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HLAVNÍ TÉMA
Dědičné ataxie s nástupem po 50. roce věku

fragilního X (mentální retardace) v rodině. Při 

negativitě panelu a přetrvávajícím podezření 

na dědičnou etiologii obtíží indikujeme ve 

spolupráci s klinickým genetikem celoexo-

mové sekvenování (WES) založené na meto-

dice sekvenování nové generace (NGS), které 

umožňuje najednou vyšetřit několik set genů 

asociovaných s ataxiemi (z podstaty metody 

však neumožňuje diagnostikovat onemocnění 

způsobená expanzí repetitivních sekvencí či 

mutacemi v nekódujících částech genomu 

a nelze tedy touto metodou nahradit stan-

dardní panel ataxií popsaný výše). 

Závěr
Objev nových příčin dědičných ataxií 

ve stáří výrazně změnil náhled na poruchy 

rovnováhy ve starším věku, snížil počet 

nediagnostikovaných případů a v případě 

SCA27B přinesl i výrazné možnosti léčeb-

ného ovlivnění obtíží. Na většinu ostatních 

degenerativních ataxií s pozdním nástupem 

není t. č. k dispozici specifická léčba, avšak 

i u neléčitelných ataxií má správná diagnos-

tika zásadní význam nejen pro individuální 

prognózu, ale i pro zabránění dalším neúčel-

ným diagnostickým procedurám. U dědič-

ných ataxií je pak informace důležitá i pro 

ostatní rodinné příslušníky a úzká splupráce 

s klinickým genetikem je v tomto stěžejní. 

Centrum hereditárních ataxií FN Motol je 

superkonziliárním centrem zapojeným do 

evropské sítě center pro vzácná onemocnění 

ERN-RND, které zajišťuje komplexní diagnos-

tiku a v případě dostupnosti pak specifickou 

léčbu hereditárních ataxií. V případě potřeby 

konzultace či pro objednání pacienta nás 

kontaktujte na emailu ataxie@fnmotol.cz. 
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Tab. 2.  Postup vyšetření u nových pacientů s chronickou progresivní ataxií (Vyhnálková et al., 2019; 
Wood, 2012; Todd et al., 2019). Navrhovaný postup vyšetření u pacientů s chronickou progresivní ataxií, 
vyšetření označená šedě doporučujeme vyšetřit na neurologii v místě bydliště, ostatní vyšetření zajišťuje 
Centrum hereditárních ataxií. V odůvodněných případech může základní panel SCA, FRDA, CANVAS i SCA 
27B indikovat i neurolog mimo centrum, vyšetření FXTAS a NGS je vázána na indikaci klinického genetika. 
Adaptováno z článku Vyhnálková et al., 2019
1. krok u všech 
pacientů 

OA, RA a klinické vyšetření
Základní laboratoř (vč. B12, CDT, anti-GAD protilátky, ŠŽ, KO + diff., JT, cholesterol, serologie 
lues, ceruloplazmin, vč. Cu v moči1)

MRI mozku (vč. C míchy2)

2. krok 
(zvážit dle 
klinického 
podezření 
a celkového 
kontextu) 

Vyšetření likvoru (vč. 14-3-3 proteinu3) 

Elektrofyziologická vyšetření PNS a CNS 
	� EMG, evokované potenciály (VEP, SSEP)4 

Rozšířená laboratorní vyšetření (vitamin E, AFP, ceruloplazmin, Cu v moči, laktát, 
albumin, CK, paraneoplastické protilátky, antigliadinové protilátky)

Další klinická vyšetření (oční vyšetření Kayserova-Fleischerova prstence při podezření na 
Wilsonovu nemoc)1

3. krok Genetická vyšetření (konkrétní postup dle klinického obrazu a typu dědičnosti, indikována 
a prováděna ve FN v Motole): 
	� základní SCA panel (SCA 1, 2, 3, 6, 7, 8, 12, 17, 28), Friedreichova ataxie (FRDA) + 
CANVAS + SCA27B 
	� FXTAS v případě klinického podezření5

Při negativitě genetických vyšetření uvedených výše a přetrvávajícím klinickém podezření na 
dědičnou příčinu ataxie zvážit: 
	� sekvenování nové generace (NGS) 
	� cílená analýza vzácných příčin dle specifických klinických příznaků přímým sekve-
nováním 

1 Neurologická manifestace Wilsonovy nemoci je po 50. roce věku velmi vzácná, u ataxií na Wilsonovu nemoc po-
mýšlíme v případě sugestivního nálezu na MR, přítomnosti jaterní léze či kombinaci ataxie s postižením psychia-
trickým či extrapyramidovým.  
2 Zvažovat při výrazných míšních příznacích vedoucích k podezření na patologii míšní.
3 V případě akutního či subakutního nástupu, systémových příznaků či jiných argumentů pro zánětlivou etiologii, 
při podezření na prionové onemocnění.  
4 Porucha senzorických míšních drah, zrakové dráhy a periferních nervů jsou velmi časté  u velké části pacientů 
s SCA, jejich postižení není typické  MCA-C.  
5 Indikovat při kombinaci tremor – ataxie s nástupem po 50. roce věku, anamnéze sy. Fragilního X či FXTAS v rodi-
ně či sugestivních změnách na MR. 


