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Epizodické ataxie tvoria skupinu geneticky podmienenych alebo ziskanych ochoreni prejavujucich sa epizodickymi atakmi
cerebelédrnej dysfunkcie, ktoré tiez mézu byt sprevadzané rozli¢cnymi dalsimi priznakmi. Priméarne epizodické ataxie, ktoré
tvoria vaésinu pripadov, vznikaju v mladSom veku a su charakterizované rozli¢nou frekvenciou a trvanim atakov, variabilnymi
interiktalnymi prejavmi a odpovedou na acetazolamid (epizodické ataxie typ 1-9). Ziskané epizodické ataxie sa manifestuju
vacsinou v neskorsom veku, a to kratko trvajucimi atakmi ataxie a dalSimi prejavmi samotného ochorenia (roztrisena skleréza
a iné). V tomto prehladovom ¢lanku prindsame didakticky prehlad a stru¢ny diagnosticky algoritmus epizodickych ataxii 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.
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Uvod

Epizodické ataxie (EA) tvoria heterogénnu
skupinu ochoreni manifestujucich sa reku-
rentnymi a paroxyzmalnymi prejavmi cere-
belarnej dysfunkcie. V uzsom slova zmysle si
pod pojmom EA predstavujeme geneticky
podmienené ochorenia s autozémovo domi-
nantnou dedi¢nostou, s incidenciou mene;j
nez 1:100000 obyvatelov a vznikom v prvych
dvoch dekadach Zivota. Ataky EA sa okrem
klinického obrazu mozockového syndromu
mozu prezentovat aj inymi priznakmi, ako
je dyzartria, tras, vertigo, nauzea, diplopia,
dystoénia, tinitus, hemiplégia alebo bolesti
hlavy. Byvaju rozne intenzivne, r6zne ¢asté (od
niekolkych ro¢ne po niekolko denne) a r6zne

dlhé (od niekolkych sekind po niekolko hodin
alebo dni). Vedomie pri nich charakteristicky
nie je porusené. Spustaju ich rozli¢né fak-
tory, ako je alkohol, kofein, stres, Unava,
horucka, ale aj emocné stimuly, ulak ale-
bo nédhle pohyby. Interiktdlne byva neu-
rologicky nalez normalny, alebo odhaluje
staciondarny ¢i progresivny cerebeldrny
syndrém; variabilne mézu byt pritomné aj
iné priznaky, ako si myokymie, extrapyra-
midové priznaky, kognitivne zmeny alebo
epileptické zachvaty (Garone et al., 2020).
EA delime na 1. primarne (geneticky pod-
mienené, patria k nim jednotky oznacované
ako EA1-9 a niektoré dalSie nezaradené EA),
2. ziskané (symptomatické).

EA1 (OMIM 160120)

V roku 1975 bol publikovany pripad jede-
nastich ¢lenov troch generdcii jednej rodiny,
ktori trpeli atakmi ataxie trvajucimi 1-2 minuty
a u ktorych boli pozorované trhavé pohyby
v oblasti hlavy, ruk a n6h. Pohyby vyvolala
nahla zmena polohy, emécie a kaloricko-
-vestibuldrna stimuldcia (VanDyke et al., 1975).
Toto ochorenie nasledne opisali aj dalsi autori
a jeho genetickd podstata bola rozlustena
v roku 1994, ked bol identifikovany jeho kau-
zalny gén (KCNAT) a chromozémovy lokus
(12p13.32). Tento gén kéduje vznik drasliko-
vého kandlu Kv1.1.zodpovedného za repolari-
zaciu nervov po depolarizicii (Litt et al., 1994;
Browne et al., 1994).
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