
www.neurologiepropraxi.cz   /  Neurol. praxi. 2025;26(4):345-349  /  NEUROLOGIE PRO PRAXI 345
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Hereditární spastická paraparéza typu 6 (SPG6) s fenotypickou konverzí do ALS
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Hereditární spastické paraparézy (HSP) jsou skupinou genetických onemocnění 
způsobujících degeneraci centrálního motorického neuronu, zatímco amyotrofická 
laterální skleróza (ALS) postihuje jak centrální, tak periferní motorické neurony a má 
rychlejší progresi s horší prognózou. V této práci popisujeme případ pacienta se spas­
tickou paraparézou typu 6 (SPG6), vzácnou formou HSP způsobenou mutací v genu 
NIPA1, u kterého došlo k fenotypové konverzi do ALS. Podobná konverze byla vzácně 
popsána i u jiných typů HSP, jako jsou SPG5 a SPG18. Tento případ naznačuje, že mezi 
těmito dvěma onemocněními může existovat určité patofyziologické propojení, jehož 
mechanismy však zůstávají nejasné a vyžadují další zkoumání.
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Hereditary spastic paraplegia type 6 (SPG6) 
with phenotypic conversion to ALS

Hereditary spastic paraplegias (HSP) are a group of genetic disorders causing cen­
tral motor neuron degeneration, while amyotrophic lateral sclerosis (ALS) affects 
both central and peripheral motor neurons, progressing more rapidly with a poorer 
prognosis. In this study, we present a case of spastic paraplegia type 6 (SPG6), a rare 
form of HSP caused by mutations in the NIPA1 gene, that progressed to ALS. Similar 
phenotypic conversions have also been reported in other HSP types, such as SPG5 and 
SPG18. This case suggests that there may be a pathophysiological link between these 
two disorders, but its mechanisms remain unclear and warrant further investigation.
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Úvod 
Hereditární spastické paraparézy (HSP) 

tvoří geneticky a v o něco menší míře i klinicky 

heterogenní skupinu onemocnění centrálního 

motorického neuronu. Projevují se postupně 

progredující spastickou paraparézou, která 

vzniká degenerací axonů kortikospinální drá­

hy a také zadních provazců míšních. 

Onemocnění poprvé popsal v roce 1880 

Adolph Strümpell, detailněji pak o osm let 

později Maurice Lorrain, proto je také zná­

má jako Strümpellův-Lorraineův syndrom. 

Téměř o sto let později britská neuroložka 

Anita Harding zavedla označení HSP a rozdě­

lila ji na formu nekomplikovanou (též čistou) 

a formu komplikovanou (Harding et al., 1983). 

Toto dělení se užívá dodnes. 

U forem nekomplikovaných odpovídají 

klinické potíže čistě spinálnímu postižení a zů­

stávají omezeny pouze na dolní končetiny. 

Pomalu progreduje spastická paraparéza, ke 

které se může přidat porucha mikce pramenící 

z neurogenního močového měchýře. Horní 

končetiny postiženy obvykle nebývají, avšak 
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