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Intratekalna aplikacia baklofenu pomocou programovatel'nej pumpy je overenou metédou liecby detskej spasticity. Kandidatmi na implantaciu
baklofenovej pumpy sii pacienti so spastickou formou detskej mozgovej obrny. Autori ¢lanku uvadzaji realizaciu baklofenového testu u pa-
cienta s mukopolysacharidézou typu II, s progresivnou tuhostou pohybového aparatu a kontraktirami. Po multidisciplindrnom dohovore bol
indikovany baklofenovy test s naslednym naimplantovanim pumpy a zacatim kontinudlnej liechy intratekalne podanym baklofenom. U dietata
sme pozorovali zvySenie aktivnej a pasivnej hybnosti, ulahcenie jemnych motorickych zruénosti a zlepSeny vzor chddze. Intratekalna liecha
baklofenom u deti s mukopolysacharidézou typu I, ako aj pri inych metabolickych ochoreniach, je vo svete raritne publikovana metéda. U spravne
indikovanych pacientov s tymto ochorenim je moZné docielit zvySenie rozsahu pohybu, zlepSenie vzoru chddze a zvySenie kvality Zivota deti
aich rodin. Enzymova substitucna liecha zostava primarnou liecbou u deti s mukopolysacharidézou typu Il. V nasej kazuistike zlepSenie stavu
dietata pripisujeme kombinacii dlhodobo spravne nastavenej substituénej enzymovej terapie a liecby intratekalnym baklofenom.
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The intrathecal application of baclofen with programmable pump is well established method in treatment of childhood spasticity. Baclofen pump
is widely used in spastic form of cerebral palsy. The authors of the article report on patient with type Il mucopolysaccharidosis, with progres-
sive stiffness and contractures. The patient was indicated for a baclofen test followed by implantation of the pump. We noticed not only an
increase in active and passive movement and facilitating fine motor skills, but also an improved gait pattern. Intrathecal treatment of baclofen
in children with type Il mucopolysaccharidosis as well as other metabolic diseases is a rarely published method. In the well-indicated patients
with this disease it is possible to increase the range of movement, improve the gait and increase the quality of life of children and their families.
Enzyme replacement therapy remains the primary treatment for children with mucopolysaccharidosis Il type. In our case, the improvement of
the children condition is attributed to the combination of a long-term substitution enzyme therapy and the treatment with intrathecal baclofen.
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Mukopolysacharidéza typu II
(Hunterov syndrém) je zriedkavé, X-viazané
ochorenie s multisystémovym prejavom
a variabilnou rychlostou progresie. Vek
nastupu prvych priznakov je rozny, naj-
CastejSie k diagnostike ochorenia docha-
dza v skorom detstve. Hunterov syndrom
sa vyskytuje v lahkej a tazkej forme. Tato
zriedkava lyzozoémova choroba je spojena
s postihnutim nervového systému, ¢o vedie
k oneskoreniu vyvoja, mentalnej retardacii,
atiez pri poruche regulacie horného moto-
rického neurénu k spasticite.

Enzymova substitiicia iduronat-
-2-sulfatazou spomaluje progresiu ocho-
renia, avSak jej G¢inok na zvySeny tonus ako
zloZku spasticity svalovych skupin je obme-
dzeny. Baklofen je agonista gama-amino-
maslovej kyseliny (GABA), ktory sa viaZe na

GABA b-receptor viacerych Struktir central-
neho nervového systému. Hlavnym t¢inkom
baklofenu je zvySenie presynaptickej inhi-
bicie. Pri lieCbe spasticity sa pouziva roztok
lieciva vo forme na intratekalne podavanie.

V naSej praci opisujeme kombi-
naciu obidvoch terapeutickych metdd za
ucelom zlepSenia kvality Zivota dietata
s Hunterovym syndrémom a jeho rodiny.

Uvadzame 12-ro¢né dieta muzského
pohlavia s tazkou formou mukopolysacha-
ridozy typu I, ktoré pochadza z tretieho
tehotenstva. Prvé tehotenstvo matky bolo
ukoncené spontdnnym potratom. U dieta-
ta z druhého tehotenstva bola tiez diag-
nostikovana mukopolysacharidéza typu IL.
U tohto stirodenca nebola liecba EST a dieta
zomrelo vo veku 15 rokov. U nasho pacienta

bol do veku dvoch rokov pozorovany nor-
malny psychomotoricky vyvoj. Nasledne
bolo zaznamenané progredujuce zhorSenie
reci a chodze (obrazok 1). Dieta podstupilo
kardiologické vySetrenie s nalezom aortal-
nej a mitralnej insuficiencie. Magnetickou
rezonanciou sa verifikovala periventriku-
larna leukoencefalopatia a rozsirené sub-
arachnoidalne priestory. Cervikokranialny
prechod bol volny. U pacienta sa podtvr-
dil Hunterov syndrém molekularnou ge-
netickou analyzou a enzymovym testom.
Liecba ERT bola indikovana v tretom roku
zivota dietata. Pouzita bola rekombinantna
humanna iduronat-2-sulfatza. Enzymova
davka 12 mg sa postupne zvySovala na 30 mg
tyzdenne s intravenéznym podavanim je-
denkrat tyzdenne. Napriek liecbe docha-
dzalo u pacienta k pomalej progresii ocho-
renia a postupne k obmedzeniu pohybu.
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Kvalita zZivota pacienta bola ovplyvnena
zhorSujucou sa spasticitou. Po multidiscipli-
narnej konzultacii sme u pacienta indiko-
vali baklofenovy test. Test bol realizovany
implantaciou doc¢asného intratekalneho
katétra na trovni L2/L3 v celkovej anes-
tézii. Nasledne po prebudeni bola podana
bolusova testovacia davka 50 mcg baklo-
fenu. Najvacsie uvolnenie bolo pozorované
4 hodiny po aplikacii. Pomocou modifiko-
vanej Ashworthovej §kaly sme zazname-
nali zniZenu spasticitu hornych a dolnych
koncatin so zlepSenim chodze. Po 5 hodi-
nach od podania sme pozorovali zlepSenie
prezavania, tchopu a jemnych motorickych
funkcii. Po dohovore multidisciplinarnej
skupiny lekarov bol pacient indikovany na
implantaciu programovatelnej pumpy. Po
troch mesiacoch od baklofenového testu
sme implantovali programovatelnt pum-
pu modifikovanou subfacialnou technikou
implantacie do brusnej steny. V priebehu
operacie bol implantovany katéter pomocu
punkcie intratekalne do intervertebralneho
priestoru L1 - L2 (obrazok 2). Sest mesia-
cov po operacii bol pacient nastaveny na
sti¢asnt1 davku baklofenu 275 mcg /den. Pri
tejto davke je interval opakovaného plne-
nia pumpy s rezervoarom 20 ml priblizne
pol roka. Tri roky od implantacie sme za-
znamenali vyrazne vySsi rozsah aktivneho
aj pasivneho pohybu a zniZenie svalového
napaitia. Pokles spasticity bol zaznamena-
ny MAS 8kalou o jeden stupen. U pacienta
pretrvavaja svalové kontrakt{ry, toho ¢asu
neindikované na ortopedicku lie¢bu. Pri
vyrazne zlepSenej jemnej motorike je die-
ta schopné demontaze hraciek a lepsieho
uchopu predmetov, ktoré pacient pred te-
rapiou baklofenom nerealizoval. Napriek
obojstrannym kontrakttram dvojhlavych
svalov predkoleni u pacienta pozorujeme
zlepSeny vzor chodze. Rodina dietata opi-
suje zniZenu agresivituy, zlepSent artikulaciu
a lepsi spanok dietata.

Diskusia

Hunterov syndrom je sposobe-
ny nedostatkom lyzozomalneho enzymu
iduronat-2-sulfatazy, ¢o vedie k akumula-
cii heparansulfatu a dermatansulfatu (2).
Nahromadenim tychto latok dochadza
k poskodeniu buniek a tkaniv. Primarnou
liecbou Hunterovho syndrému je substi-
tuéna enzymova terapia (EST). Pri EST sa
intraven6zne podava idursulfaza, ktora na-

Obrazok 1. Rozdiel vo vzore chodze pacienta ¢. 1 pred (A) a po (B) implantdcii programovatelnej
pumpy. Charakteristické fazkosti s jemnou motorikou a zlepSenie Gchopu na liecbe (C). Typicky
fenotyp u pacienta ¢. 2 s Hunterovym syndrémom (D).

Obrazok 2. Postup pri implantacii programovatelnej pumpy. Zavedenie lumbélneho katétra (A).
Vytvorenie subfascidlnej kapsy pre zariadenie pumpy v oblasti mezo-hypogastria (B). Nadpojenie
lumbélneho katétra na zariadenie pumpy (C). Implantacia programovatelnej pumpy do oblasti brus-

nej steny (D).

hradza chybajici lyzozomalny enzym, po-
trebny ku katalyze glykozaminoglykanov (5).
Glykozaminoglykany sa hromadia vo viace-
rych organovych sytémoch. Rozvinuté kli-
nické prejavy zahiniaju skeletalne deformity,
neurologick symptomatologiu, obStrukéné
symptomy dychacich ciest a kardiomyo-
patiu. U priblizne 50 % deti sa vyskytuje
oneskorenie psychomotorického vyvoja so
zvySenym rizikom epileptickych zachvatov
(7). Spasticita u deti s Hunterovym syndro-
mom ma sekundarnu etiolégiu. Progresivna
stuhnutost muskuloskeletalneho aparatu
ma za nasledok kontraktiry s redukciou
rozsahu pohybu a chédzou po $pickach.
Spasticita a zvy$ené napatie vo svaloch vy-
znamne ovplyviuja kvalitu Zivota pacienta.
Lie¢ba pomocou EST mé na jej zmiernenie
len obmedzeny u¢inok. Terapia intratekal-
nym baklofenom efektivne znizuje spas-
ticitu a svalové napitie u deti s detskou
mozgovou obrnou. Kontinualne podanie
lieciva pomocou programovatelnej pumpy
je najucinnejsia forma aplikacie baklofenu
(6). Koncentracia baklofenu je pri intrate-
kalnom podani niekolkonasobne vyssia ako
pri tabletkovej forme (1). Az 80 % pripadov
detskej mozgovej obrny indikovanych na
implantaciu programovatelnej pumpy s
deti so spasticitou (4). Skisenosti s intra-
tekalnou liecbou baklofenom u pacientov
s dedi¢nymi metabolickymi ochoreniami
st v praxi obmedzené (3). Po implantacii
programovatelnej infiznej pumpy s konti-
nualnou intratekalnou infziou baklofenu sa
spasticita u dietata znizila. Pozorovali sme

zvySeny rozsah pohybu, zlepSenie chodze
a lepSie jemné motorické funkcie. Je po-
trebné zdoraznit, Ze celkové zlepSenie sa
prisudzuje tak EST, ako ajlieCbe intratekal-
nym baklofenom. Perzistujiice obmedzenia
rozsahu pohybu st stale pritomné v dosled-
ku uz vyvinutych kontraktar svalov. Hoci st
udaje publikované o liecbe intratekalnym
baklofenom u pacientov s metabolickym
ochorenim obmedzené, na zaklade nasich
skusenosti povaZzujeme tito lieCbu za meto-
du volby pri spastickych prejavoch u vybra-
nych pacientov s mukopolysacharidézou.
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