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A bemutatásra kerülő férfit 57 éves korában vizsgáltuk 
először. Ekkor már hét éve tartó panaszairól számolt be: 
kezdetben zajokra, érintésre később spontán módon is 
kialakuló fájdalmas izomösszehúzódásai jelentkeztek, a 
végtagok használata pedig egyre nehezebbé vált a merev 
izomzat miatt. A járása is megváltozott, és bármilyen 
mozgás végzése közben „robotnak” érezte magát. Korábbi 
vizsgálatai során tinea corporis, vitiligo, pajzsmirigygöb, 
retroperitonealis nyirokcsomó-nagyobbodás derült 
ki – utóbbi hasnyálmirigy-daganatot utánozva sebé-
szeti beavatkozáshoz vezetett, de a szövettani vizsgálat 
follicularis hyperplasia és sinus histiocytosison kívül nem 
talált más elváltozást, hasi panaszai pedig a továbbiakban 
nem voltak. A kórlefolyás harmadik évében neurológiai 
és EMG vizsgálattal már felvetették a stiff man szindróma 
lehetőségét, végül mégis primer axonalis polyneuropathia 
diagnózissal engedték haza. 

Megtekintéskor látható volt a már említett bőrelválto-
zás, és szembetűnő volt a testépítőkéhez hasonló izom-
zat, de még az arcizomzat is túlzottan kirajzolódott risus 
sardonicushoz hasonlóan.

A deréktáji izmok hypertrophiája és tónusfokozódása 
miatt hyperlordosis alakult ki (1. és 2. ábra). A jól fejlett  
izmok ereje is megfelelő volt, de a fokozott tónus miatt a 
mozgásokat nehézkesen, lassított módon végezte, és jel-

legzetes „ólomkatona-járása” volt.
Élénk ínreflexeket és mindkét oldalon a piramispá-

lya bántalmára utaló kóros reflexeket lehetett kiváltani 
(Babinski-jel, Rosner-jel stb.). Érzészavart nem találtunk. 
A kognitív teljesítmény az iskolázottságnak és életkornak 
megfelelő volt.

Vizsgálatok
Jelentősen emelkedett anti-GAD (glutamic acid 

decarboxylase) antitest titer: 213 kU/l, a normális <0,7 
kU/l-hez viszonyítva. 

Koponya MRI: T2-es és FLAIR súlyozásban a 
periventricularis fehérállományban diffúz jelfokozódás, 
ezenkívül kortikális atrófia látható, gerinc MRI: negatív. 
EMG: kimutatható a motoros egység folyamatos aktivi-
tása nyugalomban, sőt, akkor is, ha a beteg lazítani pró-
bál. Az agonista és az antagonista izmokban egyidőben is 
megfigyelhető a jelenség. A folyamatos aktivitáson kívül 
semmilyen más eltérés nem észlelhető.

Mivel paraneoplasiás tünetcsoport is felmerült, 
malignus folyamatot kerestünk (tüdő, has, pajzsmirigy, 
prosztata), eredménytelenül. A szívizom érintettségét 
sem a kórtörténet sem az  elvégzett vizsgálatok nem iga-
zolták. 

A kezelést diazepam és medrol adásával kezdtük, 
ezekre a beteg jól reagált, panaszai enyhültek. Két hét 
után viszont a vércukor az addig normális szintről jelen-
tősen megemelkedett, ezért a kortikoterápiát leállítottuk. 
A vércukorszint további ellenőrzései diabetest igazoltak, 
és szükségessé vált ennek kezelése is. A diazepam adag-

Sindromul omului rigid cu leziuni cerebrale subcorticale difuze – 
prezentare de caz

Pacientul observat acuză de 10 ani rigiditate musculară generalizată, 
cu hiperlordoză, mişcări şi mers „robotizate”, fără o cauză decelabilă pe 
parcursul anilor. Ca particularitate i s-a asociat şi un sindrom de neu-
ron motor central constând în sindromul bipiramidal. Examenele de 
laborator au confirmat pozitivitatea anticorpilor antiGAD, examenul 
electromiografic a fost tipic, cu o activitate continuă a unităţii moto-
rii, chiar şi în timpul în care bolnavul a încercat să-şi relaxeze muscu-
latura. Examenul IRM cerebral a pus în evidenţă hipersemnal în T2 
şi FLAIR în substanţa albă periventriculară bilateral. Tratamentul cu 
diazepam şi medrol a fost eficient, dar pacientul a dezvoltat şi un dia-
bet zaharat, necesitând tratament antidiabetic cronic şi sistarea corti-
coterapiei. La marginea acestui caz discutăm câteva aspecte legate de 
acest sindrom rar,  inclusiv problemele de diagnostic şi tratament.
Cuvinte cheie: stiff person, hipersemnal IRM cerebral. 

Stiff person syndrome with diffuse white matter lesions – case 
presentation

We present the case of a 57 years old male patient with generalised 
muscle rigidity, hyperlordosis, robot like movements and gait. Only 
an autoimmune cause could be suspected as any demonstration of a 
malignant process failed during ten years of evolution. A high anti-
GAD titre was found, the EMG examination revealed a continuous 
activity of the motor unit during the relaxation phase inclusively. The 
brain MRI showed T2 and FLAIR subcortical hyperintensity in the 
hemispheres. Corticotherapy and increasing doses of diazepam were 
efficient but the patient developed diabetes mellitus, so we stopped 
the treatment with medrol and peroral antidiabetic treatment was 
initiated. We discuss some aspects related to this rare syndrome con-
sidered nowadays as a heterogeneous group of autoimmune condi-
tions and movement disorders.
Keywords: stiff person, MRI hyperintensity. 
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jait fokozatosan emeltük, és napi 50 mg adásával jó kli-
nikai állapotot értünk el. Az utolsó információk szerint 
az immár 10 éve tartó kórlefolyás során a beteg jelenlegi 
állapota kielégítő, a diabetes mellitus peroralis készít-
ménnyel jól egyensúlyban tartható, annyira, hogy idősza-
konként újabb kortikoterápia is lehetséges volt, amitől a 
neurológiai status lényegesen javult. 

Megbeszélés

A „merev ember” tünetcsoport több mint 50 éve ismert, 
a szakirodalomban először „stiff man”, majd, miután 
kiderült, hogy a nők legalább egyenlő mértékben érin-
tettek, „stiff person syndrome (SPS)” néven emlegetik 
[27]. Rokon tünetcsoportnak tekintik a merev végtag 
szindrómát   (stiff limb syndrome - SLS) és a progresz-
szív encephalomyelitist rigiditással és  myoclonussal 
(PERM) [1, 5, 10]. Ritka, nehezen besorolható, változatos 
etiológiájú kórkép. Az orvosok által is kevésbé ismert, las-
san körvonalazódó tünetek miatt a betegek jelentős része 
hosszú, kanyargós úton jut el a tünetcsoport  azonosítá-
sáig.  

A SPS leggyakrabban sporadikusan,  40-60 éves korban 
jelentkezik, de leírtak már gyerekkori és familialis formát 

is [25]. Csecsemőkorban stiff baby szindróma is jelent-
kezhet,  veleszületett hyperekplexiával (startle disease) 
[31, 36]. A hyperekplexia (az eredeti leírás és az amerikai 
szakirodalom szerint hyperexplexia, de az európai szak-
irodalom szerint az előbbi változat helyes) túlzott megle-
pődést jelent, ami a hangra, érintésre adott túlméretezett 
megrezzenési (startle) reakcióval jár [31]. A kórtörténet-
ből kiderül a különböző ingerekre jelentkező fokozott, 
körülírt (nyak, törzs) vagy generalizált izomösszehúzódás. 
A jelenséget felnőtteknél a glabellareflex vizsgálatával ki 
is válthatjuk, a normális pislogási reakció helyett a fej erő-
teljes hátraszegése, esetleg görcsös szembehúnyás jelent-
kezik [18]. Csecsemőknél az orrhegy enyhe érintésére a fej 
retroflexója és a felső végtagok flexiója jelenti a kórosan 
fokozott megrezzenési reakciót, de náluk a hyperekplexia 
apnoét, syncopét is okozhat [9].  A gyerekkori formát kór-
élettani szempontból a glicinerg gátlás hiánya jellemzi, 
míg a felnőttkori SPS-ben a centrális GABA-erg gátlás 
elégtelen, és ez vezet a folyamatos izomtevékenységhez 
[18, 21, 22, 34].

A klasszikus SPS diagnosztikus kritériumai főleg a klini-
kai képet veszik alapul: jellemzőek a törzs izmainak merev-
sége, ami később a proximális végtagizmokra is átterjed, 
a hyperlordosis, a fájdalmas izomösszehúzódások, ezeken 
kívül EMG vizsgálattal folyamatos izomaktivitás észlelése 

1. ábra. Stiff person szindrómás beteg izmos testalkattal, az arcizomok 
fokozott tónusa risus sardonicust eredményez

2. ábra. Hyperlordosis és a testépítőkéhez hasonló izomzat
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legalább egy axialis izomban, valamint a diazepam hatá-
sossága [11, 13, 24]. Nem jellemzőek a sphincterzavarok, 
érzészavarok, krónikus fájdalom, kognitív hanyatlás, vala-
mint azok a jelek amelyek az agytörzs, az extrapiramidális 
rendszer vagy a piramispálya bántalmára utalnak [5]. 
Mégis, az utóbbiak társulása a klasszikus SPS-sel előfor-
dulhat, ezeket stiff person plus szindrómaként tartjuk 
nyilván [3]. Gyakori az anti-GAD antitestek magas titere 
a szérumban valamint ezek jelenléte a liquorban [8, 32, 
33]. Diabetes mellitus, vitiligo, thymoma, myasthenia, 
thyroiditis társulását SPS-hez több esetben leírták [33].

A képalkotó eljárások elsősorban a differenciáldi-
agnózist segítik, nincs SPS-re jellemző kóros elváltozás. 
Körülírt T2 jelfokozódást leírtak a temporalis lebenyben, 
kisagyban, hídban paraneoplasiás és autoimmun eredetű 
SPS-ben is [12]. 

SPS-ben szenvedő betegek egy részét a kórlefolyás során 
sokáig pszichiátriai kezelésben részesítik, a triciklikus 
antidepresszánsok ronthatják a betegek állapotát, eseten-
ként a neuroleptikus szindróma differenciáldiagnosztikai 
gondot jelenthet [4, 14, 15, 19, 23, 30].

A szindróma felismerése után a lehetséges okokat kell 
keresni, hiszen a kezelés hatékonysága és a prognózis ezen 
is múlik. A gyakorlatban két fő csapáson indulunk el: 
rosszindulatú daganat keresése, vagyis a paraneopláziás 
eredet bizonyítása, valamint az autoimmun folyamat iga-
zolása. Immunológiai vizsgálatokkal az esetek nagy részé-
nél két fontosabb forma különíthető el: antiGAD pozitív 
és antiGAD negatív [26]. Utóbbiaknál más antitestek 
előfordulhatnak, és köztük gyakoribb a paraneopláziás 
pathomechanizmus. Ezek egy része amphiphysin anti-
testekkel rendelkezhet, idősebb nőkre jellemző és rend-
szerint mellcarcinomához társulnak, a nyak izmainak 
érintettsége van előtérben, az EMG jellegzetes, elég jól 
reagál diazepam és kortizon kezelésre, sikeres onkoló-
giai beavatkozás eredményeképpen pedig drámai javulás 
következik be, szemben a többi paraneopláziás esettel, 
melyek rosszabb prognózisúak [29]. 

Differenciáldiagnózis szempontjából szóba jöhet-
nek még más neuromuscularis betegségek (myotonia, 
tetanus), dystoniák, herediter hyperekplexia, gerincvelői 
bántalmak (daganat, syringomyelia), sclerosis multiplex, 
mérgezések [37].

Kezelés: mivel nagyon ritka, ráadásul heterogen kór-
képről van szó, minden beteg esetében más és más meg-
közelítés lehet hatásos. Tüneti kezelésként diazepam (nagy 
adagok szükségesek, hosszú ideig!), clonazepam, baclofen 
per os vagy intrathecalisan, levetiracetam, tiagabin jöhet 
számításba [7, 13, 16, 21, 35].

Etiológiai kezelésként GAD+ esetekben hatásosnak 
tűnik az intravénás immunglobulin, a plasmaferesis és 

a kortikoterápia, néha viszont ez utóbbi teszi nyilván-
valóvá a diabetes mellitust [2, 6, 20, 28]. Javulást észlel-
tek rituximab kezelést követően is [17]. Paraneoplasiás 
eseteknél a primer folyamat befolyásolása mellett a 
cyclophosphamid tűnik valamennyire hatásosnak [23].

Következtetés

A bemutatott autoimmun eredetű stiff person plus 
szindróma eltér az eddig leírt esetektől abban, hogy 
MRI vizsgálattal a fehérállomány kétoldali, diffúz jel-
fokozódása kimutatható volt, ami a klasszikus klinikai 
képhez társuló piramisjeleket is magyarázhatja. A kiter-
jedt izommerevség, a triggerekre jelentkező fájdalmas 
izomösszehúzódások fel kell hívják a figyelmet SPS-re, és 
keresni kell ennek autoimmun vagy neoplasiás hátterét.
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