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So zaujmom som si preéital stbor &lankov
o0 ochoreni mozocka v Easopise Neuroldgia pre prax
5/2007 (13, 15, 16). Ako v Uvode napisal doc. MU-
Dr. M. Bare$, Ph.D., ciefom tejto témy bolo zrozu-
mitefnym spdsobom predstavit klinické jednotky,
pri ktorych dochédza k postihnutiu mozocka (2). Vo
svojom prispevku by som chcel prispiet K tejto pro-
blematike strunou charakteristikou pomerne novej,
ale stéle sa rozSirujucej skupiny dediénych pordch
glykozyléacie (CDG syndrém), pri ktorej je postihnutie
mozocka pomerne ¢astym nalezom.

Glykozylacia je vo svojej podstate najkomplex-
nejsim typom biomolekuldrnej modifikacie, ktora sa
vyskytuje v Zivych organizmoch. Ide o postranslac-
nu modifikaciu proteinov, ktora prebieha v cytozole,
endoplazmatickom retikule, Golgiho aparate a ve-
obecne mozeme povedat, Ze pri dediénych poru-
chéch glykozylacie ide vaésinou o hypoglykozylaciu
glykoproteinov. Nie je potrebné zdodraziovat, Ze
glykoproteiny maju v organizme mimoriadne Siroké
uplatnenie.

Neexistuje spolocny skriningovy test k zachy-
teniu vSetkych znamych variantov CDG syndrému,
vacsinu typov je mozné odhalit metédou izoelek-
trickej fokusécie transferinu. Detailné enzymové
a molekulové analyzy st nutné ku genetickému po-
radenstvu a prenatéinej diagnostike v postihnutych
rodinéch.

Hoci prvy pacient s CDG syndrémom bol opi-
sany eSte v roku 1980 (10), v poslednych rokoch
preziva tato skupina poruch nebyvaly rozmach. Ob-
javuju sa nové podskupiny, stipa poéet opisanych
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pacientov, spresfiuje sa diagnostika a klinicka sym-
ptomatoldgia. Klasicky klinicky obraz pozostaval
s troch hlavnych znakov: mierneho alebo zdvazného
neurologického postihnutia, dysmorfnych priznakov
a variabilného postihnutia dalSich organov. Naj¢as-
tejSim, povodne opisanym typom je CDG-la (deficit
fosfomanomutazy 2), charakterizovany psychomo-
torickou retardéciou, neprospievanim, abnormalnou
distribuciou tuku, strabizmom, invertovanymi prsny-
mi bradavkami, mozockovou hypopléziou a perifér-
nou neuropatiou. Jednotlivé Stadia ochorenia maju
rozne typické i menej Specifické klinické sympto-
my (11), mozockové symptomatoldgia sa prakticky
vyskytuje vo vSetkych vekovych kategéridch (9).
V neskorSom veku byva neurologické postihnutie
eSte zjavnejSie s variabilnym stupfiom mentéinej
retarddcie a mozockovou dysfunkciou (5). Aj v dos-
pelosti patri neprogresivna ataxia spolu so stabilnou
mentalnou retardéciou a periférnou neuropatiou
k hlavnym znakom ochorenia (3).

V niektorych zriedkavych pripadoch ani pri nor-
malnej izoelektrickej fokusacii transferinu nemusi
byt definitivne vyli¢ena diagnéza CDG-la syndré-
mu. Preto u pacientov s recesivnou formou dediénej
ataxie s hypopldziou mozocka nejasnej genetickej
pri¢iny sa odpordca vySetrenie enzymovej aktivity
fosfomanomutazy (14). Pri naleze Strukturdlinych
abnormalit mozocka pomocou magnetickej rezo-
nancie (1) je v sti¢asnosti v diagnostickom pristupe
zatlenend aj metdda izoelektrickej fukusdcie trans-
ferinu (4). Dokonca bolo opisanych niekolko pripa-
dov s izolovanou ataxiou spdsobenou hypoplaziou

mozocka bez typickej multisystémovej symptomato-
16gie (6).

Aj prvé dve deti s CDG-la syndrémom diagnos-
tikované v CR mali typickd hypoplaziu mozogka (8)
a z celkového pocetu 8 deti s CDG syndrdmom,
u vSetkych 6 deti s CDG-la syndrémom bola doka-
zand hypoplazia mozoc¢ka (7).

Jednou z najcastejSich vyvojovych anomalii
mozoc¢ka v detskom veku je Joubertovej syndrém
(13). Je zaujimavé, Ze niektoré z menej Specific-
kych symptémov CDG-la syndrdmu sa prekryvaju
s0 znakmi Joubertovej syndrému (svalové hypotd-
nia, hypoplazia mozocka, psychomotorickd retar-
décia, strabizmus, retindlne anomalie a kfce). To
viedlo k predpokladu, Ze niektori pacienti s Jouber-
tovej syndrdmom by mohli mat poruchu glykozyla-
cie proteinov, €o sa aj potvrdilo u dvoch z piatich
deti, povodne diagnostikovanych ako Joubertovej
syndrém na zéklade izoelektrickej fokusacie trans-
ferinu, enzymovej aktivity fosfomanomutazy a ana-
lyzy DNA (12).

Vzhladom na tieto skutoénosti by som chcel
na zaver zdoraznit, ze na dediéné poruchy glyko-
zylacie by mali neurolégovia mysliet v diferencidinej
diagnostike cerebeldrnych ataxii a pri syndrémoch,
spojenych s poruchami vyvoja mozocka.
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