Kromé klasického chronicky progredient-
niho prabéhu udava asi polovina pacientt vy-
razné epizodické pfiznaky trvajici minuty az
dny, které mohou zahrnovat zhorseni chlize,
zévraté ¢i zhoreni fedi. Tyto epizody mohou
predchazet manifestaci ataxie o nékolik let.
Casté jsou i vyrazné fluktuace stavu béhem
dne. Tato vyrazna variabilita odliSuje SCA27B
od ostatnich ataxii. V diferencialni diagnostice
muze v pocatku imponovat jako onemocnéni
ze skupiny epizodickych ataxii.

Fenotypicky neni onemocnéni jesté di-
kladné prozkoumano, zda se, Ze soucasti ma-
nifestace muze byt i neuropatie ¢i vestibularni
hyporeflexie, naopak onemocnéni se nezda
byt doprovézeno vyraznéjsim kognitivnim
deficitem.

Magneticka rezonance (MRI) mozku je u pa-
cientd se SCA27B nespecifickd — ¢asto ukazuje
atrofii mozecku, kterd mdze byt v pocatecnich
stadiich mirna a nemusi byt tedy jasné patrna.

Celkové je progrese onemocnéni relativné
pomala a vzacné vede k upoutani na vozik.
Polovina pacientl potiebuje jednostran-
nou oporu po 8 letech priibéhu a oporu
oboustrannou po 15 letech symptomatického
onemocnéni (Wilke et al., 2023).

Velmi nadéjné jsou Udaje z pilotnich studii
prokazujici excelentni efekt blokatoru drasliko-
vych kanald 4-aminopyridinu (4-AP) u pacientt
s SCA27B. 4-AP obnovuje excitabilitu moze¢-
kovych Purkynovych bunék, kterd je narusena
v dlsledku mutace. Dosud byl rutinné pouzi-
van k 1é¢bé pacientl s roztrousenou sklerézou.
U pacient s SCA27B na této terapii dochazi
velmi rychle ke zlepSeni dowbeat nystagmu,
ovlivnéni chronické ataxie a snizeni poctu a za-
vaznosti epizodickych neurologickych piiznakd
(Wilke et al., 2023).T.¢. je v Centru hereditarnich
ataxii FN Motol Ié¢eno 4-AP 20 pacient( a nase
zkusenosti potvrzuji excelentni efekt referova-
ny v pilotnich studiich.

FXTAS

Fragile X-Associated Tremor/Ataxia
Syndrome (FXTAS), syndrom premutace fra-
gilniho X chromozomu s tremorem/ataxii, je
X-vazané neurodegenerativni onemocnéni

asociované s premutaci genu FMRT v podobé

expanze v rozsahu 55-200 CGG tripletd'.
FXTAS obvykle nastupuje po 50. roce véku,
primérny zacéatek obtizi je kolem 60 let a stej-
né jako u ostatnich X-védzanych onemocnéni
postihuje zejména muze.

Pro syndrom je typické, ze cerebeldrni ata-
xie se manifestuje vyraznym zejména inten¢-
nim tfesem, pozdéji se pridava ataxie s pady
a parkinsonsky syndrom s tfesem klidovym.
Klinické projevy jsou velmi variabilni, u ¢asti pa-
cientll mGze onemocnéni probihat pod obra-
zem esecidlniho tremoru. Kromé motorickych
projevi se u pacientli mdze vyskytnout kogni-
tivni deficit s neuropsychiatrickymi pfiznaky
(deprese, apatie) a neuropatie (Leehey, 2009).

Dle retrospektivni studie se pady objevuji
v priméru za 6 let a nutnost pouziti choditka za
15 let od prvnich pfiznakt (Leehey et al., 2007).

K diagndze nas mlze nasmérovat typic-
ky nalez na MRl mozku - hyperintenzity bi-
1é hmoty ve splenium corporis callosi a ve
stfednich mozec¢kovych pedunklech na T2
vazenych obrazech, déle je pfitomna i difuzni
atrofie mozku a mozecku. Pfitomnost tohoto
nalezu u pacient( s tfesem ¢i ataxii by vzdy
méla vést k indikaci cileného genetického
vysetfeni (Cabal-Herrera et al., 2020).

Premutace FMRT je relativné Casta, postihuje
asi 1z400-850 muzl a 1z 150-300 Zen, piicemz
ne vsichni nosici této mutace vyvinou FXTAS.
Onemocnéni neni plné penetrantni, u muzl
s premutaci se klinické pfiznaky FXTAS obje-
vuji u 40-75 % pfipadd, zatimco u zen je riziko
vyrazné nizsi, kolem 16-20 %. Nosici premutace
mohou kromé FXTAS trpét i dalSimi poruchami,
jako je vysoky krevni tlak, migrény, problémy
se Stitnou Zldzou nebo poruchy spanku. U Zen
s premutaci je ¢astd i primarni ovaridlni insufici-
ence (Cabal-Herrera et al., 2020).

Ostatni hereditarni ataxie
Autozomalné dominantni (AD) ataxie s ex-
panzi polyglutaminovych trinukleotidovych
repeatl (AD-SCA-Q) (napt. SCA 1, 2, 3,6 a17)
zaclinaji typicky ve tieti az ¢tvrté dekadé. Vék
zacatku onemocnéni i prabéh je zavisly na
poctu repetic — se zvysujicim se poctem klesa
vék nastupu onemocnéni a stoupa zavaznost

pribéhu. U pacient( s relativné malou expanzi

HLAVNITEMA (
DEDICNE ATAXIE S NASTUPEM PO 50. ROCE VEK

muze onemocnéni zacinat i po 50. roce véku.
V téchto pfipadech probiha vétsinou velmi po-
malu a ¢asto nevede k vyraznéjsi invalidizaci
ani zkraceni délky zZivota. Pozornost je tieba
vénovat fenoménu anticipace, kdy z generace
na generaci mize narlstat pocet opakovani
aonemocnéni se tedy v dal$i generaci mlze
projevit dfive a progredovat rychleji. Pro vét-
Sinu AD-SCA-Q je typicka relativné vyrazna
atrofie mozecku a ¢asto i mozkového kmene,
na MRI mozku mUze byt ptitomen i pfiznak
kiize na T2 vazenych obrazech, coz mGze vést
k zdméné za MSA-C (Rudaks et al., 2024).

V kohorté ataxii s nastupem po 50. roce
véku existuji vzacné i pacienti s autozomalné
recesivni (AR) Friedreichovou ataxii (opét se
jedna o pacienty s minimalni expanzi ¢i bo-
dovou mutaci na jedné z mutovanych alel),
u které je typicky nastup prvnich piiznakd
do 25 let véku. Prlibéh byva u téchto pa-
cientd vyrazné mirnéjsi nez u klasické formy
s nastupem v détstvi ¢i ¢asné dospélosti a je
typicky i jinymi fenotypovymi rozdily, jako
napfiklad nepfitomnosti pes cavus, moznym
zachovanim reflex(i na dolnich koncetinach
atd. (Alvarez et al., 2013).

Multisystémova atrofie typu C
(MSA-Q)

Multisystémova atrofie (MSA) je idiopatické
neurodegenerativni onemocnéni ze skupiny
synukleinopatii. Klinicky je charakterizovana
postupné vzniklym a relativné rychle progredu-
jicim parkinsonskym syndromem, kombinova-
nym s autonomni dysfunkci (mocové obtize ¢i
posturdlni hypotenze). Stejné jako u ostatnich
synukleinopatii pfedchézi ¢asto manifestaci mo-
torickych pfiznakd poruchy chovani vazané na
REM spének, projevujici se motorickym nekli-
dem ve spénku, a to zejména v druhé ¢asti noci.
Mozeckovy podtyp MSA — MSA-C je dale spojen
s degeneraci mozecku a jeho drah, klinicky se
projevujici jako mozeckovy syndrom.

Na magnetické rezonanci mozku nacha-
zime atrofii putamen, pontu a mozecku, na
T2 vazenych sekvencich pak ptiznak kfize
(hot cross bun sign). V klinické praxi maze byt
odliseni MSA-C od monogenné podminéné
degenerativni mozeckové ataxie s pozdnim

'Za normalnich okolnosti maji jedinci mezi 5 a 54 opakovanimi CGG. PIné vyjadiena mutace (vice nez 200 CGG repetic) je druhda nejcastéjsi pricina mentalni

retardace - syndrom fragilniho X. Jedinci s 55-200 CGG repeticemi se oznacuji jako nositelé premutace.

36 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 33

raxi. 2025;26(1):31-36

www.neurologiepropraxi.cz



