SDELENI Z PRAXE
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Narkolepsie (F. narkdsis = spanek, . lépsis = zachvat) (4) je relativné éasta choroba s prevalenci v Evropé 1:2000 (2). Rada nemocnych neni
ani pfi dlouhodobém priibéhu nemoci diagnostikovana a lééena. Zakladnim klinickym pfiznakem narkolepsie jsou ataky imperativniho
spanku, kratkého trvani, s usinanim i pfi soustredéné ¢innosti, dale v nékterych pripadech kataplexie, hypnagogni halucinace a spankové
obrny (2). Diagnostika se vedle anamnézy dopinéné strukturovanymi dotazniky opira o nalezy polysomnografického vysetfeni, nalez
zrychleného usinani v denni dobé zjisténé v testu mnohocetné spankové latence a HLA typizaci. U nasi pacientky byl ¢asovy odstup
mezi zaCatkem obtizi a diagnézou 7 let. Jedna se o mladou zenu s projevy nadmérné denni spavosti a kataplexie od 12 let véku. Diagnéza
prinesla moznost vcelku ucinné terapie psychostimulancii.
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Uvod

Narkolepsie patfi mezi CastéjSi neurologické
choroby, prevalence v Evropé se odhaduje na
1:2000. Postihuje obé pohlavi zhruba stejné
Casto. V typickém pfipadé zacina v mladsi dospé-
losti, ale aZ 1/3 pfipadu zaéina pfed 15. rokem véku
(5, 8). Rada pfipadi narkolepsie neni rozpoznéna
a lécena.

Etiopatogeneze narkolepsie neni pfesné znama.
Predpoklada se vliv autoimunitniho procesu (dispo-
nujicim faktorem je haplotyp HLA DQB1*0602) spo-
jeny s deficitem latky hypokretin (orexin) v mozku (2).
Hypokretin je polypeptid, tvofeny burikami hypotha-
lamu. Jednim z jeho Géink( je stabilizace pfechodu
bdéni-spanek. Mnoho symptom0 narkolepsie vyply-
vé z nahlého priiniku (penetrance) REM spanku do
bdélosti (6).

Mezi z&kladni pfiznaky narkolepsie patii 4 kla-
sické symptomy: ataky imperativniho spanku, kata-
plexie, coz znamena nahlé poklesy svalového tonu
pfi emoci, hypnagogni halucinace - halucinatorni
stavy vdzané na usinani a spankové obrny (6). Pro
diagnézu narkolepsie neni nutna pfitomnost vSech
pfiznak{ této tzv. narkoleptické tetrady. Vedle kla-
sické anamnézy a neurologického vySetfeni se v kli-
nické diagnostice narkolepsie uplatiuji také struk-
turované dotazniky — napfiklad Epworthska Skala
spavosti (3) a spankovy kalendar.

Z paraklinickych kritéril je nutné uvést nalez po-
lysomnograficky (zkrdceni spankové latence, nélez
REM spanku v obdobi do 20 minut po usnuti — tzv.
SOREM, &astym nalezem je fragmentace spénku),
test mnohocetné spankové latence — MSLT5, HLA
typizaci a u nas zatim nedostupné stanoveni hypo-
kretinu v mozkomi$nim moku.

Viastni pFipad

Jedna z nasich pacientek — v soucasné dobé
19letd divka — trpéla atakami imperativniho spanku
od 12 let véku. Usinala ve $Skole a ojedinéle usnula

také za volantem automobilu. Objevovaly se také
ob&asné pady pfi smichu nebo emoci. Provedena
zakladni vySetfeni — EEG a CT mozku dala normalni
nalez.

Do centra pro poruchy spanku a bdéni v Ostravé
se dostala v 19 letech véku. Ve spankovém kalen-
dafi zaznamenala velmi ¢asto denni spanek nebo
ospalost (obrazek 1). V Epworthské Skale spavosti
dosahla 22 bodd, pfiéemz normalni je skére do
10 bod(i (obrazek 2).

Ve vstupnim polysomnografickém zéznamu
jsme zachytili REM spanek na poéatku zdznamu,
s latenci 5 minut (obrézek 3).

Néasledujici den po nocnim polysomnogra-
fickém vySetfeni jsme provedli test mnohocetné
spankové latence (MSLT5). Princip tohoto testu
spoéiva v tom, Ze pacient po noci, kterou stravil
kontrolované na ldzku pfi polysomnografickém

vySetfeni, 5x béhem dne uléhd v zatemnéné mist-
nosti a nebrani se spanku (7). Hodnoti se latence
spanku (normalni latence za téchto podminek je vi-
ce nez 10 minut) a pfipadny vyskyt SOREM. Nase
pacientka v MSLT5 usinala velmi rychle (spankova
latence byla zkrdcena na 1,2 minuty) a ve 4 z 5 sub-
testll jsme zachytili SOREM.

Imunogenetické vySetfeni prokazalo u pacientky
HLA-DQB1*0602 antigen.

Na zdkladé anamnézy a vysledkl vySetfeni
jsme stanovili diagnézu narkolepsie s kataplexii.
Pacientka byla nasazena na psychostimulaéni
Ié¢bu (modafinil), ktera zlepSila nadmérnou denni
spavost, avSak zvyraznila se kataplexie. Ta byla
CasteCné ovlivnitelna citalopramem. V soucasné
dobé uziva kombinaci modafinilu (psychostimulans)
a clomipraminu (tricyklické antidepresivum k ovliv-
néni kataplexie).

Obrazek 1. Spankovy kalendaf pacientky s narkolepsii. Na vodorovné linii jsou dny v mésici, na svislé
hodiny. Zasrafované plochy znamenaji spanek nebo ospalost, bilé plochy bdélost. V dennich hodinach

je vidét extrémni zmnozeni ospalosti a spanku (obrazek z archivu Centra pro poruchy spanku a bdéni

FN Ostrava).
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Obrazek 2. Epworthska Skala spavosti. Pacient ohodnoti pravdépodobnost dfimoty v 8 riiznych situacich
(0 = nikdy bych neusnul(a), 3 = znaéna pravdépodobnost dfimoty/spanku). Pacientka pfed zacatkem

lécby dosahla 22 bodi (normalni skére je do 10 bod) (obrazek z archivu Centra pro poruchy spanku
a bdéni FN Ostrava).

Dovolie. abychom Vis poiidali o vy plnéni ndsledujicich adajd, tykajicich se Vagich
problémi.
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Obrazek 3. Noc¢ni polysomnografie. V horni ¢asti obrazku je vidét hypnogram. Aktudlni ¢éasova poloha,
korelujici s kfivkami 30 s useku zaznamu v dolni ¢asti, je oznacena dvojici vodorovnych Sipek. V hyp-
nogramu je vidét REM spanek na zacatku noci - tzv. SOREM (oznaceny Sipkou mifici vzhiru) a také

velmi ¢asta probouzeni - tzv. fragmentace spanku.

Soucasné v elektrookulografickych kanalech (EOG) uprostied obrazku jsou zobrazeny rychlé pohyby
oéi (dolt sméfujici Sipka) — jeden ze zékladnich pfiznakii REM spanku. V kanéle pod EOG je zaznam
EMG aktivity svali brady - je vidét dalsi pfiznak REM spanku - atonie mimického svalstva.
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Diskuze
Pacientka spliiuje vSechna zdakladni kritéria

narkolepsie s kataplexii:

1. typicky klinicky obraz — nadmérna denni spa-
vost (Epworthska Skala spavosti), imperativni
spanek a kataplexie

2. v polysomnografickém vySetfeni je ndlez zkra-
cené spankové latence, REM spének kratce po
usnuti (tzv. SOREM)

3. zrychlené denni usinéni v testu mnohocetné
spéankové latence (MSLT5), kdy pacientka usi-
nala prdmémé 1,2 minuty (norméalni je vice nez
10 minut) a ndlez SOREM ve 4 z 5 subtest(

4. pozitivni typizace na HLA DQB1*0602.
VySetfeni hladiny hypokretinu v mozkomi$nim

moku je zatim v Ceské republice nedostupné.

Vedle narkolepsie (s kataplexii a bez kataplexie)
pfichazi v diferencialni diagnostice nadmérné denni
spavosti v Uvahu tzv. symptomatickd narkolepsie
(napfiklad u pacientd s anatomickou lézi hypotha-
lamu), dale rekurentni a idiopatickd hypersomnie
a také stavy naruSujici noéni spanek - napfiklad
syndrom obstrukéni spankové apnoe &i periodické
pohyby dolnich konéetin ve spanku. S nadmérmou
denni spavosti mizZe byt spojena také deprese nebo
syndrom zpozdéné faze.

Organické postizeni mozku bylo vylou¢eno ne-
gativnim CT ndlezem, podle klinického vyvoje mize
byt indikovano doplnéni MRI mozku. Polysomnogra-
fické vySetfeni u nasi pacientky vyloudilo spanko-
vé apnoe a periodické pohyby dolnich koncetin ve
spanku.

Nasazeni psychostimulancii mé dosud pfiznivy
efekt.

Narkolepsie je celozivotni onemocnéni a lze
oCekavat dlouhodobou Ié&bu. Postupné ztraté ucin-
ku psychostimulancii (tachyfylaxe) se snazime vy-
hnout stfidavym reZimem podavani s prestavkami
o vikendech. DileZité je sladéni pracovniho rezimu
s pfestavkami na spanek. Kratké prospani vyrazné
zlepSuje bdélost v nasledujicich hodinach.

Zavér

Narkolepsie patfi do skupiny chorobnych stavi
projevujicich se nadmérnou denni spavosti. Vedle
narkolepsie se nadmérnou spavosti prezentuje také
napfiklad syndrom spankové apnoe, idiopatické hy-
persomnie a jiné.

Diagnostika stavl spojenych s nadmérnou den-
ni spavosti je dlleZita, protoZe spavost vyznamné
omezuje kvalitu zivota, znamend riziko pfi nékterych
¢innostech a pfitom byva v fadé pfipadl lécebné
ovlivnitelna (6).

Rada nemocnych s nadmérnou denni spavosti
neni dlouhodobé diagnostikovana a lé¢ena. Pfesna
diagnostika je mozna ve spankovych centrech alabo-
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ratofich. Prakticky nebo détsky |ékar mize véasnym
odeslanim pacienta zasadné ovlivnit prodlevu mezi
zactatkem onemocnéni a diagnézou.
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