Dětská mozková obrna, neurometabolická a neurodegenerativní onemocnění

DMO= dětská mozková obrna- perinatální encefalopatie


chronické neprogredující postižení vyvíjejícího se mozku vzniklé prenatálně/perinatálně/časně postnatálně


postižení mozku STACIONÁRNÍ, ale klinický obraz se mění podle toho, jak CNS vyzrává


etiologie- NEDONOŠENOST, periventrikulární leukomalacie, intrakraniální krvácení


opožděný psychomotorický vývoj, centrální tonusová a koordinační porucha


forma-SPASTICKÁ (60%)- hemiparetická





diparetická-obrna DK- nejčastější-NŮŽKOVITÁ chůze




kvadruparetická



EXTRAPYRAMIDOVÁ-DYSKINETICKO-DYSTONICKÁ (20%)-ataxie, dyskineze



MOZEČKOVÁ



SMÍŠENÁ


komorbidity- psychomotorická retardace- intelektový deficit



epileptické záchvaty



poruchy zraku (strabismus), sluchu



poruchy vývoje řeči, dysartrie


prognóza- závisí na intelektovém deficitu, epilepsii


diagnózu stanovujeme kolem 1 roku- předtím TONUSOVÉ ODCHYLKY


léčba-časná rehabilitace- reflexní stimulace, Vojtova metoda



podpůrná léčba- nootropika, pyridoxin



léčba epilepsie



ortopedické operace- prodloužení Achillovy šlachy



prolongace postižených končetin ( narovnání páteře



léčba spasticky- botulotoxin- I- předškolní věk



léčba zrakových poruch



odhalit co nejdříve poruchu sluchu
Neurodegenerativní onemocnění

LYSOZOMÁLNÍ poruchy


střádavá onemocnění- hromadění produktu (mozek, ale i játra, KD, kůže…)



začínají v kterémkoliv věku



výrazná progrese



DEMENCE, horšení motoriky, senzorické poruchy, epileptické záchvaty



diagnostika- průkaz střádané látky v tkáni (punkce KD- orientační)




molekulárně-genetická



léčba u některých možná, ale velmi nákladná, nutno zahájit,co nejdříve ( poté již není moc velký efekt



NIEMANN PICKOVA CHOROBA- AR




střádání sfingomyelinu a neesterifikovaného cholesterolu




trias- demence-detoriace intelektu





dystonické projevy





mozečkové projevy




hepatoSPLENOmegalie, paréza VERTIKÁLNÍho pohledu, PROGREDUJÍCÍ ataxie, spasticita, poruchy spánku (KATAPLEXIE- trvá pouze určitou dobu kvůli emočnímu oplošťování)




čím více vyjádřeny NEUROLOGICKÁ postižení, tím horší prognóza


MITOCHONDRIÁLNÍ poruchy-maternální dědičnost



kombinace postižení CNS a svalstva



typický nález- zvýšení laktátu a pyruvátu v séru a likvoru




biopsie- RAGGED-RED fibres (roztřepená vlákna)



KEARNS-SAYRE SYNDROM-chronická zevní oftalmoplegie



MERRF-Myoklonická Epilepsie a Ragged Red Fibres



MELAS-Mitochondriální Encefalomopatie, Laktátová Acidóza, Stroke-like epizody


Neurodegenerace se střádáním Fe v mozku



narůstající spasticita, demence



MRI- TYGŘÍ OČI- střádání Fe v BG


Spinocerebelární ataxie



FRIEDREICHOVA ataxie- AR




zmnožení tripletů GAA




objevuje se do 15 roku věku




ataxie, neocerebelární syndrom, třes, areflexie DK, skoliosa páteře, oes cavus (noha zkrácená v délce, deformace do výšky, kladívkové prsty)




pozitivní pyramidové jevy




syndrom zadních provazců




porucha glukózové tolerance, kardiomyopatie


NEUROKUTÁNNÍ onemocnění- porucha vývoje neuroektodermální lišty- NS, kůže, retina



enormní sklon k nádorovému bujení



Neurofibromatóza 1. typu- hamartomy duhovky, změny cévní stěny, poruchy intelektu a chování, café au lait (skvrny bílé kávy >6) na kůži



neurofibromatóza 2. typu- postižení SLUCHU, jinak se podobá 1. typu



Tuberózní skleróza- trias- epilepsie






mentální retardace






adenoma sebacum (motýlí křídla)



Ataxie- teleangiektasie- popsal Hener


Nervosvalová onemocnění



SMA- spinální muskulární atrofie- AR




zánik motoneuronů v PŘEDNÍCH rozích míšních ( PERIFERNÍ paréza (1. etáž periferního postižení)



svalová dystrofie- X vázané




Duchenn- začíná v batolecím nebo předškolním věku





HYPERTROFIE lýtek- zmnožení tuku





typický šplh

1. příznak- náhodné zjištění elevace ALT, AST

elevace CK 1000x (největší na počátku)

léčba- KORTIKOIDY –předem dané schéma


důležitá symptomatická léčba- prodlužuje přežití o 30% (PEG, BAEP- na vdech silnější tlak)



myotonická dystrofie- AD- tripletová onemocnění




difúzní svalová slabost




rybí ústa (obrácené V), mentální retardace, endokrinopatie
