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Stiff-person syndrom

Stiff-person syndrom

Vazena redakce,

stiff-person syndrom je vzacné autoimunitni
onemocneéni projevujici se progresivni sva-
lovou ztuhlosti, rigiditou a kie¢emi axialniho
svalstva. Dochdzi k trvalé svalové kontrakci
agonistd a antagonistu.

Klinicky dominujf tzv. Frankensteinova
chlze, zvyraznéna bederni lordéza, pady
a ataky kreci, akcentované ulekem (resp. riz-
nymi stimuly [1], hlavné sluchovymi). Bézna
je také dyspnoe, vyskytuje se v klidu i pfi na-
maze a narusuje spanek. Je zplsobena re-
strikci pohybl mezizebernich svald [2]. PFi
kie¢ich mUze dojit ke svalové ruptufe a dale
mohou byt pfitomny autonomni poruchy.
Sekundarné se vyskytuji anxieta a deprese.

Diagnostika se zakldda na typickém kli-
nickém obraze podpofeném EMG nélezem,
v¢. vylouceni jiné etiologie onemocnéni [3],
a prikazu protildtek anti-GAD65 (protildtky
proti dekarboxyldze kyseliny glutamové).
Vzhledem k casté paraneoplastické etiolo-
gii se doplnuje PET/CT trupu a stanovuji se
protildtky anti-Amphiphysin, jez byvaji aso-
ciovany s malobunécnym karcinomem plic
a karcinomem prsu u Zen [4].

Obr. 1. MR hrudni patefe - T2 TIRM vazeny
obraz: rozsifeni centralniho misniho ka-
nalku v segmentech Th 7-8.

TIRM — turbo inversion recovery magnitude
Fig. 1. MRI of thoracic spine T2 - TIRM
weighted image: widening of the central
spinal canal in the segments Th 7-8.

TIRM — turbo inversion recovery magnitude

Patofyziologicky vliv protildtek anti-GAD65
je stale nejasny, pUsobi na intraceluldrnf an-
tigen. Jedna z teorii na drovni CNS pova-
Zuje za hlavni ovlivnéni inhibi¢nich inter-
neuront na urovni misniho segmentu, kdy
kvili poruse dekarboxyldzy kyseliny gluta-
mové dochdzi k nedostatku kyselinyy-ami-
nomdaselné (y-aminobutyric acid; GABA), coz
vede ke zvysené excitabilité misnich moto-
neurond, jejich zvysenému péleni a konti-
nualni svalové aktivité [5]. Druhd teorie zva-
Zuje pdsobeni na neuromuskuldrni ploténce,
kde narusenim degradace acetylcholinu
protildtkami proti dekarboxyldze kyseliny
glutamové dojde k neschopnosti svalové
relaxace [6].

Protilatky anti-GAD65 se kromé stiff-per-
son syndromu mohou vyskytovat u cerebe-
larni ataxie, temporalni epilepsie, limbickych
encefalitid a diabetu mellitu 1. typu [7].

V nasi kazuistice popisujeme pfipad pa-
cienta, ro¢nik narozenf 1948. Jednd se o hy-
pertonika, po revmatické horecce v détstvi
s chlopenni vadou, ktery prechodné v mladi
koufil (mezi 20.-25. rokem).

Prvni potize zacaly v 1été 2019 bolestmi
v lumbosakralni oblasti, kdy uzival analgetika
s dobrym efektem. V listopadu 2019 upad|
a zlomil si 8. a 9. Zebro vpravo, tyto si opét
zlomil o mésic pozdeji. Na prelomu let
2019 a 2020 prodélal ,tézkou virdzu", mesic
mél bolesti celého téla, potil se, byl slaby
a schvaceny. Od konce roku 2019 mél dale
parestézie obou stehen po zevnich stranach
ke kolendim a zacaly se objevovat nejprve
klonické a pozdéji tonické ataky spasmu ste-
hennich svall. Provedend CT lumbosakralnf
patefe oziejmila absolutni stendzu pétef-
niho kandlu L3-S1. EMG prokdazala axondlni
senzitivni polyneuropatii, bez denervacnich
projevl v myotomech [3-4 oboustranné,
v klidu s nedokonalou relaxaci. Pacient
byl cely ztuhly od krku distalné. Od dubna
2020 vymizely klonické krece a pretrvava
pouze ztuhlost, kterd se zlepsila po klona-
zepamu a tramadolu. Doplnénd MR hrudnf
patefe prokdzala degenerativni zmeény, sko-
liozu a lokdlnf rozsifeni centrélniho misniho
kanalku v Useku Th 7-8 (obr. 1).
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Pfi prvnim vySetfeni na nasi klinice
v kvétnu 2020 dominovalo vaznuti Sije ve
vsech smérech, hlavné pfi inklinaci vievo,
svalovy tonus na dolnich koncetinach byl
vyrazné zvyseny, na hornich jen velmi lehce,
pyramidové spastické jevy negativnia chiize
toporna. Svalové sila byla normalni, $la-
chookosticové reflexy povsechné zvysené
a byly pfitomny i reflexy brisni. Udéval dys-
estézie a algické hypestézie v dermatomech
L3 oboustranné.

Vysetfeni MR kr¢ni pétefe prokéazalo de-
generativni zmény s absolutni stenézou pa-
tefnfho kanalu C3/4 a vicecCetnou forami-
nostendzu, bez misnich lozisek. Motorické
evokované potencidly byly s normalnim na-
lezem, senzitivni s periferni 1ézf viech konce-
tin (odpovidajici diagnostikované senzitivni
polyneuropatii) a lehkou supraspindlni lézi
oboustranné. MR mozku ozfejmila pouze
mikrovaskularnf |éze starého data s glidézou
hemisferalné i ojedinéle v mozecku.

Vzhledem k axondlni polyneuropatii byla
doplnéna $irsi laboratof, jez prokazala zvy-
sené sérové koncentrace imunoglobulinu (Ig)
E (158 kUI/I), eosinofilniho kationického pro-
teinu (50,4 ug/l) a revmatoidniho faktoru (IgM
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19,52 kUI/I a IgA 163,21 kUI/1), dale byly lehce
zvyseny hladiny C4 komplementu, ANA (anti-
nuclear antibodies) a ANCA (anti-neutrophil
cytoplasmic antibody) a stfedné zvysena se-
dimentace erytrocytd (FW) (34/62). Glykémie
a hormony stitné ZIdzy byly v normé.

V té dobé jsme stav vyhodnotili jako hyd-
romyelii Th7-8 dekompenzovanou po opa-
kované frakture 8. a 9. Zebra v roce 2019. Pro
senzitivni axonalni polyneuropatii, suspektni
pfi autoimunitnim onemocnéni, jsme pa-
cienta preloZili k dovysetfeni na revmatolo-
gii, kde toto ale neprokazali.

Pacientovy potize vak dale progredovaly,
v srpnu 2020 mu pfi kieci praskl kvadriceps
femoris vpravo, od fijna opakované padal,
zpusobil si nékolikrat lehké mozkové pora-
néni, a zacal proto chodit o holi. Od listopadu
byl schopen chlize pouze v choditku, kiece
jej budily ze spani, zmirnovaly je klonazepam
a baklofen. Pri delsim lezeni pocitoval neklid
a bolesti trupu, radéji spal vsedé. Vyrazné po-
tize mu cinilo posazeni z lehu pro omezenou
hybnost brisnich svald. Objektivné v prosinci
2020 vyrazné vazla sije pfi spazmu axidlniho
svalstva, na hornich koncetinach byl hra-
ni¢né vyssi tonus. Dominovala tézka hyper-
tonie bfisniho svalstva, bfisni reflexy byly ne-
vybavné, pro omezenou hybnost bfisniho
svalstva vyrazné véazlo posazeni z lehu, ver-
tikalizace ze sedu byla relativné lepsi, ale pfi
obojim se rozvijela dyspnoe, paravertebralni
svaly byly také vyrazné hypertonické. Na dol-
nich koncetindch byl pfitomen vyrazné zvy-
seny tonus, vice vpravo, ktery limitoval hyb-
nost. Chlize byla toporna, pouze v choditku.

EMG ndlez kvali trvalé aktivité motoric-
kych jednotek, kterd odeznéla po podani
diazepamu, v¢. vyssi perzistence F-vin, pod-
poruje diagnézu stiff-person syndromu.
Doplnéna PET/CT trupu neprokazuje fluo-
rodeoxyglukézu akumulujici viabiln{ tkan.
Likvor je cytobiochemicky bez patolo-
gického nalezu, ale je pfitomna oligoklo-
nalni syntéza (18 pést bez sérového kore-
[atu — 6 v silné alkalické, 5 ve slabé alkalické,
5 v neutrdlni a 2 v kyselé oblasti). Protildtky
anti-GADG65 jsou silné pozitivni v séru (se-
mikvantitativné +, kvantitativné nad hornf
hranici normy laboratofe — nad 280 kIU/I)
i likvoru (++4), coz prokazuje intrathékalni
syntézu. Déle jsou silné pozitivni protilatky
anti-Titin (protilatky proti intraceluldrnimu
svalovému proteinu — asociované s myaste-
nif gravis a v 50 % s tymomem), anti-Amphi-
physin protildtky jsou negativni.

Vzhledem ke klinickému nélezu podpore-
nému pomocnymi metodami diagnéza od-
povida stiff-person syndromu autoimunitnf
neparaneoplastické etiologie.

Pacienta od prosince 2020 lé¢ime vyso-
kymi davkami kortikosteroidnich hormon(
(zpocatku 5x 1g metylprednisolonu, na-
sledné prednison dle hmotnosti) a intrave-
néznimi imunoglobuliny (zpocatku 2 g/kg,
nyni 0,6 g/kg a mésic), symptomaticky ba-
klofenem a klonazepamem s velmi dobrym
efektem. Tonus se vyrazné sniZil, pacient jiz
chodi bez pomdicek a Iépe se posadi. Neza-
doucim Ucinkem |é¢by je rozvoj steroidniho
diabetu, resp. diabetu mellitu 2. typu, nyni
léceného peroralnimi antidiabetiky.

V prosinci 2021 planujeme provést kont-
rolni PET/CT trupu.

V 1é¢bé pacientl se stiff-person syndro-
mem Ize symptomaticky pfi pretrvavani
pfiznakd pfidat levetiracetam, pregabalin
a intrathékalni baklofen [8]. V rédmci udrzo-
vaci terapie i kortikosteroidy Setfici imuno-
supresiva (metotrexat, mykofenoldt mofetil,
azathioprin — pfechodné podavan, ale vysa-
zen pro mutaci TPMT). V imunomodulac¢nf
|é¢bé je mozné pouzit i vyménné plazmafe-
rézy, v druhé linii rituximab a takrolimus [8].
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Na webu csnn.eu naleznete videa k tomuto ¢lanku.
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