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Syndrom progresivni ataxie a palatalniho
tremoru u pacienta s mirnou idiopatickou
bilateralni hypertrofii olivarniho jadra

A syndrome of progressive ataxia and palatal tremor in a patient
with mild bilateral idiopathic hypertrophic olivary degeneration

Vazena redakce,

pdarové dolni olivarni jadro se nachazi v horni
¢asti prodlouzené michy, laterdlné od py-
ramidovych drah. Pfijima jak motorické, tak
senzorické podnéty, které se zde integruji
a olivocerebeldrni drahou jsou pak prena-
seny do mozeckového kortexu. Jadro je za-

pojeno do tzv. Guillain-Mollaretova trojuhel-
niku. Tento okruh, znamy téz jako trojuhelnik
myoklonicky, propojuje kontralateréini
nucleus dentatus a ipsilateralni malobunéc-
nou ¢ast nucleus ruber a ipsilatelarni olivu
inferior. Tvori tedy zpétnovazebny okruh
mozkového kmene a mozeckovych jader,

Obr. 1. MR mozku, T2 vazena sekvence koronalné — znazornéni Guillain-Molaretova
trojuhelniku.
Hornf vrchol vyznacuje levostranny nucleus ruber, doInf vrchol odpovida poloze ipsilate-

ralniho dolniho olivarniho jadra, tieti vrchol kontralaterdiné ukazuje misto pravostranného
nucleus dentatus.

Fig. 1. Brain MRI, T2 weighted coronal sequence - depiction of the Guillain-Molaret triangle.
The upper peak indicates the left-sided nucleus ruber, the lower peak corresponds to the
position of the ipsilateral inferior olivary nucleus, and the third peak contralaterally indicates

the location of the right-sided nucleus dentatus.
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ktery moduluje miSni motorickou aktivitu
(obr. 1) [11.

Olivarni jadro mUze podléhat degene-
raci. Existuji dva zakladni druhy této de-
generace. Budto se jednd o primarni neu-
rodegenerativni proces neznamé pficiny
a bilaterdIni degenerace jadra je soucasti
vzacného syndromu progresivni ataxie a pa-
latédIniho tremoru (PAPT), nebo se degene-
race rozvine sekundarné po Skodlivém in-
zultu, jakym muze byt napf. hemoragie,
ischemie ¢i demyelinizace postihujici struk-
tury myoklonického trojuhelniku. V dru-
hém pripadé se mlze jednat o hypertro-
fii olivy pouze unilaterdIni. Podstatné je, ze
v obou pfipadech dochazi k desinhibici

496

Cesk Slov Neurol N 2021; 84/117(5): 496-498




SYNDROM PROGRESIVNI ATAXIE A PALATALNIHO TREMORU

Obr. 2. MR mozku, T2 vazend sekvence axialné — mirna symetrickd hypertrofie dolnich
olivarni jader, ktera jsou bilateralné s patologicky zvySenym signdlem.

- demyelinizace v souvislosti s roztrousenou sklerézou;

- tumor (astrocytom, metastaza, lymfom);

- [éze postihujici kortikospindlni drahu (Walleridnska degenerace, adrenoleukodystrofie,
amyotrofickd lateraIni skler6za);

- infarkt v povodi vertebrobazilarni perforujici tepny — vétsina medulérnich infarktd nastava
v povodi arteria posterior inferior cerebelli a postihuje posterolateraini ¢ast prodlouzené

michy (napt. pfi disekci vertebralni tepny). Alternativné, medulérni infarkty mohou byt spo-

jeny s okluzf perforujici vétvi pfedni misni tepny nebo vertebrélnich tepen a maji parame-
didInf lokalizaci;

- infekéni/zanétlivy proces (tuberkuléza, sarkoiddza, HIV/AIDS, rhombencephalitis) [10].

Fig. 2. Brain MRI, T2 weighted axial sequence — imaging at the level of the inferior oli-

vary nuclei, which are bilateral with pathologically increased signal and mild symmetric

hypertrophy.

Dif. dg. — other causes of high T2 weighted signal in the ventral part of the medulla

oblongata:

- demyelination in the context of multiple sclerosis;

- tumor (astrocytoma, metastasis, lymphoma);

- lesions affecting the corticospinal tract (Wallerian degeneration, adrenoleukodystrophy,
amyotrophic lateral sclerosis);

-infarction in the territory of the vertebrobasilar perforating artery — most of the medullary
infarctions occur in the posterior inferior cerebellar artery territory and affect the postero-
lateral part of the medulla oblongata (for example, in vertebral artery dissection). Alternati-

vely, medullary infarctions may be associated with the occlusion of perforating branches of

the anterior spinal artery or vertebral arteries and are located in the paramedian region;
- infectious/inflammatory process — tuberculosis, sarcoidosis, HIV/AIDS, rhombencephalitis.

(a tedy aktivaci) olivarniho jadra, k jeho hy-
pertrofii a rytmickym spontannim vybojim.
Hovofime o tzv. hypertrofické degeneraci
olivy (HOD) [2].

Hlavnim klinickym projevem HOD je pa-
latéInf tremor (PT) postihujici mékké patro,
ale i uvulu, larynx a pharynx, nebo okulopa-

lataInf tremor (OPT), tedy PT spojeny s pen-
dularnim nystagmem.

Jedenapadesatilety, dosud zdravy mon-
tazni délnik s nevyznamnou rodinnou
anamnézou se dostavil k neurologickému
vysetfeni pro fadu potizi. BEhem posledniho
roku si zacal véimat nejistoty pfi chlizi s ten-

denci k vravorani a padtim, okoli ho podezi-
ralo z podnapilosti. Pfitom stacilo tfeba vést
voditko se psem, aby se znovu cftil pfi chizi
jisty. Trapily ho také nechténé mimovolni
pohyby, vlivem kterych napf. jednou ude-
fil kolemjdouciho. On sam se kazdou chuvili
o néco uhodil, celkové Uplné ztratil odhad
vzdalenosti v prostoru. Ve volném ¢ase rad
hrél v kapele na kytaru, ale posledni rok zacal
Spatneé slyset. Také se objevily mirné potize
s polykdnim, obcas se zalykal pfi pfijmu te-
kutin a tuhych soust.

V neurostatu byl ndpadny predevsim pa-
latéIni myoklonus. Byly pfitomny mirné po-
sturdlni instabilita, stoj o Siroké bazi. Chize
lehce vravorava, kroky nebyly zcela stejné
délky. Na koncetinach lehka dystaxe. Re¢
byla mirné dysartricka.

Na MR mozku se zobrazil stranové syme-
tricky zvyseny signal na T2 vazené sekvenci
v oblasti doInfho olivarniho jadra a jeho
mirna bilaterdIni hypertrofie. Jinak byly struk-
tury Guillain-Mollaretova trojuhelniku bez
patologického ndlezu a radiologicky nélez
byl tedy hodnocen jako idiopaticka bilate-
ralni hypertrofickd degenerace olivarniho
jadra (obr. 2).

Viysetfeni na ORL potvrdilo oboustrannou
percepcni nedoslychavost. Pfi vysetifeni po-
lykaciho aktu nebyla zachycena porucha
polykani, ale mimovolni stahy svald hrtanu
a hltanu, které jisté mohou byt pfic¢inou ne-
pfijemnych pocitd u pacienta pfi polykani.

Doplnili jsme EEG pro Uvahu o fokalnich
motorickych epileptickych paroxysmech
jdou ale etiologicky nejspise na vrub ataxii),
zaznam byl bez epileptiformni aktivity. EMG
neprokazala polyneuropatii dolnich konce-
tin, kterd by se mohla podilet na nestabilité
stoje a chlize nemocného.

Syndrom progresivn{ cerebeldrni ataxie
a palatalniho tremoru spojeny s pfitomnosti
HOD byl popsan poprvé jiz v roce 1985 ame-
rickymi neurology Sperligem a Hermannem,
ktefi symptomy bezlspésné zkouseli ovliv-
nit tri(hexy)phenidylem s antimuskarinovym
Uc¢inkem (plvodné registrovan jako antipar-
kinsonikum) a L-5 hydroxytryptophanem [3].

Samuel et al poté rozlisili sporadickou a fa-
milidrni formu nemoci a publikovali praci
popisujici syndrom u 28 nemocnych. Zadny
z nich nemél strukturdinf 1ézi v kmeni, u né-
kterych byla pfitomna atrofie mozecku [4].

U sporadické formy nemoci se kromé
ataxie mohou vyskytnout i poruchy okulo-
motoriky, jako jsou pohledem evokovany
nystagmus, zaskubovy vertikdInf nystagmus
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nebo hypermetrické sakédy. V praci Samu-
ela et al byla u dvou pacientl z 28 pfitomna
internukledrni oftalmoplegie. PT patfici do
zakladnf charakteristiky syndromu byl pfi-
tomen u viech. Pacienti si tedy mohou sté-
zovat na poruchu zraku charakteru rozmaza-
ného vidéni pfi rychlych pohybech hlavou.
Zaroven byla u sporadické formy pomérné
¢asto piitomna ztrata sluchu. Zadné dalsf
specifické neurologické priznaky nejsou
popisovany [4].

Klinicky obraz familidrni formy syndromu
PAPT mlze byt mnohem rdznorodéjsi. Ne
vzdy je na MR pfitomna hypertrofie olivar-
niho jadra. Mezi nejcastéjsi priciny fami-
lidrnf formy PAPT patfi vyskyt v rdmci Ale-
xandrovy choroby, spinocerebeldrni ataxie
typu 20 a mutace POLG.

Alexandrova choroba patfi do skupiny
leukodystrofii, tedy nemoci spojenych s pri-
marni poruchou myelinu a bunék myelin
tvoficich. Onemocnéni je podminéno mu-
taci v genu GFAP, kédujici kysely glidini fib-
rildrni protein (GFAP), ktery je dlleZitou sta-
vebn{ strukturou astrocytl. Rozlisuje se
forma infantilni, juvenilni a adultni. Do kli-
nického obrazu patff bulbarni/pseudobul-
barni syndrom, spasticita, demence, ale
Casto také prave cerebeldrni ataxie, palatalnf
tremor, nystagmus a jiné abnormalni o¢nf
pohyby [5].

Pro SCA20 jsou typické zacatek dysar-
trif, pomala progresivni ataxie, palatainf tre-
mor a familidrni vyskyt s autosomalné domi-
nantni dédi¢nosti. Kromé toho mohou byt
pfitomny abnormni o¢ni pohyby typu hy-
permetrickych horizontalnich sakdd, v men-

siné pripadl se objevi i lehkd slachookosti-
cové hyperreflexie a posturdlni tremor. Na
MR kromé cerebeldrni atrofie mlze, ale ne-
musi byt pfitomen zvyseny T2 vazeny signal
v oblasti olivarniho jadra [6].

Gen POLG kéduje mitochondridlni DNA po-
lymerazu zodpovédnou za replikaci mitochon-
dridlniho genomu. Mutace POLG jsou nejcas-
t&jsi pricinou genetickych mitochondridlnich
chorob a spektrum jejich klinickych projevi
je velmi siroké. Patif sem choroby s pocatkem
v raném détském veku — Alpers-Huttenloche-
rdv syndrom, autosomélné recesivni (a do-
minantni) progresivni externi oftalmoplegie,
détskd myocerebrohepatopatie a skupina tzv.
chorob MEMSA spojenych s myoklonickou
epilepsii, myopatif a senzorickou ataxif [7].

V rdmci diferencidlni diagndzy je nutné
rovnéz myslet na progresivni supranuklearni
paralyzu, u které byla HOD popsana [8],
stejné jako u nemocného s familiarni formou
Creutzfeld-Jakobovy nemoci [9]. V Uvahu
by pfipadala i cerebeldrni forma multisys-
témové atrofie. Z 1écitelnych vzacnych pfi-
¢in PAPT by méla byt vylouc¢ena glutenova
senzitivita.

U naseho pacienta je zdkladnim rysem
onemocnéni palatalni tremor a progredujici
ataxie. Na MR mozku jsou patrné abnormalni
zmeény intenzity a mirnd hypertrofie obou
olivarnich jader, bez dalsiho patologického
nalezu. Klinicky i radiologicky nélez tedy od-
povidaji neurodegenerativnimu syndromu
PAPT. Navic je pfitomna i nedoslychavost,
kterd byva u této jednotky casto popiso-
vana, naopak chybi porucha ocnich pohybd.
Na vysledek genetického vysetfeni mutace

POLG a panelu SCA nemocny cekd. V medi-
kaci Ize vyzkouset antikonvulziva &i benzo-
diazepiny, avsak s nejistym efektem. U na-
seho pacienta nynf zkousime malou davku
klonazepamu. Objevuji se kazuistiky popisu-
jici dobry efekt botulotoxinu aplikovaného
do palatalnich svald.
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