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Patogenni varianty v genu ABCD1 jsou genetickou pri¢inou X-vazané adrenoleukody-
strofie (X-ALD). X-ALD se m{iZze manifestovat jako zdvaznd letaIni adrenoleukodystrofie
(ALD), mirnéjsi adrenomyeloneuropatie (AMN) nebo adrendlini insuficience (Addisonova
nemoc), ale maze se klinicky projevit jen jako mirna spasticka paraparéza, zejména u zen
prenadecek. BEhem nékolika let genetické diagnostiky dédi¢nych spastickych paraparéz
(HSP) byly diagnostikovany ctyfi ceské rodiny s patogenni variantou v genu ABCD1, kdy
byl néktery ze clent rodiny odeslan k vysetfeni genti spojovanych s hereditarni spastic-
kou paraparézou, kterd byla jedinym klinickym projevem nemoci, nékdy dokonce u vice
¢lend rodiny. AZ na zakladé genetické diagnostiky a po nalezeni kauzalni patogenni vari-
anty v genu ABCDT bylo mozné zpétné spravné stanovit diagnozu nékterych pfislusnika
rodin, nebot byli vedeni (pfipadné i zemfeli) s diagnézou roztrousena skler6za, nemoci
motoneuronu aj. Znalost kauzaIni patogenni varianty je velmi dilezita a na jejim zakladé
Ize pak v rodiné stanovit riziko zejména pro muzské jedince, protoze u nich vzhledem
k X-vézané dédi¢nosti hrozi zavazny az fatalni pribéh onemocnéni. X-védzana dédi¢nost
v roding, mirnégjsi klinické projevy v podobé spastické paraparézy u Zzen a projevy ALD,
AMN nebo adrendlni insuficience (Addisonova nemoc) u muzl v rodiné mohou byt
dobrym voditkem pfi podezieni na tuto diagnézu. Pocet takovych rodin maze byt v CR
mnohem vy33i. Jednim z klinickych projev(i a biochemickym ukazatelem onemocnéni
jsou vysoké hladiny mastnych kyselin s velmi dlouhym retézcem (VLCFA) v krevnim
séru, které jsou jednoduse diagnostikovatelné. Pro genetické potvrzeni diagnézy jsou
k dispozici klasické i nové metody genomiky.
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Spastic paraparesis as a clinical manifestation of severe X-linked
adrenoleukodystrophy

Pathogenic variants in the ABCDT gene are the genetic cause of X-linked adrenoleukodys-
trophy (X-ALD). X-ALD can manifest as severe fatal adrenoleukodystrophy (ALD), milder
adrenomyeloneuropathy (AMN), or adrenal insufficiency (Addison’s disease), but it can
present clinically only as mild spastic paraparesis, particularly in female carriers. During
several years of genetically diagnosing hereditary spastic paraparesis (HSP), four Czech
families were diagnosed with a pathogenic variant in the ABCDT gene when one of the
family members was referred for testing of genes associated with hereditary spastic para-
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