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Z POMEZÍ NEUROLOGIE
Spastická paraparéza jako klinická manifestace závažné X‑vázané adrenoleukodystrofie
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Patogenní varianty v genu ABCD1 jsou genetickou příčinou X‑vázané adrenoleukody-
strofie (X‑ALD). X‑ALD se může manifestovat jako závažná letální adrenoleukodystrofie 
(ALD), mírnější adrenomyeloneuropatie (AMN) nebo adrenální insuficience (Addisonova 
nemoc), ale může se klinicky projevit jen jako mírná spastická paraparéza, zejména u žen 
přenašeček. Během několika let genetické diagnostiky dědičných spastických paraparéz 
(HSP) byly diagnostikovány čtyři české rodiny s patogenní variantou v genu ABCD1, kdy 
byl některý ze členů rodiny odeslán k vyšetření genů spojovaných s hereditární spastic-
kou paraparézou, která byla jediným klinickým projevem nemoci, někdy dokonce u více 
členů rodiny. Až na základě genetické diagnostiky a po nalezení kauzální patogenní vari-
anty v genu ABCD1 bylo možné zpětně správně stanovit diagnózu některých příslušníků 
rodin, neboť byli vedeni (případně i zemřeli) s diagnózou roztroušená skleróza, nemoci 
motoneuronu aj. Znalost kauzální patogenní varianty je velmi důležitá a na jejím základě 
lze pak v rodině stanovit riziko zejména pro mužské jedince, protože u nich vzhledem 
k X-vázané dědičnosti hrozí závažný až fatální průběh onemocnění. X‑vázaná dědičnost 
v rodině, mírnější klinické projevy v podobě spastické paraparézy u žen a projevy ALD, 
AMN nebo adrenální insuficience (Addisonova nemoc) u mužů v rodině mohou být 
dobrým vodítkem při podezření na tuto diagnózu. Počet takových rodin může být v ČR 
mnohem vyšší. Jedním z klinických projevů a biochemickým ukazatelem onemocnění 
jsou vysoké hladiny mastných kyselin s velmi dlouhým řetězcem (VLCFA) v krevním 
séru, které jsou jednoduše diagnostikovatelné. Pro genetické potvrzení diagnózy 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 ABCD1 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 ABCD1 gene when one of the 
family members was referred for testing of genes associated with hereditary spastic para-
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