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kaZuistika

Parkinsonova nemoc s fenotypem 
progresivní supranukleární paralýzy – 
kazuistika

parkinson’s disease with a phenotype of progressive  
supranuclear palsy – a case report

Souhrn
dosud platná diagnostická kritéria pro parkinsonovu nemoc a progresivní supranukleární 
paralýzu (psp) jsou považována za poměrně spolehlivý nástroj vzájemného klinického rozli-
šení obou neurodegenerativních onemocnění. ani jedna kritéria nepřipouštějí možnost ta-
kové manifestace parkinsonovy nemoci, která by kopírovala klinický genotyp psp. Budeme 
dokumentovat případ pacienta, muže, u kterého se první příznaky parkinsonizmu objevily 
v 56 letech. Během následujících tří let se vyvinul klinický obraz parkinsonského syndromu 
bez třesu, s typickou demencí, okohybnou poruchou charakteru poruchy konjugovaného 
pohledu vzhůru, apraxií otevření víček a apraxií chůze. u pacienta se v průběhu progrese 
nemoci objevily také náhlé pády a typické lhermittovy frontální příznaky, utilizace a imitace. 
odpověď na léčbu l-dopa poměrně rychle vymizela. paraklinická vyšetření (Mr mozku, elek-
trofyziologie) taktéž nasvědčovala pro diagnózu psp. po zhruba čtyřech letech průběhu ne-
moci pacient zemřel na interkurentní onemocnění. patologické a histopatologické vyšetření 
a zhodnocení jeho výsledků dvěma nezávislými patology prokázalo a potvrdilo změny zcela 
typické pro parkinsonovu nemoc. případ nepochybně nastoluje otázku vzájemného průniku 
fenotypů různých forem neurodegenerativního onemocnění s parkinsonským syndromem 
jako dominantním příznakem.

Abstract
current clinical diagnostic criteria for parkinson’s disease and progressive supranuclear 
palsy (psp) are considered relatively safe tools for the clinical differentiation of the two neu-
rodegenerative diseases; neither diagnosis includes the possibility that parkinson’s disease 
might duplicate the clinical genotype of psp. We document the case of a male patient who 
first manifested parkinsonian signs at the age of 56 years. parkinsonian syndrome developed 
over the course of the following three years without tremor, but with typical subcortical de-
mentia, gaze palsy and impairment of conjugated gaze upwards, eyelid opening apraxia and 
gait apraxia. the disease then progressed to sudden falls, typical lhermitte’s frontal signs, 
utilizations and imitations. response to l-dopa therapy disappeared relatively quickly. the 
findings of paraclinical examinations (Mri, electrophysiology) also suggested a diagnosis of 
psp. after approximately four years, the patient died of intercurrent disease. pathological 
and histopathological examinations and evaluation of the results by two independent pa-
thologists documented and confirmed changes typical of parkinson’s disease. this case indu-
bitably raises the question of overlap of phenotypes of different types of neurodegenerative 
diseases with parkinsonian syndrome dominant.
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Úvod
v poslední době dochází k zásadním 
změnám v taxonomii parkinsonských 
syndromů působených neurodegenera-
tivními onemocněními, zjevně v souvis-
losti se zlepšujícím se poznáním klinic-
kopatologických korelací těchto chorob. 
poměrně nedávná představa, že cha-
rakteristický klinický fenotyp je způso-
ben specifickým patologickým procesem 
a vice versa, bere postupně zasvé. ne-
dávno publikované studie přinesly dů-
kazy, že neurodegenerativní onemoc-
nění z okruhu atypických parkinsonských 
syndromů jsou klinicky natolik varia-
bilní, že mohou úspěšně maskovat cha-
rakter patologického substrátu [1]. ve 
většině případů šlo o „atypické“ mani-
festace atypického parkinsonského syn-
dromu nebo parkinsonovy nemoci (pn). 
sami jsme recentně měli možnost pozo-
rovat „typickou“ manifestaci progresivní 
supranukleární paralýzy (psp), která se při 
autoptickém vyšetření ukázala být „typic-
kou“ parkinsonovou nemocí.

progresivní supranukleární paralýza je 
jedním z atypických parkinsonských syn-
dromů, charakterizovaný bradykinézou, 
rigiditou, absencí klidového třesu, náh-
lými pády, typickou poruchou konjugova-
ného pohybu (upward gaze palsy), apraxií 
otevření víček, progredujícím kognitivním 
deficitem a frontální symptomatologií za-

hrnující apraxii chůze, imitačním a utili-
začním chováním. korelátem při Mr zob-
razení mozku je ve většině případů atrofie 
tegmenta mesencefala vytvářející v sa-
gitálních řezech obraz stojícího tučňáka 
tzv. standing penguin silhouette sign 
a v transverzálních řezech obraz svlačce 
tzv. morning glory sign [2]. Z patologic-
kého hlediska je psp tzv. tauopatie. po-
prvé byla nemoc klinicky popsána ste-

elem a richardsonem et al v roce 1963 
a patologicky olszewskim et al v roce 
1964 [3,4].

 
kazuistika
anamnéza a klinický průběh
pacient byl muž ve věku 59 let, s ne-
gativní osobní i rodinnou anamnézou. 
první projevy parkinsonského syndromu 
se objevily v 56 letech. Jednalo se o cel-

Obr. 1. Vyšetření mozku magnetickou 
rezonancí, t1 vážený obraz, sagitální 
řez.
Je dobře patrno oploštění dorza mezen-
cefala a napřímení kurvatury mozkového 
kmene, dohromady vytvářející tzv. hum-
mingbird sign nebo standing penguin 
silhouette.

Obr. 2. Regresivní změny melanoticky pigmentovaných neuronů v substantia 
nigra.
Barvení hematoxilin eozin.

Obr. 3. Pigmentované a depigmentované neurony v substantia nigra.
Barvení hematoxilin eozin.
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kové zpomalení hybnosti a zhoršující se 
neobratnost při provádění drobných po-
hybů. v průběhu dalšího půl roku se roz-
vinul klidový třes horních končetin, nej-
prve levé horní končetiny (lhk), velmi 
rychle se rozšířil i na pravou horní kon-
četinu, přičemž stále byla zachována 
asymetrie postižení s těžším nálezem na 
lhk. Během následujících šesti měsíců 
tento třes však zcela vymizel. v dalším 
průběhu onemocnění postupně progre-

dovalo, bradykinéza a rigidita se stávaly 
stále více zřetelnými. v průběhu dalšího 
roku se rozvinula typická paréza verti-
kálního pohledu směrem nahoru a sou-
časně se objevily náhlé, neočekávané 
pády.

v té době byl pacient hospitalizován 
na neurologické klinice lf up a fn olo-
mouc, kde podstoupil vyšetření podle 
protokolu vytvořeného za účelem po-
drobné diagnostiky pacientů se sus-

pektním neurodegenerativním onemoc-
něním. Základní laboratorní skríning 
a likvorologické vyšetření byly v normě. 
na Mr mozku byla popsána počínající 
atrofie mozku a drobné postischemické 
změny periventrikulárně oboustranně, 
spolu s oploštěním dorza mezencefala 
a napřímením kurvatury mozkového 
kmene (tzv. hummingbird sign nebo 
standing penguin silhouette, obr. 1). 
ultrazvukové vyšetření mozkových 
tepen bylo s normálním nálezem, sub-
stantia nigra nebyla popsána. podrob-
ným neuropsychologickým vyšetřením 
byla zjištěna spíše lehká demence s do-
minujícím dysexekutivním syndromem, 
MMse 24 bodů. logopedické vyšet-
ření odhalilo amnestickou afázii. elek-
tromyografické vyšetření (kondukční 
studie, jehlová eMg análního sfink-
teru) a vyšetření multimodálních evo-
kovaných potenciálů byly s normálními 
nálezy. při apomorfinovém testu došlo 
pouze k nepatrnému zlepšení stavu, 
updrs iii bylo 27/23 bodů. Jako součást 
protokolu byla zhotovena i podrobná 
videodokumentace.

po zhruba čtyřech letech průběhu one-
mocnění klinický obraz zahrnoval bra-
dykinezi, rigiditu, parézu konjugovaného 
pohledu směrem vzhůru, apraxii otevření 
očních víček, poruchu iniciace chůze, 
apraxii chůze, dysartrii, demenci s domi-
nujícím dysexekutivním syndromem, po-
sturální instabilitu, utilizační a imitační 
chování a typický „applauding sign“. od-
pověď na terapii l-dopa byla již mini-
mální. na základě tohoto zcela typického 
obrazu byla stanovena klinická diagnóza 
progresivní supranukleární paralýzy ne-
boli steele-richardson-olszewskiho 
nemoci.

v dalším – již krátkém – průběhu one-
mocnění docházelo k progresivnímu 
horšení všech symptomů, nejnápadnější 
byla progrese demence. dysartrie se roz-
vinula prakticky v anartrii. pády byly stále 
četnější, pacient postupně nebyl scho-
pen samostatného stoje a chůze. Z au-
tonomních potíží se rozvinula inkon-
tinence, hypersalivace a paroxysmální 
tachykardie doprovázená dušností. po 
pěti letech průběhu onemocnění paci-
ent onemocněl závažnou bronchopneu-
monií, pro tuto diagnózu byl hospitali-
zován a i přes intenzivní antibiotickou 
a podpůrnou terapii během hospitali-
zace zemřel.

Obr. 4. „Lewy body“ v cytoplazmě neuronu z oblasti suabstantia nigra.
Barvení hematoxilin eozin.

Obr. 5. Dvě „Lewy bodies“ v cytoplazmě neuronu.
Barvení hematoxilin eozin.
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Patologický nález
Za účelem vyloučení tau patologie byla 
hodnocena bazální ganglia, dále sub-
stantia nigra, pontinní a mezencefalické 
tegmentum, frontotemporální a lim-
bický kortex. Bylo provedeno makrosko-
pické zhodnocení uvedených struktur, 
konvenční mikroskopie, impregnace so-
lemi stříbra jako histochemická metoda 
k detekci specifických inkluzí, imuno-
histochemické vyšetření monoklonální 
protilátkou proti tau proteinu a bar-

vení kongo červení k detekci amyloidu. 
autoptické vyšetření mozku, kdy pato-
logické i histopatologické nálezy byly 
zhodnoceny dvěma nezávislými pato-
logy, překvapivě prokázalo změny ty-
pické nikoli pro psp, ale pro parkin-
sonovu nemoc. při makroskopickém 
zhodnocení mozkové tkáně byla pří-
tomna dekolorizace pigmentových jader 
mozkového kmene.

při mikroskopickém vyšetření byla zjiš-
těna přítomnost pigmentovaných a de-

pigmentovaných neuronů v substantia 
nigra v různém stupni regresivních změn 
(obr. 2, 3), neuronů obsahujících typická 
lewyho tělíska s maximem v substantia 
nigra a mesencefalu (obr. 4–6), v mozko-
vém kortexu lewyho tělíska detekována 
nebyla, dále byly přítomny depigmen-
tované neurony v mesencefalu obsahu-
jící Marinescova tělíska (obr. 7) a zanika-
jící neurony v oblasti mozkového kmene 
s akumulovaným lipopigmentem (obr. 8). 
Zároveň nebyly nalezeny změny typické 
pro tau patologii.

Závěr
uvedená kazuistika pacienta s klinickým 
obrazem typickým pro psp a následně 
patologickým nálezem jednoznačně od-
povídajícím parkinsonově nemoci je do-
kladem toho, že parkinsonovu nemoc již 
jednoduše nelze považovat za onemoc-
nění, za které jsme ji doposud považo-
vali. tedy onemocnění manifestující se 
typickou dominantní tetrádou příznaků, 
k nimž se řadí klidový třes, hypokineze, 
bradykineze a posturální instabilita. námi 
prezentovaný pacient je evidentním pří-
kladem, kdy se tzv. lewy body patolo-
gie, nebo alfa-synukleinopatie, dosud 
považovaná za typickou pro parkinso-
novu nemoc, manifestovala fenotypem 
odpovídajícím psp. rovněž časová sou-
vislost mezi rozvojem poruch hybnosti 
a kognitivní poruchy, která byla v mír-
ném stupni detekována v druhém roce 
onemocnění, poměrně rychle progredo-
vala, u níž dominoval dysexekutivní syn-
drom doprovázený frontálními příznaky, 
utilizačním a imitačním chováním, svěd-
čila spíše pro psp než pro parkinsonovu 
nemoc. Zcela jistě nejde o ojedinělý pří-
pad. v literatuře je dokumentována celá 
řada případů, kdy patologický nález od-
povídal úplně jiné klinické entitě než té, 
na níž se podle charakteru fenotypické 
manifestace s vysokou mírou tzv. dia-
gnostické jistoty usuzovalo [5–8].

poslední dobou se stále častěji nabízí 
otázka, zda bychom neměli postupně 
upustit od striktní klasifikace parkinson-
ských syndromů, tj. dělení na idiopatic-
kou parkinsonovu nemoc a tzv. „aty-
pické parkinsonské syndromy“, jež jsou 
dále rozděleny do dalších několika kli-
nických jednotek s možnou další sub-
diferenciací. s přibývajícím množstvím 
klinickopatologických studií je stále jas-
nější, že z fenotypu onemocnění nelze 

Obr. 6. „Lewy body“ v cytoplazmě neuronu z oblasti substantia nigra.
Barvení hematoxilin eozin.

Obr. 7. Velký depigmentovaný neuron se dvěma „Marinesco bodies“.
Barvení hematoxilin eozin.
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jednoznačně a spolehlivě odhadnout 
charakter patologického procesu, tudíž 
již nelze tato onemocnění „škatulko-
vat“ do dnes známých skupin. ve starší 
i poměrně recentní literatuře lze nalézt 
výsledky řady klinickopatologických stu-
dií a kazuistik, kdy neuropatologické 
nálezy pacientů s typickým klinickým 
obrazem psp obsahovaly kromě psp 
patologie i lewyho tělíska [9], v jiném 
případě jenom difuzní lewyho tělíska 
s neurofibrilárními klubky a neuritickými 
plaky [10]. naopak u pacientů s typic-
kým klinickým obrazem alzheimerovy 
demence či frontotemporální demence 
byly zjištěny neuropatologické nálezy, 
jež odpovídaly pn a psp [11,12]. po-
dobné průniky fenotypů i patologických 
nálezů byly popsány i mezi frontotem-
porální demencí, kortikobazální dege-
nerací a psp [13]. s takovýmito výsledky 
klinickopatologických korelačních stu-

dií by se patrně měl pozvolna měnit 
náš dnešní pohled na skupinu parkin-
sonských syndromů; nelze se ubránit 
dojmu, že jde možná o jeden či dva pro-
totypy postižení nervové tkáně manifes-
tující se nejrůznějšími fenotypy, jež jsou 
obrazem spíše distribuce než charakteru 
primárního patologického neurodege-
nerativního procesu [14].

pro bližší porozumění zákonitostem 
tohoto onemocnění, pokud vůbec ně-
jaké existují, bude nezbytné podrobné 
zkoumání neuropatologické a hledání 
určitých specifik toho kterého feno-
typu ve vztahu ke konkrétním neuro-
patologickým změnám. Jinými slovy, 
dokud nebudeme u konkrétního pří-
padu znát přesnou povahu patolo-
gického procesu, neměli bychom asi 
příslušný konkrétní soubor příznaků na-
zývat onemocněním, ale spíše jenom 
syndromem [15].
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Obr. 8. Akumulace lipopigmentu v cytoplazmě zanikajícího neuronu.
Barvení sudan black.
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