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Obrdzek 1. Deformita koncetiny

Uvod

Pes cavus je komplexni ortopedickéd defor-
mita nohy definovand jako abnormélinf elevace
klenby nozni. Etiologie je pfevazné neurogen-
ni, u dvou tfetin pacientd s touto diagndzou
je prokdzano neurologické onemocnéni (napf.
Friedreichova ataxie, DMO, myelomeningokéla
¢i porucha michy, periferni neuropatie). Pouze
malé procento pacientl s touto vadou ma nor-
malni neurologicky nalez, pak mluvime o kon-
genitalnim pes cavus.

Kazuistika

19meési¢ni batole bylo pfijato na JIRP Détské
kliniky pro paroxysmus kfeci s poruchou védomi.
Divka byla dosud zdrav3, s negativni rodinnou
i osobni anamnézou. V somatickém nalezu byla
pii pfijeti odeznivajici porucha védomi's hypo-
tonif, pacientka ameningedlni, bez klinickych
znamek infektu a mj. patrna vyznamné deformita
dolnich koncetin typu pes cavus. V neurologic-
kém nélezu dominujicf porucha chiize a hypore-
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Obrdzek 2. Pacientka

Obrdzek 3. DWI (b = 1000) okoli IV. komory

flexie L5/52. Vzhledem k probéhlému paroxysmu
kfeci byla v rdmci celkového vysetien( prove-
dena i magnetickd rezonance mozku (MRI), kde
byla popsana v bilé hmoté oboustranné drobna
loZiska restrikce difuze, kterd neodpovidala neuro-

infekci ani posttraumatickym zménam. Vysledky
provedenych vysetfen( vedly k podezfeni na
hereditarni motoricko-senzitivni neuropatii
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(HMSN), i vzhledem k soucasné zjisténé stejné
deformité nohy u otce ditéte. Léze na MRl mozku
byly zhodnoceny jako loZiska edému myelinu,
dle literatury v souladu s centrdlnim postizenim
v rdmci HMSN. Pacientka byla zajisténa anti-

konvulzivy a propusténa do péce neurologa.
Ambulantné provedend elekromyografie (EMG)
byla pfekvapivé s normalnim nalezem. Genetikem



byla vyloucena Friedreichova ataxie, ostatni ge-
netické vysetfeni nebylo aktualné indikovano.

Teorie

Hereditarni neuropatie jsou skupinou po-
meérné casto se vyskytujicich neurologickych
onemocneéni (1:2500). Jedna se o heterogenni
skupinu nervosvalového onemocnénf jak genet-
icky, tak klinicky, v¢etné elekrofyziologického a bi-
optického ndlezu. Postizen je primdrné axon nebo
myelin, v prbéhu nemoci se oboji kombinuje.
Porucha periferniho neuronu se projevi svalovou
slabostf a atrofi, ktera postupuje proximalné a vede
k typickym deformitdm nohou charakteru pes ca-
vus a vzniku kladivkovitych prstd. Deformity pak ve-
dou k poruse stereotypu chiize. Poruchy ¢t nejsou
tak vyjadreny. Za hlavni diagnostickou metodu se
povazuje EMG. Nejcastéjsi formou, kterd postihuje
senzitivni i motorické nervy, je choroba Charcot-
Marie-Tooth (CMT), neboli hereditarni motoricko —
senzitivni neuropatie (HMSN). Je zndmo jiz vice nez
40 gent asociovanych s CMT a fada je nezndma.

Nejcastéjsi autozomalné dominantné (AD) dédicny
HMSN I/CMT typ 1A je zplsoben vétdinou du-
plikaci genu PMP22 pro periferni myelin 22 na
kratkém raménku 17. chromozomu. Delece ste-
jného genu vede k jinému fenotypu onemocnéni,
hereditarnf tomakuldézni neuropatii (HNPP) se
sklonem k pfechodnym tlakovym obrndm, kdy
parézy nerv(l vznikaji ve vazbé na fyzickou zatéz
a jsou rekurentni. X-vdzana forma CMTX (inter-
medidrni) pfedstavuje cca 10% neuropatii, u muzd
s demyeliza¢nim a u Zen s axondlnim typem
postizeni. HMSN Il (Déjerine-Sotaslv syndrom) je
AD dédicny, s ¢asnym zacatkem a progresivnim
vyvojem, ¢asto je provazen ptézou vicek a nys-
tagmem, s extrémné pomalym vedenim vzruchu
na EMG. AD dédi¢nou axonéIni formu predstavuje
méné casty HMSN II/CMT2. Zahrnuje opét fadu
podtypl se Sirokou variabilitou nastupu potizi a
zévaznosti klinického obrazu. Deformita typu pes
cavus u této formy nebyvé pritomna. Autozomalné
recesivni (AR) formy CMT4 jsou velmivzacné. Lé¢ba
HMSN zahrnuje predevsim rehabilitaci, péci orto-

Orbis Pictus Medicus

pedickou a protetickou, progndza byva pfizniva,
nezkracujici délku Zivota, ale negativné ovlivhuje
jeho kvalitu.

Zaveér

Pes cavus je vzacna ortopedickd vada, kterd
mUze byt vrozend nebo Castéji ziskana jako soucast
klinického obrazu pacientd s hereditarni neuropatif.
Pfitomnost poruchy chiize, hyporeflexie a ndlez na
MRI mozku podporily tuto diagndzu u nasi pa-
cientky, patologicky neurofyziologicky nalez zatim
chybi. Dité bude déle sledovano a kontrolovano
k posouzeni progrese onemocnéni, dle dalsiho
vyvoje bude doplnéno cilené genetické vysetien.
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