mozné pri¢iny — loZiskové postihnutie mozoc¢-
ka, zapalové ochorenie CNS, paraneoplasticky
syndrém, priondzu, gluténovu ataxiu pri celiakii,
anti-GAD syndrém, hypotyredzu a hypovita-
mindzy B1 a E. Pri dominantnom postihnuti
periférneho motoneurdnu je nutné mysliet na
spinalne muskularne atrofie a amyotrofickud
lateralnu sklerézu. Pokial prevladaju skor neu-
ropsychiatrické tazkosti, zvazuje sa Wilsonova
choroba, Niemann-Pick typu C a X-viazana
adrenoleukodystrofia. Kombinovany fenotyp
sa neraz podobd na iné lyzozomalne ochore-
nia s neskorym nastupom (Ramani et al., 2023),
predovsetkym na Sandhoffovu chorobu, ktora
sa tiez radi k GM2 gangliozidézam a ¢asto sa
povazuje za ochorenie klinicky velmi tazko odli-
sitelné od Tayovej-Sachsovej choroby (Toro et al.,
2021).V pripade nejasnej diagndzy alebo zvazo-
vania viacerych geneticky podmienenych ocho-
reni (napr. aj FXTAS, spinocerebeldrne ataxie,
Friedreichova ataxia) je rozhodujuce genetické
vysetrenie, ktoré je v sucasnosti metédou volby,
ak sa pricina nezistila uvedenou diagnostikou.

V sucasnosti sa lie¢ba Tayovej-Sachsovej
choroby zameriava na spomalenie progresie
ochorenia a zmiernenie asociovanych neuro-
logickych a psychiatrickych priznakov. Nateraz
je volbou lie¢by miglustat, ktory sa oznacuje
ako ,substrate reduction therapy”, ¢ize substrdt
redukujtca liecba. Principom tejto liecby je spo-
malenie biosyntézy glykolipidov, ktoré su sub-
strdtom spominaného enzymu HexA. Skdsalo sa
aj antihelmetikum pyrimetamin a transplantacia
kostnej drene (Jacobs et al., 2005), ktoré viedli
k vzostupu HexA aktivity, ale v oboch pripa-
doch sa nepotvrdila efektivnost v spomaleni
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progresie neurologickych priznakov ochorenia
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su u ¢loveka schopné riadit expresiu iba jed-
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1989). Atypické neuroleptikd (kvetiapin, kloza-
pin) tiez zhorsuju priznaky ochorenia pre pre-
chodnu akumuldciu v lyzozémoch (Anderson
etal., 2006). Ako bezpecna terapia tychto stavov
sa potvrdila elektrokonvulzivna lie¢ba a liecba
benzodiazepinmi (MacQueen et al., 1998).

Z hladiska prognoézy ochorenia je typicka
pomala progresia neurologickych priznakov,
hlavne v zmysle poruchy rovnovahy a chédze.
Neskor pacienti v désledku progresie vyzaduju
pomocky pri chédzi a maju zvysené riziko
imobiliza¢ného syndrému. V niektorych pripa-
doch postupne zhoriuijtice sa prehitanie vedie
k potrebe zavedenia perkutannej gastrostomie.
U nasho pacienta po dvoch rokoch od stano-
venia diagnézy doslo k deterioracii rovnovahy
do takej miery, Ze vyzadoval pri chddzi oporu
palicky.

Zaver

Tayova-Sachsova choroba je progresivne
neurodegenerativne ochorenie s doteraz ne-
existujucou kauzalnou lie¢bou. Diagnostiku
predovsetkym adultnej formy ochorenia kom-
plikuje rozmanity klinicky obraz, ¢o ¢astokrat
sposobuje oddialenie spravnej diagnozy.
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ze ochorenie je v dospelom veku velmi rarit-
né, pre nespecifickost priznakov poddiagnos-
tikované, testuje sa na velmi malych poctoch
pacientov. Pri pritomnosti cerebelarnej ataxie,
extrapyramidovych priznakov (hlavne dysténia,
tremor a myoklonus), svalovej slabosti na dol-
nych koncatinach, subeznom psychiatrickom
ochoreni a MR naleze atrofie mozocka by sa

mala zvaZovat aj tato diagndza.
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