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HLAVNÍ TÉMA
Epizodické ataxie

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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V prípade, ak pretrváva podozrenie na epizódy cerebelárnej dysfunkcie aj po dôkladnom vylúčení 
vestibulárnej príčiny, intoxikácie, cievneho postihnutia mozgu, internej/kardiologickej príčiny  

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)


