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) HLAVNI TEMA

DEDICNE ATAXIE S NASTUPEM PO 50. ROCE VEKU

Tab. 1. Shrnuti nejcastéjsich dédicnych ataxil se zacdtkem po 50. roce véku a jejich srovndni se sporadickym neurodegenerativnim onemocnénim MSA-C
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nastupem obtizné - klinické pfiznaky zminéné
vyse i ndlezy na mozku véetné pfiznaku kfize
a atrofie pontu lze pozorovat i u ¢asti pacientt
s dédi¢nymi ataxiemi. Z téchto dvodd muze
byt zejména na pocatku onemocnénirozhod-
nuti, zda pacienta komplexné geneticky vyset-
fovat, nejednoznacné. Pro MSA-C je typicky
rychly pribéh, kdy vétsina pacientl potiebuje
oporu pfi chiizijiz v prvnich 3-5 letech nemoci
a oCekavana délka Zivota je obvykle 6-10 let
od diagnézy, coz kontrastuje s vyrazné poma-
lejSim prabéhem u vétsiny dédi¢nych ataxif
s nastupem po 50. roce véku. Dalsi argumenty
pro MSA muze piinést komplexni vysetfeni
autonomnich funkci a EMG sfinkterd. Zavazna
dysautonomie ¢asta u MSA je u ataxii s pozd-
nim nastupem vzacna. V pokrocilé fazi vyzku-
mu je metoda umoznujici pfimy prikaz alfasy-
nukleinu v mozkomi$nim moku (RT-QuIC), kte-
ra vykazuje vysokou senzitivitu a specificitu
pro diagnostiku synukleinopatii (Fanciulli et
Wenning, 2015; Wenning et al., 2022).
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ciované s antigeny anti-Yo, Ri ¢i Hu probihaji

2025;

Pl
VA

6(1

subakutné, ¢imz se zasadné odlisuji od dege-
nerativnich ataxii. Vyjimkou je neparaneoplas-
ticka autoimunitni ataxie asociovana s protilat-
kami anti-GAD (protilatky proti dekarboxylaze
glutamové kyseliny), kterd maze mit pribéh
pomalejsi (rozvoj obtizi v fddu mésicd) a mize
tak napodobovat rychleji probihajici ataxie
degenerativni. Z téchto divodu je doporu-
¢eno vysetreni na anti-GAD u viech ataxii se
subakutnim i chronickym nastupem. Tyto pro-
tildtky jsou pfitomny i u onemocnéni diabetes
mellitus 1. typu, v pfipadé anti-GAD asociované
encefalitidy je vSak zvyseni protilatek oproti
normé mnohondsobné (Dade et al., 2020).

Doporuceny postup
diagnostiky chronickych ataxii
se zacatkem po 50. roce véku

| kdyZ se hereditarni ataxie se za¢atkem
po 50. roce véku lisi svymi klinickymi projevy
i ndlezy na dopliujicich vysettenich (Tab. 1),
existuji vyznamné fenotypické prekryvy, které
vétsinou neumoznuji provést zcela cilenou
genetickou diagnostiku.

Diagnosticka strategie chronickych ataxii
po 50. roce véku aplikovana v Centru heredi-
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tarnich ataxii shrnuta v tabulce 2 vychazi z dfi-
ve publikovanych doporuceni pro diagnostiku
ataxii s nastupem v dospélosti a reflektuje
nové popsané ataxie s pozdnim nastupem
(SCA27B a CANVAS).V prvnim kroku je dopo-
ruceno vyloucit casné lécitelné pficiny ataxii.
V dif. dg. je tfeba mit na paméti i moznou
pozdni manifestaci Wilsonovy nemoci (a to
zejména u pacientC s jaterni 1ézi ¢i hyperinten-
zitami v zadni jamé na T2 vazenych obrazech).
V druhém kroku zvazujeme provedeni lumbal-
ni punkce vcetné stanoveni 14-3-3 proteinu
(zejména v pfipadé akutniho ¢i subakutniho
nastupu, systémovych pfiznaka ¢i jinych ar-
gument pro zanétlivou etiologii) a rozsifena
laboratorni vy3etfeni. Ve tfetim kroku se pak
provadi molekuldrné genetickd vysetfeni -
nejdfive vétsinou zakladni panel AD ataxii,
FRDA, CANVAS a SCA27B. Vysetieni FXTAS
neni automaticky soucésti standardniho pa-
nelu a analyzu indikujeme jen v ptipadé kli-
nického podezieni - zejména pfi kombinaci
cerebelarni ataxie s inten¢nim tfesem a s hy-
persignalnimi zménami v mozeckovych pe-
dunklech popfipadé u pacientt se slucitelnym
klinickym obrazem a pfitomnosti syndromu
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