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TRENDY V NEUROFARMAKOTERAPII
Mohu řídit kamion? – very late-onset Friedreichova ataxie 

postižení jako skolióza, deformita nohou, kardi-

omyopatie. Naopak více se objevuje spastická 

ataxie (Lecocq et al., 2016). 

Náš pacient se stanovenou very late-onset 

formou FA odpovídá zmiňované atypické for-

mě. Jeho příznaky jsou lehké až středně těžké, 

není jasný nález neuropatie na EMG, prozatím 

kromě skoliózy nebyly zjištěny jiné extraneurál-

ní příznaky. Signifikantní je i pomalá progrese. 

Tento fenotyp mohl uniknout pozornosti a pa-

cient by po dlouhá léta neznal svoji diagnó-

zu. I když příznaky mohou být mírné, tak pro 

nemocné představují různý stupeň disability, 

což má pro pacienty a jejich rodiny významné 

socioekonomické konsekvence. Nihilismus, 

který provázel stanovení diagnózy FA, se nyní 

rozplynul v podobě nového léku, jenž může 

zpomalit progresi onemocnění a prodloužit 

období, kdy je pacient soběstačný.

O to důležitější roli hraje právě možnost 

genetického vyšetření pacientů, které je klí-

čové při diagnostice FA. Základní panel deseti 

genů pro spinocerebelární ataxie, který zachytí 

amplifikace tripletů GAA, potvrdí onemocnění 

v 96 % případů. Pokud vychází negativní, ne-

bo byla nalezena amplifikace jenom na jedná 

alele, je potřeba přistoupit k sekvenování nové 

generace (NGS), anebo k cílené analýze genů, 

které odhalí bodové mutace. Některé mutace 

byly objeveny teprve nedávno a předpokládá 

se, že se mohou objevovat další. Proto pokud 

i přes negativní výsledek dříve provedené ge-

netiky, klinické podezření na FA trvá, pak je dů-

vod genetické vyšetření zopakovat. (Zumrová 

et Šťovíčková, 2024). 

Pacienty po stanovení diagnózy, anebo 

i před vlastním genetickým vyšetřením, je 

nutné odeslat do specializovaného Centra pro 

hereditární ataxie v rámci Fakultní nemocnice 

v Motole, kde pak probíhá komplexní mul-

tidisciplinární péče, kterou všichni pacienti 

s FA potřebují. 

Závěr
Friedreichova ataxie je nejčastější here-

ditární ataxie. Typická forma začíná v obdo-

bí dospívání, projevy jsou dominantně neu-

rologické, ale postižení je i extraneurální. Má 

těžce progredující průběh a mladé pacienty 

v průběhu deseti let upoutá na invalidní 

vozík. Existují však i atypické formy s rozdíl-

ným fenotypem, jejichž příznaky začínají až 

v dospělém věku. Tito pacienti mohou často 

uniknout naší pozornosti a stanovení jejich 

diagnózy může být chybné. Proto všichni 

jedinci s klinickým podezřením na FA, bez 

ohledu na věk i aktuální disabilitu, zasluhu-

jí naší plnou pozornost a řádné vyšetření. 

Časné potvrzení diagnózy FA umožňuje ino-

vativní léčbou pozitivně ovlivnit klinické 

projevy i kvalitu života nejen pacientů, ale 

i jejich potomků. Genetické vyšetření, které 

může indikovat každý lékař, hraje v diagnos-

tice klíčovou roli. 
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