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Mitochondridlne ochorenia st spésobené dysfunkciou mitochondridlnej DNA alebo jej regulacnych mechanizmov. Mutacie
v géne POLG, kédujicom mitochondridlnu DNA polymerazu gama, su najéastejSou genetickou pric¢inou tychto portch a vedu
k sirokému spektru fenotypov. Jednym z najzavaznejsich prejavov je Alpersov-Huttenlocherov syndrém (AHS), charakterizo-
vany refraktérnou epilepsiou, progresivnou encefalopatiou a hepatalnou insuficienciou. V predkladanom c¢lanku prezentu-
jeme kazuistiku 6-rocnej pacientky s geneticky potvrdenou homozygotnou mutaciou v géne POLG, u ktorej doslo k ndhlemu
rozvoju fokalneho zachvatu s rychlou progresiou neurologickych symptémov. Napriek intenzivnej liecbe sa rozvinula epi-
lepsia partialis continua, doslo k multiorganovému zlyhaniu a naslednému exitu. Kazuistikou chceme zdoraznit fenotypovi
variabilitu POLG-asociovanych ochoreni a diagnostické vyzvy pri ich véasnom rozpoznani. Identifikicia charakteristického
EEG vzorca a neuroradiologickych nélezov moéze byt klticova pre véasnu diagnostiku pacienta s podozrenim na AHS.
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Arare case of progressive mitochondrial disease in childhood: a case report

Mitochondrial diseases are caused by dysfunction of mitochondrial DNA or its regulatory mechanisms. Mutations in the
POLG gene, encoding mitochondrial DNA polymerase gamma, are the most common genetic cause of these disorders, le-
ading to a broad spectrum of phenotypes. One of the most severe manifestations is Alpers-Huttenlocher syndrome (AHS),
characterized by refractory epilepsy, progressive encephalopathy, and hepatic insufficiency. In this article, we present
a case study of a 6-year-old female patient with a genetically confirmed homozygous POLG mutation who experienced
a sudden onset of focal seizures with rapid neurological deterioration. Despite intensive treatment, the disease progressed
to epilepsia partialis continua, multiple organ failure, and eventual death. This case highlights the phenotypic variability
of POLG-associated disorders and the diagnostic challenges in their early recognition. The identification of characteristic
EEG patterns and neuroimaging findings may be crucial for the timely diagnosis of patients suspected of having AHS.

il Uvop

Mitochondrialne ochorenia predstavuju klinicky a ge-
neticky heterogénnu skupinu porich, ktorych spoloénym
menovatelom je zlyhanie bunkového energetického meta-
bolizmu. Mitochondrie, esencidlne bunkové organely, zabez-
pecuju produkciu energie vo forme adenozintrifosfatu (ATP)
prostrednictvom systému oxidativnej fosforyldcie. Tieto or-
ganely su jedinecné tym, Ze obsahuju vlastny geném - mi-
tochondridlnu DNA (mtDNA), ktora kdéduje 13 podjednotiek
respiracného retazca. Vaésina ostatnych proteinov nevyhnut-
nych pre spravnu mitochondridlnu funkciu je vsak kédovana
jadrovou DNA (nDNA) (Rahman et Copeland, 2019). Tkaniva
s vysokou energetickou naro¢nostou, ako napriklad neurdny,
st mimoriadne senzitivne na poruchy mitochondridlnych
funkcii. Nasledkom st multisystémové ochorenia s dominu-
jucou neurologickou symptomatikou, ktoré sa c¢asto manifes-
tuju uz v detstve asu sprevadzané progresivnym charakte-
rom (Saneto, 2016; Rahman et Copeland, 2019).

Klicova dlohu v udrziavani integrity mtDNA zohrava gén
POLG, ktory kéduje katalytickil podjednotku mitochondrial-
nej DNA polymerazy gama - enzymu zodpovedného za repli-
kaciu a opravu mtDNA. Mutdcie v tomto géne st najéastejSou
pri¢inou dediénych mitochondridlnych ochoreni a definuju
skupinu tzv. POLG-asociovanych ochoreni (POLG - related di-
sorders, POLG-RDs). Odhaduje sa, Ze priblizne 2 % populdcie
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su nosi¢mi patogénnych variantov v géne POLG. POLG-RDs
sa vyznacuje vyraznou fenotypovou variabilitou a kontinuom
Kklinickych prejavov s nastupom od v¢asného detstva az po do-
spelost (Saneto, 2016; Rahman et Copeland, 2019). Vzhladom
na absenciu jednoznacnej genotypovo-fenotypovej korelacie
moze identickd mutdcia viest k odlisSnym klinickym prejavom
alebo ich kombinacii, Co tak vyrazne komplikuje predikciu kli-
nického priebehu ochorenia (Rahman et Copeland, 2019).

Jednym z najéastejsich aklinicky najzavaznejsich preja-
vov mitochondridlnych ochoreni su epileptické zachvaty,
pricom ich vyskyt sa odhaduje u 35-60 % pacientov, v det-
skej populacii dosahuje incidencia priblizne 40 % (Hikmat et
al., 2017). V pripade POLG-RDs je vyskyt epilepsie eSte vyssi
- viac nez 80 % pediatrickych pacientov ma epileptické zd-
chvaty uz vinicidlnom Stadiu ochorenia. Tieto epileptické
zachvaty byvajui najCastejsie fokalneho charakteru, mnoho-
krat s tendenciou k rychlej progresii do status epilepticus (SE).
U niektorych pacientov sa epilepsia prezentuje fulminant-
nym ndastupom, ked uz inicidlny zachvat prechddza do re-
fraktérneho SE, bez predchadzajicich varovnych priznakov
(Rahman et Copeland, 2019; Lim et Thomas, 2020).

Hoci su mitochondridlne ochorenia v populdcii zriedka-
vé, ich vcasné rozpoznanie ma zasadny vyznam pre spravny
terapeuticky pristup, prognézu a genetické poradenstvo pre
rodinu pacienta.



Vnasledujucej kazuistike predstavujeme pripad pacientky
s geneticky potvrdenym POLG-RDs, ktory bol uz publikovany
z pohladu virologickych, imunologickych a genetickych aspektov
(Suroviakova et al., 2025). V aktudlnej praci sa vSak zameriavame
na podrobnu klinickd perspektivu pripadu s dérazom na fenoty-
povy priebeh, semioldgiu epileptickych prejavov, elektrofyziolo-
gické a neurorddiologické nalezy, ako aj na diagnostické a terape-
utické vyzvy, ktorym Celi neurolég pri podozreni na POLG-RDs.

B KAZUISTIKA

Sestroénd pacientka bola akitne hospitalizovand pre nahle
vzniknuty fokdlny zachvat. Rano po prebudeni udéavala nespe-
cifické symptémy - cefaleu, celkovu slabost, vertigo, nauzeu
s rozvojom opakovaného vracania. V priebehu hodin sa rozvi-
nul fokalny motoricky zachvat s deviaciou bulbov a hlavy, poru-
chou vedomia a klonickymi zasklbmi pravej hornej koncatiny.
Napriek standardnej medikacii benzodiazepinovymi preparat-
mi (BZD), naslednej eskaldcii protizachvatovej liecby (PZL) fe-
nobarbitalom a valproatom (VPA) konvulzie pretrvavali s roz-
vojom poruchy vedomia. Pacientka bola intubovana a uvedena
do tiopentalovej (THP) kémy. Po navodeni EEG vzorca burst-sup-
pression bola po 24 hodinach iniciovana postupna redukcia anes-
tetik. AvSak po odzneni anestézie opatovne zacali akralne zaskl-
by charakteru myoklénii na pravej hornej koncatine.

Vosobnej arodinnej anamnéze neboli zaznamenané za-
vazné pozoruhodnosti, pre- a perinatdlna anamnéza bola bez
patologickych zmien, psychomotoricky vyvoj prebiehal do
daného veku primerane. Retrospektivne sa vSak ukazalo, ze
od troch rokov veku mala pacientka epizodické stavy charak-
terizované akutnou ataxiou, nystagmom, nauzeou, vracanim
a vertigom, obcasne aj s cefaleou. Tieto stavy boli kratkodobé
a spontanne odznievali, zvd¢sa po spanku. Pacientka bola opa-
kovane neurologicky vySetrena, MRI vySetrenie mozgu a EEG
bolo bez patologického nélezu.

Vstupné laboratérne vysetrenia vratane zapalovych para-
metrov, aminotransferdz a sérového laktatu nevykazovali ab-
normalne hodnoty. Likvorologické vysetrenie vsak preukazalo
izolovanu hyperproteinorachiu (1,03 g/l) pri normocytarnom
naleze. Infekénd etioldgia bola vylicend sérologicky aj likvo-
rologicky. EEG v akdtnom stadiu zaznamenalo rytmické vyso-
kovoltazne delta vlny so superponovanou epileptickou aktivi-
tou v rozsahu lavej hemisféry (Obr. 1). MRI mozgu detegovalo
hyperintenzivne lozisko v lavom talame na T2/FLAIR sekven-
ciach srestrikciou diftzie v DWI, bez patologickych zmien
v ADC abez postkontrastného enhancementu. Pre pretrva-
vajuce kontinualne myokldnie akrdlne na pravej hornej kon-
Catine bola prechodne iniciovand kontinudlna liecba intrave-
néznym midazolamom (MDZ). V laboratérnych odberoch bola
zachytena mierna elevdcia aminotransferaz (AST 0,87 ukat/l,
ALT 0,63 pkat/l). Z toho dévodu bol po troch diloch liecby vy-
sadeny VPA, ¢o viedlo k normalizacii hepatalnych paramet-
rov. Napriek tomu, Ze autoimunitnd etiolégia bola sérologic-
ky aj likvorologicky vylicend, vzhladom na klinickd progresiu
bola zacatd empirickd imunoterapia (12. deni hospitalizacie).
V prvej linii boli podané pulzy kortikoidov, imunoglobuliny
(IVIG) a pre nelepsenie stavu aj plazmaferéza. V dalSom prie-
behu aj po eskaldcii PZL - pridanim levetiracetamu, lakozami-
du, topiramatu, brivaracetamu a fenytoinu, doslo len k parci-

Neurologia_pre_prax_2026_rocnik_27_¢._4

Informacie z praxe

Tab. 1. Diagnostické kritéria na stanovenie klinickej diagnézy AHS (upra-
vené podla Saneto, 2016)

Klinicka tridda

B refraktérne epileptické zachvaty

B oneskorenie alebo regres v psychomotorickom vyvoji
B hepatopatia

V pripade absencie hepatopatie alebo dalsich podpornych nélezov je
mozné diagndzu potvrdit len prostrednictvom sekvenovania POLG génu,
biopsie pecene alebo postmortem vysetrenia.

Dalsie klinické priznaky (na stanovenie diagnézy je nutna pritomnost

najmenej dvoch z nasledujucich priznakov):

B cerebrdlna atrofia (preferenc¢ne viac centralne ako v kortikdlnej oblasti),
s ventrikulomegaliou opakovane preukdzand na MRI/ CT

B MRI spektroskopia s ndlezom znizenej koncentracie N-acetylaspartatu,
s normalnou koncentraciou kreatinu a zvysenym laktdtom

B zvysend koncentracia proteinov v mozgovomiechovom moku (> 100
mg/dl)

B abnormalny EEG zdznam s pritomnostou multifokédlnej paroxyzmal-
nej aktivity s vysokovoltdznym delta spomalenim (200-1000 uV)
a pritomnostou epileptiformnych grafoelementov charakteru hrotov
a kumulacie hrotov (10-100 pV, 12-25 Hz)

B atrofia optického nervu alebo kortikélna slepota

B abnormalne vizudlne evokované potencialy (VEP) pri normalnom elek-
troretinograme

B izolovany deficit komplexu IV alebo kombinovany deficit komplexov |, lila IV
elektronového transportného retazca v peceni (s aktivitou < 20 % normy)

B kvantitativna deplécia mtDNA v kostrovom svale alebo peceni (< 35 %
normy)

B zvysené koncentracie laktatu v krvi alebo mozgovomiechovom moku as-
pon pri jednom vysetreni, bez sic¢asného akutneho hepatélneho zlyhania

B zniZend enzymatickd aktivita polymerdzy gamma (< 10 % normy) v kostro-
vom svale alebo peceni

B surodenec s potvrdenou diagnézou AHS

alnej kontrole pravostrannych myoklénii, so zlepSenim stavu
vedomia. Doplnili sme vySetrenie NGS (Next-Generation Sequ-
encing) panelu génov asociovanych s epilepsiou.

Na 38. deri sa vsak stav dramaticky zhorsil - doslo k prehi-
beniu poruchy vedomia a rozvoju epilepsia partialis continua
(EPC) pod obrazom kontinualnych pravostrannych myokld-
nii. Vlikvore prislo k progresii hyperproteinorachie (1,57 g/l)
a v sére opatovne k elevacii aminotransferaz (AST 1,2 a ALT 0,6
pkat/l). Na MRI mozgu sa vyskytli nové T2/FLAIR hyperinten-
zivne 1ézie v okcipitdlnom kortexe bilaterdlne s dominanciou
vlavo, bilateralnych bazdlnych ganglidch alavom gyrus pre-
centralis. Nalez v talame ostal stacionarny. Pribudla dilatacia
subarachnoiddlnych priestorov, sved¢iaca o atrofizacii mozgo-
vého parenchymu (Obr. 2).

Napriek opakovane upravovanej PZL stav progredoval az do
obrazu bilateralnych myoklénii, EEG zobrazilo kontinudlny vzo-
rec rytmickej delta aktivity so superponovanou epileptickou
aktivitou hemisferalne vpravo. Vlaboratérnych vysetreniach
progredoval vzostup aminotransferaz (AST 2,8 a ALT 0,8 kat/l)
a zaznamenali sme aj elevaciu sérového laktatu (2,9 mmol/l).

Po 65 dnioch hospitalizacie, pri pretrvavani bilateralnych my-
okldnii a zhorsenej poruche vedomia, bola pacientka opétov-
ne uvedend do medikament6znej THP kémy. Stav aj napriek
intenzivnej terapii progredoval do multiorgdnového zlyhania
s letalnym koncom. Kratko po umrti genetické vysetrenie
potvrdilo pritomnost homozygotnej patogénnej mutacie c.
1399G>A p.(Ala467Thr) (NM_002693.3) v ex6ne 7 génu POLG,
ktora je charakteristickd pre Alpersov-Huttenlocherov syn-
dréom (AHS).
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H DISKUSIA

V predkladanej kazuistike prezentuje-
me pripad pacientky s geneticky potvrde-
nou homozygotnou mutéciou p.Ala467Thr
v géne POLG. Tento variant patri medzi naj-
CastejSie patogénne varianty v kaukazskej
populécii, sodhadovanym vyskytom pri-
blizne 0,6 %. Klinicka manifestdcia POLG-
-RDs je extrémne variabilnd, od detské-
ho néstupu AHS az po syndrémy SANDO
(syndrém senzorickej ataxie, neuropatie,
dyzartrie a oftalmoplégie) ¢i MEMSA (syn-
drém myoklonickej epilepsie, myopatie
a senzorickej ataxie) v dospelosti (Neeve et
al., 2012). Homozygotné recesivne mutdcie
CastejSie vedi kmiernejSiemu fenotypu
s neskorsim nastupom priznakov, zatial ¢o
zlozené heterozygotné mutacie su typicky
spojené so skorSim nastupom, zavaznej-
$im a progresivnejsim priebehom ochore-
nia. Napriek tymto vSeobecnym trendom
je zdokumentovand zna¢na interindividu-
alna Kklinicka variabilita aj pri identickych
mutacidch (Tzoulis et al., 2006; Saneto,
2016).

AHS je vzacne progresivne mitochondri-
alne ochorenie, ktoré je najcastejsie hldse-
nym typom POLG-RDs v detskej populdcii
(Lim et Thomas, 2020), ¢o z neho robi klu-
covi klinickd jednotku v diferencidlnej
diagnostike farmakorezistentnej epilepsie
detského veku.

AHS je syndréom charakterizovany tri-
adou priznakov: refraktérne epileptické
zachvaty, psychomotorické oneskorenie
alebo regres a hepatalna dysfunkcia. AHS
patri medzi syndrémy vycCerpania mtDNA,
pri ktorych dochadza k postupnému pokle-
su poctu képii mtDNA v postihnutych tka-
nivach. Deplécia mtDNA sposobuje zavaz-
né naruSenie bunkového energetického
metabolizmu najskor v neurdénoch a prog-
resiou dochddza kbunkovej dysfunkcii
aneurodegeneracii (Hikmat et al., 2017).
Ochorenie ma typicky bimodélnu distri-
biciu, pricom najcastejsie sa manifestuje
bud'v ranom detstve (2-4 roky), alebo v ju-
venilnom veku (17-24 rokov). Tato variabi-
lita poukazuje na komplexny vplyv gene-
tickych, epigenetickych, imunologickych
aenvironmentalnych faktorov (Saneto,
2016). Presna prevalencia AHS nie je zna-
ma, odhaduje sa na priblizne 1 : 100 000 Zi-
vonarodenych deti, no vzhladom na feno-
typova heterogenitu, diagnostické uskalia
amoznu poddiagnostikovanost méze byt
realne vyssia (Saneto, 2016). Diagnostika
AHS je zaloZena na identifikdcii klinickej

Obr. 1. EEG zobrazuje lavostranné rytmické vysokovoltazne delta viny so superponovanymi
hrotmi, tzv. RHADS vzorec (rhythmic high amplitude delta with superimposed spikes)

Obr. 2. MRI mozgu zobrazuje FLAIR hyperintenzivne [ézie v oblasti [avého precentralneho gyru (a),
zodpovedajlcu hyperintenzitu v DWI sekvencii (b), FLAIR hyperintenzivne [ézie v okcipitalnom kor-
texe bilateralne, s dominanciou vlavo (c), s korelatom v DWI sekvencii (d)

DWI - difizne vdZenie; FLAIR — inverzné zobrazenie s potlacenim signdlu tekutiny

triddy a podpornych laboratdrnych a zobrazovacich nélezoch (Tab. 1) (Saneto et al., 2013).
Vinicidlnych fazach mézu byt symptémy nespecifické - u nasej pacientky predchadzali
manifestacii refraktérneho epileptického zachvatu epizédy nauzey, vertiga a ataxie, prav-
depodobne odrazajtice postihnutie okcipitdlneho laloka, ¢o koreluje s publikovanymi pri-
padmi (Engelsen et al., 2008).

V sti¢asnosti neexistuju $pecifické biomarkery, ktoré by umoziiovali spolahlivi a véasnu
detekciu POLG-RDs, Co tak predstavuje vyznamnu diagnostickd vyzvu. Sérova koncentra-
cia laktatu moze byt zvySend, avSak normalna hodnota nevylucuje diagnézu, najma v sko-
rych stadiach ochorenia. Hyperproteinorachia je castd, ale rovnako nespecifickd a nespo-
lahlivd ako diskriminaény parameter (Cohen et al., 2010). Najcastej$im a Casto inicidlnym



neurologickym prejavom AHS su epileptické zachvaty - typicky
fokalne, s vysokym rizikom progresie do refraktérneho status epi-
lepticus. V systematickom prehlade Anagnostou et al. (2016), zaht-
ajicom 229 pacientov s epilepsiou pri POLG-RDs, boli najcastejsi-
mi typmi zdchvatov fokalne motorickeé (64 %), myoklonické (58 %),
generalizovany konvulzivny status epilepticus (SE) (49 %) a fokalny
motoricky SE (34 %). V nasom pripade islo o explozivny ndstup fo-
kalnych zachvatov, sprevadzany vyvojom EPC, Co je Casty klinicky
obraz uz pokrocilych stadii POLG-RDs. U nasej pacientky bol dete-
govany homozygotny patogénny variant p.Ala467Thr v géne POLG,
ktory spolu s variantmi p.Trp748Ser a p.Gly848Ser patri medzi naj-
CastejSie opisované mutdcie identifikované u pacientov s epilep-
siou pri POLG-RDs (Anagnostou et al., 2016).

Charakteristickym EEG nalezom u deti s AHS je tzv. RHADS vzo-
rec (rhythmic high-amplitude delta with superimposed (poly)spikes
- rytmicka vysokovoltova delta aktivita so superponovanou epi-
leptickou aktivitou), opisany uz v roku 1986 Boyd et al. u detskych
pacientov s AHS. Tento vzorec bol pozorovany aj u nasej pacientky
(Obr. 1) a jeho pritomnost by mala pri vyskyte refraktérneho SE ini-
ciovat cielené genetické vysSetrenie na mitochondridlne ochorenia
vratane testovania génu POLG (Wolf et al., 2009; van Westrhenen
etal., 2018).

Vsystematickom prehlade 136 pacientov s epilepsiou asocio-
vanou s POLG-RDs neurozobrazovacie nalezy zahrnali stroke-li-
ke 1ézie az v 43 % pripadov, najcastejsie v okcipitalnych lalokoch
(Anagnostou et al., 2016). Medzi dalsie typické neuroradiologické
nalezy patrili postihnutia talamov, bazalnych ganglii, cerebella
a pritomnost generalizovanej mozgovej atrofie. Gongalves et al.
(2020) u detskych pacientov s POLG-RDs ¢asto opisovali uni- alebo
bilateralne zmeny signdlu v perirolandickej oblasti a/alebo uni-/
bilateralne talamické 1ézie, ktoré Casto korelovali s vyskytom EPC.
U vacsiny pacientov bola zaznamenand pritomnost tzv. periro-
landického znaku (Obr. 2a, Obr. 2b) - signdlové zmeny v pre- ale-
bo postcentralnom gyre, ktoré sa vyskytovali v roznych stadiach
ochorenia. Predpoklada sa, Ze vyskyt perirolandického znaku stivi-
si s apoptdzou neurdnov po akutnom metabolickom zlyhani v tej-
to energeticky ndrocnej oblasti dominantnej hemisféry, pricom
najsenzitivnejSou zobrazovacou sekvenciou na detekciu tychto
zmien je DWIL. U nasej pacientky bola pri inicidlnom MRI vySetre-
ni detegovana T2/ FLAIR hyperintenzivna lézia v lavom talame, pri
progresii ochorenia aj v perirolandickej a okcipitdlnej oblasti bila-
terdlne akcentovane v laloku dominantnej hemisféry (Obr. 2), co
koreluje s publikovanymi pripadmi.

Patogenéza predominancie postihnutia okcipitalneho kortexu
pri AHS nie je plne objasnend. Predpoklada sa, Ze vysokd meta-
bolicka aktivita tejto oblasti zvySuje jej zranitelnost pri poruchach
funkcie mitochondridlneho respira¢ného retazca. Epileptické
zachvaty dalej zvySuju energetické naroky neurdnov, ktoré su uz
ohrozené depléciou mtDNA. Pokles intraceluldrnych energetic-
kych rezerv vedie k hyperexcitabilite neurénov, pricom kltucova
ulohu zohréva dysfunkcia sodikovo-draslikovej ATPazy a znizenie
membranového potencialu (Hikmat et al., 2017). Jednym z désled-
kov neuronalnej apoptézy v primarnej vizualnej kore je kortikalna
slepota, ktora méze byt v pociatoénych Stadiach prechodna, av-
Sak s progresiou ochorenia sa stava ireverzibilnou. Periférna ne-
uropatia patri medzi asté neurologické prejavy AHS a vyskytuje
sa u vacsiny pacientov. Klinicky sa manifestuje stratou vnimania
algickych, termickych a taktilnych podnetov, pricom v neskorsich
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stadiach dochadza aj k oslabeniu vibra¢ného vnimania (Saneto,
2016).

Hepatalna dysfunkcia, dalsi pilier klinickej triady AHS, moze
vzniknut spontanne alebo precipitovat iatrogénne - najma expo-
ziciou VPA, ktory je znamy hepatotoxickym u¢inkom u pacientov
s POLG mutaciami. Podavanie VPA predstavuje zasadny rizikovy
faktor pre rozvoj fulminantne]j hepatdlnej insuficiencie, pri¢om
histopatologické zmeny v hepatalnom parenchyme su identické
u pacientov s expoziciou VPA aj u tych, ktori jej neboli vystaveni
(Saneto, 2016). V prezentovanom pripade doslo k miernej elevécii
transaminaz po inicidcii lieCby VPA, ktord po jeho vysadeni rychlo
ustupila az s normalizdciou hepatalnych enzymov. Podobny pri-
pad reverzibilnej hepatotoxicity bol opisany u 2-ro¢ného chlapca
s AHS, u ktorého po vysadeni VPA doslo k obnoveniu normélnej
funkcie pecene (McFarland et al., 2008). Z preventivneho hladiska
sa preto odporica genetické vySetrenie génu POLG pred nastave-
nim na lie¢bu VPA u pacientov s podozrenim na mitochondridlne
ochorenie (Gongalves et al., 2020).

Z terapeutického hladiska neexistuje v sicasnosti kauzdlna liec-
ba AHS. Manazment liecby je vyluéne symptomaticky, s dérazom
na kontrolu epileptickych zachvatov, metabolicku stabilizaciu
a prevenciu iatrogénnych komplikdcii. Dosiahnutie kontroly epi-
leptickych zachvatov je narocné a Casto netspesné. Medzi expe-
rimentalne terapeutické pristupy patri koenzym Q10, karnitin, L-
-arginin a iné mitochondridlne podporné latky, avsak ich klinicky
efekt ostava nejasny (Gongalves et al., 2020).

Predkladand praca rozsiruje nase predchadzajice pozorovania
publikované v ¢asopise Cureus (Suroviakova et al., 2025), v ktorych
sa doraz kladol predovsetkym na tlohu infekcie SARS-CoV-2 ako
potencidlneho environmentalneho spistaca mitochondridlneho
ochorenia u geneticky predisponovaného jedinca. Na rozdiel od
predchdadzajicej publikdcie, aktudlne prezentovana praca sa za-
meriava na detailnd analyzu klinického priebehu z pohladu det-
ského neuroldga a vytvara tak novy klinicky kontext, relevantny
najma pre odbornikov podielajicich sa na diferencidlnej diagnos-
tike a manazmente refraktérnych epileptickych zachvatov v det-
skom veku.

B ZAVER

AHS predstavuje zavazné mitochondridlne ochorenie s progre-
sivnym priebehom a vysokou mortalitou. Klinicka heterogenita
POLG-RDs, absencia Specifickych biomarkerov a variabilita neuro-
radiologickych nalezov zddraziuju potrebu multidisciplindrneho
pristupu a véasnej genetickej diagnostiky. Zaroven prezentovanym
pripadom zdorazniujeme potrebu vysokej miery klinickej ostrazi-
tosti pri detskych pacientoch s refraktérnym alebo opakujiicim sa
nevysvetlitelnym konvulzivnym SE & EPC a hepatdlnou dysfunk-
ciou.

Vcasna diagnostika je klucova, pricom EEG a neuroradiologic-
ké nalezy mo6zu poskytnit vyznamné diagnostické indicie, aj ked
nemusia byt pritomné u vSetkych pacientov. Identifikdcia charak-
teristickych zmien v ranych stadiach ochorenia méze vyznamne
urychlit stanovenie diagndzy a predist podavaniu VPA, ktory pred-
stavuje vysokeé riziko vzniku hepatalnej insuficiencie u pacientov
s POLG mutdciami.

Skora diagnostika, najmi pomocou genetickej analyzy POLG
génu, je zasadnd pre nasmerovanie liecby, prognostické hodnote-
nia a genetické poradenstvo rodine.
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