) HLAVNI TEMA
DEDICNE ATAXIE S NASTUPEM PO 50. ROCE VEKU

Tab. 2. Postup vysetreni u novych pacientt s chronickou progresivni ataxii (Vyhndlkovd et al., 2019;
Wood, 2012; Todd et al., 2019). Navrhovany postup vysetieni u pacientt s chronickou progresivni ataxii,
vysetteni oznacend Sedé doporucujeme vysetfit na neurologii v misté bydlisté, ostatni vysetreni zajistuje
Centrum hereditdrnich ataxii. V oddvodnénych pripadech mizZe zdkladni panel SCA, FRDA, CANVAS i SCA
27Bindikovat i neurolog mimo centrum, vysetfeni FXTAS a NGS je vdzdna na indikaci klinického genetika.

Adaptovdno z ¢ldnku Vyhndlkovd et al., 2019

1. krok u vech | OA, RA a klinické vysetieni

aprovddéna ve FN v Motole):

CANVAS + SCA27B

pacientd Zakladni laboratof (v¢. B, CDT, anti-GAD protildtky, SZ, KO + diff, JT, cholesterol, serologie
lues, ceruloplazmin, v¢. Cu v moci')
MRI mozku (v¢. C michy’)

2. krok Vysetteni likvoru (v¢. 14-3-3 proteinu?®)

(zvazit dle Elektrofyziologicka vysetfeni PNS a CNS

klinického B EMG, evokované potencidly (VEP, SSEP)*

podezFel"n’ Rozsifena laboratorni vysetieni (vitamin £, AFP, ceruloplazmin, Cu v moci, laktdt,

i::lt?(‘t,:)ho albumin, CK, paraneoplastické protildtky, antigliadinové protildtky)
Dalsi klinicka vysetieni (ocni vysetieni Kayserova-Fleischerova prstence pti podezieni na
Wilsonovu nemoc)'

3. krok Geneticka vysetieni (konkrétni postup dle klinického obrazu a typu dédicnosti, indikovdna

B z3kladni SCA panel (SCA 1,2, 3,6,7,8,12,17,28), Friedreichova ataxie (FRDA) +

B FXTAS v pfipadé klinického podezieni®

dédicnou pricinu ataxie zvazit:

novanim

Pri negativité genetickych vysetfeni uvedenych vyse a pretrvdvajicim klinickém podezieni na

B sekvenovani nové generace (NGS)
B cilena analyza vzacnych pricin dle specifickych klinickych priznakd primym sekve-

" Neurologickd manifestace Wilsonovy nemoci je po 50. roce véku velmi vzdcnd, u ataxii na Wilsonovu nemoc po-
myslime v pfipadé sugestivniho ndlezu na MR, pfitomnosti jaterni [éze ¢i kombinaci ataxie s postiZzenim psychia-

trickym ci extrapyramidovym.

2 Zvazovat pri vyraznych misnich piiznacich vedoucich k podezieni na patologii misni.
3V pfipadé akutniho ¢i subakutniho ndstupu, systémovych piiznakd &ijinych argumentt pro zdnétlivou etiologii,

pfi podezieni na prionové onemocnént.

*# Porucha senzorickych miSnich drah, zrakové drdhy a perifernich nervd jsou velmi casté u velké cdsti pacientt

s SCA, jejich postizeni neni typické MCA-C.

° Indikovat pfi kombinaci tremor — ataxie s ndstupem po 50. roce véku, anamnéze sy. Fragilniho X ¢i FXTAS v rodi-

né ¢i sugestivnich zméndch na MR.

fragilniho X (mentalni retardace) v rodiné. Pfi
negativité panelu a pretrvavajicim podezieni

na dédi¢nou etiologii obtizi indikujeme ve
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