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Hereditarni spastické paraparézy (HSP) jsou skupinou genetickych onemocnéni
zpUsobujicich degeneraci centralniho motorického neuronu, zatimco amyotroficka
laterdIni skleréza (ALS) postihuje jak centralni, tak periferni motorické neurony a ma
rychlejsi progresi s horsi prognézou. V této praci popisujeme pfipad pacienta se spas-
tickou paraparézou typu 6 (SPG6), vzacnou formou HSP zplsobenou mutaci v genu
NIPAT, u kterého doslo k fenotypové konverzi do ALS. Podobna konverze byla vzacné
popsanai u jinych typl HSP, jako jsou SPG5 a SPG18. Tento pfipad naznacuje, Ze mezi
témito dvéma onemocnénimi mUize existovat urcité patofyziologické propojeni, jehoz
mechanismy vsak zUstavaji nejasné a vyzaduji dalsi zkoumani.
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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 NIPAT 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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Uvod

Hereditarni spastické paraparézy (HSP)
tvofi geneticky a v o néco mensi mifei klinicky
heterogenni skupinu onemocnéni centralniho
motorického neuronu. Projevuji se postupné
progreduijici spastickou paraparézou, ktera
vznikd degeneraci axon kortikospindlni dra-
hy a také zadnich provazcd misnich.

Onemocnéni poprvé popsal v roce 1880
Adolph Strimpell, detailnéji pak o osm let
pozdé&ji Maurice Lorrain, proto je také zna-
ma jako StrimpellGv-Lorraineliv syndrom.
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Témér o sto let pozdéji britska neurolozka
Anita Harding zavedla oznaceni HSP a rozdé-
lila ji na formu nekomplikovanou (téz istou)
a formu komplikovanou (Harding et al., 1983).
Toto déleni se uziva dodnes.

U forem nekomplikovanych odpovidaji
klinické potize Cisté spinalnimu postizeni a z0-
stdvaji omezeny pouze na dolni koncetiny.
Pomalu progreduje spasticka paraparéza, ke
které se mlze pridat porucha mikce pramenici
z neurogenniho moc¢ového méchyre. Horni

kon¢etiny postizeny obvykle nebyvaji, aviak
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