymi vaskularnymi léziami v MR obraze.

Ciele prace: Subklasifikacia pacientov s dementnym syndrémom, Specifikécia a charakterizacia pacientov so zmiesanou demenciou.
Pacienti a metédy: 60 pacientov s dementnym syndromom fahkého stupria (MMSE 22 bodov) bolo zaradenych do studie. Na
zaklade anamnézy a pomocnych vysetreni (psychometrické testy, MR mozgu) v stlade s DSM IV a NINCDS-ADRDA kritériami boli
pacienti rozdeleni na Alzheimerovu chorobu a vaskularnu demenciu. Zvy3na skupina pacientov bola zhodnotena ako zmieSana
demencia a bola podrobena dalsej analyze.

Vysledky: Pacienti zhodnoteni ako zmiesand demencia mali progresiu pamatového deficitu porovnatelnu s pacientmi s Alz-
heimerovou chorobou, mali viak pocetnejsie vaskularne rizikové faktory, vyssie Hachinského skore a vyssie ARWMC skore vyja-
drujuce vaskuldrne 1ézie v MR obraze.

Diskusia: ZmieSana demencia ostdva prechodovou zénou medzi Alzheimerovou chorobou a vaskularnou demenciou. Porucha
pamatového vzorca sa priblizuje Alzheimerovej chorobe, v ostatnych kognitivnych doménach tito pacienti viak viac napliiaju kri-
térid vaskularnej demencie. Frekvencia vaskularnych rizikovych faktorov, Hachinského skére a ARWMC skére, vyjadrujlce vas-
kularne lézie mozgu v MR obraze, su u pacientov so zmieSanou demenciou signifikantne vyssie ako u pacientov s Alzheimero-
vou chorobou. Pribudanie vaskularnych lézii ma u pacientov len okrajovy vplyv na zhorSovanie pamaéti, zhorsuje vsak exekutivne
funkcie a motoriku. Vzhladom na tieto skutoc¢nosti mozno zmie3anu demenciu chapat ako samostatnu jednotku, na ktorej vy-
vine sa podiela neurofibrildrna aj vaskuldrna patoldgia. Jej hodnotenie v klinickej praxi ostdva vzhladom na jej , prechodovost”
obtiaZznejsie a vyzaduje si vacsiu davku medicinskej zru¢nosti a skusenosti.

L22-6 Vyznam atrofie meziotemporalnych struktir pre emocnu agnéziu u pacientov s miernou
kognitivnou poruchou - volumometricka studia

Nedelska Z, Hofinek D, Varjassyova A, Brownlow RJ jr, Trollmann F, Laczé J, Seidl Z, Krasensky J, Bojar M, Hort J
Kognitivni centrum, Neurologicka klinika UK 2. LF a FN Motol, Praha

Ciel: Pacienti s miernou kognitivnou poruchou (MCI) vykazuju zhorsené vysledky testov rozpozndvania emoci z vyrazu tvére ako
i pamatovych funkcif zavislych na hipokampe. Jednou z moznych diskutovanych pri¢in emocnej agndzie je v¢asna atrofia amyg-
daly. Atrofiu je mozné kvantifikovat in vivo, rovnako ako atrofiu dalSich meziotemporalnych struktur s pomocou MR volumetrie.
Cielom tejto Studie bolo porovnat objemy amygdaly a hipokampu a celkového objemu mozgu u pacientov s MCl a u kontrolnej
skupiny a overit hypotézu, Ze emoc¢na agndzia je zavisla na atrofii amygdaly.

Subor a metodika: Subor pacientov s aMCl (amnestickd MCI), n = 35 sme rozdelili do dvoch podskupin, single MCl (pacienti
s izolovanou poruchou pamati; n = 15) a multiple MCI (postihnutie viacerych kognitivnych domén; n = 20). Vysledky boli po-
rovnané s kontrolnou skupinou (n = 16). Subjekty boli vysetrené batériou neuropsychologickych testov so zahrnutim hlavnych
kognitivnych domén a dalej testom rozpozndvania tvari a testom rozpoznavania emacii z vyrazu tvére podla standardnej sady
Ekman a Friesen. MR segmentacia bola automatickd, s pouZitim freewaru FreeSurfer. Hodnoty objemu amygdaly a hipokampu
sme porovnali s pomoci ANOVA s LSD post-hoc testom na stanovenie rozdielov medzi skupinami, dalej bola stanovena korela-
cia kognitivnych testov s objemom meranych Struktdr.

Vysledky: Objemy meranych Struktur sa v jednotlivych skupinach vyznamne IiSili, objem lavej i pravej amygdaly bol u skupiny
mMCI v porovnani s kontrolnou skupinou signifikatne nizsi, ako i objem hipokampu. Zmerané objemy amygdaly a hipokampu
signifikantne korelovali predovsetkym s pamatovymi testami u pacientov s mMCI. Objem amygdaly bol v korelacii s rozpoznava-
nim emacii z vyrazu tvare u pacientd s SMCI.

Zavery: Atrofia amygdaly méze byt sucastou vzniku emocnej agndzie u pacientov s MCl. U pacientov s multiple MCI naviac ob-
jemy hipokampov a vysledky pamatovych testov ukazuju na rozsiahlejsi kognitivny deficit, ktory rozpoznavanie emacii pravdepo-
dobne ovplyviiuje. Automaticky software Freesurfer dokaze atrofiu amygdaly adekvatne kvantifikovat a s pouzitim testov rozpo-
zndvania emacii byt dobrym nastrojom pri sledovani pacientov s MCl a miery konverzie v ACH.
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L22-7 Senzitivita dvoch psychometrickych instrumentov pri detekcii kognitivnej poruchy
u pacientov s Parkinsonovou chorobou

Martinkova J, Valkovi¢ P, Gmitterova K, Benetin J
Il. Neurologicka klinika LF UK a FNsP Bratislava

Uvod: Kognitivne poruchy patria medzi nemotorické priznaky Parkinsonovej choroby (PCH), ktoré byvaju ¢asto poddiagnosti-
kované. Najcastejsie pouzivanym testom na skrining kognitivnej poruchy je MMSE (Mini-Mental State Examination). Nevyhoda
tohto testu spociva v jeho koncipovani na detekciu predovsetkym ,kortikdlneho” typu kognitivnej poruchy. PANDA (PArkin-
son Neuropsychometric Dementia Assessment) naproti tomu predstavuje novy test, ktory je Specializovany na ,subkortikalny”
typ kognitivnej poruchy, aky je asociovany prave s PCH. Cielom nasej studie bolo zhodnotit stav kognitivnych funkcii pacientov
s PCH pomocou pouzitia oboch testov. Nasledne sme porovnali oboch vysetreni.

Metodika: Studie sa zG¢astnilo 57 po sebe iducich pacientov s PCH. V3etci absolvovali testovanie pomocou psychometrickych
testov MMSE a PANDA. Po normalizacii, celkové skére MMSE sa porovnalo s celkovym skére PANDA, a skére pre jednotlivé do-
mény PANDA (paraasociacné ucenie: PU, verbdlna fluencia: VF, priestorové predstavivost: PP, pracovnad pamat/pozornost: PPP,
vybavnost pamate: VP). Obe $kdly sme porovnali pomocou linedrneho testu, Spearmanovej alebo Pearsonovej koreldcie a paro-
vého t-testu.

Vysledky: Priemerny vykon + SD v percentach predstavoval: MMSE: 92 + 8; PANDA celkovo 61 + 20; PU: 54 £ 51; VF: 66 + 19;
PP: 67 £ 51; PPP: 85 + 28; VP: 38 = 17. Zaznamenali sme signifikantne vyraznu diferenciu medzi normalizovanym skére MMSE
a PANDA. PANDA sa ukdzala senzitivnejSia. Zaroven sme ale zistili, ze MMSE koreluje s celkovym skére PANDA a skére domén
PU, PPP a VP.

Zaver: PANDA v porovnani s MMSE predstavuje efektivnejsi skriningovy psychometricky test na detekciu kognitivnych portch
u pacientov s PCH, a preto ho doporucujeme zaviest do 3irsej klinickej praxe.
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