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SUHRN

Neuronalne ceroidné lipofuscindzy predstavuju skupinu geneticky podmienenych neurodegenerativnych ochoreni s klinickymi prejavmi prevazne v detskom
veku. Jedna sa o lyzozomalne ochorenia sprevadzané intracelularnou akumulaciou autofluorescentného materialu charakteru lipofuscinu. Medzi najcastejsie
klinické prejavy tychto ochoreni patria poruchy vyvoja, psychomotoricky regres, epileptické zachvaty a poruchy zraku. Popisujeme pripad posmrtne diagnos-
tikovej lipofuscindzy u 9,5-ro¢ného chlapca s postihnutim srdca. Ochorenie sa okrem neurologickych prejavov v zmysle parcialnej epilepsie a psychomotoric-
kého regresu prejavovalo sinusovou bradykardiou. Makroskopicky sme na rozdiel od castejsie udavanej hypertrofie srdca zistili vyraznu atrofiu. Histologickym
vysSetrenim srdca bola diagnostikovana nielen lipofuscin6za buniek prevodového systému a kardiomyocytoy, ale aj bazofilna degeneracia kardiomyocytov.
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Neuronal ceroid lipofuscinosis with cardiac involvement

SUMMARY

Neuronal ceroid lipofuscinoses (NCLs) are a group of inherited neurodegenerative disorders with clinical presentation predominantly in the childhood. The
NCLs represent lysosomal storage disorders characterized by the accumulation of autofluorescent lipopigment storage material. The most common clinical
features include development failure, psychomotor regression, seizures, and progressive loss of vision. We present a case of neuronal ceroid lipofuscinosis with
cardiac involvement diagnosed post-mortem in a 9,5-year-old boy, whose clinical symptomatology comprised partial epilepsy, psychomotor decline and sinus
bradycardia. In contrast to ventricular hypertrophy, being more frequently associated with NCLs, we discovered cardiac atrophy. Histologic examination of the
heart revealed not only the lipofuscinosis affecting cardiac conducting cells and cardiomyocytes, but also basophilic degeneration of myocardium.
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Neuronalne ceroidné lipofuscinézy su skupinou geneticky
podmienenych lyzozondlnych neurodegenerativnych ochore-
ni vyznacujucich sa intraceluldrnou akumulaciou autofluores-
centného materidlu charakteru lipofuscinu. Klinické priznaky
sU zvacsa podmienené postihnutim centralnej nervovej susta-
vy. Medzi najcastejsie klinické prejavy patria poruchy vyvoja,
psychomotoricky regres, zachvaty a poruchy zraku (1), medzi
zriedkavejsie diagnostikované sprievodné klinické prejavy patri
postihnutie srdca (2-5). Popisujeme pripad posmrtne mikrosko-
picky a geneticky diagnostikovej neuronalnej ceroidnej lipofus-
cinézy u 9,5-ro¢ného chlapca s postihnutim srdca, u ktorého sa
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ochorenie okrem typickych klinickych priznakov vyplyvajucich
z poskodenia mozgu prejavovalo intermitentnou sinusovou
bradykardiou.

POPIS PRIPADU

V opisovanom pripade sa jednalo o 9,5-ro¢ného rémskeho
chlapca (113 ¢cm, 14 kg, BMI 11), ktory bol pred hospitalizaciou
umiestneny v domove socidlnych sluzieb. Z anamnestickych
udajov vyplynulo, Ze mal 6 sirodencov, pricom starSia sestra
je sledovana pre epilepsiu. Narodil sa spontannym pérodom
v 38. gesta¢nom tyzdni, nebol krieseny a popérodnd adaptacia
bola primerand. Od veku 4,5 roka bol sledovany s diagnézou
parcidlnej epilepsie so sekundédrnou generalizaciou. Diagnosti-
kovany bol psychomotoricky regres s vyslovenim podozrenia
na metachromaticku leukodystrofiu, alebo iné neurodegene-
rativne ochorenie. Pre agenézu pravej oblicky bol dispenzari-
zovany v nefrologickej ambulancii. Opakovane bol hospitalizo-
vany pre infekcie dychacich ciest, pricom pocas hospitalizacii
bola opakovane zistend intermitentnd sinusova bradykardia.
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