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VIDEOKAZUISTIKA
Adultná forma Tayovej-Sachsovej choroby – videokazuistika

možné príčiny – ložiskové postihnutie mozoč-

ka, zápalové ochorenie CNS, paraneoplastický 

syndróm, prionózu, gluténovú ataxiu pri celiakii, 

anti-GAD syndróm, hypotyreózu a hypovita-

minózy B1 a E. Pri dominantnom postihnutí 

periférneho motoneurónu je nutné myslieť na 

spinálne muskulárne atrofie a amyotrofickú 

laterálnu sklerózu. Pokiaľ prevládajú skôr neu-

ropsychiatrické ťažkosti, zvažuje sa Wilsonova 

choroba, Niemann-Pick typu C a  X-viazaná 

adrenoleukodystrofia. Kombinovaný fenotyp 

sa neraz podobá na iné lyzozomálne ochore-

nia s neskorým nástupom (Ramani et al., 2023), 

predovšetkým na Sandhoffovu chorobu, ktorá 

sa tiež radí k GM2 gangliozidózam a často sa 

považuje za ochorenie klinicky veľmi ťažko odlí-

šiteľné od Tayovej-Sachsovej choroby (Toro et al., 

2021). V prípade nejasnej diagnózy alebo zvažo-

vania viacerých geneticky podmienených ocho-

rení (napr. aj FXTAS, spinocerebelárne ataxie, 

Friedreichova ataxia) je rozhodujúce genetické 

vyšetrenie, ktoré je v súčasnosti metódou voľby, 

ak sa príčina nezistila uvedenou diagnostikou. 

V súčasnosti sa liečba Tayovej-Sachsovej 

choroby zameriava na spomalenie progresie 

ochorenia a zmiernenie asociovaných neuro-

logických a psychiatrických príznakov. Nateraz 

je voľbou liečby miglustat, ktorý sa označuje 

ako „substrate reduction therapy“, čiže substrát 

redukujúca liečba. Princípom tejto liečby je spo-

malenie biosyntézy glykolipidov, ktoré sú sub-

strátom spomínaného enzýmu HexA. Skúšalo sa 

aj antihelmetikum pyrimetamín a transplantácia 

kostnej drene (Jacobs et al., 2005), ktoré viedli 

k vzostupu HexA aktivity, ale v oboch prípa-

doch sa nepotvrdila efektívnosť v spomalení 

progresie neurologických príznakov ochorenia 

(Osher et al., 2011; Shapiro et al., 2009). Sľubnou 

liečebnou alternatívou sa prechodne zdala byť 

terapia založená na náhrade enzýmu, ktorá sa 

využíva pri viacerých lyzozomálnych ochore

niach (Gaucherova, Fabryho, Pompeho choroba 

a mukopolysacharidózy I, II a VI). Napriek tomu 

neviedla u pacientov s Tayovou-Sachsovou cho-

robou k významnému zastaveniu neurodege-

nerácie a klinickému benefitu (Jakóbkiewicz-

-Banecka et al., 2007; von Specht et al., 1979). 

V súčasnosti sa skúma využitie génovej terapie, 

pri ktorom sa preukázal možný význam vektorov 

založených na adenovírusoch. Hlavným obmed-

zením adenovírusového vektora je nedostatoč-

ná kapacita, pretože k efektu liečby je potrebné 

prenesenie izoenzýmu s oboma podjednotkami 

HexA (alfa a beta). Dostupné vírusové vektory 

sú u človeka schopné riadiť expresiu iba jed-

nej z podjednotiek, na dosiahnutie efektivity je 

preto nutný simultánny účinok dvoch vektorov. 

Takýto jav sa v praxi ťažko dosahuje. Pozornosť 

sa teda upiera na vývoj vírusových vektorov, 

ktoré by boli schopné súčasne prenášať tieto 

izoenzýmy (Cachon-Gonzalez et al., 2018). 

Najčastejšou psychiatrickou komplikáciou 

je rozvoj psychózy, prevalencia sa udáva na tre-

tinu až polovicu pacientov s adultnou formou 

(Navon et al., 1986). V spektre porúch nálady 

sú najviac prítomné manické prejavy. Pri liečbe 

psychiatrických známok ochorenia použitím 

klasických neuroleptík pri nepoznanej diagnóze 

dochádza k zhoršeniu neurologických prízna-

kov, pravdepodobne v dôsledku možného po-

tlačenia funkcie HexA. Typické je zhoršovanie 

extrapyramídovej symptomatiky (Streifler et al., 

1989). Atypické neuroleptiká (kvetiapín, kloza-

pín) tiež zhoršujú príznaky ochorenia pre pre-

chodnú akumuláciu v lyzozómoch (Anderson 

et al., 2006). Ako bezpečná terapia týchto stavov 

sa potvrdila elektrokonvulzívna liečba a liečba 

benzodiazepínmi (MacQueen et al., 1998). 

Z hľadiska prognózy ochorenia je typická 

pomalá progresia neurologických príznakov, 

hlavne v zmysle poruchy rovnováhy a chôdze. 

Neskôr pacienti v dôsledku progresie vyžadujú 

pomôcky pri chôdzi a  majú zvýšené riziko 

imobilizačného syndrómu. V niektorých prípa-

doch postupne zhoršujúce sa prehĺtanie vedie 

k potrebe zavedenia perkutánnej gastrostómie. 

U nášho pacienta po dvoch rokoch od stano-

venia diagnózy došlo k deteriorácii rovnováhy 

do takej miery, že vyžadoval pri chôdzi oporu 

paličky.

Záver
Tayova-Sachsova choroba je progresívne 

neurodegeneratívne ochorenie s doteraz ne-

existujúcou kauzálnou liečbou. Diagnostiku 

predovšetkým adultnej formy ochorenia kom-

plikuje rozmanitý klinický obraz, čo častokrát 

spôsobuje oddialenie správnej diagnózy. 

Testovanie efektívnej liečby je zaťažené faktom, 

že ochorenie je v dospelom veku veľmi rarit-

né, pre nešpecifickosť príznakov poddiagnos-

tikované, testuje sa na veľmi malých počtoch 

pacientov. Pri prítomnosti cerebelárnej ataxie, 

extrapyramídových príznakov (hlavne dystónia, 

tremor a myoklonus), svalovej slabosti na dol-

ných končatinách, súbežnom psychiatrickom 

ochorení a MR náleze atrofie mozočka by sa 

mala zvažovať aj táto diagnóza.
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