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Epizodické ataxie tvoria skupinu geneticky podmienených alebo získaných ochorení prejavujúcich sa epizodickými atakmi 
cerebelárnej dysfunkcie, ktoré tiež môžu byť sprevádzané rozličnými ďalšími príznakmi. Primárne epizodické ataxie, ktoré 
tvoria väčšinu prípadov, vznikajú v mladšom veku a sú charakterizované rozličnou frekvenciou a trvaním atakov, variabilnými 
interiktálnymi prejavmi a odpoveďou na acetazolamid (epizodické ataxie typ 1–9). Získané epizodické ataxie sa manifestujú 
väčšinou v neskoršom veku, a to krátko trvajúcimi atakmi ataxie a ďalšími prejavmi samotného ochorenia (roztrúsená skleróza 
a iné). V tomto prehľadovom článku prinášame didaktický prehľad a stručný diagnostický algoritmus epizodických ataxií pre 
potreby klinickej praxe.
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Episodic ataxias

Episodic ataxias encompass a group of genetic or acquired conditions with episodic attacks of the cerebellar dysfunction, which 
may be associated with another various symptoms. Primary episodic ataxias are mainly young-onset. They are characterized by 
various frequency and duration of the attacks, and variable interictal features and response to acetazolamide (episodic ataxias 
type 1–9). Acquired episodic ataxias are usually late-onset and manifested by short lasting attacks and other features of under-
lying condition (multiple sclerosis and others). In this article, we provide a didactive overview and a brief diagnostic algorithm of 
episodic ataxias suitable for clinical praxis.

Key words: episodic ataxias, EA1–9, primary episodic ataxia, acquired episodic ataxias, diagnostic algorithm.

Úvod
Epizodické ataxie (EA) tvoria heterogénnu 

skupinu ochorení manifestujúcich sa reku-

rentnými a paroxyzmálnymi prejavmi cere-

belárnej dysfunkcie. V užšom slova zmysle si 

pod pojmom EA predstavujeme geneticky 

podmienené ochorenia s autozómovo domi-

nantnou dedičnosťou, s incidenciou menej 

než 1 : 100 000 obyvateľov a vznikom v prvých 

dvoch dekádach života. Ataky EA sa okrem 

klinického obrazu mozočkového syndrómu 

môžu prezentovať aj inými príznakmi, ako 

je dyzartria, tras, vertigo, nauzea, diplopia, 

dystónia, tinitus, hemiplégia alebo bolesti 

hlavy. Bývajú rôzne intenzívne, rôzne časté (od 

niekoľkých ročne po niekoľko denne) a rôzne 

dlhé (od niekoľkých sekúnd po niekoľko hodín 

alebo dní). Vedomie pri nich charakteristicky 

nie je porušené. Spúšťajú ich rozličné fak-

tory, ako je alkohol, kofeín, stres, únava, 

horúčka, ale aj emočné stimuly, úľak ale-

bo náhle pohyby. Interiktálne býva neu-

rologický nález normálny, alebo odhaľuje 

stacionárny či progresívny cerebelárny 

syndróm; variabilne môžu byť prítomné aj 

iné príznaky, ako sú myokýmie, extrapyra-

mídové príznaky, kognitívne zmeny alebo 

epileptické záchvaty (Garone et al., 2020). 

EA delíme na 1. primárne (geneticky pod-

mienené, patria k nim jednotky označované 

ako EA1–9 a niektoré ďalšie nezaradené EA), 

2. získané (symptomatické).

EA1 (OMIM 160120)
V roku 1975 bol publikovaný prípad jede-

nástich členov troch generácií jednej rodiny, 

ktorí trpeli atakmi ataxie trvajúcimi 1–2 minúty 

a u ktorých boli pozorované trhavé pohyby 

v oblasti hlavy, rúk a nôh. Pohyby vyvolala 

náhla zmena polohy, emócie a  kaloricko

‑vestibulárna stimulácia (VanDyke et al., 1975). 

Toto ochorenie následne opísali aj ďalší autori 

a jeho genetická podstata bola rozlúštená 

v roku 1994, keď bol identifikovaný jeho kau-

zálny gén (KCNA1) a chromozómový lokus 

(12p13.32). Tento gén kóduje vznik draslíko-

vého kanálu Kv1.1. zodpovedného za repolari-

záciu nervov po depolarizácii (Litt et al., 1994; 

Browne et al., 1994).
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Celosvetová prevalencia EA1 je približne 

1 : 500 000 obyvateľov (D’Adamo et al., 2010). 

Toto ochorenie, nazývané podľa dvoch zá-

kladných prejavov aj epizodická ataxia s myo-

kýmiou, sa prejavuje intermitentnými atakmi 

ataxie alebo porúch rovnováhy s nástupom 

v ranom v detstve alebo počas dospievania, 

ktoré pretrvávajú po celý život pacienta. 

Trvajú sekundy až minúty a môžu sa opakovať 

aj mnohokrát denne (Zuberi et al., 1999). Boli 

však opísané aj atypické varianty s trvaním 

záchvatu až do 12 hodín (Lee et al., 2004). 

Druhým základným prejavom sú interiktálne 

myokýmie. Ide o zášklby v rozličných svalo-

vých skupinách (periorálne, periorbitálne, na 

rukách a pod.) prejavujúce sa kontinuálnymi 

vlnivými pohybmi niekedy pripomínajúcimi 

tremor. Sú viditeľné klinicky alebo elektro-

myograficky (Jen et al., 2007; Brunt et van 

Weerden, 1990). Epizódy ataxie sú zvyčajne 

vyvolané fyzickým a emocionálnym stresom, 

úľakom, náhlymi pohybmi alebo infekciou. 

Pacienti môžu pred atakom pociťovať senzo-

rické varovné príznaky, podobné aure vrátane 

pocitu pádu alebo slabosti (VanDyke et al., 

1975; Brunt et Van Weerden, 1990; Lee et al., 

2004). Opísané boli aj fokálne epileptické zá-

chvaty (Zuberi et al., 1999).

Zatiaľ neexistuje žiadna medikácia, kto-

rá by sa pri EA1 ukázala ako vysoko účinná. 

Acetazolamid, inhibítor karboanhydrázy, je 

efektívny len zriedkavo. Fenytoín, modulátor 

napäťovo riadených Na+ kanálov, je schopný 

zmierniť ataxiu a myokýmie, avšak pre po-

tenciálnu schopnosť spôsobiť cerebelárnu 

dysfunkcuiu sa zdá nevhodný. Karbamazepín, 

inaktivujúci napäťovo riadené Na+ kanály, je 

v súčasnosti liekom voľby EA1 (Jen et al., 2007; 

Kipfer et Strupp, 2014; D’Adamo et al., 2015).

EA2 (OMIM 108500)
EA2 je najčastejším subtypom EA. Ide o ka-

nalopatiu s autozómovo dominantnou dedič-

nosťou s neúplnou penetranciou, spôsobenou 

mutáciami v CACNA1A géne (19p13.13) kódu-

júcom alfa podjednotku napäťovo závislého 

vápnikového kanála P/Q typu (Ca2.1), ktorý 

reguluje intracelulárny influx vápnika. Tento 

kanál je exprimovaný najviac v Purkyňových 

bunkách a v granulárnej vrstve mozočka, ale 

taktiež presynapticky v oblasti nervovosva-

lového spojenia, kde zohráva kľúčovú úlo-

hu v synaptickej transmisii (Guterman et al., 

2016). S mutáciou v CACNA1A géne sú okrem 

EA2 spojené ďalšie dve ochorenia: familiárna 

hemiplegická migréna typu 1 (FHM1) a spino-

cerebelárna ataxia typ 6 (SCA6) – hovoríme 

o tzv. alelických ochoreniach. Klinické obrazy 

všetkých troch ochorení sa môžu prekrývať. 

Kým FMH1, typická migrénami s hemiple-

gickou aurou, je spôsobená úplnou stratou 

funkcie CACNA1A, SCA6, prebiehajúca typic-

ky pod obrazom čistej progresívnej cere-

belárnej ataxie, je spôsobená patologickou 

expanziou CAG tripletov v exóne 47 tohto 

génu (nCAG > 19) (Giunti et al., 2020).

Ataky EA2 sa manifestujú opakovaný-

mi epizódami vertiga a ataxie spojenými 

s dyzartriou, nauzeou, vracaním a nystag-

mom. Môže byť prítomná diplopia, tinitus 

a celková slabosť, príležitostne aj epileptic-

ké záchvaty. Trvajú minúty, častejšie však 

niekoľko hodín. Ich frekvencia varíruje od 

denného výskytu až po príležitostné epi-

zódy (niekoľkokrát ročne). Ochorenie sa 

manifestuje v prvom a druhom decéniu, 

pričom začiatok po 20. roku života je ra-

ritný (Guterman et al., 2016). Genotypovo

‑fenotypové prejavy sú značne variabilné aj 

vzhľadom na prekrývanie klinických príznakov 

s FHM1 a SCA6. Asi polovica pacientov s EA2 

máva migrenózne bolesti (Giunti et al., 2020). 

Provokujúcimi faktormi pre vznik atakov sú 

stres, fyzické vyčerpanie, alkohol, kofeín ale-

bo horúčka (Nielsen et al., 2022). Interiktálny 

nález môže byť negatívny, no postupom 

času sa môže vyvinúť mierne progresívna 

ataxia, dyzartria, dystónia (tortikolis, blefa-

rospazmus), spontánny vertikálny (hlavne 

downbeat) nystagmus, dokonca myokýmie 

(Guterman et al., 2016; Nielsen et al., 2022). 

U pacientov s EA2, SCA6 aj FHM1 sa môžu 

vyskytovať aj rozličné behaviorálne symptómy 

a kognitívne deficity (oneskorenie psychomo-

torického vývoja, porucha pamäti, vizuokon-

štrukčných schopností, porucha exekutívnych 

funkcií) (Guterman et al., 2016; Nardello et al., 

2020).

MR vyšetrenie mozgu je obvykle bez 

štrukturálnych abnormít, časom sa môže roz-

víjať mozočková atrofia. Mutácie v CACNA1A 

géne často vznikajú de novo, preto môže 

byť rodinná anamnéza negatívna. Keďže sa 

varianty môžu vyskytnúť kdekoľvek (neexis-

tujú typické hotspot miesta), odporúča sa sek-

venovať celý gén (Jen et al., 2007).

Pre 50 – 75 % pacientov s EA2 je typická vý-

borná klinická odpoveď na liečbu acetazolami-

dom (dávky od 250 mg do 1000 mg/deň v dvoch 

dávkach). Liečba vedie k zníženiu počtu a skrá-

teniu trvania atakov, no na interiktálne prízna-

ky vplyv nemá. Medzi nežiaduce účinky patrí 

nefrolitiáza, parestézie či žalúdočný diskomfort 

(Mallamud et Otallah, 2022; Nielsen et al., 2022). 

Liekom druhej voľby je blokátor káliových kaná-

lov 4-aminopyridín (dalfampridín) (odporuče-

ná dávka pre deti je 0,3 mg/kg, pre dospelých 

3 × 5 mg). Oproti acetazolamidu býva lepšie 

tolerovaný (Jen et al., 2007).

EA3 (OMIM 606554)
EA3 je vzácne autozómovo dominantne 

dedičné ochorenie s variabilným začiatkom 

vzniku klinických príznakov, opísané vo veľkej 

kanadskej rodine. Typicky sa prejavuje epizó-

dami vertiga, tinitu, vestibulárnej ataxie, poru-

chami zraku, bolesťami hlavy a interiktálnymi 

myokýmiami. Môžu sa vyskytnúť aj epileptické 

záchvaty. Epizódy trvajú najčastejšie niekoľko 

minút (do 30 minút) a zhoršuje ich stres, únava či 

prudké pohyby. Príznaky ochorenia sa zmierňujú 

pri terapii acetazolamidom (Steckley et al., 2001). 

Doposiaľ nebol identifikovaný gén zodpovedný 

za vznik ochorenia (Kipfer et Strupp, 2014).

EA4 (OMIM 606552)
Príznaky EA4 (nazývaná aj North Carolina 

autosomal dominant cerebellar ataxia) sa začí-

najú v tretej až šiestej dekáde. Do jeho klinického 

obrazu patria epizódy generalizovanej ataxie, di-

plopia, poruchy sledovacích pohybov, pohľado-

vý nystagmus, poruchy stability a vertigo. Ataky 

trvajú väčšinou niekoľko hodín a nereagujú na 

terapiu acetazolamidom. Bola opísaná aj pomaly 

progresívna mozočková atrofia. Gén zodpoved-

ný za vznik EA4 takisto nebol ešte identifikovaný 

(Damji et al., 1996; Garone et al., 2020).

EA5 (OMIM 613855)
EA5 je výsledkom mutácie génu CACNB4, 

ktorý kóduje beta 4 podjednotku napäťovo 

riadeného vápnikového kanála. Klinický ob-

raz je podobný ako pri EA2 (epizódy vertiga, 

dyzartrie a ataxie trvajúce niekoľko hodín), 

no ochorenie sa začína rozvíjať v dospelosti. 

Terapia acetazolamidom má priaznivý vplyv 
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na prevenciu vzniku atakov. Mutácia v tom-

to géne tiež vedie k vzniku rôznych foriem 

generalizovaných epileptických záchvatov 

a juvenilnej myoklonickej epilepsie (Kipfer et 

Strupp, 2014; Escayg et al., 2000).

EA6 (OMIM 612656)
EA6 spôsobujú mutácie v  géne SLC1A3. 

Tento gén kóduje transportér excitačných ami-

nokyselín (excitatory amino acid transporter 

1, EAAT1), ktorý hrá významnú úlohu v regulá-

cii koncentrácie glutamátu v extracelulárnom 

priestore CNS. Ochorenie sa začína rozvíjať už 

v detskom veku a do jeho typického klinického 

obrazu patrí cerebelárna ataxia, dyzartria, mig-

réna a epileptické záchvaty. Môže sa vyskytnúť 

aj prechodná hemiplégia. Ataky príznakov trva-

jú vo väčšine prípadov niekoľko hodín a môže 

ich spúšťať horúčka a stres. Ochorenie neod-

povedá na liečbu acetazolamidom (Kipfer et 

Strupp, 2014; Jen et al., 2005). Boli opísané aj 

formy s neskorším vznikom (aj v šiestej dekáde), 

s cerebelárnou ataxiou bez atakov alebo interik-

tálnym nystagmom a intelektuálnym deficitom 

(Garone et al., 2020).

EA7 (OMIM 611907)
Ide o ochorenie s typickým začiatkom do 

veku 20 rokov. Prejavuje sa epizódami ataxie, 

slabosti, dyzartrie a vertiga. Typickým spúšťa-

čom je fyzická aktivita a stres. Ataky trvajú 

niekoľko hodín až dní a ich frekvencia kolíše 

od jedného mesiaca až po jeden rok. Typicky 

sa však znižuje s vekom. Ochorenie zatiaľ nemá 

identifikovaný zodpovedný gén (Kerber et al., 

2007).

EA8 (OMIM 616055)
Ochorenie bolo pôvodne opísané vo veľkej 

generácii írskej rodiny. Začína vo veku približne 

2 rokov a do jeho typického klinického obrazu 

patrí celková slabosť, dyzartria a porucha sta-

bility. Ataky majú variabilné trvanie, ich frek-

vencia kolíše od dvoch záchvatov denne až po 

jeden za mesiac, pričom s vekom môže dôjsť 

k zníženiu frekvencie atakov. Bol zaznamenaný 

aj nystagmus, myokýmie, intenčný tras alebo 

migréna s aurou. V terapii bol na rozdiel od ace-

tazolamidu účinný klonazepam (Conroy et al., 

2014). Celoexómovým sekvenovaním bol pre 

EA8 identifikovaný gén UBR4, ktorého produk-

tom je ubiquitín‑proteín ligáza, avšak funkčnými 

štúdiami sa táto kauzálna asociácia nepotvrdila 

(Choi et Choi, 2016).

EA9 (OMIM 618924)
Charakteristický nástup klinických príznakov 

EA9, zapríčinenej heterozygotnými mutáciami 

v géne SCN2A, je počas prvých rokov života. 

Patogénne varianty SCN2A môžu spôsobo-

vať rozličné typy epilepsie: febrilné konvul-

zie, benígne familiárne infantilné záchvaty, 

benígnu neonatálnu epilepsiu, Westov syn-

dróm, Ohtaharov syndróm, infantilnú epile-

psiu s migrujúcimi fokálnymi záchvatmi ale-

bo Dravetovej syndróm (Zeng et al., 2022). 

Niektorí pacienti okrem samotnej epilepsie 

trpia aj ďalšími prejavmi, ako je oneskorený 

psychomotorický vývin, poruchy autistického 

spektra alebo kognitívny deficit (ide o epilep-

tické encefalopatie). Menej častými príznak-

mi sú ataky EA, ktoré sa prejavujú závratmi 

s vracaním, nestabilnou chôdzou a dyzartriou. 

Frekvencia a trvanie atakov sú variabilné, no 

najčastejšie sa opakujú v týždenných až me-

sačných intervaloch s trvaním niekoľko minút 

až hodín. Terapia acetazolamidom je efektívna 

v polovici prípadov (Schwartz et al., 2019).

Ostatné geneticky podmienené 
ochorenia s prejavmi EA

Okrem vyššie uvedených geneticky pod-

mienených EA existuje ešte niekoľko ochorení, 

pri ktorých boli takisto opísané prejavy EA. Na 

rozdiel od EA však všeobecne platí, že EA je pri 

nich súčasťou širšieho klinického obrazu a že 

tieto choroby vykazujú rozmanité typy dedič-

nosti (nie len autozómovo dominantnú). V šká-

le mutácií v FGF14 géne, ktoré inak spôsobujú 

spinocerebelárnu ataxiu typ 27, bol opísaný 

fenotyp autozómovo dominantnej EA s atakmi 

ataxie vyvolanými febrilným stavom, trvajúcimi 

niekoľko dní. Skupina týchto autorov navrho-

vala nazvať identifikovanú jednotku ako EA9, 

čo sa však v praxi nezaužívalo (Piaroux et al., 

2020). Prejavy EA sa tiež pozorovali v prípadoch 

mutácií v génoch SETX (ktoré inak spôsobujú 

ataxiu s okulomotorickou apraxiou typ 2 ale-

bo juvenilnú amyotrofickú laterálnu sklerózu 

typ 4), CEP240 (asociované s cerebelárnou 

ataxiou a ďalšími príznakmi pri Joubertovom 

syndróme typ 5), PRRT2 (spôsobujúce pa-

roxyzmálne kinezigénne dyskinézy), GLUT1 

(syndróm GLUT1 deficiencie), ATP1A3 (spôso-

bujúce tri klasické alelické syndrómy: rapid 

onset dystónia‑parkinsonizmus, alternujúcu 

hemiplégiu v detstve, CAPOS – cerebelárna 

ataxia, areflexia, pes cavus, atrofia optické-

ho nervu, senzorineurálnu poruchu sluchu 

alebo množstvo ďalších atypických prezen-

tácií). Boli opísané aj pri mitochondriálnych 

mutáciách (MTATP6, DARS2) alebo metabolic-

kých poruchách (choroba javorového sirupu, 

citrulinémia, deficit pyruvát dehydrogenázy) 

(Garone et al., 2020).

Získané EA
V roku 1946 boli pri roztrúsenej skleróze opí-

sané intermitentné ataky ataxie a dyzartrie, po-

menované ako periodická ataxia (Parker, 1946). 

Táto vzácna prezentácia ochorenia (neskôr 

nazývaná syndróm periodickej dyzartrie a ata-

xie, PDA) sa prejavuje kratučkými (do minúty 

trvajúcimi) záchvatmi dyssynergie svalstva 

vrátane svalov podieľajúcich sa na tvorbe reči. 

Predpokladá sa, že za ich vznik sú zodpovedné 

mezencefalické lézie, ktoré narúšajú cerebelo

‑talamicko‑kortikálne dráhy. Prejavy PDA boli 

reportované aj pri náhlej cievnej mozgovej prí-

hode alebo Behcetovej chorobe. Epizódy ataxie 

sa vzácne môžu prejaviť aj pri paraneoplastickej 

limbickej encefalitíde (napr. CASPR alebo anti

‑Hu). Všeobecne na rozdiel od primárnych EA 

na získané (symptomatické) EA myslíme najmä, 

ak ide o EA so vznikom v dospelosti a s krátkymi 

epizódami ataxie (Garone et al., 2020).

Keďže epizódy ataxie často sprevádzajú roz-

ličné iné ťažkosti, ako sú závraty, diplopia a pod., 

v praxi môže byť pomerne veľkým problémom 

interpretovať ich, najmä ak bývajú neobjektivi-

zované vzhľadom na svoj epizodický charak-

ter. V diferenciálnej diagnostike je preto nutné 

prioritne myslieť na všeobecne známe príčiny 

„v širšom slova zmysle“, ktoré vyžadujú osobitný, 

často akútny manažment. Ide o rôzne neurolo-

gické príčiny centrálne (opakované tranzitórne 

ischemické ataky v posteriórnej cirkulácii, ataky 

vestibulárnej migrény či migréna s kmeňovou 

aurou) alebo periférne (ataky pri vestibulárnej 

paroxyzmii alebo Meniérovej chorobe), intoxi-

kácie, nežiaduce účinky liečiv, interné poruchy 

(napr. hypertenzné krízy, arytmie) a pod. Po 

dôkladnom vylúčení týchto príčin treba za-

cieliť pozornosť na ataky cerebelárnej ataxie 

(v „užšom slova zmysle“), a to či už primárne, 

alebo sekundárne.
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Záver
EA sú vzácne, najčastejšie geneticky 

podmienené poruchy, ktorých dominant-

ný obraz tvoria epizódy rôzne trvajúcej 

ataxie, ktorú môžu sprevádzať aj rôzne 

iné príznaky. V klinickom obraze musíme 

pátrať po prípadných interiktálnych alebo 

ďalších asociovaných príznakoch (epilepsia 

a pod.). Pri každom prípade EA by sme mali 

podrobne špecifikovať samotné ataky ataxie 

(spúšťač, trvanie, frekvencia), klinický obraz, 

realizovať MR mozgu, skúsiť liečbu acetazo-

lamidom (adekvátnu dávku na adekvátne 

obdobie) a pri podozrení na primárne EA in-

dikovať molekulárno‑genetické vyšetrenie. 

To by malo byť najprv cielené na konkrétne 

najčastejšie typy EA (ideálne podľa charak-

teristického klinického obrazu); pri negatív-

nom výsledku je vhodné zvoliť extenzívnej-

šie testovanie, ako napríklad celoexómové 

sekvenovanie. V našej praxi sme sa však 

opakovane stretli aj s familiárnymi prípadmi 

EA, ktoré boli výrazne suspektné (najmä na 

EA2), ale ich genetickú príčinu sme ani po 

rozsiahlych genetických testoch neobjasnili. 

To len nasvedčuje tomu, že zoznam primár-

nych EA určite nie je ešte z ďaleka úplný 

a že mnohé z takýchto prípadov sa pravde-

podobne môžu vysvetliť v budúcnosti. Na 

záver prinášame náš stručný diagnostický 

algoritmus EA, ktorý môže byť nápomocný 

pri orientácii v problematike v klinickej praxi 

(Obr. 1).
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a pod., vyšetrenie sa zameriava na EA v užšom zmysle slova (nižšie)

	� trvanie sekundy/minúty
	� interiktálne myokýmie

	� trvanie niekoľko hodín
	� migréna, progresívna ataxia
	� spúšťače: stres, vyčerpanie, 

alkohol, kofeín, horúčka

	� oneskorený psychomotorický vývoj
	� epileptické záchvaty

	� oneskorený psychomotorický vývoj
	� epileptické záchvaty
	� paroxyzmálna dystónia, spasticita

	� pretrvávajúce podozrenie na EA
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Obr. 1.  Diagnostický algoritmus pri epizodických ataxiách

V prvom kroku je nutné vylúčiť všeobecne známe príčiny ataxie, vertiga a ďalších príznakov, ktoré môžu imito-
vať EA (vestibulárne príčiny, cievne poruchy mozgu, intoxikácie a pod.) a ktoré vyžadujú osobitný manažment. 
V prípade pretrvávajúceho podozrenia na EA v užšom zmysle slova postupujeme podľa klinického obrazu. Pri pri-
márnych EA (so skorým vznikom alebo familiárnym výskytom) sa odporúča orientovať genetické vyšetrenie podľa 
charakteristického fenotypu (napr. EA1 pri súčasných myokýmiách). V prípade negatívneho výsledku odporúčame 
použiť celoexómové (WES) alebo celogenómové sekvenovanie (WGS). Liečba primárnych EA vychádza zo skúse-
ností z literatúry, napr. acetazolamid pri EA2 alebo karbamazepín pri EA1 (znázornené v červenom obdĺžniku), pri-
čom platí, že aj pri negatívnom výsledku genetického vyšetrenia je vhodné tieto preparáty odskúšať. Osobitné po-
stavenie má diagnostika a terapia GLUT1 deficitu (likvorologické vyšetrenie s nálezom hypoglykorachie, liečba ke-
togénnou diétou). Pri sekundárnych (symptomatických) EA je dôležitá adekvátna diagnostika (MR mozgu a pod.). 
Terapia zodpovedá samotnej príčine. Ak sa príčina ani po adekvátnom diagnostikom úsilí neobjasní, vhodné je 
taktiež indikovať rozsiahle genetické vyšetrenie, pretože mnohé geneticky podmienené ochorenia môžu mať aty-
pický fenotyp alebo môžu vzniknúť de novo.
WES – celoexómové sekvenovanie (whole exome sequencing), WGS – celogenómové sekvenovanie (whole geno-
me sequencing)
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