KAZUISTIKA

Unilateralni hypoplazie bazalnich ganglii
u pacientky s epilepsii — kazuistika

Unilateral Basal Ganglia Hypoplasia in a Patient with

Epilepsy — a Case Report

Souhrn

U dosud popsanych 1ézi bazélnich ganglii (BG) byly az na jednu vyjimku popsany pfiznaky
motorického postizeni, behavioralni abnormity nebo porucha feci. Nyni prezentujeme druhy
pfipad pacienta s unilaterdini hypoplazii BG (v nasem pfipadé pacientka s lézi BG vpravo)
bez motorickych abnormit, ktery soucasné trpél temporalni epilepsii. Lze pfedpokladat |ézi
BG v Casnych fazich maturace mozku, kdy se jesté mize uplatnit neurondlni plasticita, a tim
schopnost zachovat intaktni motorické funkce. Pri hypoplazii BG Ize dale pfedpokladat ne-
dostatecné uplatnéni inhibi¢niho vlivu BG na Siteni epileptické aktivity a usnadnéni rozvoje
klinického obrazu temporalni epilepsie.

Abstract

The occurrence of a larger basal ganglia lesion without motor disorder, behavioural abnor-
mality or disturbance of speech is exceedingly rare; only one case appears in the relevant
literature. We report a second case of a patient with unilateral hypoplasia of the basal gan-
glia without motor impairment, who suffered from temporal lobe epilepsy. We hypothesize
damage to the right basal nuclei at an early stage in the development of the brain. Neuronal
plasticity at this stage of development might have been responsible for the normal motor
function acquired. We also hypothesize that the basal ganglia have a weak inhibitory effect
on the further spread of epileptic activity, which might have helped facilitate the develop-
ment of temporal lobe epilepsy.
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Uvod

Doposud nebylo popsano mnoho pfi-
padd jednostranné izolované léze bazal-
nich ganglif (BG) postihujici souc¢asné nuc-
leus caudatus i nucleus lentiformis. Bhatia
a Marsden roku 1994 shrnuli do té doby
publikované pfipady [1], u vSech téchto
byly popisovany pfiznaky motorické, be-
havioraIni ¢i poruchy Feci. Z extrapyrami-
dovych motorickych pfiznakd se jednalo
o dystonii, choreu ¢i balizmus, v témér
viech pfipadech kontralaterainé ke strané
léze, u Casti pacientd byla pfitomna
i kontralateralni centralni hemiparéza.

Pozdéji byly publikovany i prace hodno-
tici neurologicky deficit po pre- nebo peri-
natdini 1ézi mozku zasahujici do oblasti
BG. Jsou popsany dva pripady poskozenf
pravostrannych bazalnich ganglii zpUso-
bené pravdépodobné amniocentézou
v 17. tydnu téhotenstvi [2], u obou déti
byla pritomna centrdlni hemiparéza, oko-
hybné poruchy a behavioraIni abnorma-
lity. Jind prace sledovala vyvoj déti naro-
zenych v terminu, s cerebralnim infarktem
prokdzanym na neonatdlnim MR mozku
[3]. Nékteré z déti, u nichz byla v rdzném
rozsahu postizena BG na jedné strané
a u kterych byl v neonatélnim obdobi nor-
malni neurologicky nalez, nevykazovalo
ani do Sesti let véku znamky motorického
¢i kognitivniho deficitu. Bohuzel ale zatim
nemame zprdvy o vyvoji téchto déti v dal-
Sich letech.

V literature existuje i ojedinéld zprava
o témér Uplné absenci levostrannych ba-
zalnich ganglii bez prokdzanych extrapy-
ramidovych motorickych abnormit u pa-
cienta s refrakterni epilepsif [4]. Autofi
predpokladaji vaskularni inzult postihu-
jici BG v raném stadiu vyvoje plodu, vzhle-
dem k zachované capsula interna jesté
pred vytvorenim pyramidové drdhy, tedy
pred 8. gesta¢nim tydnem. Zachované
motorické funkce vysvétluji moznym vy-
tvofenim ¢i zachovanim jiz vytvorenych
drah jdoucich z kortexu postizené hemi-
sféry do kontralateralniho striata a déle
spoji mezi kontralateralnim globus palli-
dus internus a ipsilaterdinim thalamem/
tegmentem (existence obou téchto spo-
jeni byla experimentalné prokdzdna na
zvifecich modelech [5,6]). Autofi také ne-
vylu€uji mozné spojeni kontralateralniho
(intaktniho) striata se zbytky ipsilaterdl-
nich vystupnich jader a jadrem subthala-
mickym. Ve své praci pak toto ilustrovali
hypotetickym grafem zapojeni zacho-

vanych struktur v motorickych okruzich.
Nicméné musime mit na paméti, Ze me-
chanizmy zjisténé u zvifecich modell ne-
musi byt ve stejném rozsahu pfitomny
také u lidf.

Kazuistika

Pacientka, 48 let, pravacka, byla neurolo-
gicky sledovana od 19 let véku, kdy se u ni
poprvé manifestovala epilepsie. Matce
bylo pfi narozeni pacientky 36 let, pred
jejim narozenim prodélala nékolik spon-
tannich potratl. Téhotenstvi, porod a po-
porodni adaptace pacientky byly bez kom-
plikaci. V anamnéze neuddvala Zadna
zavazna onemocnéni kromé padu s ude-
rem do hlavy v Sesti letech. O této udalosti
epilepticky zachvat prodélala v 19 letech
véku, po porodu prvniho ditéte. Byla zaha-
jena lé¢ba kombinovanym antiepileptikem
(fenytoin v kombinaci s fenobarbitalem).
PFi této terapii byla pacientka dlouhodobé
bez epileptickych zachvatt, antiepilep-
tickd medikace mohla byt tedy po néko-
lika letech vysazena. Od 43 let byl ale za-
znamenan abuzus alkoholu pro problémy
v osobnim zivoté, epileptické zachvaty se
objevily znovu. Opét byla nasazena antie-
pileptickd medikace. V poslednich dvou le-
tech pacientka udava jiz plnou abstinenci,
zachvaty ale stale i pres Iécbu pretrvavaji
(terapeuticky byly v monoterapii ¢i kom-
binaci zkouseny fenytoin, valproat, lamo-
trigin, levetiracetam, topiramat, pregaba-

lin, karbamazepin, zonisamid). Nicméné
dlouhodobé Spatna kompenzace epilep-
sie byla zpUsobena z¢asti i diky non-com-
pliance a nedodrzovani protizachvatového
rezimu. U pacientky se jednd o epileptické
paroxyzmy parcidlni s komplexni sympto-
matologii s ojedinélou sekundarni gene-
ralizaci, opakuijici se s frekvenci nékolikrat
do mésice, Casto byva i kumulace vice za-
chvatd v pribéhu jednoho dne.

V bfeznu 2009 byla pacientka hospita-
lizovana na nasi klinice pravé pro naku-
peni epileptickych paroxyzm vyse popsa-
ného typu.

V objektivnim neurologickém nalezu
byla svalova sila v normé, slachookosti-
cové reflexy symetricky vybavné, iritacni
i zénikové pyramidové jevy nevybavné,
taxe a diadochokinéza v normé. Vy3etieni
hlavovych nervl bylo bez patologie. Sva-
lovy tonus byl v klidu bilateralné v norme,
pouze pfi aktivaci levé horni koncetiny
doslo k mirnému zvyseni tonu na druho-
stranné horni koncetiné. Re¢ a intonace
byly v normé, stejné tak i mimika. Tapping
a jemna motorika bilaterdlné v normé, ne-
byly pfitomny zndmky Zadné z extrapyra-
midovych dyskinetickych poruch (tfes,
chorea, balizmus, dystonie ¢i tik). V Rom-
bergové zkousce pacientka mirné titu-
bovala kolem osy, jinak byly stoj a chize
bez abnormit. Pfi klinickém vysetreni jsme
kladli draz také na posouzeni kortikal-
nich funkci, pacientka nejevila znamky
afazie, agrafie, alexie, apraxie, agnozie.
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Obr. 1. Na iktalnim EEG (pocatek zachvatu) je patrny rozvoj rytmické delta
aktivity oboustranné frontotemporalné s jasnou pravostrannou prevahou.
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Pamét a kognitivni funkce byly déle po-
drobnéji vysetfeny neuropsychologem za
pouziti téchto testd: Wechslerova pamé-
tova skala, Wechslerova inteligencni skéla,
Benton(v vizualné-retencni test, Trail ma-
king test, Test verbalni fluence. Vysetieni
prokdzalo intelektovy potencial pfi dolni
hranici 3irSi normy, nebyl zaznamenan sig-
nifikantni pokles performacni slozky 1Q,
ktery byva pfitomen u rozsahlejsich pravo-
strannych |ézi mozku. Mnestické funkce
se nachdazely v pasmu slabého podpra-
méru s oslabenim kratkodobé paméti ve
vsech slozkach. Byla popsana hypopro-
sexie, slabsi schopnost verbalni fluence
s oslabenim slovni vybavnosti, pomalejsi
psychomotorické tempo. Vykony v tes-
tech kognitivnich schopnostf poukazovaly
na mirny kognitivni deficit. Emotivita paci-
entky byla vyrovnand, bez vyraznéjsi anxi-
ety, bez depresivni symptomatiky.

Byla provedena EEG studie vCetné za-
znamu po spankové deprivaci a video-EEG
monitorovani. V interiktalnim EEG byl po-
psan abnormni graf pro pomalejsi, ale re-
aktivni pozadi, s naznacenym loZiskem
nespecifické aktivity temporalné vpravo.
Pfi video-EEG monitorovani byl zachycen
zachvat parcialni s komplexni symptoma-
tologif, s oroalimentarnimi automatizmy,
bez nasledné sekundarni generalizace. Na
iktalnim EEG byla popsdna rytmicka delta
aktivita nad obéma hemisférami fronto-
tempordlné s pravostrannou prevahou
(obr. 1).

Dale byla provedena MR mozku v sek-
vencich T1, T2 a FLAIR. Radiolog popsal
zcela nediferencovatelné nucleus cauda-
tus vpravo, chybéni ¢asti globus pallidus
a Vetsi ¢asti putamen vpravo, v rostralni
Casti putamen byla popsana pseudo-
cysticka léze. Déle byla popsdna atrofie
pravého frontalniho laloku, rozsiteni fron-
télntho a temporalniho rohu pravé po-
stranni komory, Ill. mozkova komora byla
symetrickd. Popsany byly i mensi rozméry
pravostranného hipokampu a thalamu.
Substantia nigra a capsula interna v ob-
lasti pfedniho i zadniho raménka byly bi-
laterdlné symetrické, stejné tak nucleus
ruber (obr. 2, 3).

Diskuze

Jak je z predchozich kazuistik a ojediné-
lych souborl zfejmé, jednostranna (i roz-
sahld) léze bazalnich ganglii nemusi jesté
nutné znamenat vznik klinicky mani-
festntho extrapyramidového syndromu.

U nasi pacientky bylo z extrapyramido-
vych priznakd pfitomno pouze lehké zvy-
Senf tonu stejnostranné horni koncetiny
pfi aktivaci druhostranné koncetiny. Vy-
znam naseho sdéleni vidime hlavné v tom,
Ze jde o teprve druhy podobny publiko-
vany pfipad pacienta s jednostrannou ab-
senci bazalnich ganglii, ktery nevykazoval
zjevny motoricky deficit a ktery zaroven
trpél epilepsi.

Pokud bychom akceptovali hypote-
ticky model zapojeni struktur motoric-
kych okruh@ pfi unilaterdlni hypoplazii
bazalnich ganglii navrzeny Kellinghau-
sem et al [4] a aplikovali ho na nasi paci-
entku, nabizelo by se tvrzeni, ze zacho-
vani motorickych funkci zavisi predevsim
na dobé vzniku postizeni. Jak u Kel-
linghausova pacienta, tak i u nasi paci-
entky Ize vzhledem k bilateralné zacho-
vané capsula interna a absenci pfiznakd
|éze pyramidové drahy predpokladat, ze
ke vzniku postizeni doslo v raném sta-
diu embryondlniho vyvoje. Ziskani a za-
chovani extrapyramidovych motorickych
funkci by pak bylo mozno vysvétlit neu-
rondlni plasticitou v této fazi maturace
mozku.

Nepfitomnost fatické poruchy u pa-
cientky bychom mohli objasnit tim, Ze
témér u vSech pravakd je dominantni leva
hemisféra, tedy ta, kterd u nasi pacientky
zUstala intaktni. Stejné tak bychom mohli
vysvétlit i nepfitomnost alexie, agrafie,
apraxie, agnozie.

Psychologickym vySetfenim byl proka-
zan mirny kognitivni deficit, k jeho presné
pficiné se ale vzhledem k anamnéze né-
kolikaletého abuzu alkoholu nelze blize
vyjadrit. Bohuzel neni k dispozici psycho-
logické vySetreni z divéjsi doby.

V dalsi rozvaze se nabizi i otdzka, do
jaké miry mohou zmensené rozméry ur-
Citych ¢asti mozku popsané u nasi paci-
entky souviset s manifestaci jejich epi-
leptickych zéachvatl. V literature existuji
studie hodnotici zmény v BG u pacientt
s epilepsii temporalniho laloku (TLE) — né-
které sleduji velikost jednotlivych ¢asti BG
na MR mozku [7,8], jiné se zaméruji spise
na funkci téchto struktur [9,10].

Volumometricky byl u pacientd s TLE
nejprve zkouman hipokampus, jako
struktura s predpokladanou roli v inici-
aci a propagaci tohoto typu epileptickych
zachvatl. Byla opakované popsana atro-
fie predevsim ipsilateralné, dale byla pro-
kadzéna souvislost tize atrofie ipsilateral-

niho hipokampu s délkou trvani TLE [7,8].
Dalsi vyzkum se pfi hodnoceni zmén ve-
likosti jednotlivych struktur mozku u pa-
cientd TLE zaméfil i na extrahipokam-
palni, subkortikalni struktury. Pulsipher
et al ve své studii hodnotf velikost hipo-
kampu, nucleus caudatus, thalamu, puta-
men a corpus callosum. Tyto ¢asti mozku
autofi vybrali po zhodnoceni pfedchozich
studii, ve kterych byla méfena velikost

Obr. 2. Na MR mozku v T2 zobrazeni
je patrna v levostrannych bazalnich
gangliich pravidelna konfigurace a in-
tenzita signélu, vpravo je pouze na-
znacena drobna ¢ast putamen, dalsi gan-
glia nejsou jiz diferencovatelnd. Dale je
patrné rozsiteni frontalniho rohu pravé
postranni komory a atrofie pravého
frontainiho laloku.

Obr. 3. Na koronarnim fezu je
patrna hypotrofie pravostranného
hipokampu.
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struktur s prfedpokladanym podilem na
iniciaci, modulaci a/nebo propagaci tem-
poralnich epileptickych zachvatl [9]. Re-
dukce velikosti byla zaznamendna u vsech
vySe uvedenych casti mozku, nejcastéji
pak u ipsilaterdiniho hipokampu, corpus
callosum a bilateralné u thalamu (s pre-
dominanci ipsilateralné). U nasi pacientky
byly prokdzany mensi rozméry ipsilateral-
niho hipokampu, thalamu, nucleus cau-
datus i putamen, coz je v korelaci s publi-
kovanymi udaji (obr. 2, 3).

Déle se v souvislosti s TLE predpoklada
inhibi¢n{ vliv BG na Sifeni epileptické akti-
vity. Bylo zjisténo, Ze i ve stavu, kdy témér
cely kortex generuje synchronni epilep-
tickou aktivitu se ve striatu v EEG objevi
pouze asynchronni pomalé viny [10]. Epi-
leptickd aktivita nebyla v BG registrovana
u zadného z vysetfovanych pacientl. Au-
tofi predpokladaji desynchroniza¢ni plso-
beni BG na epileptické vyboje, ¢imZ se za-
brani dalsimu Sifeni epileptické aktivity.
Tuto myslenku podporuje i popsany pfi-
pad bilateralni alterace striata (objektivné
dokumentované hyperintenznim signa-
lem v BG v T2 vaZenych sekvencich MR
mozku) u pacienta po opakovanych parci-
alnich komplexnich epileptickych zachva-
tech s ojedinélou sekundarni generalizaci

[11]. S odvoldnim na vySe zminéna data
bychom tedy mohli predpokladat, Ze in-
zult v embryondlini fazi vyvoje nasi paci-
entky zpUsobil nejen hypoplazii BG, zjis-
ténou na MR mozku, ale také funkeni
alteraci BG, a tedy i usnadnéni sifeni epi-
leptické aktivity a rozvoj klinického ob-
razu TLE.

Zaver

Predkladana kazuistika demonstruje,
Ze i rozsahlé unilaterdini poskozeni BG
nemusi jeSté nutné znamenat vznik
klinicky manifestniho extrapyramidového
syndromu. Toto bude pravdépodobné za-
vislé na dobé vzniku Iéze. V casnych sta-
diich maturace mozku se nejspise jesté
muUZe uplatnit neuronalni plasticita, a tim
i schopnost zachovat intaktni motorické
funkce. Léze BG muUze mit i souvislost
s manifestaci TLE, kdy se nedostatecné
uplatni inhibi¢ni vliv BG na Siteni epilep-
tické aktivity.
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