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EA su vzacne, najcastejsie geneticky
podmienené poruchy, ktorych dominant-
ny obraz tvoria epizédy rézne trvajucej
ataxie, ktord mozu sprevadzat aj rozne
iné priznaky. V klinickom obraze musime
patrat po pripadnych interiktalnych alebo
dalSich asociovanych priznakoch (epilepsia
a pod.). Pri kazdom pripade EA by sme mali
podrobne Specifikovat samotné ataky ataxie
(spustac, trvanie, frekvencia), klinicky obraz,
realizovat MR mozgu, skusit liecbu acetazo-
lamidom (adekvéatnu davku na adekvatne
obdobie) a pri podozreni na primarne EA in-
dikovat molekularno-genetické vysetrenie.
To by malo byt najprv cielené na konkrétne
najcastejsie typy EA (idedlne podla charak-
teristického klinického obrazu); pri negativ-
nom vysledku je vhodné zvolit extenzivnej-
Sie testovanie, ako napriklad celoexémové
sekvenovanie. V nasej praxi sme sa viak
opakovane stretli aj s familiarnymi pripadmi
EA, ktoré boli vyrazne suspektné (najma na
EA2), ale ich geneticku pri¢inu sme ani po
rozsiahlych genetickych testoch neobjasnili.
To len nasvedcuje tomu, Ze zoznam primar-
nych EA urdite nie je este z daleka uplny
a ze mnohé z takychto pripadov sa pravde-
podobne mézu vysvetlit v buducnosti. Na
zaver prinasame nas$ stru¢ny diagnosticky
algoritmus EA, ktory méze byt ndpomocny
pri orientacii v problematike v klinickej praxi
(Obr. 1).
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Obr. 1. Diagnosticky algoritmus pri epizodickych ataxidch
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V pripade, ak pretrvava podozrenie na epizédy cerebelarnej dysfunkcie aj po dokladnom vyliceni
vestibuldrnej priciny, intoxikacie, cievneho postihnutia mozgu, internej/kardiologickej priciny
a pod., vysetrenie sa zameriava na EA v uzsom zmysle slova (nizsie)
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V prvom kroku je nutné vylucit vseobecne zndme priciny ataxie, vertiga a dalsich priznakov, ktoré mézu imito-
vat EA (vestibuldrne priciny, cievne poruchy mozgu, intoxikdcie a pod.) a ktoré vyZaduju osobitny manazment.
V pripade pretrvdvajiceho podozrenia na EA v uzsom zmysle slova postupujeme podla klinického obrazu. Pri pri-
mdrnych EA (so skorym vznikom alebo familidrnym vyskytom) sa odporuca orientovat genetické vysetrenie podla
charakteristického fenotypu (napr. EAT pri sucasnych myokymidch). V pripade negativneho vysledku odporticame
pouzit celoexomové (WES) alebo celogenédmové sekvenovanie (WGS). Liecba primdrnych EA vychddza zo skuse-
nosti z literattry, napr. acetazolamid pri EA2 alebo karbamazepin pri EAT (zndzornené v cervenom obdl?niku), pri-
com plati, Ze aj pri negativnom vysledku genetického vysetrenia je vhodné tieto prepardty odskusat. Osobitné po-
stavenie md diagnostika a terapia GLUT1 deficitu (likvorologické vysetrenie s ndlezom hypoglykorachie, liecba ke-
togénnou diétou). Pri sekunddrnych (symptomatickych) EA je déleZitd adekvdtna diagnostika (MR mozgu a pod.).
Terapia zodpovedd samotnej pricine. Ak sa pricina ani po adekvdtnom diagnostikom Usili neobjasni, vhodné je
taktieZ indikovat rozsiahle genetické vysetrenie, pretoze mnohé geneticky podmienené ochorenia mézu mat aty-

picky fenotyp alebo méZu vzniknut de novo.

WES — celoexdmové sekvenovanie (whole exome sequencing), WGS — celogenédmové sekvenovanie (whole geno-

me sequencing)
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