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Úvod
Klasifikace z roku 1989 rozděluje epilepsie 

dle etiologie na idiopatické, symptomatické 

a kryptogenní. Na základě revize terminologie 

a konceptu organizace epilepsií komisí ILAE v le-

tech 2005–2009 je nyní doporučováno rozdělení 

epilepsií dle etiologie na geneticky podmíněné 

(dle klasifikace z roku 1989 „idiopatické“), struktu-

rálně-metabolické („symptomatické“) a nejasné 

etiologie („kryptogenní“).

Přestože pojem „idiopatické generalizované 

epilepsie (IGE)“ je do jisté míry obsolentní (nově 

„geneticky podmíněné epilepsie“), stále je v pra-

xi často používán.

Geneticky podmíněná epilepsie je onemoc-

nění, které je způsobeno prokázaným nebo 

předpokládaným molekulárně-genetickým de-

fektem. V patogenezi geneticky podmíněných 

epilepsií poukazují genetické výzkumy na roz-

hodující roli iontových kanálů v neuronálních 

buněčných membránách.

IGE představují téměř 1/3 všech epilepsií 

(Panayiotopoulos, 2007). Projevují se různý-

mi typy záchvatů – typickými absencemi, 

myoklonickými či generalizovanými tonicko-

-klonickými záchvaty nebo jejich kombinací, 

různého stupně závažnosti. Mezi faktory pro-

vokující rozvoj záchvatů patří fotostimulace, 

spánková deprivace, častá je vazba na probu-

zení. Syndromy v rámci IGE obvykle začínají 

v dětství či adolescenci, je však možný i počátek 

v dospělosti.

Diagnostika IGE je většinou jednoduchá, přes-

to jsou často poddiagnostikovaným onemocně-

ním se záchvaty považovanými za neepileptické, 

fokální či symptomatické. Kromě subjektivní i ob-

jektivní anamnézy a klinického neurologického 

vyšetření je pro diagnostiku IGE zásadní MRI, EEG 

a v poslední době i molekulárně-genetické meto-

dy. MRI je indikováno k vyloučení symptomatic-

ké příčiny epileptických záchvatů – u IGE je MRI 

obraz mozku fyziologický. EEG vykazuje vysokou 

senzitivitu v diagnostice IGE, typicky zde nachází-

me generalizované PSWC a/nebo generalizované 

SWC iktálně i interiktálně. Tyto výboje často ak-

centuje hyperventilace, fotostimulace a spánko-

vá deprivace. Pozadí EEG záznamu je normální. 

Diagnóza je často objasněna až prostřednictvím 

video-EEG monitorace. Molekulárně-genetická 

diagnostika se začíná prosazovat, avšak genetická 

heterogenita IGE je nadále problémem.

Idiopatické generalizované 
epilepsie se rozdělují na tyto 
jednotky (Proposal ILAE Task 
Force; Engel et al., 2001):
 myoklonická epilepsie v dětství (MEI),

 epilepsie s febrilními záchvaty (EFS+),

 epilepsie s myoklonicko-astatickými záchva-

ty (EM-AS),

 epilepsie s myoklonickými absencemi (MAE),

 epilepsie s dětskými absencemi (CAE),

 IGE s variabilním fenotypem:

 juvenilní absence (JAE),

 juvenilní myoklonická epilepsie (JME),

 epilepsie s generalizovanými tonicko-

-klonickými záchvaty po probuzení.

Mezi jednotky, které pravděpodobně patří 

mezi IGE, ale nejsou součástí oficiální klasifikace 

ILAE, patří: IGE s absencemi v časném dětství, peri-

orální myoklonie s absencemi, IGE s fantomovými 

absencemi, Jeavonsův syndrom (reflexní epilepsie 

s myokloniemi víček a absencemi). Jejich popis 

přesahuje rámec předkládaného textu.

Myoklonická epilepsie 
v dětství (MEI)

MEI je pravděpodobně nejčasnější formou 

IGE s počátkem mezi 6. měsícem a 3. rokem živo-

ta. Předpokládá se genetický podklad, pozitivní 

rodinná anamnéze se uvádí u 30 % pacientů.

Nejčastějším typem záchvatů jsou myoklonic-

ké záchvaty (myoklonické záškuby hlavy, očních 

bulbů, horních končetin a bránice). Myoklonie 

jsou krátké (1–2 sekundy), vyskytují se jednot-

livě nebo v  sériích, vědomí není porušeno. 

Myoklonické záchvaty jsou většinou spontánní, 

vyskytují se v bdělém stavu, k akcentaci dochází 

při usínání, v NREM II fázi spánku a po probuzení. 
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Mezi provokační faktory patří fotostimulace (20 % 

pacientů vykazuje fotosenzitivitu). U některých 

pacientů se vyskytují myoklonie reflexní (úleková 

reakce po nečekaném sluchovém nebo taktilním 

stimulu) nebo kombinace spontánních a reflex-

ních myoklonií. U 20 % pacientů byly popsány 

prolongované generalizované klonické záchvaty 

ve spánku a po probuzení trvající 15–20 minut 

(Panyiotopoulos, 2007; Darra et al., 2006; Ricci et 

al., 1995; Rossi et al., 1997). 10–20 % pacientů s MEI 

má nečetné generalizované tonicko-klonické zá-

chvaty. Psychomotorický vývoj je normální.

V  EEG nacházíme generalizované PSWC, 

SWC trvající 1–3 sekundy jako korelát myoklo-

nií, tyto výboje mohou být přítomny i interiktálně.

Myoklonie dobře reagují na léčbu, používá 

se levetiracetam, valproát či klonazepam.

Prognóza je příznivá. Spontánní ústup zá-

chvatů je u většiny pacientů popisován mezi 6 

měsíci a 5 lety od začátku onemocnění; u reflex-

ních myoklonií je prognóza horší.

Epilepsie s febrilními záchvaty 
(EFS+); synonyma: generalizovaná 
epilepsie s febrilními záchvaty 
(GEFS+), autozomálně dominantní 
epilepsie s febrilními záchvaty

EFS+ je familiární epileptický syndrom, který 

spojuje febrilní záchvaty s dalšími epileptickými 

syndromy a dokumentuje genetickou souvis-

lost mezi benigními a závažnými epilepsiemi 

(Panayiotopoulos, 2007). Febrilní záchvaty 

v rámci EFS+ (tzv. febrilní záchvaty plus) na roz-

díl od klasických febrilních křečí mají časnější 

počátek (již před 6. měsícem věku, průměrně ko-

lem 1 roku života) a pokračují i po 5. roce života. 

Termín EFS+ je preferovaný před GEFS+, protože 

spektrum záchvatů zahrnuje generalizované 

i fokální záchvaty (Ito et al., 2002).

EFS+ je geneticky podmíněné onemocnění 

s výraznou heterogenitou. AD dědičnost je re-

lativně zřídkavá, jedná se spíše o komplexnější 

vzorec dědičnosti (Ito et al., 2006). Za kauzální 

mutace jsou aktuálně považovány mutace ve 3 

genech (SCN1A, SCN1B, GABRG2). Klinické proje-

vy mutace v každém z těchto 3 genů jsou velmi 

variabilní – od benigních epileptických syndro-

mů až po katastrofické epilepsie (těžká myo-

klonická epilepsie, SMEI; Dravetové syndrom). 

Rozhodující roli pro tuto genotypově-fenotypo-

vou variabilitu hraje typ mutace a její lokalizace 

v genu. Nelze vyloučit i současný vliv dalších 

genů a/nebo externích faktorů na výsledný fe-

notyp. Aktuálně dostupné genetické testy pro 

EFS+ byly vyhodnoceny genetickou komisí ILAE 

v roce 2010 jako nepřínosné (Ottman et al., 2010).

Syndrom EFS+ je klinicky charakterizovaný vý-

raznou fenotypovou variabilitou. Typické febrilní 

záchvaty a febrilní záchvaty plus jsou nejčastějším 

klinickým projevem (až 75 % pacientů) a kom-

binují se s dalšími typy záchvatů (myoklonické 

záchvaty, tonické záchvaty, absence a myoklonic-

ko-atonické záchvaty). Pacienti s EFS+ mají často 

i záchvaty při normální tělesné teplotě. U 13 % 

pacientů se mohou vyskytnout i fokální záchvaty 

s počátkem nejčastěji v temporálním či frontálním 

laloku (Sugawara et al., 2001; Bonanni et al., 2004).

Nejčastější abnormalitou v EEG jsou genera-

lizované SWC, PSWC. U 50 % pacientů je EEG nor-

mální. Terapie vychází z obecních principů léčby 

IGE (viz samostatná kapitola níže). Prognóza je 

relativně příznivá, s výjimkou SMEI.

Epilepsie s myoklonicko-
-astatickými záchvaty (EM-AS), 
synonymum: Dooseho syndrom

EM-AS je nyní považována za IGE (Proposal 

ILAE Task Force; Engel et al 2001). Tento kon-

trast proti klasifikaci z roku 1989, kdy byla EM-AS 

považována za kryptogenní/symptomatickou 

generalizovanou epilepsii, reflektuje skutečnost, 

že nebyla dána diagnostická kritéria a nebyly 

definovány hranice mezi jednotlivými syndro-

my a epileptickými encefalopatiemi, u kterých 

se obdobně jako u EM-AS vyskytují myoklonic-

ko-astatické záchvaty (např. atypická benigní 

parciální epilepsie, Dravetové syndrom, Lennox-

Gastautův syndrom a jiné). Etiopatogeneticky 

se předpokládá polygenní dědičnost s variabilní 

penetrací. U třetiny pacientů je přítomný fami-

liární výskyt záchvatů.

Diagnostická kritéria pro zařazení do syn-
dromu EM-AS (Doose, 1992; Engel et al., 2001; 

Panayiotopoulos, 2007):

 normální psychomotorický vývoj před roz-

vojem onemocnění,

 normální MRI mozku,

 myoklonické, myoklonicko-atonické anebo 

atonické záchvaty s počátkem mezi 7. mě-

sícem a 6. rokem života,

 věku odpovídající pozadí v EEG, iktálně/

interiktálně generalizované PSW komplexy 

s frekvencí 2–3 Hz bez fokálního počátku.

Vylučovací kritéria:
 Dravetové syndrom, Lennnox-Gastautův 

syndrom a další epileptické encefalopatie 

a syndromy, které se manifestují myoklo-

nicko-atonickými záchvaty,

 tonické záchvaty.

Myoklonicko-astatické záchvaty se vyskytují 

u 100 % pacientů, jsou charakterizované syme-

trickými myoklonickými záškuby s následnou 

ztrátou svalového tonu. V EEG nacházíme výboje 

nepravidelných SWC a PSWC frekvence 2,5–3 Hz. 

Mohou se kombinovat s dalšími typy záchvatů 

(absence, atonické či myoklonické záchvaty).

Myoklonicko-atonický status epilepticus je 

častý – vyskytuje se u 1/3 pacientů. Manifestuje 

se různým stupněm (obvykle těžké) kognitiv-

ní poruchy s  opakujícími se myoklonickými 

a atonickými záchvaty. Myoklonie tváře a víček 

mohou být kontinuální a doprovází je nepravi-

delné myoklonie končetin, atonické záchvaty, 

head-nodding a/nebo pády. Délka trvání je růz-

Obrázek 1. Korelát myoklonií u MEI
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ná – od několika hodin do několika dní. V EEG 

nacházíme kontinuální nebo diskontinuální 

generalizované výboje PSWC frekvence 2–3 Hz.

V terapii EM-AS se používá valproát, kom-

binace valproát+lamotrigin, levetiracetam, to-

piramat, u rezistentnějších forem je indikována 

ketogenní dieta. 50 % pacientů s „idiopatickou“ 

formou Dooseho syndromu vykazuje normální 

psychomotorický vývoj a dosahuje bezzáchva-

tového stadia.

Epilepsie s myoklonickými 
absencemi (MAE)

MAE je zřídkavý IGE syndrom představu-

jící méně než 1/3 z celého spektra epilepsií 

manifestujících se myoklonickými absencemi 

(tj. idiopatické formy). Rozvoj onemocnění je 

od prvních měsíců života s vrcholem v 7 le-

tech věku, predominantně postihuje chlapce. 

Typickým klinickým symptomem jsou myoklo-

nické absence s těmito znaky: porucha kon-

taktu různého stupně, rytmické myoklonické 

záškuby horních a dolních končetin se sou-

časnou tonickou kontrakcí. Myoklonie víček 

jsou méně časté, častější jsou periorální myo-

klonie. Absence trvají 8–60 sekund a opakují 

se několikrát v průběhu dne. Absence status 

epilepticus je zřídkavý (Bureau  et al., 2005; 

Panayiotopoulos, 2007; Tassinari et al., 2006). 

Záškuby s tonickou kontrakcí mohou být i uni-

laterální nebo asymetrické a unilaterální devi-

ace hlavy a těla může být součástí záchvatu 

u některých pacientů. Tonická kontrakce může 

postihnout izolovaně deltový sval a může tak 

způsobit elevace horní končetiny. Jiné záchva-

ty (generalizované tonicko-klonické, atonické) 

se vyskytují u symptomatických forem myoklo-

nických absencí a znamenají horší prognózu. 

Právě tyto symptomatické formy myoklonic-

kých absencí je důležité odlišit prostřednic-

tvím EEG, MR mozku, event. i metabolického 

došetření.

V EEG nacházíme normální pozadí záznamu, 

interiktálně krátké generalizované výboje SWC, 

iktálně rytmické generalizované výboje SWC 

3 Hz, a to i u asymetrické či unilaterální mani-

festace záchvatu. U poloviny pacientů dochází 

po rozvoji absencí ke kognitivním a behaviorál-

ním změnám. Toto pravděpodobně reflektuje 

deteriorační vliv výbojů na kognici.

Myoklonické absence jsou často rezistentní 

na léčbu. Používá se valproát, etosuximid, lamo-

trigin, event. clonazepam (Bureau et al., 2005; 

Panayiotopoulos, 2007; Tassinari et al., 2006).

Epilepsie s dětskými 
absencemi (CAE)

CAE je geneticky determinovaná, věko-

vě vázaná epilepsie, která je prototypem IGE 

se záchvaty charakteru typických absencí. Jedná 

se o geneticky podmíněné onemocnění. Mezi 

geny, které se nyní dávají do souvislosti s CAE, 

patří mutace v genu GABRG2 (CAE a febrilní 

záchvaty), CACNA1H a CLCN2. Genetické testo-

vání u CAE bylo dle komise ILAE (Ottman, 2010) 

vyhodnoceno jako nepřínosné.

Typické absence jsou charakterizovány náh-

lou poruchu kontaktu (přerušení právě provádě-

né aktivity, pacient neodpovídá, má nepřítomný 

pohled), častá je provokace hyperventilací. Mírné 

myoklonické elementy (myoklonie víček) v prv-

ních 1–3 sekundách trvání absence patří do ob-

razu CAE; těžké myoklonie (faciální či končetin) 

se vyskytují spíše u MAE. Záchvat končí náhle, 

pacient se vrací k předzáchvatové aktivitě. U ně-

kterých pacientů absence perzistují do období 

adolescence a objevují se nefrekventní gene-

ralizované tonicko-klonické záchvaty. Zvažuje 

se přechod CAE do JAE a/anebo JME (Fong et 

al., 1998; Wirrell, 2003).

Diagnostická kritéria pro zařazení do syn-
dromu CAE (Loiseau et Panayiotopoulos 2006):

 normální neurologický nález a normální 

psychomotorický vývoj,

 věk počátku mezi 4.–10. rokem života s ma-

ximem mezi 5.–7. rokem života,

 krátké (4–20 sekund), frekventní typické ab-

sence s poruchou kontaktu,

 iktální EEG: generalizované bilaterálně sy-

metrické synchronní výboje SWC-PSWC 

frekvence 3 Hz v trvání 4–20 sekund.

Obrázek 2. EEG korelát myoklonicko-atonického záchvatu (nepravidelné SWC-PSWC 2,5-3 Hz střídají 

úseky difuzní atenuace; Oquni, 2001)

Obrázek 3. Typické SWC komplexy 3 Hz u CAE (Sheth et al., 2011)
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Vylučovaní kritéria:
 jiné typy záchvatů (generalizované tonicko-

-klonické, myoklonické) před a v průběhu 

období výskytu absencí,

 periorální myoklonie, myoklonické záškuby 

hlavy, trupu, končetin.

Na monoterapii valproátem nebo etosuximi-

dem je 80 % pacientů bez záchvatů. Alternativou 

je monoterapie lamotriginem, u rezistentnějších fo-

rem kombinace valproátu a nízké dávky lamotriginu.

Prognóza je příznivá, remisi onemocnění 

dosáhne 90 % pacientů před 12 rokem života. 

Méně než 10 % pacientů může mít v adolescenci 

a dospělosti nefrekventní GTCS.

IGE s variabilním fenotypem; 
synonymum „syndromy IGE 
v adolescenci“

Do této skupiny patří: juvenilní absence 

(JAE), juvenilní myoklonická epilepsie (JME) 

a epilepsie s generalizovanými tonicko-klonic-

kými záchvaty po probuzení.

Juvenilní absence (JAE) se manifestují hlavně 

záchvaty charakteru typických absenci, 80 % paci-

entů má i GTCS, 1/5 pacientů myoklonie. Hlavním 

diagnostickým kritériem je evidence klinických 

záchvatů charakteru absencí (porucha kontaktu, 

často s automatizmy) s korelátem v EEG (generali-

zované PSWC 3–4 Hz v trvání více než 4 sekundy), 

absence jsou těžké, trvají 4–30 sekund, frekvence 

1–10 × za den. Prognóza je dobrá, frekvence a trvá-

ní záchvatů se snižuje po 40. roce života.

Juvenilní myoklonické epilepsie (JME) 
je jeden z nejdůležitějších věkově-vázaných 

IGE syndromů s maximem výskytu v obdo-

bí adolescence. Jedná se o geneticky de-

terminované onemocnění, jehož genetický 

podklad se dle dosud známých studií dává 

do souvislosti s mutacemi v genech GABRA1 

a EFHC1. Klinická manifestace je charakteri-

zovaná triádou příznaků: GTCS, myoklonic-

ké záškuby, typické absence u 1/3 pacientů. 

Myoklonické záškuby po probuzení jsou nej-

typičtějším záchvatovým projevem, postihují 

především horní končetiny, někdy jsou nená-

padné (jenom drobné myoklonie prstů). GTCS 

často navazují na akcelerující se myoklonie. 

Myoklonický status epilepticus je pravděpo-

dobně častější než se předpokládalo (Genton 

et al., 2001). Mezi provokační faktory patří 

fotostimulace, spánková deprivace, konzu-

mace alkoholu. U pacientů s JME jsou časté 

změny chování, osobnosti i kognitivní změny 

(Pascalicchio, 2007). Neuropsychologické testy 

poukazují na selektivní dysfunkci frontálního 

laloku při jinak normálním intelektu, častá je 

porucha exekutivních funkcí (Igbal, 2009).

V EEG na terénu normálního pozadí nachá-

zíme generalizované výboje hrotů, PSWC frek-

vence 3–6 Hz, 1/3 pacientů má fotokonvulzivní 

odpověď. V jedné třetině případů se vyskytují 

i fokální abnormality v EEG (SWC, hroty).

Prognóza je příznivá ve smyslu farmako-

responzivity (lamotrigin, levetiracetam), jedná 

se ale o celoživotní onemocnění, k recidivě zá-

chvatů po vysazení medikace dochází u 83 % 

pacientů (Panayiotopoulos, 2007).

Epilepsie s  generalizovanými tonicko-
-klonickými záchvaty po probuzení: jednotka 

ze stejného spektra „syndromy IGE v adolescenci“. 

Typický je výskyt GTCS 1–2 hodiny po probuzení, 

mohou se vyskytovat i absence a myoklonie, proti 

předchozím jednotkám v rámci jednoho spektra 

jsou však nefrekventní a menší intenzity. K exacer-

baci GTCS dochází zejména po spánkové depri-

vaci, typicky v kombinaci s konzumací alkoholu.

Všeobecné principy v léčbě IGE
Užitečné rady:

 v případě přetrvávání myoklonií lze přidat clo-

nazepam v malé dávce 0,5–2 mg před spaním,

 u pacientů na monoterapii valproátem lze 

efekt léčby zvýšit přidáním malé dávky la-

motriginu.

Poznámka:
 Clonazepam je vysoce efektivní na myoklo-

nie, může ale zhoršit GTCS,

 Lamotrigin je efektivní na GTCS a absen-

ce, může zhoršit myoklonické záchvaty 

(Patsalos, 2005).

Kontraindikované AED v léčbě IGE:
 Carbamazepin, Fenytoin: zhoršuje absence 

a myoklonické záchvaty,

 Gabapentin: nemá efekt na GTCS, může 

zhoršit absence a myoklonické záchvaty,

 Pregabalin: silně pro-myoklonický efekt,

 Tiagabin, Vigabatrin: výrazné zhoršení ab-

sencí, mohou provokovat až absence status 

epilepticus.

Závěr
IGE jsou jasně definované epileptické syn-

dromy; přesto jsou často poddiagnostikovaným 

onemocněním se záchvaty považovanými za ne-

epileptické, fokální či symptomatické. Jejich pro-

gnóza je relativně příznivá, nicméně žádná nebo 

neadekvátní terapie může vést k závažným kom-

plikacím (kraniocerebrální trauma při epileptickém 

záchvatu apod.). Rozpoznání konkrétního epilep-

tického syndromu a jeho správná terapie může 

významně zvyšovat kvalitu života pacientů s IGE.

Obrázek 4. EEG korelát myoklonických záchvatů u JME (PSWC 3–4 Hz s frontální amplitudovou převahou)
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Tabulka 1. Přehled AED využívaných v léčbě IGE a jejich efektu

AED Myoklonie GTCS Absence Fotosenzitivita 

Valproát Výrazný efekt Výrazný efekt Výrazný efekt Výrazný efekt

Levetiracetam Výrazný efekt Výrazný efekt Částečný efekt Výrazný efekt

Lamotrigin Zhoršení u 50 % Výrazný efekt Výrazný efekt Částečný efekt

Topiramat Efektivní Výrazný efekt Částečný efekt Nezjištěno

Klonazepam Výrazný efekt Bez efektu Bez efektu Bez efektu

Ethosuximid Efektivní Bez efektu Výrazný efekt Bez efektu

Zonisamid Efektivní Efektivní Bez efektu Bez efektu
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