482 NEUROLOGIE PRO PRAXI / N

} VIDEOKAZUISTIKA
ADULTNA FORMA TAYOVEJ-SACHSOVEJ CHOROBY
al., 2014; Pfihodové et al., 2013). V rdmci nemo-
torického spektra pociato¢nych symptémov
sa moze ochorenie manifestovat psychiatric-
kymi prejavmi s heterogénnou symptoma-
tolégiou (akutna psychéza, rekurentné psy-
chotické depresie, halucinacie, agitovanost,
mania ai) (Rosebush et al., 1995). Dal3im moz-
nym, ¢asto prehliadanym priznakom ochorenia
je bodkovité zacervenanie makuly (angl. cherry
red spot), ktoré je detegovatelné pri vysetreni
oc¢ného pozadia a je spdsobené akumuléciou
glykolipidov v gangliovych bunkach sietnice
na okrajoch makuly. Je viak typické pre viaceré
neurometabolické ochorenia a pri adultnej
forme je zvacsa nepritomné. Pre roznorodost
klinickych prejavov byva toto ochorenie pod-
diagnostikované a diagnéza je zvycajne sta-
novena az v priemere s osemrocnou latenciou
od prvych priznakov (Neudorfer et al., 2005).
Vyskyt ochorenia v dospelom veku nie je zna-
my, odhaduje sa incidencia 1:300 000, ktord je
vy$sia u askenazskych Zidov. V Ceskej republike
bolo medzi rokmi 2010 az 2018 novodiagnos-
tikovanych 13 pacientov (Jahnovd et al., 2019).

Kazuistika

Prezentujeme pripad 49-ro¢ného pacienta
sanamnézou uzkostnej poruchy, ktory bol pri-
jaty na neurologicku kliniku pre postupne pro-
gredujucu poruchu rovnovahy s opakovanymi
padmi, tazkostami pri chédzi hore schodmi
a subjektivnym zhorsenim kratkodobej pa-
méte a pozornosti. Uvedené tazkosti sa prvy-
krat manifestovali Styri roky pred hospitaliza-
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ciou, s velmi pomalou progresiou. Objektivne
po neurologickom vysetreni bol u pacienta
pritomny pancerebeldrny syndrém, pricom
vyraznejsie dominovali priznaky postihnutia
paleocerebella.

V Uvode videozdznamu je ukazka redi,
ktorej porucha svedc¢i o lahkej cerebelarnej
dyzartrii. Zarover pocas rozhovoru pozoruje-
me dystonické posturovanie lavej ruky. Taxia
pero-nos s otvorenymi ocami reflektuje testo-
vanie cerebelarnej taxie, neskor testujeme ta-
xiu hornych koncatin aj so zatvorenymi o¢ami,
¢o uz moze odrazat aj iné zlozky ataxie (napr.
spinalnu). Pritomny je posturalny, kineticky
aintenc¢ny tremor na hornych koncatinach. Pri
skuske finger tapping nepozorujeme bradyki-
nézu, ale opét je pritomné dystonické postu-
rovanie lavej ruky. Lahka dysdiadochokinéza
jazyka a ruk svedci o cerebelarnej dysfunkcii.
Pri horizontélnych sledovacich o¢nych pohy-
boch dochadza k zaostavaniu pravého o¢ného
bulbu a vertikalne sakady su fragmentované,
¢o potvrdzuje dysfunkciu hlavne vestibuloce-
rebella alebo jeho spojeni s vestibuldrnymi ja-
drami. V dal3ej ¢asti videozdznamu pozitivnym
Rombergovym priznakom preukazujeme na-
rudenie koordindcie vizualneho, proprioceptiv-
neho a vestibuldrneho systému.V zavere videa
pacient nebol schopny predviest tandemovu
chédzu, o poukazuje na posturdlnu instabilitu.
Archimedovou 3pirdlou vysetrujeme charakter
tremoru (napr. parkinsonsky, dystonicky, myo-
klonicky, esenciélny), Tayova-Sachsova choro-
ba nema v tomto teste jednoznacny vzorec.

Obr. 1. Symetrickd atrofia mozocka na MRI vysetreni

V rodinnej anamnéze sa nezistilo ochorenie
smoznym vztahom k pacientovym tazkostiam.
V ramci zobrazovacich vysetreni realizované
MR vysetrenie mozgu preukazalo symetric-
ku atrofiu mozocka bez iného patologického
nalezu (Obr. 1). Pri diferencialnej diagnostike
pricin cerebeldrnej ataxie v dospelom veku sme
doplnili posturografické vysetrenie, ktoré od-
halilo zniZzend stabilitu postoja cerebeldrneho
charakteru s prevahou vlavo. Logopedickym
vysSetrenim sa zistila lahkd cerebeldrna dyz-
artria, dysfagiologické vysetrenie bolo v nor-
me. Posudenie kognitivnych funkcii neuropsy-
chologickym vysetrenim potvrdilo mierne
zhorsenie exekutivnych funkcii a pozornosti.
Vysetrenie likvoru bolo z hladiska zdkladného
biochemicko-cytologického obrazu a sérolégie
v norme. Elektroneurografickym vysetrenim
sme dokumentovali normélne vodivostné pa-
rametre hrubych vlakien senzitivnych a mo-
torickych nervov na dolnych kon¢atinach.
Vysetrenie protildtok proti dekarboxyldze ky-
seliny glutdmovej (anti-GAD) bolo negativne
a vylucgena bola aj celiakia. Rozsirenym labo-
ratérnym vysetrenim sa vylucili ostatné mozné
priciny cerebelarneho syndrému - vitaminy B1
a E, med;, ceruloplazmin, hormény stitnej zlazy
boli v norme a antineuronélne autoprotilatky
boli negativne. V spolupréci s klinickym ge-
netikom sme indikovali genetickd analyzu so
zameranim na panel génov pre hereditarne
ataxie, ktorym sa zistili 2 heterozygotné pa-
togénne varianty v géne HEXA — c.805G>A,
p. (Arg137Ter) a c.409C>T, p.(Gly269Ser). Na
zdklade tohto nalezu bolo doplnené enzyma-
tické vysetrenie, ktorym sa potvrdilo vyrazné
znizenie aktivity enzymu HexA. Zistené va-
rianty v géne HEXA boli povaZzované za kauza-
Ine, u pacienta sa potvrdila Tayova-Sachsova
choroba. Po potvrdeni vysledku sme pacienta
odoslali ku klinickému genetikovi, ktory ini-
cioval lie¢bu miglustatom, a zaroven pacient
zostal v dispenzarizacii extrapyramidového
centra.

Diskusia

Diferencialna diagnostika pacienta so
suspekciou na Tayovu-Sachsovu chorobu sa
posudzuje individudlne z dévodu viacerych
existujucich fenotypov ochorenia, ktoré sa
mozu navzdjom kombinovat. Pretoze cerebe-

larna ataxia je najcastejsia, je nutné vylucit jej
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