Komplex dystonia
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Irodalmi ismereteink alapjan masodlagos dystonia alakulhat ki primer és
metasztatikus tumor, anoxids ischaemids karosodas, agyi trauma, gydgyszerszedés
kovetkeztében, ha a karosodas a basalis ganglionokat, elsésorban a n. lentiformist érinti.
Tudatzavart létrehozé haemorrhagias shock és barbiturat-benzodiazepin intoxikécié
talajén relative rovid latencidval indul6 és S év alatt kifejlodd szegmentalis dystoniatél
szenvedd egyik betegiink esetét ismertetjik. A klinikai képet a felsé végtag, a nyak, a fej
dystonidja uralja, azonban az irs €és a beszéd tartalmaz Parkinson-szindromaban
észlelhetd elemeket is (sulyos mikrogréfia, palloldlia, halk, szaggatott beszéd, rigor,
mozgasfelgyorsulas). A  palloldlia néha szinkronizadlédott az opsocloniform
szemmozgdssal és az ahhoz kapcsoléd6 pislogédssal, valamint a jobb trapesius izom
feszillésével. A korai szakasz fels6 motoneuron érintettségébdl a bal oldali centralis
facialis paresis maradt meg. A klinikai kép leirdsat nyelvészeti kivizsgalas és
videordgzités segitségével sikeriilt pontosabba tenni. A beteg utolsé két észlelése soran
sikertilt MRI vizsgalatokkal prezentélni a kézponti idegrendszeri laesiokat: kzepes foki
atrophiat, mindkét nucleus lentiformis teriiletén, bal oldali tulsallyal, a jobb oldalon a
kisagyi hemispheriumban 1,5 cm-es, a bal oldali kisagyi hemispheriumban savszeriien, a
bal oldali pedunculusban T2 jelintenziv gécokat, valamint a bal oldali n. caudatus
fejének pusztulasit HMPAO-SPECT vizsgalatakor supratentorialis atrophia és bal oldali
fronto-parietalis hypoperfusio latszott. Funkcionalis vizsgalatai sordn a mdagneses
kortikalis ingerlés igazolta a bal oldali corticospinalis palya myelinkarosodasos laesiojat,
a szomatoszenzoros kivaltottvalasz vizsgalat pedig a bal oldali centralis szenzoros pélya
axonvesztéses karosodésat.

Az eset szépen demonstralja, hogy a szekunder dystonidk sokszor komplex
klinikai képet takarnak, ahol a klinikai tiinettan tobbféle anatémiai elem vagy rendszer
kérosoddaséra utal. A jobb tiinetfelismeréshez nyvjthat segitséget a videofeldolgozas és a
képalkot6k mellett a modern funkcionalis diagnosztikai eszk6zok alkalmazésa.
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A Huntington-kér autoszomdlis domindns oroklédésmenetii, neurodegenerativ
megbetegedés, melyet choreiform mozgdszavar, demencia és mas pszichopatholégiai
tiinetek jellemeznek. A betegségre jellemzd neuropatholdgiai elvaltozds a nucleus
caudatus atrophidja és a neuronveszteség a striatumban. A szelektiv neuronpusztulds
pathomechanizmusa ismeretlen. Az NMDA-receptor 4ltal medialt excitotoxikus
" mechanizmus szerepet jatszhat a neurondegeneraciéban.

A Huntington-kor kialakuldsaért felelds gén defektusa a 4pl6.3 l6kuszon jon létre. -
A génben instabil CAG-trinukleotid ismétlodést talaltak. A CAG-ismétlddések szama és -
a betegség jelentkezésének iddpontja kozott egyenes ardnyi az Gsszefliggés. A gén a
huntingtin proteint kédolja, melynek funkciéja ismeretlen. Az utébbi hénapok kutatasi
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eredményei alapjan feltételezhetd, hogy a koéros huntingtin fehérje poliglutamin
szakaszdval mas proteinekhez kapcsolodik, melyek apoptosist indukélnak. Ezt a
hipotézist tdmogatja az a tény is, hogy felfedeztek HAP-1-proteint, mely a muténs
huntingtinhez kotédik. Annal er6sebb a két protein kozotti kotddés, minel hosszabb a
poliglutamin szakasz. A Huntington-kér el6forduldsa 1:10000 a nyugat-eurdpai
populacidban.

A Tourettismus szintén ritkdin el6forduld, autoszomdlis dominans
oroklédésmenetli extrapyramidalis kérkép. A géndefektust a 18q22.1 lékuszra
lokalizaltak. Klinikai tiinetei a hyperkinesis, a tick, az arcgrimasz, a hangadassal jaro
tick és a kognitiv funkci6zavar. A tlinetek hatterében a basalis ganglionok dopamin-
tilmitkodése all. A kognitiv deficit, amely Tourett-szindromaban ¢s Huntington-
betegségben szintén eldfordul, valésziniileg a basalis ganglionok és frontalis lebeny
kozotti palyak funkciézavarabdl adédik.
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Neglect-szindréma
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A féloldali testsémazavarok (szomatognosidk) a szubdominans félteke
funkci6zavarabél ered6en szenzoros figyelmetlenség (neglect) vagy motoros
elhanyagolas valamilyen formajéban oltenek testet. Hemiszenzoros neglect, alloesztézia,
extinkcio, hemiszomatognosia, anosognosia, identifikaciés agnosia, egyoldali visualis
téragnosia, valamint hemiakinesis lehetséges. Ilyen ftiinetek gyakran észlelhetSk
szubdominans oldalt érd cerebrovascularis torténések soréan.

A Videoklinika képanyaga segitségével egy 67 éves, jobbkezes férfi
kortorténetébd] mutatjuk be a klinikai tiineteket. Betegsége kezdetben egy bal testfélt
érintd  Parkinson-plusz  szindrémara emlékeztetett felfelé tekintési bénulassal,
depressziéval és mentdlis hanyatldssal. Betegsége nem reagdlt L-DOPA addséra.
Koponya MRI vizsgalatkor kamraatméré-ndvekedés, a kortikalis sulcusok mélyiilése, a
putamenben egy-egy vékony, csokkent jelintenzitasu csik volt lathaté. A klinikai kép
silyosbodasdval a bal oldali testfél szenzomotoros, a bal oldali latotér visualis
elhanyagoldsa nyilvanvalova valt. Ehhez bal kéz apraxia is tarsult. Az egészséges jobb
kéz innervélaséara szegényes tlikorképmozgasok voltak a bal kézben. A beteg allapotanak
tovabbi progresszioja soran akinesis, sulyos rigor, dysphagia jelentkezett, mely

117



