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Susacův syndrom (SS) je autoimunitní onemocnění charakterizované klinickou triádou: encefalopatií, arteriální okluzí sítnice a neurosenzorickou 
ztrátou sluchu na základě mikroangiopatie, ovlivňující prekapilární arterioly mozku, sítnice a vnitřního ucha. SS je charakterizován typickým 
radiologickým nálezem na magnetické rezonanci mozku, který spolu s klinickými příznaky může umožnit diagnózu. Okluze sítnicových tepen 
se nejlépe hodnotí pomocí fluorescenční angiografie. Ta může vykazovat typickou multifokální fluorescenci. SS je autoimunitní endoteliopatie. 
Onemocnění vyžaduje dlouhodobou léčbu kortikosteroidy, imunosupresivy, event. i monoklonálními protilátkami, v akutních případech i intra-
venózním imunoglobulinem či plazmaferézou. Terapie vede k významnému klinickému a radiologickému zlepšení. Časná diagnóza a léčba je 
důležitá pro oddálení progrese nemoci a prevenci trvalého postižení. Článek je ilustrován kazuistikou ženy s typickými projevy SS.
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Susac’s syndrome

Susac’s syndrome (SS) is an autoimmune disease characterized by the clinical triad of encephalopathy, arterial retinal occlusion, and neuro-
sensory hearing loss based on microangiopathy affecting the precapillary arterioles of the brain, retina and inner ear. SS is characterized by 
a typical radiological finding on MRI, which, together with clinical symptoms, may allow diagnosis. Retinal artery occlusion is best evaluated 
by fluorescein angiography, which may exhibit typical multifocal fluorescence. SS is an autoimmune endothelopathy that requires long-
term treatment with corticosteroids, immunosuppressants, or even monoclonal antibodies, in acute cases intravenous immunoglobulin or 
plasmapheresis. Therapy leads to significant clinical and radiological improvement. Early diagnosis and treatment is important for delaying 
disease progression and preventing permanent disability. The article is illustrated by a case report of a woman with typical SS manifestations.
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Úvod
Susacův syndrom (SS) se manifestu-

je klinickou triádou: subakutní multifokál-
ní encefalopatií, okluzí sítnicových tepen 
a sekundární ztrátou sluchu. V r. 1979 tuto 
chorobu první popsal u dvou mladých žen 
John O. Susac (Susac et al., 1979). V české li-
teratuře nebyl dosud SS podrobněji popsán.

SS patří mezi vzácná onemoc-
nění a bývá často poddiagnostikované. 
Prevalence choroby není známá. V litera-
tuře je popsáno něco málo více než 300 
případů. Bývají více postiženy ženy (v po-
měru k mužům 3 : 1), nejčastěji ve věku 
20–40 let (Dorr et al., 2013). Mateen a spol. 
referovali, že v souboru jimi sledovaných 
29 pacientů bylo 83 % žen s průměrným 
věkem manifestace 35 let (v rozmezí 
19–65 let) (Mateen et al., 2012). Následující 
kazuistika popisuje případ ženy, která byla 
v rámci manifestace multifokální neuro-
logické symptomatologie konzultována 
mimo jiné i v MS centru, u které však roz-
troušená skleróza (RS) prokázána nebyla.

Kazuistika
Nyní 61letá žena byla v dětství 

operována pro ptačí hrudník, v r. 1988 
prodělala hysterektomii pro metroragie 

a cysty na ovariích. Žádná genetická zá-
těž v rodině pozorována nebyla. Sestra 
zemřela na krvácení do mozku.

Pacientka ve svých 49 letech za-
čala pozorovat postupně se zhoršující 
podlamování obou dolních končetin, více 
vlevo a neurčité dysestezie na trupu. Na 
magnetické rezonanci (MR) mozku by-
la popsána postmalatická pseudocysta 
temporálně vpravo, likvor byl bez pato-
logického nálezu. 

Během dalších čtyř let došlo ke 
zhoršení chůze se zakopáváním a po-
ruchou stability, pacientka používala již 
jednu vycházkovou hůl s maximálním 
dosahem chůze 1 km. Neurologický ná-
lez prokazoval spastickou kvadruparézu 
s větším postižením dolních končetin 
a lehký neocerebelární a paleocerebe-
lární syndrom. 

Po dalším roce došlo k poruše 
sluchu vpravo, které vyústilo do téměř 
kompletní hluchoty a snížení sluchu vle-
vo. Na poruchy zraku si pacientka nestě-
žovala. Zhoršovala se chůze, pacientka 
začala používat dvě francouzské hole. 
Na MR mozku došlo progresi nálezu. Byla 
patrná vícečetná hypersignální ložiska 
v T2W a FLAIR sekvencích v bílé hmo-

tě oboustranně supratentoriálně, které 
byly interpretovány jako postischemické 
lakunární změny, event. pozánětlivá lo-
žiska gliózy se známkami korové a pe-
riventrikulární atrofie. Dalších několik 
lézí bylo detekováno v corpus callosum 
(obrázek 1). Aplikace kontrastní látky ne-
byla provedena, ale na MR angiografii 
byla konstatována suspekce na mikro-
angiopatii. Fluorescenční angiografie 
prokázala četné periferní sítnicové léze 
na základě okluze retinálních arterií. 
Oční pozadí i perimetr byly normální. 
Kontrolní likvorologické vyšetření bylo 
opět normální, bez průkazu event. oli-
goklonálních pásů či zánětlivých změn. 
Další MR mozku byla bez progrese ná-
lezu. Antinukleární i antifosfolipidové 
protilátky, ceruloplazmin i panel na he-
patitidy byly negativní. Audiometrické 
vyšetření prokázalo téměř kompletní 
hluchotu vpravo s 30% zachováním slu-
chu vlevo. Na základě klinického průběhu 
a výsledků laboratorních vyšetření byla 
stanovena diagnóza Susacova syndromu.

Byl aplikován bolus metylpredniso-
lonu (MP) v dávce 3 g s postupným snižo-
váním MP na udržovací dávku 4 mg denně 
v kombinaci s azathioprinem 100 mg den-
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ně a methotrexátem 10 mg týdně spolu se 
suplementací kyselinou listovou. Byla při-
dána i antiagregační terapie (clopidogrel 
75 mg jednou denně). Bolusy MP se opakují 
vždy po šesti měsících.

Po sedmi letech kombinované 
imunosupresivní a antiagregační tera-
pie došlo ke klinické i MR stabilizaci. 

Pacientka sice i nadále používá obous-
trannou oporu při chůzi, ale je schopna 
ujít kolem 300 m, je plně soběstačná. Je 
patrný mírný kognitivní deficit a trvá 
porucha sluchu. Pacientka byla schopna 
absolvovat komplexní lázeňskou léčbu. 
Nové léze na MR nejsou patrné, je ale 
mírná progrese mozkové atrofie. Nejsou 
patrné nežádoucí účinky léčby.

Diskuze 
Přestože přesná etiologie SS 

zůstává částečně nejasná, histopatolo-
gické nálezy podporují domněnku, že se 
jedná o autoimunitní mikroangiopatii, 
resp. endoteliopatii mozkové, sítnico-
vé a kochleární mikrovaskulatury. Byla 
pozorována afinita k postižení malých 
(< 100 mm) prekapilárních arteriol s en-
doteliální nekrózou, zesílením bazální 
membrány, zánětlivou buněčnou infiltrací 
a depozitům komplementu (obrázek 2). 
Bylo též navrženo pohlížet na SS jako na 
autoimunitní koagulopatii, která se vy-
skytuje u antifosfolipidového syndromu 
(Bucciarelli et al., 2004). Častější výskyt 
u žen v poporodním období evokuje otáz-
ku role hormonů s navozením hyperkoa-
gulačního stavu (Deane et al., 2011). 

Existují dvě varianty průběhu 
onemocnění. První je prezentace s pro-
jevy encefalopatie s paralelními projevy 
poruchy zraku a sluchu. Alternativní 
průběh spočívá v recidivujících mik-
roinfarktech retinálních tepen spolu 
se ztrátou sluchu, kdy k rozvoji ence-
falopatie dochází o mnoho měsíců či 
let později (Rennebohm et Susac, 2007). 

Tabulka 1 uvádí klinickou prezentaci SS 
dle prevalence klinických projevů. U naší 
pacientky došlo k rozvoji spastické kvad-
ruparézy s následnou poruchou sluchu 
a asymptomatickou retinopatií.

Bolesti hlavy se uvádějí jako nej-
častější prodromální symptom předchá-
zející neurologické postižení, které je 
multifokální a velmi pestré. Kromě po-
ruch hybnosti, citlivosti, stability, posti-
žení kraniálních nervů a epileptických 
záchvatů se lze setkat s širokou škálou 
neuropsychiatrických projevů (změny 
chování, paranoia, kognitivní poruchy 
s rozvojem demence) (Pawate et al., 
2009). V našem případě psychické po-
ruchy, až na mírný kognitivní deficit, 
pozorovány nebyly. Absence fibrinoidní 
nekrózy, nekrotizující vaskulitidy ne-
bo demyelinizace pomáhá ve sporných 
případech při rozlišení SS proti jiným 
systémovým vaskulitidám nebo autoi-
munitním demyelinizacím (O’Halloran 
et al., 1998).

Pacienti s očními příznaky mají 
poruchy vizu někdy s úplnou ztrátou zra-
ku nebo scintilačními skotomy či fotopsií. 
Asymptomatičtí nemocní mohou mít nor-
mální nález na očním fundu a lehké změ-
ny vizu, zejména v případě malých peri-
ferních arteriálních okluzí, jako tomu bylo 

Obr. 1. A: MR mozku: v T2W vážených obrazech 
jsou patrná drobná hyperintenzní ložiska převážně 
periventrikulárně, je zřejmá i korová a periventri-
kulární atrofie; B: stejná situace v sekvenci FLAIR; 
C: T2W obrazy, sagitální projekce se znázorněním 
hyperintenzních ložisek v corpus callosum

Tab. 1. Klinická prezentace Susacova syndromu 
(podle García-Carrasco et al., 2011)

Systém Prevalence
Mozek 88 (100) %
Sítnice 46 %
Kochlea 52 %
Všechny tři systémy 20 %

Obr. 2. Model patogeneze Susacova syndromu. Endoteliální buňky a bazální membrána je edematózní, se 
ztrátou integrity stěny cévy; výsledkem je následná lymfocytární infiltrace a akumulace trombotického mate-
riálu uvnitř lumen cévy; to nakonec vede k okluzi, ovlivňující mikrovaskulaturu (podle Kleffner et al., 2012)

normální stav Susacův syndrom

extravazace

bazální membrána

lymfocyty

trombus

endoteliální buňky
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v našem případě (Bitra et Eggenberger, 
2011). Fluorescenční angiografie pomáhá 
při vizualizaci rozsahu okluzivní retinální 
mikroangiopatie a ilustruje charakteris-
tické oční nálezy, jako je arteriolární zú-
žení, hyperfluorescence arteriolárních 
stěn a segmentová porucha perfuze. Je 
možné detekovat poškození arteriálních 
stěn s následnou extravazací krve a lipidů 
(Saw et al., 2000). 

Ztráta sluchu může být jed-
nostranná či oboustranná, je obvykle 
asymetrická. Většinou dochází k náhlé 
plné jednostranné hluchotě, následo-
vané po několika týdnech zhoršením 
sluchu kontralaterálně. Jde o následek 
mikroinfarktu v apikální části hlemýždě. 
Audiometrické vyšetření prokazuje po-
stižení zejména nižších a středních frek-
vencí. V některých případech je zřejmá 

kombinace s vestibulárním postižením 
(Patel et al., 2018). 

Onemocnění většinou probíhá 
monofázicky s progresivním průběhem, 
nebo po delší době remise může dojít 
k akutnímu relapsu. Pro stanovení diag-
nózy SS se ukazuje, že zásadní je mul-
tioborový přístup. Prioritní je správná 
interpretace magnetické rezonance (MR) 
mozku, laboratorní vyšetření (likvoro-
logické, hematologické a protilátkové 
markery), oftalmologické, audiometrické 
a vestibulární vyšetření. V rámci diferen-
ciální diagnostiky je nutné vyloučit jiná 
onemocnění (tabulka 2). S ohledem na 
frekvenci zvažovaných chorob je nutné 
diferencovat zejména cévní onemocnění 
mozku nebo RS, jak tomu bylo i v našem 
případě. V literatuře je referován případ 
pacienta, u kterého došlo v rámci diag-
nostického omylu ke stanovení diagnózy 
RS místo SS s výrazným klinickým zhor-
šením po nasazení interferonu beta-1a 
(Algahtani et al., 2018). Návrh na diagnos-
tická kritéria SS je uveden v tabulce 3. 

Mezi typické nálezy při vyšetření 
MR mozku patří postižení těla a splenia 
corpus callosum, bez známek jeho atro-
fie a multifokální periventrikulární ma-
lé hyperintenzní léze bílé hmoty v T2W 
a FLAIR (FLuid Attenuated Inversion 
Recovery) obrazech, které nejsou typické 
pro RS. Mozeček, mozečkové pedunkly, 
mozkový kmen a thalamus bývají uše-
třeny. Šedá hmota je postižena přibližně 
v 70 % a leptomeningy v 33 % případů. 
V pokročilejších fázích onemocnění 
jsou v T1W obrazech detekované hypo-
intenzity. Naopak v akutních případech 
je možné v kalózním tělese pozorovat 
kulovité léze charakteru „sněhových ko-
ulí“, nebo lineární defekty („paprsky“) 
nacházející se ve středních vláknech cor-
pus callosum (Saenz et al., 2005). U naší 
nemocné to byl hlavně MR nález, který 
vzbudil podezření na vaskulopatii.

U pacientů se SS nejsou v likvoru 
nacházeny oligoklonální pásy, spora-
dicky bývá lymfocytární pleiocytóza a/
nebo hyperproteinóza. V krevním obraze 
je někdy monocytóza nebo eozinofilie. 
U pacientů lze nalézt mírnou elevaci 
antinukleárních, antifosfolipidových, 
antityreoideálních a dalších protilátek, 
o kterých se soudí, že jsou spíše nespe-
cifickým epifenoménem, než kauzál-

Tab. 3. Diagnostická kritéria Susacova syndromu (podle Vishnevskia-dai et al., 2016)
Kategorie Definice
Suspektní Jeden symptom z triády

Žádný rizikový faktor, jako je ateroskleróza a/nebo koagulopatie
Jeden rizikový faktor z následujících 
1. žena mezi 20–40 lety věku 
2. manifestace během jednoho roku od porodu 
3. charakteristický nález na MR mozku: 
    a. léze v corpus callosum 
    b. periventrikulární léze

Inkompletní Dva symptomy z triády + ostatní rizikové faktory
Kompletní Tři symptomy z tirády + ostatní rizikové faktory
MR – magnetická rezonance; triáda – subakutní multifokální encefalopatie, okluze sítnicových tepen, 
sekundární ztráta sluchu

Tab. 2. Diferenciální diagnóza Susacova syndromu (podle Dörr et al., 2013)
Demyelinizační onemocnění CNS Akutní diseminovaná encefalomyelitis

Roztroušená skleróza
Neuromyelitis optica a poruchy jejího širšího spektra

Cerebrovaskulární onemocnění CADASIL
Ischemická CMP

Autoimunitní choroby Antifosfolipidový syndrom
Behçetova choroba  
Churg-Straussové syndrom
Limbická encefalitis
Polyarteritis nodosa
Primární vaskulitida CNS
Sarkoidóza
Sjögrenův syndrom
Systémový lupus erythenmatosus
Takayasova nemoc
Wegenerova granulomatóza

Infekční onemocnění CNS Creutzfeldt-Jakobova nemoc
Lymeská borrelióza
Progresivní multifokální leukoencefalopatie
Syfilis
Toxoplazmóza
Tuberkulóza
Virová encefalitis

Malignity Metastázy CNS
Primární lymfom CNS
Paraneoplastický syndrom

Ušní onemocnění Coganův syndrom
Menièrova nemoc

Ostatní Kryoglobulinemie
MELAS
Migréna
Psychózy

CNS – centrální nervový systém; CADASIL – mozková autosomálně dominantní arteriopatie se 
subkortikálními infarkty a leukoencefalopatií; MELAS – mitochondriální encefalomyopatie s laktátovou 
acidózou a epizodami podobnými mrtvici
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ní příčinou onemocnění. Diskutuje se 
o významu antiendoteliálních protilátek, 
které jsou nacházeny i u jiných vaskuli-
tických a autoimunitních chorob (Jarius 
et al., 2009).

SS je nevyléčitelné, ale v součas-
né době léky ovlivnitelné onemocně-
ní. Terapie musí být zahájena ihned po 
zjištění diagnózy, je zpočátku agresivní 
a následně dlouhodobá. Včasné zahájení 
léčby významně zlepšuje prognózu one-
mocnění (Dorr et al., 2011). Stejně jako 
u jiných vzácných onemocnění nejsou 
k dispozici kontrolované randomizova-
né studie ani guidelines. Veškerá léčba 
je tudíž off label. V akutní fázi (počátek 
choroby nebo relaps onemocnění) jsou 
indikovány vysokodávkované kortikos-
teroidy (KS). Je doporučeno podání in-
travenózního MP v dávce 1 000 mg/den 
po dobu 3–5 dnů, následně perorálního 
prednisonu (1 mg/kg tělesné hmotnosti) 
po dobu 4–6 týdnů. Poté se dávka snižuje 
až na dávku udržovací 5–10 mg každý 
druhý den (Rennebohm et Susac, 2008). 
Alternativou je pulzní podávání vysokých 
dávek intravenózního MP v cyklech po 
1–6 měsících. Záložní terapií je podání 
vysoké dávky intravenózního imunoglo-
bulinu nebo plazmaferézy. Dlouhodobá 
léčba k prevenci progrese SS spočívá 
v podávání KS v kombinaci s imunosup-
resivy (IS). Azathioprin v dávce 100 mg/
den lze podávat buď samostatně, nebo 
s IS s jiným mechanismem účinku, např. 
s methotrexátem (7,5–20 mg/týden) spo-
lu s kyselinou listovou. Jinou variantou 
je léčba mykofenolát mofetilem v dávce 
1 000–1 500 mg 2× denně nebo cyklospo-
rinem 150 mg 2× denně. Další možností 
zejména pro těžší formy onemocnění je 
aplikace intravenózního cyklofosfami-
du (10–15 mg/kg hmotnosti) každé dva 
týdny celkem 2–4 × a dle klinické odpo-
vědi buď léčbu ukončit, nebo pokračovat 

v prodlouženém intervalu např. po čty-
řech týdnech. Nelze překročit kumula-
tivní dávku. U všech IS je třeba pečlivě 
monitorovat možný výskyt nežádoucích 
účinků. Jinou možností léčby pacientů 
s těžším průběhem onemocnění je léčba 
monoklonální protilátkou – rituximabem 
v dávce 1 000 mg, následovanou stejnou 
dávkou po dvou týdnech. Tento cyklus 
se opakuje po šesti měsících. Vzhledem 
k charakteru onemocnění je doporuče-
no dlouhodobé podávání antiagregační 
terapie (Rennebohm et al., 2018).

Závěr
SS sice patří mezi vzácná one-

mocnění, existuje však shoda v tom, že je 
výrazně poddiagnostikované. Nevěnuje 
se především pozornost postižení sluchu 
a zraku, problémy mohou nastat ve špat-
né interpretaci MR nálezů. Vzhledem 
k tomu, že choroba má charakteristické 
klinické rysy a existuje možnost choro-
bu terapeuticky ovlivnit, s cílem omezit 
výskyt akutních relapsů a potlačit rozvoj 
nevratné invalidity je třeba po případech 
nových záchytů SS aktivně pátrat.
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