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Neékdy 1 smich skodi zdravi
kazuistika mladeho muze se subakutni
ataktickou kvadruparézou
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J.Z., nar. 11.7.1998

 Anamnesticky
— prematurita ( porod v 33. tyd. via SC)
— lehka mozkova dysfce.

— CVID (common variable immunodeficiency sy.) ale recentné mirny, bez potfeby
substituce Ig

 Medikace: jen antihistaminika a sezonné inhal. kortikosteroid + LABA
 Rodinnad anamnéza: zcela negativ. stran hereditarnich onemocnéni
 Abusy: alkohol ,malo“, jiné neguje

e Od poloviny 3/2019 parestezie aker hornich i dolnich kon €etin,
narustajici porucha ch tze (pad na schodech), bezprost Fedni infek éni
trigger NE

o 1.4.2019 pfijat na jiné pracovisté, obj.
— Kvadruparéza, na HK lehka, na DK smiSena/hlavné chaba (jen hyperrefl. L2/4)

— sy. zadnich provazc u
 taktilni hypestezie od kolen/zapésti dist.,
» ladi¢ka na HKK 6/8, na palci 0/8, kolena 2/8 bilat.,
» termické ¢iti zachované
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MRI 3.4.2019: SCD v rozsahu C2-6
“a ﬁ-— -_:_i-".

CT-A pro dif.dg. disekce aorty atd. —
neprokazana, ale jako VN obtéekaneé
emboly lobarnich vétvi a. pulmonalis bilat

MR-Angiogr.
spinalniho
reciSte bez
patologie
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Vysledky

e Hladina vit. B;,: 285 ng/l (223-1132) = Seda zona, Heys 37 pmol/l (5,46 -
16,2) MMA 3 pmol/l (< 0,3 pmolity V KO: norm. &ervena fada vé MCHC a MCV

e Likvor — celul., humoralni (v&. laktatu, IEF, AQP4/MOG/MBP, paraneopl. protilatky) |
sérolog. vys. norm. (lues, borrelie, HIV, HSV/VZV, hepatitidy)

e Lab. screening

— biochemie (ionty, JT, ren.fce, thyroid. hormony, metabol. Fe, onkomarkery, elfo +
imunofixace) NOR M.

— Koagulaéni vys. (.11, £.V, Prot.C, Prot.S) NOR. pouze zvys. f.VIII (reaktivni pfi PE)

— Imunologie: pouze slabé ANA+, hrani¢né nizké IgA a IgG (preexistujici - pfi CVID),
jinak NORM.

» Oftalomolog. vyS v€. OCT (dif.dg NMO-SD) : NORM.

o Terapeuticky pokus: 3g Solu-Medrol i.v. ...
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Efekt...

Kontrolni MRI s odstupem 14 dni:
progrese rozsahu SCD po minim.
Thb5

Dle dokumentace 2x (23.,24.4.) a
1000 ug B12 i.m. ...
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5/2019 prelozen na NK FNM ze SJ FNM

Subakutné (3/19) rozvinuta axonalni léze pyramidové a zadné provazcové drahy
v C a horni Th miSe a perifernich nervu (s max. postiZzeni distalni na DK)

nejasné etiologie (neuroinfekt €i autoimunitni postizeni NS neprokdzano),

v dif dg. dédicna metabolickd porucha - vit B12, hyperhomocysteinemie,
elevace methylmalonatu, hypokuprémie ..

Stp. protrahované tonsilitis 01/2018, s naslednou aftdzni stomatitidou

Stp. nahodném nalezu plicni embolie nejasného stafi i etiologie (dg. v 04/2019),
bez prikazu koagulopatie

Recidivujici respiracni infekty v détstvi

Lehce imunopatologicky terén s lehkou hypogamaglobulinémii a autoimunitnimi rysy
Stopovita mitrdlni, trikuspid. a pulmonalni regurgitace.

Varikokela 1.st. vlevo
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Kondukcni studie

Nerve / Sites Rec. S. Peak Lat |Peak Ampl Pist. |[RV
ms v cm || m/s
R Median - Digit Il
Wrist | I 4,05 19,9 155 46,3
R Radial - Thumb
Forearm | Thumb | 2,45 17,0 df 486
R Sural - Lat Malleolus
Calf | Lat Malleolus | 4,80 157] 13 347
L Sural - Lat Malleolus
Calf | Lat Malleolus | 4,55 17,0] 125 342
Nerve / Sites Lat. |Amp. Dur.  |[Stim.  Dist. RV  [rea Afea %
ms || mV | ms cm |m/s mVms %
R Median - APB
Wrist 4,00 5,8[] 5,85| 23,5mA 19,1 100
Elbow 9,15| 5,3|| 6,35|23,5mA| 26| 50,5 19,6 102
R Peroneal - Tib Ant
Fib Head 5,45 0,2(}11,35| 33,7mA 11 100
Knee 6,30 0,11111,70| 32,9mA| 6,5] 76,5 1,2 109

senzitivni

motorické



Jehlova EMG

EMG Summary Table

Spontaneous MUAP Recruitment
Muscle Nerve [Roots |[A [ W asc .F. mp Jur. PPP  Pern
L. Tibialis anterior Deep |[L4-L5 [N 2+ 2+ None |None N N N Discrete
L. Rectus femoris Femor [L2-L4 [N None 1+ None None N N N N
al




m-SEP

Protocol / Run N9 N11 N13 || N20§ P25|] N2g CCT

ms ms ms ms ms uV ms

L MEDIANUS |

1.1 C4(C3)-Fz 21,70] 2525 1,1] 810

1.2 Cv6-Fz 11,85 13,60 |

1.3 C4(C3)-Cv6 12,50( 13,60 |

1.4 Erb-Erb 10,10 |

2.1 C4(C3)-Fz 21,700 2525|| 1,0] 8,10

2.2 Cv6-Fz 11,80 1385

2.3 C4(C3)-Cv6 12,40| 13,60

2.4 Erb-Erb 10,05

R MEDIANUS

1.1 C4(C3)-Fz 21,60 26,20[| 0,69 7,95

1.2 Cv6-Fz 11,95( 1395 |

1.3 C4(C3)-Cv6 12,10| 1365 |

1.4 Erb-Erb 10,30 |

2.1 C4(C3)-Fz 21,70f 26,20[| 0,76] 8,25

2.2 Cv6-Fz 11,95 14,00 |

2.3 C4(C3)-Cv6 11,95 1345 |

2.4 Erb-Erb 10,35 |

L MEDIANUS

Erb-Efb 2.4

Sme Rii\

R MEDIANUS

4'(C3)-Fz 1.1
5ms 5uV




t-SEP

R TIBIAL MALLEOLUS

Protocol / Run N35 P40 P40 N50 P60

ms ms 1AV ms ms

R TIBIAL MALLEOLUS

1.1 CZ-Fz 48,50 52,90 0,44 59,20 64,70
1.2 L1-Th12
2.1 CZ-Fz 48500 52,70 0,46 59,60] 64,80
22 L1-Th12 12509
Protocol / Run N35 P40 P40 N50 P60
L TIBIAL MALLEOLUS
ms ms [1AY ms ms
Cz-Fz1.1
L TIBIAL MALLEOLUS ' : - - : : : - “10ms 2uv
1.1 CZ-Fz '
1.2 L1-Th12
2.1 CZ-Fz AT
L1-™M1345
22 Ll'ThlZ [ * * * " * * * “10ms 2uVv
. . . . . . . 13(13)




MEP

Nerve / Sites Lat |Amp. Pp. [CCT (-) Nerve / Sites Lat |Amp. Pp. [CCT (-)
ms mV ms ms mV ms
R Lingual - HK R Lingual - DK
Pod loktem - ADQ 2,55 10,4 2,55 Pod hlavigkou - TA 5,05 5,05
Nad loktem - ADQ 8,10 10,7 5,55 Nad hlavi¢kou - TA 5,65 0,3 0,60
CTX1-ADQ 24,35 10,1| 24,35 CTX1-TA 39,75 0,1] 39,75
CTX2 - ADQ 24,60 78| 24,60 CTX2-TA 39,35 0,2 39,35
CTX1-BB 14,15 25| 14,15 CTX1- QF 33,50 0,5] 33,50
CTX2- BB 13,80 2,0 13,80 CTX2-QF 33,30 0,71 33,30
RDX1 - ADQ 16,45 1,2 -7,90 RDX1 - TA 20,10 -19,65
RDX2 - ADQ 16,45 1,2 -8,15 RDX2 - TA 19,95 -19,40
RDX1 -BB 7,70 0,9 -6,45 RDX1 -QF 15,15 0,4 -18,35
RDX2 -BB 7,70 -6,10 RDX2 -QF 14,80 0,4] -18,50
L Lingual - HK L Lingual - DK
Pod loktem - ADQ 3,00 12,3 3,00 Pod hlaviékou - TA 4,40 4,40
Nad loktem - ADQ 7,30 12,3 4,30 Nad hlavi¢kou - TA 6,40 0,3 2,00
CTX1- ADQ 21,75 98| 21,75 CTX1-TA 39,50 0,00 39,50
CTX2 - ADQ 22,10 10,5 22,10 CTX2-TA 39,55 0,2] 39,55
CTX1-BB 16,25 16| 16,25 CTX1-QF 33,55 1,8] 33,55
CTX2-BB 15,50 22| 15,50 CTX2 - QF 33,65 1,2| 33,65
RDX1 - ADQ 16,60 11 -5,15 RDX1 - TA 17,20 0,2] -22,30
RDX2 - ADQ 16,60 15 -5,50 RDX2 - TA 16,85 0] -22,70
RDX1 -BB 7,70 1,4 -8,55 RDX1 -QF 12,15 0,8] -21,40
RDX2 -BB 7,90 2,5 -7,60 RDX2 -QF 11,75 0,7] -21,90
DK

HK



Biochemické vysetreni

e 9.5.2019 Hladina vit. B12: 630 ng/l (23-1132)
° Hcys 15 pmol/l (5,46 — 16,2)
e MMA odpad v moci (UDMP): NORM.

— doplnéna gastrofibroskopie: BEZ ZNAMEK
ATROFICKE GASTRITIS

— protilatky proti pariet.bb: NEGATIVNI

*



Dif.dg .

e Zvazovana hypokuprinemicka myeloneuropatie
— 10.5.2019 sérum: Cu 10,1 umol/l (10,99-21,98) ceruloplasmin 0,17 g/l
(0,2-0,6) Zn 13,7 umol/l (12-18)
— 30.5.2019 (nesubstituovan): Cu 11,99 umol/I ceruloplasmin 0,28 g/
Zn 11,2 umol/l

— Neguje zdroje zvySeného prijmu Zn, zadny RF (bariatricka chirurgie/resekce
zaludku, malabsorbéni sy., uzivani chelatd — néktera starsi antinelmintika)

NEPRAVDEPODOBNA...

« Zvazovana porucha metabolismu mastnych kys. (VLFA)
— VySetfeni v UDMP: NEGATIVNI

Toxikologicka pfi€ina
— |éky, drogy , alkohol — opakované neguje
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Po opakovaném naléhani a pod tlakem rodiéu
pfiznava pravidelné uzivani (3-4x tydn €& a 2L) v
obdobi 12/2019 — 3/2019 N ,0 (laughing balloon)
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Neurotoxicita N,O

Akumulace =

prav édpod. neurotoxicita
Francis G. et al. Neurology 2016

N,O inaktivuje B12
oxidace Cb'" na Cb'*)

Methylmalonic
Acid

Akumulace Hcys =
- homocysteinilyzace koag. proteint (prokoagul.)
- defektni metylace

cytosinu = defektni DNA/
RNA / proteosyntéza

Hvdrolase

Homocysteine
+ Folate

Methylmalonyl-
CoA

+ deficit SAM (myelinizace

T L-methyimalonyl-CoA
Meihionine synihase B]I muitase
Methionine Succinyl-CoA
@5 ELROLOGK KL TOM)
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Ostatni auto Fi

e Morris N et al., Muscle and Nerve 2015:

— 22lety abuzer se sy. zadnich provazcu, vysokou hladinou Hcys a rozvojem tézke
axonalni motorické neuro(no)patie poté, co doslo ke k orekci parametr U
metabolismu B12

* Hladina vitaminu B12
Garakani A et al. Am. J. Addict 2016: normalni hladina B12 u 16 / 61 (26%) pacient G !!!
Keddie S et al. J Neurol 2018: normalni / v dolnim pasmu normy 4/10 pac. !!!

 MRI prikaz SCD — ,inverted V signe*
téemér vzdy horni Th a/nebo C micha

Xiao CP et al. Asia Pac J Clin Nutr. 2016 (retrospektivni soubor): 19/36 pac. (53%)
Garakani A et al. Am. J. Addict 2016 (systemat. review): prukaz u 78 % pacientt (39/50)
Keddie S et al. J Neurol 2018 (série pripadl): prikaz 9/10 pacientd

» Variabilni elektrofyziol. nadlezy v PNS :

Li HT et al., Clinical Neurophysiology 2016 (N = 33):

¢ predomin. axonalni 10/33 pac. (30%) — nezavisly RF t éZké axonalni léze: hladina Hcys
Axonalné-demyeliniza¢ni 12/33 pac. (36%), 2/33 demyel., 8/33 lehké abnormity

Lan SY et al. Brain and Development 2019:
* izolovana motoricka axonalni neuropatie 1/9 pacientd
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19.10.2019 po suplementaci B12
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7/3/2021

MR michy : Vysetreni nativni T2W + T1W + T2

Ve srovnani s MR vysetrenim z 5.10.2019 doslo k ¢astecné regresi signalovych zmén

v dorzalni ¢asti kréni a horni hrudni michy. Nové loziskové Ci signalové zmény se v mise
neobjevily. Micha je obvykle ulozena, pfimérené Sire. Kréni lorddza a hrudni kyfoza
z(Ostava oplostéla.

Zaver:
Dalsi parcidlni regrese signalovych zmén v dorzalni €asti kréni a horni hrudni michy



19/2/2021

Absolvoval IGZzkovou RHB ve FNM 7/2020 - obj. dle zpravy i subj. dobry efekt.

Aktudlné zkraceni AS (limituje napf. v plném diepu)
zlepSena stabilita stoje/chlze - napf. na narocném terénu nepotiebuje pomucku k chizi
vysSi rychlost chtize (vnimal napf. do schodll ve srovnani se zimou 2020).

Iritani ani zanikové senzit.neuropat.symptomy neregistruje. Krampi (lytka) jen zcela minim.,
Na HK hodnoti stav jako normalizovany - knofliky, zipy, psani na PC i rukou, drobné Sroubky —
vSe na premorbidni Urovni.

Obj. Na HK svede Spetku,rr C5/8 zZivé, PJI 0, PJZ negat.

diadocho +, taxe dobrd, tremor O sv sila - 5/5 tenar 4+/5 hypotenar 4+/5 10 svaly 4+/5

DK: hypotrofie kvadricepst jen mirna od dist. 1/3, vyraznéji peroneadl a lytkovych svald,
kladivkovité prsty, zkraceni a zvys. tonus hamstrings, mirné i QF, zkracena AS bilat. ,

PJI - jen ext ochota rfl. L2-4 ++ sym L5/S2 + sym,

Stoj na Spicky svede s oporou, na paty nesvede, s drzenim svede drep, stoj lll s instabilitou,

Citi: ladi¢ka na DK palec 5,5/8 nart 6/8 koleno 6.5 -7/8



Take home message

* Priklinickém sy. zadnich provazu + MRI nalezu (SCD) vzdy
kompletni lab. metabolismu vit. B12

— CAVE nizka citlivost celkové hladiny vit. B12 (jen velmi nepfesné koreluje s
aktivni formou — holotranskobalaminem - ktera jen 15-20% celkové hladiny)

— Optimaln é:
+ hladina homocysteinu
+ methylmalonova kyselina (&asna inicialni elevace, promptni pokles po Ié&bé&)

« Aktivhé se ptat — zvlasté u mladych - na abusus

(,..neuzivate rekreacné/narazove jakékoliv psychoaktivni latky..?
rekreacCni drogy ?*)
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