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So záujmom som si prečítal súbor článkov 
o ochorení mozočka v časopise Neurológia pre prax 
5/2007 (13, 15, 16). Ako v úvode napísal doc. MU-
Dr. M. Bareš, Ph.D., cieľom tejto témy bolo zrozu-
miteľným spôsobom predstaviť klinické jednotky, 
pri ktorých dochádza k postihnutiu mozočka (2). Vo 
svojom príspevku by som chcel prispieť k tejto pro-
blematike stručnou charakteristikou pomerne novej, 
ale stále sa rozširujúcej skupiny dedičných porúch 
glykozylácie (CDG syndróm), pri ktorej je postihnutie 
mozočka pomerne častým nálezom. 

Glykozylácia je vo svojej podstate najkomplex-
nejším typom biomolekulárnej modifikácie, ktorá sa 
vyskytuje v živých organizmoch. Ide o postranslač-
nú modifikáciu proteínov, ktorá prebieha v cytozole, 
endoplazmatickom retikule, Golgiho aparáte a vše-
obecne môžeme povedať, že pri dedičných poru-
chách glykozylácie ide väčšinou o hypoglykozyláciu 
glykoproteínov. Nie je potrebné zdôrazňovať, že 
glykoproteíny majú v organizme mimoriadne široké 
uplatnenie. 

Neexistuje spoločný skríningový test k zachy-
teniu všetkých známych variantov CDG syndrómu, 
väčšinu typov je možné odhaliť metódou izoelek-
trickej fokusácie transferínu. Detailné enzýmové 
a molekulové analýzy sú nutné ku genetickému po-
radenstvu a prenatálnej diagnostike v postihnutých 
rodinách.

Hoci prvý pacient s CDG syndrómom bol opí-
saný ešte v roku 1980 (10), v posledných rokoch 
prežíva táto skupina porúch nebývalý rozmach. Ob-
javujú sa nové podskupiny, stúpa počet opísaných 

pacientov, spresňuje sa diagnostika a klinická sym-
ptomatológia. Klasický klinický obraz pozostával 
s troch hlavných znakov: mierneho alebo závažného 
neurologického postihnutia, dysmorfných príznakov 
a variabilného postihnutia ďalších orgánov. Najčas-
tejším, pôvodne opísaným typom je CDG-Ia (deficit 
fosfomanomutázy 2), charakterizovaný psychomo-
torickou retardáciou, neprospievaním, abnormálnou 
distribúciou tuku, strabizmom, invertovanými prsný-
mi bradavkami, mozočkovou hypopláziou a perifér-
nou neuropatiou. Jednotlivé štádiá ochorenia majú 
rôzne typické i menej špecifické klinické symptó-
my (11), mozočková symptomatológia sa prakticky 
vyskytuje vo všetkých vekových kategóriách (9). 
V neskoršom veku býva neurologické postihnutie 
ešte zjavnejšie s variabilným stupňom mentálnej 
retardácie a mozočkovou dysfunkciou (5). Aj v dos-
pelosti patrí neprogresívna ataxia spolu so stabilnou 
mentálnou retardáciou a periférnou neuropatiou 
k hlavným znakom ochorenia (3).

V niektorých zriedkavých prípadoch ani pri nor-
málnej izoelektrickej fokusácii transferínu nemusí 
byť definitívne vylúčená diagnóza CDG-Ia syndró-
mu. Preto u pacientov s recesívnou formou dedičnej 
ataxie s hypopláziou mozočka nejasnej genetickej 
príčiny sa odporúča vyšetrenie enzýmovej aktivity 
fosfomanomutázy (14). Pri náleze štrukturálnych 
abnor malít mozočka pomocou magnetickej rezo-
nancie (1) je v súčasnosti v diagnostickom prístupe 
začlenená aj metóda izoelektrickej fukusácie trans-
ferínu (4). Dokonca bolo opísaných niekoľko prípa-
dov s izolovanou ataxiou spôsobenou hypopláziou 

mozočka bez typickej multisystémovej symptomato-
lógie (6).

Aj prvé dve deti s CDG-Ia syndrómom diagnos-
tikované v ČR mali typickú hypopláziu mozočka (8) 
a z celkového početu 8 detí s CDG syndrómom, 
u všetkých 6 detí s CDG-Ia syndrómom bola doká-
zaná hypoplázia mozočka (7). 

Jednou z najčastejších vývojových anomálií 
mozočka v detskom veku je Joubertovej syndróm 
(13). Je zaujímavé, že niektoré z menej špecific-
kých symptómov CDG-Ia syndrómu sa prekrývajú 
so znakmi Joubertovej syndrómu (svalová hypotó-
nia, hypoplázia mozočka, psychomotorická retar-
dácia, strabizmus, retinálne anomálie a kŕče). To 
viedlo k predpokladu, že niektorí pacienti s Jouber-
tovej syndrómom by mohli mať poruchu glykozylá-
cie proteínov, čo sa aj potvrdilo u dvoch z  piatich 
detí, pôvodne diagnostikovaných ako Joubertovej 
syndróm na základe izoelektrickej fokusácie trans-
ferínu, enzýmovej aktivity fosfomanomutázy a ana-
lýzy DNA (12).

 Vzhľadom na tieto skutočnosti by som chcel 
na záver zdôrazniť, že na dedičné poruchy glyko-
zylácie by mali neurológovia myslieť v diferenciálnej 
diagnostike cerebelárnych ataxií a pri syndrómoch, 
spojených  s poruchami vývoja mozočka.
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