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Choroba Strumpell-Lorrain

e Ernst Adolf Gustav Gottfried von Strumpell:
Beitrage zur Pathologie des Ruckenmarks.
Archiv fur Psychiatrie und Nervenkrankheiten,
Berlin, 1880, 10: 676-717.

e Maurice Lorrain:
Contribution a I'étude de la paraplégie
spasmodique familiale.
Thesis de Paris, 1898.




/ anamnézy

e 58lety muz

e NO: 7 let trvajici a progredujici bolesti a slabosti
obou dolnich koncetin. Veden pod diagnozou
pedes serpens et transversoplani. Dominovala
spasticka parapareza s prevazujicim postizenim
flexoru a cirkumdukci s levostrannou prevahou

 OA: Dnava artritida nekolik let

e SPA: dfive strojvudce a nyni v invalidnim
duchodu

* RA: U otce byla obdobna porucha chuze.




Objektivni nalez

e Lucidni, orientovan, na kranialnich nervech a HK
norm. nalez, na DK v Mp instabilita oboustranné,
vyrazna hyperreflexie, klonus oboustranne s
lehkou prevahou vlevo, oboustranne Babinski

e Obézni pacient, deformity nohou bilat.




Laboratorni a pomocna vysetreni

e Krevni obraz v norme

e V seru lehce vyssi K.mocCova (415), zvysena CK
(7,82), CKMB (0,22), MBCK (2,81)

* RTG a MRI vysetreni patere: degenerativni
zmeny ve smyslu mnohocetnych osteochondroz a
foraminosten6z, mala cirkularni protruze ploténky
L4/5

» EMG: Lehka prevazne demyelinizacni
polyneuropatie (u vsech CMAP dochazi ke
snizeni A-CMAP s desynchronizaci)




Genetické vysetreni

* Provedeno genetické vysSetfeni pro SPG lokusy

e V exonu 14 SPG4 genu prokazana mutace ¢.1610
T na C v heterozygotnim stavu, ktera predikuje
missense mutaci p. Leu 537 Pro. Dosud zrejme
nebyla popsana.

» Nalez podporuje diagnozu HSP/SPG4




Zaver
e Hereditarni spasticka paraplegie (HSP) *
e Choroba Strumpell-Lorrain
* heterogenni skupina vzacnych dediCnych poruch
e progredujici spinalni nesegmentalni spastickou
parapareza
e postupné narustajici abnormity chuze, svalova

spasticita, zhorseni posturalnich funkci — vedouci k
iInvalidizaci pacienta

* Nestrasil, I. (2006). "Hereditarni spasticka paraparéza." Neurol. pro praxi 1: 20-22.

-




Zaver

e Dosud bylo popsano pres 30 mutaci lokusu SPG

*

» HSP/SPG4 u naseho pacienta je vazano s AD
typem dedicnosti — riziko 50% pro prenos na
potomky. Jeden z rodiCu probanda je
pravdépodobné také nosicem mutace (otec —
pozit. RA)

o K definitivnimu potvrzeni kauzality mutace je
nutné geneticke vysetreni v rodine.

* (Contino, G. and G. Novelli (2006). "Hereditary spastic paraplegia: clinical genomics and pharmacogenetic
perspectives." Expert Opin Pharmacother 7(14): 1849-56.)

-

/




-

Zaver
e Zatim neexistuje lIéCba, ktera by zamezila

progredujici axonalni degeneraci u HSP.

e Byl popsan dobry funkcni efekt chronicky
intrathekalne podavaného baclofenu v davce 75
mg/d u vCasnych stadii onemocneni *

e K tomuto kroku jsme vsak nepristoupili.

* Lambrecq, V., F. Muller, et al. (2007). "Intrathecal baclofen in hereditary spastic paraparesis: benefits and
limitations." Ann Readapt Med Phys 50(7): 577-81.




Dekuji za pozornost

e Dékujeme za spolupraci Doc. Seemanovi —
pracoviste lekarske genetiky Gennet
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