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Použité skratky

CM – Chiariho malformácie
DWM – Dandy-Walkerova malformácia 
JS – Joubertovej syndróm
PNET/MB – primitívny neuroektodermálny tumor/

medulloblastom
PCA – pilocytárny astrocytóm 
ICP – intrakraniálny tlak
ZJ – zadná jama

Mozoček je uložený v zadnej jame lebečnej 
a je spojený s mozgovým kmeňom tromi pármi pe-
dunklov. Pozostáva zo stredného laloka (vermis) 
a dvoch laterálnych lalokov (hemisfér). Funkcia mo-
zočka je predovšetkým motorická, reguluje svalové 
napätie, udržiava rovnováhu a koordinuje pohyby, 
ale podieľa sa aj v regulácii kognitívnych procesov 
a emócií (12). 

Je veľa ochorení spojených s poruchou vývoja 
mozočka a mozgového kmeňa. Najčastejšími for-
mami sú Chiariho malformácie, Dandy-Walkerovova 
malformácia a Joubertovej syndróm. Zriedkavé sú 
cerebello-okulo-renálne syndrómy a ostatné ano-
málie, ktoré zahrňujú agenézu cerebella, hemiage-
nézu cerebella, izolovanú agenézu vermis cerebelli 
a tektocerebellárne dysplázie. 

CM sú skupinou vrodených anomálií charakteri-
zovaných predlžením mozočka a jeho protrúziou cez 
foramen magnum do cervikálnej miechy. Primárna 
anomália zadného mozgu a kostených štruktúr s ná-
slednými mechanickými deformitami spôsobuje rôz-
ne polohy mozočka a mozgového kmeňa k foramen 
magnum a krčnej mieche. Príčinou CM je ektopic-
ká expresia génov zodpovedných za segmentáciu 
štruktúr zadnej jamy (HOX gény) (9). 

Typ I. CM  je charakterizovaný herniáciou mo-
zočkových tonzíl pod foramen magmum do cervi-
kálneho kanála. Často je pridružená syringomyélia 
krčnej miechy. V detskom veku je zvyčajne asympto-
matická, po ukončení osifikácie kostí spinálneho ka-
nála, po 15. roku života sa prejavuje bolesťami hla-
vy. Bolesť je pulzujúca a synchronizuje s pulzom. Je 
lokalizovaná frontálne alebo okcipitálne a propaguje 
sa do šije. Provokuje sa kašľom alebo kýchaním, 

v stoji sa zhoršuje a môže byť spojená s nauzeou 
a vracaním. Ďalšími príznakmi sú tinnitus, vertigo 
a bolesti chrbta. Prítomnosť poškodenia kraniálnych 
nervov (poruchy prehĺtania), známky postihnutia 
dlhých dráh (hyperreflexia, Babinského príznak), ata-
xia pri chôdzi, nystagmus ako aj známky obštrukcie 
foramen magnum (torticollis, opistotonus a známky 
kompresie cervikálnej miechy) sú indikáciou  k chi-
rurgickej dekompresii. Často sú prítomné príznaky 
postihnutia zadných povrazcov miechy s poruchou 
polohocitu a vibračnej citlivosti. Závažnosť CM je naj-
lepšie vidieť pri MR vyšetrení zadnej jamy a cervi-
kálnej miechy. Typ II. Arnold-Chiariho malformácia 
je najčastejšou formou CM a v 90 % je súčasťou lum-
bosakrálne lokalizovanej meningomyelokély (spina 
bifida). Predĺžená miecha a mozoček sú dislokované 
nadol a deformované okolitou cervikálnou miechou, 
ktorá je stlačená. Pons je predĺžený a tenký. Väčši-
na detí má nekomunikujúci hydrocefalus spôsobený 
poruchou odtoku likvoru zo IV. komory a stenózou 
akveduktu. Okrem týchto veľkých abnormít môžu byť 
prítomné heterotopie šedej hmoty a polymikrogýria. 
Tento typ malformácie sa manifestuje už v dojčenec-
kom veku poruchami prehĺtania (71 %), stridorom 
z parézy hlasiviek (59 %), slabosťou horných konča-
tín (53 %), poruchami dýchania (29 %) a aspiráciou 
(12 %) (13). Typ III. je vzácny, často letálny a po-
zostáva z cervikálne lokalizovaného rázštepu mie-
chy s herniáciou mozočka cez defekt distálne. Pra-
vidlom je hydrocefalus ako dôsledok atrézie foramín 
IV. komory, stenózy akveduktu alebo obštrukciou  
foramen magnum (8). Liečbou symptomatických CM 
je subokcipitálna kraniektómia na uvoľnenie subk-
cipitálnej a cervikálnej oblasti. Operačne sa pod 
durou uvolnia arachnoidálne zväzky, v niektorých 
prípa doch je potrebné urobiť syringospinálny zvod 
alebo syringocystektómiu (13). 

Dandy-Walkerova malformácia (DWM) je cha-
rakterizovaná cystickou dilatáciou IV. komory. Moz-
gový kmeň môže byť dislokovaný, ale je normálne 
tvarovaný. Väčšina detí má pri pôrode makrocefáliu, 
zväčšenú zadnú jamu a nekomunikujúci hydrocefa-
lus, u časti detí sa makrocefália a hydrocefalus roz-
víja až postnatálne. Často sú však anomálie men-

šieho rozsahu, bez zväčšenia zadnej jamy a nekon-
štantným výskytom hydrocefalu (Dandy-Walkerov 
variant). Malformácia sa zvyčajne zistí už prenatálne 
pri skríningovom sonografickom vyšetrení. Zriedka 
si veľkosť hydrocefalu vyžaduje intrauterinné zave-
denie ventilu, ale všetky deti si vyžadujú indivi duálne 
plánovanie pôrodu. Väčšina DWM je asymptoma-
tických v čase stanovenia diagnózy, ale neskôr sa 
môže objaviť syndróm intrakraniálnej hypertenzie 
z hydrocefalu, ktorý je potrebné riešiť operačne. 
80 % detí s izolovanou DWM má normálny psycho-
motorický vývoj. Je však vysoká incidencia mentál-
nej retardácie, ak sa vyskytujú pridružené anomálie 
CNS (agenesis corporis callosi, poruchy neurónovej 
migrácie). U detí s DWM je aj vyšší výskyt extra-
kraniálnych malformácií ako mikrooftalmia, makro-
glósia, polydaktýlia alebo syndaktýlia, hemangiómy 
alebo chondrodystrofia. Najcitlivejšou diagnostickou 
metódou na potvrdenie malformácie a pridružených 
anomálií je MR vyšetrenie. MR vyšetrenie in utero 
je menej senzitívne ako vyšetrenie postnatálne. Naj-
účinnejšou metódou liečby je otvorenie IV. komory 
a jej externalizácia do okolitých cisterien alebo ko-
mory. Fenestrácia môže byť vykonaná endoskopic-
ky. Najjednoduchšou metódou je zavedenie cysto-
peritoneálneho zvodu priamo do dutiny.

JS je geneticky podmienené ochorenie s dote-
raz popísanými 5 genotypickými variantami JTS 1–5, 
s najčastejším výskytom JTS 1 s autozómovo- domi-
nantným typom dedičnosti s väzbou na chromozóm 
9q34. Je charakterizovaný psychomotorickou retar-
dáciou, hypotóniou, hyperpnoe a apnoe, okulomo-
torickou apraxiou a prítomnosťou príznaku stoličky 
(molárneho zubu) na axiálnych MR snímkach pod-
mieneného malformáciou pontomesencefalického 
spojenia (istmu). Príznak stoličky pozostáva s triády 
príznakov: (1) prehĺbenie interpedunkulárnej jamky 
zmenšením istmu, (2) široké a rovné horné cere-
bellárne pedunkly a (3) hypoplastický vermis, často 
s rozštepom. Incidencia ochorenia nie je známa, v li-
teratúre bolo popísaných vyše 300 prípadov (3, 5). 
Diagnózu možno urobiť na základe koincidencie MR 
nálezu u novorodenca s nevysvetliteľnou hypotóniou 
a poruchami dýchania. Anomália spôsobuje strednú 
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až ťažkú hypotóniu a poruchy dýchania charakteru 
hyperpnoe s apnoickými pauzami, ktoré môžu byť 
život ohrozujúce. Neexistuje špecifická liečba, účin-
né je podávanie methylxantínov alebo kofeínu, deti 
vyžadujú kardiorespiračné monitorovanie a často 
aj podpornú ventiláciu. Dýchacie ťažkostí sú naj-
výraznejšie prvých 6 mesiacov života, ale poruchy 
pretrvávajú aj v neskoršom veku a  spolu s porucha-
mi spánku dominujú v klinickom obraze JS. Okulo-
motorická apraxia je prítomná už pri narodení, ale 
je zjavnejšia neskôr, keď sa deti naučia pohybovať 
očami laterálne, časté sú progresívne pigmentové 
zmeny sietnice, polycystické obličky (10 %) alebo 
fibróza pečene. Psychomotorická retardácia je prí-
tomná u väčšiny detí, je oneskorený vývin reči, deti 
majú poruchy spávania s impulzivitou a agresivitou 
s tendenciou k automutiláciam. Liečba JS je kom-
plexná, farmakoterapia porúch spávania, rehabilitá-
cia motoriky a reči, kardiorespiračné monitorovanie.

Existuje viacero iných vývojových anomálií 
s hypogenézou vermis, niekedy označované ako 
cerebello-okulo-renálne syndrómy (11). Sú vzác-
nymi vývojovými anomáliami. Arima syndróm je 
autozómovo-recesívne ochorenie pozostávajúce 
z hypoplázie vermis, kongenitálnej retinopatie a cys-
tických obličiek. Senior-Loken syndróm pozostáva 
s hypoplázie vermis, retinopatie a nefronoftýzy so 
začiatkom v adolescencii, COACH syndróm z hypo-
plázie vermis cerebelli, psychomotorickej retardácie, 
kongenitálnej ataxie, kolobómu a fibrózy pečene, 
u niektorých detí boli popísané aj poruchy dýchania 
a poruchy okulomotoriky (11).

Kompletná agenéza mozočka je vzácna a je 
skôr dôsledkom jeho deštrukcie ako pravej aplázie, 
ale existujú genetické mutácie (EN-2 gén), pri kto-
rých vzniká súčasná hypoplázia cerebella, mesen-
cefala a rostálneho ponsu (9). Globálna cerebellár-
na hypoplázia môže byť dôsledkom rôznych exo- aj 
endogénnych faktorov a autozómovo-recesívnej de-
dičnosti. Klinicky sa manifestuje psychomotorickou 
retardáciou, generalizovanou svalovou hypotóniou, 
fixačným nystagmom a v ťažkých stavoch mikroce-
fáliou a kŕčmi. V neskoršom veku je vždy prítomná 
ataxia a intenčný tremor. Boli popísané dva syndró-
my pontocerebellárnej hypoplázie s autozómovo- re-
cesívnou dedičnosťou (1). Selektívna aplázia vermis 
môže byť geneticky podmienená alebo získaná. Je 
dôsledkom rôznych teratogénov, ktoré pôsobia na 
vývoj mozgu v 7.–8. gestačnom týždni. Hypoplázia 
vermis sa vyskytuje sporadicky alebo v rámci Jou-
betovej a Dandy–Walkerovho syndrómu. Hypoplázia 
vermis cerebelli bola popísaná v mnohých prípadoch 
detského autizmu, ale kauzálny vzťah nie je celkom 
jasný (8). Selektívna aplázia vermis môže byť súčas-
ťou rhombencephalosynapsis s fúziou mediálnej 
časti hemisfér mozočka a nucleus dentatus s plyt-

kou a vysokou IV. komorou. Deti sú mentálne retar-
dované s mozočkovým deficitom. Selektívna agené-
za mozočkových hemisfér so zachovaným vermis 
cerebelli je spojená so sekundárnou degeneráciou 
cerebellofugálnych a cerebellopetálônych dráh, ab-
normalitami bazálnych ganglií, mikrocefáliou a men-
tálnou retardáciou. Celková dezorganizácia mozoč-
kového kortexu je súčasťou závažných malformácií 
ako napr. holoprozencefálie (8).

Je všeobecne známe, že nádory CNS sú u de-
tí častejšie lokalizované infratentoriálne, najmä vo 
veku 1–12 rokov, kedy až 85 % nádorov je lokalizo-
vaných v ZJ. Mozoček môže byť miestom rôznych 
neoplastických procesov a tri z nich patria u detí 
medzi najčastejšie. Ide o PCA (28,3 % všetkých 
nádorov ZJ), PNET/MB (primárny neuroektodermál-
ny nádor/medulloblastóm) (32,4 %) a ependymóm 
(12 %) (2, 4). 

Astrocytómy vyrastajú z astrocytárnych neu-
rogliálnych buniek vermisu alebo hemisfér. Sú vždy 
dobre ohraničené, majú tendenciu byť cystické s ná-
dorom tvoriacim malý intramurálny uzlík. Histologic-
ky sa rozlišujú dva typy: pilocytárny a difúzny. Pilocy-
tárny astrocytóm predstavuje 2/3 všetkých astrocy-
tómov v ZJ a zvyčajne vyrastá z hemisféry mozočka 
a tvorí malý intramurálny uzlík v dobre ohraničenej 
cyste. Mikroskopicky je charakterizovaný piloidnými 
(vlasovitými) tumoróznymi bunkami, mikroskopic-
kými cystami a Rosenthálovými vláknami. Difúzne 
astrocytómy pozostávajú zo spektra astrogliových 
tumorov s anapláziou od nízkostupňových (fibrilár-
nych) cez anaplastické až po vysokostupňové multi-
formné glioblastómy. Tieto nádory predstavujú 12 % 
detských nádorov ZJ. Sú zvyčajne zle ohraničené 
a infiltrujú do okolitého tkaniva.

PNET/MB je prototypom embryonálneho nádo-
ru mozgu a patrí medzi najmalígnejšie nádory v det-
skom veku. Je to invazívne rastúci nádor vyrastajúci 
z fetálnej granulárnej vrstvy prednej alebo zadnej 
časti medulárneho vela. Makroskopicky je nádor 
mäkký, fragilný, čiastočne ohraničený. Zvyčajne infil-
truje spodinu alebo bočnú stenu IV. komory, vrastá do 
komory a rastom vypĺňa foramen magnum a infiltruje 
meningy. Likvorom metastázuje do subarachnoidál-
neho priestoru a spinálneho kanála. Histologicky je 
vysokobunkový s malými okrúhlymi alebo oválnymi 
bunkami. Prognostickými biologickými markermi je 
prítomnosť MYC mRNK a TrkC mRNK (7).

Ependymóm je tretím najčastejším nádorom 
a najčastejšie vyrastá zo spodiny IV. komory. Rastom 
vypĺňa IV. komoru, cez foramina Luschkae sa šírii 
do subarachnoidálneho priestoru alebo prerastá do 
cisterna magma. Mikroskopicky je tvorený  uniform-
nými bunkami s okrúhlymi alebo oválnymi jadrami 
a fibrilárnymi výbežkami. Nádor môže rásť invazívne 
do mozgového kmeňa a veľmi často krváca. Ďalšími 

nádormi postihujúcimi mozoček sú nediferencované 
sarkómy, glioblastómy, heman gioblastómy, xan-
toastrocytómy, gangliogliómy. Neurinómy slucho-
vého nervu sú vzácne a zvyčajne sú manifestáciou 
neurofibromatózy II. typu.

Všetky tri opísané nádory sa zvyčajne nedajú 
od seba klinicky odlíšiť. V klinickom obraze domi-
nuje syndróm ICP a známky postihnutia mozočka. 
Včasne sa objavuje bolesť hlavy, ktorá je difúzna 
alebo lokalizovaná frontálne. Ak je tumor unilate-
rálne, dieťa drží hlavu uklonenú na stranu nádoru 
s rotáciou brady na druhú stranu. Vracanie je kon-
štantným príznakom a je dôsledkom zvýšeného ICP, 
menej často priamym dráždením vagálnych jadier 
alebo centra vracania. Vracanie je ráno po zobude-
ní bez nauzey, dieťa sa môže neskôr naraňajkovať 
a v priebehu dňa nemá žiadne ťažkosti. Neskôr sa 
objavujú príznaky postihnutia mozočka. Poruchy 
chôdze s neobratnosťou, chôdzou na širokej báze 
sú príznakom postihnutia vermis. Dysmetria, adiado-
chokinéza a hypotónia sú príznakom postihnutia he-
misfér mozočka. Nystagmus, pri hemisferálnych lé-
ziách disociovaný je neskorým príznakom. Jediným 
príznakom, ktorým sa dajú rozlíšiť tieto tri nádory je 
trvanie príznakov. Ak trvajú viacej ako 12 mesiacov 
poukazujú najskôr na benígny astrocytóm. MR vy-
šetrenie stavoví dia gnózu a pravdepodobný typ ná-
doru. PNET/MB je centrálne lokalizovaný, po podaní 
gadolínia sa homogénne nafarbuje s ostrými hrani-
cami. PCA sa manifestuje ako zóna hypointenzity 
s ostrými hranicami a vo väčšine prípadov pozorovať 
farbiaci sa tumorózny uzlík. Difúzne astrocytómy sú 
hypointenzívne, po kontraste sa farbia. V T2 vážení 
je PNET/MB izodenzný k šedej hmote, astrocytómy 
sú hyperintentívne. Liečba nádorov mozočka je kom-
plexná. Totálna extirpácia PCA vedie k uzdraveniu, 
po parciálnej resekcii sa odporúča rádioterapia. 
Liečba a prognóza PNET/MB je menej priaznivá, ale 
pokroky v chirurgickej liečbe, rádio a chemoterapii 
zlepšili prognózu a 85 % detí prežíva 5 rokov. Liečba 
ependymómov je kontroverzná. Chirurgická liečba je 
podmienkou úspešnej liečby, účinnosť rádioterapie 
a chemoterapie je len čiastočná a 5-ročné prežíva-
nie u detí s ependymómom je len 35–50 % (8).

Ďalším relatívne častým ochorením mozočka 
je ataxia telangiectasia (Louisovej-Barovej syn-
dróm). Patrí medzi neurokutánne syndrómy s mul-
tiorgánovým postihnutím predovšetkým imunitného 
systému. Patologický gén je lokalizovaný na chromo-
zóme 11q 23 a kóduje proteín, ktorý pravdepodobne 
detekuje poškodenú DNK a kontroluje bunkový cyk-
lus. Ochorenie začína medzi 18. mesiacom a 3. ro-
kom opakovanými respiračnými infektami s deficitu 
IgA u dieťaťa s hypotonickým syndrómom. Neskôr 
sa vytvárajú angiektázie, ktoré sa objavujú v pred-
školskom až školskom veku, ataxia a choreoatetóza. 
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Ataxia a choreoatetóza sú spôsobené progredujú-
cou atrofiou cerebella. V laboratórnych vyšetreniach 
sú zvýšené hodnoty alfa 1 fetoproteínu, zníženie až 
chýbanie IgA, zvýšená fragmentácia DNA v chromo-
zómoch. Prognóza ochorenia je nepriaznivá, vedie 
k imobilizácii v adolescencii a k úmrtiu. Príčinou sú 
chronické respiračné infekcie a zvýšená fragilita DNA 
je rizikovým faktorom vzniku malignít predovšetkým 
lymforetikulárnych (leukémie) alebo epiteliálnych.

Príčinou postihnutia mozočka môže byť infekcia 
spôsobená priamym zápalom mozočka, alebo spô-
sobená demyelinizáciou po prekonaní infektu. Akút-
na cerebellitída je spájaná s infekciou echovírusmi, 
Coxsackie vírusom B, influenzy, hepatitídy A, herpes 
simplex, poliovírusom, mumsu, rubeolly, mononukle-
ózy a inými. Pri infekcii diftérie, leptospirózy, týfe, my-
koplazme je mozočková porucha spôsobená cirku-
lujúcimi toxínmi. Najčastejšou formou parainfekčnej 
afekcie je varicelová cerebellitída. V klinickom obraze 
dominujú poruchy chôdze s titubáciami a pádmi, hy-
potónia, dysmetria, tremor a skandovaná reč. Likvor 
je zvyčajne normálny alebo môže byť ľahká pleiocy-
tóza, v prípadoch postinfekčnej demyelinizácie môže 
byť zvýšené IgG v likvore. Priebeh je benígny, úplná 
remisia však môže trvať týždne aj mesiace. V niekto-
rých prípadoch môže nešikovnosť a hypotónia pretr-
vávať. Liečba je symptomatická, nie je dôkaz, že by 
liečba kortikosteroidmi bola efektívna (6).

Mozočková ataxia je súčasťou syndrómu opso-
klonus/myoklonus spolu s mimovoľnými, chaotic-
kými pohybmi očí a myoklóniami končatín u dojčiat 
a batoliat. Zvyčajne je prejavom paraneoplastického 
syndrómu pri neuroblastóme, u časti detí ide o au-

toimúnny proces inej etiológie. Pri neuroblastóme 
je indikovaná kauzálna liečba chemoterapiou, pri 
autoimúnnych procesoch môže byť efektívna liečba 
ACTH alebo prednizónom.

Akútna demyelinizácia mozočka v rámci scle-
rosis multiplex sa môže prejaviť akútnou ataxiou. 
Zvyčajne sú prítomné aj iné fokálne neurologické 
príznaky (optická neuritída, oftlamoplégia, paréza) ,  
abnormálny MR nález viacpočetných demyelinizu-
júcich lézií, patologické zrakové evokované poten-
ciály, nález zvýšených hodnôt IgG a oligoklonálna 
skladba protilátok v likvore.

Mnohé metabolické poruchy sa môžu mani-
festovať mozočkovou symptomatológiou (ataxiou) 
pri poruche diéty alebo pri interkurentnom infekte. 

Typická je ataxia pri Chorobe javorového sirupu, pri 
komplexe deficiencie pyruvátdehydrogenázy, pyru-
vátkarboxylázy, karnitínacetyltransferázy, deficiencii 
biotinitidázy a pri hypothyreoidizme. Poruchy meta-
bolizmu môžu tiež priamo narušovať morfogenézu 
mozočka a byť príčinou vzniku anomálií, inokedy 
vyvolávajú intermitetnú alebo chronicky progresívnu 
mozočkovú symptomatológiu (6, 8).
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