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1.3. Epilepsiel

Klinické, diagnostické a terapeutické Specifika
epilepsie viazanej na spanok

E. Feketeova

Neurologickd klinika UPJS LF a UN LP Kosice, SR

Uvod: Hypermotorické epilepsia v spanku (sleep hypermotor epilepsy;
SHE) je heterogénna skupina epilepsif, ktorych spolo¢nou ¢rtou su takmer
bezvyhradne na spanok viazané epileptické zachvaty. Cirkadidnna vézba
je pricinou $pecifickych osobitnych narokov na diagnostiku a liecebny
manazment tychto epilepsif napriek ich réznorodosti. Cielom prace
bolo zhodnotit klinické charakteristiky pacientov s diagnostikovanou
SHE.

Subor a metodika: Retrospektivne sme analyzovali dokumentaciu
pacientov s diagnostikovanou SHE na Neurologickej klinike UPJS LF a UN
LP v Kosiciach v rokoch 2010-2022.

Vysledky: Bolo diagnostikovanych 11 pacientov, z ktorych 9 pacienti
mali kompletnu dokumentdciu pre zaradenie do $tudie. Priemerny vek
pacientov v Case retrospektivnej analyzy bol 43 + 15 rokov, vek v ¢ase
manifestacie ochorenia 23 + 14 rokov. Siedmi pacienti (63 %) boli dia-
gnostikovan{ ako frontalna, 3 (27 %) ako extrafrontdlna SHE, u jedného
pacienta sa nepodarilo blizsie $pecifikovat typ epilepsie. U 5 (45 %)
pacientov MR vysetrenie odhalilo pritomnost Strukturdlnej lézie —
kortikdlnadysplazia, postischemické zmeny.Indikovanipacienti podstupili
video-EEG-PSG monitorovanie, ktoré definitivne stanovilo potvrdilo
diagnézu epileptickych zachvatov a nie primarnej poruchy spanku,
eventudlne panickych atakov. Nepritomnost samotného epileptického
zachvatu pocas monitorovanej noci vyznamne zniZovala presnost
diagnostiky, dvaja pacienti museli podstupit opakovane vysetrenie
v priebehu rokov. Pacienti su lieceni v priemere 2 protizachvatovymi
liekmi (rozptyl 0-4), kde sa javi prinosné poddvanie prepardtov
s ovplyvnenim Na transmisie a moznostou podavania v jednej vecernej
davke, 6 (86 %) pacientov je farmakorezistentnych. Ziaden z pacientov
po definitivnom stanoveni diagndzy nesuhlasil s dalsim Standardnym
presetrenim farmakorezistentnej epilepsie.

Zaver: Nevyhnutnym diagnostickym prostriedkom epileptickych
zachvatov viazanych na spanok je video-EEG- PSG monitorovanie
spanku, anamnéza svedkov udalosti pocas spanku je v porovnani
s dennymi zdchvatmi nepostacujuca. Naroky pacientov na Uplné
potlacenie zachvatov su pri SHE niZsie v porovnani s dennymi zachvatmi,
¢o si vysvetlujeme nizsim rizikom Urazov a spoloc¢enskym dopadom na
spanok viazanych zachvatov.

Neuralni autoprotilatky v peroperacnich vzorcich
likvoru u epileptochirurgickych pacientti -
multicentricka prospektivni studie

H. Mojzisovd', M. Elisak’, D. Krysl', J. Hanzalova?, A. Kalina',

M. Petrzalka', |. Dolezalova®, M. Cervenka*, B. Cvitkova*, R. Ledko®,
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* Neurochirurgickd klinika déti a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha

¢Neurochirurgické oddéleni Nemocnice Na Homolce, Praha

’Neurochirurgickd klinika LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Uvod: Refrakterni epilepsie méize mit autoimunitni etiologii. Nasim cilem
bylo posoudit prevalenci neurdlnich autoprotildtek v multicentrické
narodni prospektivni kohorté pacient( s farmakorezistentni epilepsif,
ktefi podstoupili epileptochirurgicky vykon, s vyuzitim komplexni
klinické, sérologické a histopatologické analyzy.

Metody: Do studie jsme prospektivné zaradili pacienty podstupujicf
resekéni epileptochirurgicky vykon v nékterém z center vysoce
specializované péce v CR. Pacienti s tumorem CNS nebyli zafazeni.
Peroperacné jsme odebrali vzorky likvoru a séra a testovali v téchto
vzorcich pfitomnost neurdinich autoprotildtek pomoci komer¢né
dostupnych i viastnich (in-house) imunohistochemickych testd. Klinické
udaje byly ziskény ze zdravotnické dokumentace pacient(.

Vysledky: Do studie bylo zafazeno 76 pacientl. Primérnd doba od
stanoven( diagnézy epilepsie do operace byla 21 + 13 let. Pouze jeden
pacient (1,3 %) mél v likvoru dobre charakterizované protilatky (protilatky
proti glutaméatdekarboxyldze 65; anti-GAD65). Pfi histopatologickém
vysetfeni byla v tomto pfipadé kromé hipokampalnf sklerozy zjisténa
i fokdInf kortikaIni dysplazie (FCD) typu I. Ve vzorcich likvoru byly u ctyf
pacientd pfitomny oligoklonalni pasy (OCB, 5,3 %). Tfi z téchto pacientd
méli FCD (jeden pacienta typ Il a dva typ I) a v jednom pfipadé bylo
histologické vysetieninegativni. U osmipacientt byly pfi testovanivzorkd
likvoru nebo séra zjistény suspektni nalezy, které nebylo mozné potvrdit
doplnkovymi testy, a tedy byly klasifikovany jako nespecifické. Bez
konfirmujicich testd na pfitomnost protildtek by mohly byt povazovéany
za specifické. Z nich dva méli FCD, dva gliézu a Ctyfi hipokampdini
sklerézu. U zadného ze 76 pacientl nebyly histopatologicky pozorovany
zanétlivé zmény nebo lymfocytarni infiltrat.

Zavér: Pritomnost ineurdlnich autoprotilatek v peroperacné odebraném
likvoru a séru u pacientl operovanych pro refrakterni epilepsii je vzacna.
Pouziti pouze komercné dostupnych kitd maze vést k nespecifickym
abnormnim nalezim. Tyto nélezy je vzdy vhodné konfirmovat.

Vztah SEEG parametri a tau patologie u pacientt

s farmakorezistentni TLE

I. Sevéikovd, E. Zatloukalové', M. Hendrych?, P. Klimes3,

B. Matouskova*, I. Dolezalovd', M. Pail', J. Ko¢varovd', M. Brazdil'
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“Behaviordini a socidlni neurovédy — vyzkumnd skupina, CEITEC —
Stredoevropsky technologicky institut, MU Brno

Hyperfosforylovany tau je protein tradi¢né asociovany s neurodege-
nerativnimi onemocnénimi, jako je napt. Alzheimerova choroba.
V posledni dobé se ukazuje mozZnd asociace mezi tau patologif
a epilepsii temporéiniho laloku, kterd je nejfrekventovanéjsi formou
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farmakorezistentni epilepsie a ma zadvazné dopady na bézny Zzivot
pacientd. Zatéz tau patologif v oblasti temporélniho laloku u mladych
pacientll s epilepsii temporélniho laloku se zdad byt vyrazné vétsi
v porovnani s béznou populaci (Thom et al,, 2011). Souvislost mezi
tau patologif a epileptickymi zachvaty ¢i epileptiformni abnormitou
nebyla nicméné dosud osvétlena. Tato studie se zameéfila na vztah
mezi mirou zatéze tau patologii a elektrofyziologickymi parametry
(hroty a relativni entropif) v pfedoperacnich SEEG zdznamech pacientd
chirurgicky lécenych pro farmakorezistentni epilepsii temporalniho
laloku. Zafrazeno bylo celkové 15 pacientl, ktefi podstoupili antero-
mesidlni tempordlni resekci mezi lety 2005-2022 v ramci |écby
farmakorezistetni epilepsie temporéiniho laloku s hipokampalni
sklerézou. V resekované tkani hipokampu a temporélniho polu téchto
pacientt byla imunohistochemicky semikvantitativné stanovena zatéz
hyperfosforylovanym tau proteinem dle metodiky tai (Tai et al., 2016).
V souvislosti s mirou zatéze tau patologii byly vytvoreny dvé skupiny —
8 pacientl ve skupiné s vysokou a 7 pacientl ve skupiné s nizkou mirou
zatéze. U téchto dvou skupin byly retrospektivné porovnany pocty
zachycenych hrot a mira funkeni konektivity (relativni entropie) v oblasti
zény pocdtku zachvatu v klidovych SEEG zdznamech. Ke statistickému
zhodnoceni bylo pouzito Mannwhitney U test a Cliffs delta effect size.
SEEG zdznamy pacientl s vysokou zatézi hyperosforylovanym tau
proteinem vykazovalyjasné trendy vyssiho poctu hrotli (p=0,29, medium
effect size) a nizsi miru funkeni konektivity (reprezentovanou vyssimi
hodnotami relativni entropie; p = 0,07, large effect size) oproti pacientdm
s nizkou tau zatézi. Vzhledem k nizkému poctu pacientd nebyly dosazené
vysledky statisticky signifikantni. Tato studie ukazuje na souvislost mezi
mirou tau patologie a elektrofyziologickymi parametry u pacientd
trpicich farmakorezistentni epilepsii. Ackoliv nyni nelze s jistotou
stanovit kauzalitu v tomto vztahu, otevird toto zjisténi po verifikaci na
vetsim poctu pacientd novy ndhled na mechanizmy epileptogeneze.
Z klinického hlediska se nabizi do budoucna moznost vytipovéani
pacientd s vétsim rizikem relapsu po epileptochirugické 1é¢bé a rovnéz
pacientd v ohrozenf stran pooperacnich kognitivnich funkci (a tim
i drivéjsi nabidnuti neuropsychologické péce a kognitivniho tréninku).
Nabfizf se také vytipovani pacientd, u kterych by neurodegenerativn{
proteiny mohly byt potencidlnim cilem v [é¢bé a novymi prognostickymi
biomarkery.

Variabilni fenotyp v rodiné s onemocnénim MERRF
M. Kajsova', M. Vickovd?, D. Krysl', M. Vyhnalek', P. Marusic',
'Neurologickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

?(Jstav biologie a lékarské genetiky, 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Mitochondrialni onemocnéni se vyznacuji nemendelovskou,
maternalni dédi¢nosti a vzhledem k rliznému zastoupeni zdravych
a postizenych mitochondrif v jednotlivych tkanich téla (heteroplazmie)
se projevuji vyraznou variabilitou klinickou symptomd, a to i u jedincd
se stejnou patogenni mutaci. Nejvice postizenymi jsou tkané
s vysokoenergetickym metabolizmem, zejména smyslové organy,
mozek ¢i svaly. V neurologické diferencidlni diagnostice tedy na tato
onemocnéni mlZeme narazit u pacientd s myopatii, okohybnymi
¢i zrakovymi poruchami, ataxif, epilepsifi ¢i u neurodegenerativnich

onemocnéni. Prezentujeme rodinu s rozdilnou manifestaci onemocnént
MERRF u péti jejich ¢lend ve dvou generacich, kdy variabilni fenotyp
dlouho branil stanovenf spravné diagndzy.

Metodika: Ke stanoveni diagndzy jsme vyuzili anamnesticka data,
laboratorni vysledky (zejm. lipidogram, svalové enzymy, laktét),
zobrazovaci metody, EEG, genetické vysetieni v¢. cileného masivniho
paralelniho sekvenovani, které bylo provedeno u tff Zijicich a jednoho
zesnulého sourozence, u jejich zesnulé symptomatické matky nebyl jiz
biologicky materidl k dispozici.

Vysledky: 44letd pacientka sledovana 12 let jako pomalu progredujici
neurodegenerativni onemocnéni typu SCA asociované s moznymi
myoklonickymi zachvaty byla na nasi klinice vysetfena na zakladé zédost
rodiny o nové zhodnoceni, zda se jednd o tuto diagndzu. K Uspésné
diagnostice syndromu MERRF vedla zejména pozitivni rodinna
anamnéza padl a zaskubl koncetin, ackoliv se fenotyp a tize postizeni
u jednotlivych ¢lend rodiny vyrazné lisily — od tézkého invalidizujiciho
postizeni se smrti v 33 letech véku po pouze subjektivni vnimanf
z&skubl ve svalech nastupujici az po 40. roce véku. Probandka a jeji
Zijici sourozenci méli abnormalni elevaci transamindz, lipidogramu,
myoglobinu, kreatinkindzy a laktdtu. Ndlez na MR u zadného ze
sourozencd nesvédcil pro neurodegenerativni onemocnéni. U vsech
vysetfovanych byly v EEG zastizeny generalizované vyboje komplex(
hrot-vina (SW komplexy), intermitentni fotostimulace vyvolala u vsech
myoklonické zaskuby. Bylo zahdjeno genetické testovani cestou NGS
(next generation sequencing), jelikoz zndmé priciny ataxie pomoci
panell gend byly jiz dffve testovany a byly negativni. Mitochondridln{
onemocneéni bylo v diferencidlni diagnostice zvazovano s ohledem na
typ dédicnosti, EEG nélez a laboratorn{ vysledky, pfestoze pro klasické
mitochondriopatie nebyl fenotyp zcela typicky. Diagnostika se zacala
vyjasnovat po dvou stroke-like epizodach s navazujicim konvulzivnim
a non-konvulzivnim refrakternim epileptickym statem u probandky.
Na prvnim misté jsme zvazovali MELAS (syndrom mitochondridini
encefalomyopatie, laktdtové acidézy a ,stroke-like” epizod). Diky
tomu jsme zacilili genetickou diagnostiku na mitochondridlnf
onemocnéni. Pomoci masivniho paralelniho sekvenovani byla nalezena
mutace m.8344A>G v genu MTTK u nasi probandky, stejnd mutace byla
s odstupem nalezena i u viech sourozenct. Hladina heteroplazmie (podil
postizenych mitochondrif) v krvi byla u nejvice postizeného ¢lena rodiny
88 %, u nejméné postizeného 73 %. Heteroplazmie v dalsich tkanich téla
u Zijicich sourozenct zatim nejsou k dispozici. Prekvapivé ma probandka
stejnou hladinu heteroplazmie v krvi jako jeji klinicky nejméné postizend
sestra.

Zavér: Onemocnéni MERRF (myoklonickd epilepsie asociovana
s ,ragged-red fibres”) je vzadcné metabolické onemocnéni prezentujici
se kromé epileptickych zdchvatd a postizeni svald i moznym postizenim
smyslovych orgdnl, ataxii, progredujicim kognitivnim deficitem
a pripadné dalsimi symptomy. Rodinnd anamnéza je pro stanovenf
podezfeni na tuto diagnozu klicova i pfi ne zcela typicky vyjadienych
klinickych pfiznacich.V dnesnidobé |ze ndsledné genetickym testovanim
urcit spravnou diagnézu mnohem rychleji nez v minulosti, ¢asto i bez
nutnosti biopsie. MoZnosti 1é¢by onemocnéni MERRF jsou bohuzel
stdle omezené na symptomatickou terapii a pfipadnou suplementaci
energetickych substratd, epileptické zachvaty mohou byt refrakternf na
terapii @ mohou se vyskytovat ve formé epileptického statu. Po rozvoji

Cesk Slov Neurol N 2023; 86/119(Suppl 1)

S9




36. CESKY A SLOVENSKY NEUROLOGICKY SJEZD, 29. 11.-1. 12. 2023, HRADEC KRALOVE

onemocnéni je vyrazné snizena kvalita, a ¢asto i délka Zivota pacientd.
Stanoven( spravné diagndézy ale zabranf dalsim zbyte¢nym vysetfenim
a mUze byt i ddlezitym psychologickym prvkem ovliviujici kvalitu Zivota
celé rodiny.

Neurokognitivni profil pacientt s IGE - rozdily
mezi jejich biologickymi sourozenci a zdravymi
kontrolami.

A.Javurkova

Neurologickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Idiopatické generalizovana epilepsie (IGE) je jednou z nej¢astéjsich
epilepsif a pfedpoklada se, ze ma geneticky pdvod. U pacientt s IGE se
mUZe projevovat pfevazné heterogenni neurokognitivni profil a mdze
vykazovat urcité neurokognitivni narusenf. Navic i IGE sourozenci mohou
vykazovat zhorsené vysledky v neuropsychologickych testech. V nasi
studii jsme se zamérili na zmapovani neurokognitivniho profilu pacientd
s IGE a jejich sourozencd. Snazili jsme se také vytvofit neurokognitivni
profil pro kazdy IGE syndrom.

Metodika: Vyzkumny vzorek zahrnoval 110 subjektl (IGE n = 46, bio-
logicti sourozenci BS n = 16 a zdravé kontroly n = 48). Subjekty byly
neuropsychologicky vysetifeny v doméndach inteligence, pozornosti,

pameéti, exekutivnich a motorickych funkcich. Data ziskana z vysetieni
byla statisticky zpracovana, aby se zjistilo, zda a jak se neurokognitivné
pacienti s IGE (v¢. odlisnych syndromd) a sourozenci lisi od zdravych
kontrol (na zakladé adjustovanych z-skére podle véku, vzdélania pohlavi,
a kompozitinich z-skére kognitivnich domén). Udaje o medikaci proti
zachvatiim (ASM), v¢. definované denni davky byly ziskany a zahrnuty
do analyzy.

Vysledky: Pacienti s IGE a jejich biologicti sourozenci dopadli ve vétsiné
neuropsychologickych testl signifikantné hdfe nez zdravé kontroly.
Neurokognitivni profil kompozitnich z-skére ukazal, Ze IGE a biologicti
sourozenci méli vyznamné horsi vykon v exekutivnich funkcich. Skupina
IGE také prokazala horsi kompozitini skore pozornosti a motorickych
funkci proti zdravym. Profily jednotlivych IGE syndrom ukdzaly, ze
JAE, JME a EGTCS mély signifikantné horsi vykon v kompozitnim skoére
exekuce a motorickych funkci. Skupina JAE vykazovala signifikantné
horsf vykon v inteligenci a pozornosti. Skupina JME v kompozitnim skére
domény pozornost. ASM, deprese a kvalita Zivota nesouvisely s kognitivni
vykonnosti ve skupiné IGE.

Zavér: Nase studie zdUraznuje zohlednéni neurokognitivniho profilu
pacientd s IGE, coz mlze vést k potizim pfi jejich vzdélavani, akceptaci
a managementu copingovych stategii s epilepsif. Kognitivn{ potize
sourozencl IGE by mohly podpofit hypotézu, Ze tyto poruchy souvisf
s dédi¢nosti.
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