na prevenciu vzniku atakov. Mutacia v tom-
to géne tiez vedie k vzniku réznych foriem
generalizovanych epileptickych zachvatov
a juvenilnej myoklonickej epilepsie (Kipfer et
Strupp, 2014; Escayg et al., 2000).

EA6 (OMIM 612656)

EA6 spOsobuju mutécie v géne SLCIA3.
Tento gén kdéduje transportér excitacnych ami-
nokyselin (excitatory amino acid transporter
1, EAAT1), ktory hrd vyznamnu ulohu v regula-
cii koncentrécie glutamatu v extracelularnom
priestore CNS. Ochorenie sa zacina rozvijat uz
v detskom veku a do jeho typického klinického
obrazu patri cerebeldrna ataxia, dyzartria, mig-
réna a epileptické zachvaty. Méze sa vyskytnut
aj prechodna hemiplégia. Ataky priznakov trva-
ju vo vacsine pripadov niekolko hodin a méze
ich spustat horucka a stres. Ochorenie neod-
poveda na liecbu acetazolamidom (Kipfer et
Strupp, 2014; Jen et al., 2005). Boli opisané aj
formy s neskorsim vznikom (aj v Siestej dekade),
s cerebeldrnou ataxiou bez atakov alebo interik-
talnym nystagmom a intelektudlnym deficitom
(Garone et al., 2020).

EA7 (OMIM 611907)

Ide o ochorenie s typickym zaciatkom do
veku 20 rokov. Prejavuje sa epizédami ataxie,
slabosti, dyzartrie a vertiga. Typickym spusta-
¢om je fyzicka aktivita a stres. Ataky trvaju
niekolko hodin az dni a ich frekvencia kolise
od jedného mesiaca az po jeden rok. Typicky
savsak znizuje s vekom. Ochorenie zatial nema
identifikovany zodpovedny gén (Kerber et al.,
2007).

EA8 (OMIM 616055)

Ochorenie bolo povodne opisané vo velkej
generacii irskej rodiny. Zacina vo veku priblizne
2 rokov a do jeho typického klinického obrazu
patri celkova slabost, dyzartria a porucha sta-
bility. Ataky maju variabilné trvanie, ich frek-
vencia kolise od dvoch zachvatov denne az po
jeden za mesiac, pricom s vekom moze dojst
k znizeniu frekvencie atakov. Bol zaznamenany
aj nystagmus, myokymie, intenc¢ny tras alebo
migréna s aurou. V terapii bol na rozdiel od ace-
tazolamidu ucinny klonazepam (Conroy et al.,
2014). Celoexdmovym sekvenovanim bol pre
EA8 identifikovany gén UBR4, ktorého produk-
tom je ubiquitin-protein ligéza, avsak funkénymi
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Studiami sa tato kauzélna asociacia nepotvrdila
(Choi et Choi, 2016).

EA9 (OMIM 618924)

Charakteristicky nastup klinickych priznakov
EA9, zapric¢inenej heterozygotnymi mutaciami
v géne SCN2A, je pocas prvych rokov Zivota.
Patogénne varianty SCN2A mézu spésobo-
vat rozli¢né typy epilepsie: febrilné konvul-
zie, benigne familidrne infantilné zachvaty,
benignu neonatélnu epilepsiu, Westov syn-
drém, Ohtaharov syndrém, infantilnu epile-
psiu s migrujucimi fokalnymi zachvatmi ale-
bo Dravetovej syndrém (Zeng et al., 2022).
Niektori pacienti okrem samotnej epilepsie
trpia aj dalSimi prejavmi, ako je oneskoreny
psychomotoricky vyvin, poruchy autistického
spektra alebo kognitivny deficit (ide o epilep-
tické encefalopatie). Menej ¢astymi priznak-
mi su ataky EA, ktoré sa prejavuju zavratmi
s vracanim, nestabilnou ch6dzou a dyzartriou.
Frekvencia a trvanie atakov su variabilné, no
najcastejsie sa opakuju v tyzdennych az me-
sacnych intervaloch s trvanim niekolko minut
azhodin. Terapia acetazolamidom je efektivna
v polovici pripadov (Schwartz et al., 2019).

Ostatné geneticky podmienené
ochorenia s prejavmi EA

Okrem vyssie uvedenych geneticky pod-
mienenych EA existuje este niekolko ochoreni,
pri ktorych boli takisto opisané prejavy EA. Na
rozdiel od EA v3ak vieobecne plati, ze EA je pri
nich sucastou 3irsieho klinického obrazu a Ze
tieto choroby vykazuju rozmanité typy dedic-
nosti (nie len autozémovo dominantnu). V 3ka-
le mutdcii v FGF14 géne, ktoré inak spdsobuju
spinocerebeldrnu ataxiu typ 27, bol opisany
fenotyp autozomovo dominantnej EA s atakmi
ataxie vyvolanymi febrilnym stavom, trvajlcimi
niekolko dni. Skupina tychto autorov navrho-
vala nazvat identifikovanu jednotku ako EA9,
¢o sa vsak v praxi nezauzivalo (Piaroux et al.,
2020). Prejavy EA sa tieZ pozorovali v pripadoch
mutacii v génoch SETX (ktoré inak spésobuju
ataxiu s okulomotorickou apraxiou typ 2 ale-
bo juvenilni amyotroficku lateralnu sklerézu
typ 4), CEP240 (asociované s cerebeldrnou
ataxiou a dalsimi priznakmi pri Joubertovom
syndréme typ 5), PRRT2 (sp6sobujuce pa-
roxyzmalne kinezigénne dyskinézy), GLUT1
(syndrém GLUT1 deficiencie), ATP1A3 (spOso-
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bujlce tri klasické alelické syndréomy: rapid
onset dystdnia-parkinsonizmus, alternujucu
hemiplégiu v detstve, CAPOS - cerebelarna
ataxia, areflexia, pes cavus, atrofia optické-
ho nervu, senzorineuralnu poruchu sluchu
alebo mnozstvo dalsich atypickych prezen-
técii). Boli opisané aj pri mitochondridlnych
mutaciach (MTATP6, DARS2) alebo metabolic-
kych poruchéch (choroba javorového sirupu,
citrulinémia, deficit pyruvéat dehydrogenazy)
(Garone et al., 2020).

Ziskané EA

V roku 1946 boli pri roztrdsenej skleréze opi-
sané intermitentné ataky ataxie a dyzartrie, po-
menované ako periodicka ataxia (Parker, 1946).
Tato vzacna prezentacia ochorenia (neskor
nazyvana syndrom periodickej dyzartrie a ata-
xie, PDA) sa prejavuje kratu¢kymi (do minuty
trvajucimi) zachvatmi dyssynergie svalstva
vratane svalov podielajucich sa na tvorbe reci.
Predpoklada sa, Ze za ich vznik su zodpovedné
mezencefalické 1ézie, ktoré narusaju cerebelo-
-talamicko-kortikalne drahy. Prejavy PDA boli
reportované aj pri nahlej cievnej mozgove;j pri-
hode alebo Behcetovej chorobe. Epizddy ataxie
savzacne moOzu prejavit aj pri paraneoplastickej
limbickej encefalitide (napr. CASPR alebo anti-
-Hu). V3eobecne na rozdiel od primarnych EA
na ziskané (symptomatické) EA myslime najma,
akide o EA so vznikom v dospelosti a s kratkymi
epizédami ataxie (Garone et al., 2020).

KedZe epizddy ataxie ¢asto sprevadzaju roz-
licné iné tazkosti, ako su zavraty, diplopia a pod.,
v praxi méze byt pomerne velkym problémom
interpretovat ich, najma ak byvaju neobjektivi-
zované vzhladom na svoj epizodicky charak-
ter. V diferencidlnej diagnostike je preto nutné
prioritne mysliet na vSeobecne zname priciny
v SirSom slova zmysle”, ktoré vyZzaduju osobitny,
Casto akutny manazment. Ide o rézne neurolo-
gické priciny centralne (opakované tranzitérne
ischemické ataky v posteriornej cirkuldcii, ataky
vestibularnej migrény ¢i migréna s kmernovou
aurou) alebo periférne (ataky pri vestibularnej
paroxyzmii alebo Meniérovej chorobe), intoxi-
kacie, neziaduce ucinky lieciv, interné poruchy
(napr. hypertenzné krizy, arytmie) a pod. Po
dokladnom vyluéeni tychto pricin treba za-
cielit pozornost na ataky cerebeldrnej ataxie
(v ,uzSom slova zmysle”), a to ¢i uz primarne,

alebo sekundarne.
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