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Ataxie-telangiektazie aneb zivot v nerovnovaze
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Ataxie-telangiektazie (AT) je autozomalné recesivné dédéné onemocnéni charak-
terizované pomalu progredujici mozeckovou ataxii, telangiektaziemi a zvysenou
citlivosti k ioniza¢nimu zafeni. Casto se vyviji imunodeficit projevuijici se opakujicimi
respirac¢nimi infekcemi. Dal$imi klinickymi projevy mlze byt okulomotoricka apraxie
nebo extrapyramidové projevy. Pacienti jsou predisponovani ke vzniku hematologic-
kych malignit i solidnich nadoru. AT je nej¢asté;jsi pricinou progresivni ataxie u déti
mladsich 10 let. Cilem tohoto ¢lanku je upozornit na toto onemocnéni a poukazat na
diagnostiku a moznosti symptomatické terapie. Jako pfiklad uvadim dvé kazuistiky
z naseho oddéleni.
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Ataxia telangiectasia or life in imbalance

Ataxia-telangiectasia (AT) is an autosomal recessively disorder characterized by slowly
progressive cerebellar ataxia, telangiectasia and heightended sensitivity to ionizing
radiation. The condition often leads to immunodeficiency, presenting as recurrent
respiratory infections. Other clinical manifestations may include oculomotor apraxia
or extrapyramidal symptoms. Furthermore, patients are predisposed to hematologi-
cal malignancies and solid tumors. In children under the age of 10, AT represents the
most prevalent cause of progressive ataxia. This article aims to raise awareness of AT,
providing an overview of its diagnosis and available options for symptomatic therapy.
To illustrate these aspects, | present two case reports from our department.
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Uvod

Ataxie-telangiektazie (AT), nékdy také
oznacovana jako syndrom Louis-Barové,
predstavuje nejcastéjsi pricinu geneticky
podminéné ataxie u déti mladsich 10 let. Jeji
odhadovana incidence se pohybuje v roz-
mezi 1:40000 - 1: 100000 v zavislosti na
studované populaci (Riboldi, Samanta et
Frucht, 2022). AT byla poprvé popsana u tfi pa-
cientll jiz v roce 1926 ceskymi Iékafi Syllabou
a Hennerem (Syllaba et Henner, 1926).

Jedna se o autozomalné recesivné dédéné
onemocnéni zplisobené mutacemi v genu
ATM (z angl. Ataxia Telangiectasia, Mutated)
na chromozomu 11g22. Produktem tohoto
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genu je ATM proteinkindza, ktera se podili
na detekci poskozeni DNA a hraje dilezitou
roli v bunécném cyklu (Opal, 2022). V pfipadé
poskozeni zastavuje bunéc¢ny cyklus a
umoznuje bunce toto misto opravit, pfi
jejim defektu naopak dochazi k predani
poskozené genetické informace dcefin-
nym bunkam, a tim ke vzniku somatickych
mutaci, které mohou vést k maligni trans-
formaci. Mutace vede ke vzniku zkracené-
ho nebo nefunkéniho ATM proteinu, jeho
zbytkovéa exprese poté urcuje zdvaznost
pfiznakd, na jejimz zakladé rozdélujeme
dva typy onemocnéni: i) klasickou formu,
ktera bude nasledné podrobné rozvedena
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