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Autori popisuju kazuistiku dievcata s progresivnymi poruchami chédze od ttleho detstva s CT nalezom atrofie mozocka. Neskor,
v predskolskom veku pribudli teleangiektazie na spojivkach, dieta malo opakované respira¢né infekty s poruchou humoralnej imunity
a hemolyzou. Nalez vysokej hladiny alfafetoproteinu, zvysenej fragility chromozémov a zhorsovanie portch chédze doplnili klinicky

obraz ochorenia. Ataxia teleangiectasia je naj¢astejSou pric¢inou progresivnej poruchy chédze spésobenej poruchou koordinacie pohy-
bov, ataxiou pri atrofii mozocka. V rozvinutych pripadoch diagnoéza nie je tazka a sved¢i o progresivnom ochoreni s multiorganovym
postihnutim predovsetkym cerebella, imunitného systému a so zvySenou incidenciou malignit. Neexistuje Specificka liecba, dolezita je

prevencia komplikacii radiosenzitivity.
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Kazuistika

RA: bez pozoruhodnosti, nezistila sa heredi-
tdrna zataz, vyvojové chyby ani konsanquinita.

OA: Dieta z druhej fyziologickej gravidity,
prvé ukoncend spontdnnym potratom. Porod
indukovany 2 tyzdne po termine, p.nm 3190 gr,
p.d. 50 cm, stav po pérode dobry, AS10/10, o¢-
kovana podla kalenddra. Psychomotoricky vyvoj:
sediet zacala ako 5-6 mesacnd, chodit od 11.-12.
mesiaca, ako 1,5-ro¢né spéjala dvojslabicné slova.
Prvy raz vysetrend neurologicky vo veku 19 me-
siacov pre neisty sed, s poruchami rovnovéhy
a poruchy choédze s opakovanymi padmi. V ob-
jektivnom naleze bola svalova hypoténia so Zivy-
mi $lachovo-okosticovymi reflexami bez zndmok
lézie pyramidovej drahy a vyrazna ataxia trupu
s poruchami sedenia, s chddzou na Sirokej baze,
titubaciami s ¢astymi padmi. V CT mozgu bola
atrofia cerebella so Sirokymi subarachnoidélny-
mi priestormi v zadnej jame. EEG a EMG nélez
a kmenové sluchové potencidly boli v norme.
Predpokladali sme atrofiu (hypolaziu) cerebella

nejasnej etioldgie ako pricinu ataxie. Dieta bolo
dipenzarizované neurolégom. Rehabilitaciou
sa zlepsila stabilita pri chddzi, pretrvéavali vsak
titubdcie a chddza na Sirokej baze, intelektové
schopnosti boli v rdmci sirsej normy. Od 4. roku
Zivota bolo dieta opakovane hospitalizované pre
febrilné stavy, virusové a bakteridlne respira¢né
infekty s epizédami hemolyzy. V 7. roku Zivota
na zaklade klinického obrazu ataxie s atrofiou
cerebella (obrdzok 1), opakovanych respirac-
nych infektov, pritomnosti teleangiektazii na
koZi a spojivkach bolo vyslovené podozrenie na
ataxiu teleangiectasiu (AT). V laboratérnych vy-
Setreniach bola vysoka hladina alfafetoproteinu
(41,7 ng/ml, norma 10-20ng/ml).

Psychodiagnostiké vysetrenie: zistend in-
telektovad Uroven v pasme priemeru so zndmka-
mi organického poskodenia CNS, neobratnost
jemnej motoriky a spomalenie psychomotoric-
kého tempa.

Cytogenetické vysetrenie: karyotyp 46XX.,
zvyseny vyskyt instabilnych aberacii chromo-

Obrdzok 1. CT mozgu vo veku 7 rokov. Rozsirend IV. komora a atrofia hemisfér mozocka so
zvyraznenim lamindrnej struktury kory.
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zdmoyv, svedciaci o syndrome spontannej in-
stability chromozdmov.

Imunologické vysetrenie: kombinovana
porucha specifickej humoralnej a celuldrnej imu-
nity s lymfopéniou (-50%) a znizenim poctu Tly
aj BLy, znizend hladina IgG a IgA.

Klinicky obraz progresivnej ataxie, atrofia
cerebella, poruchy imunity, zvysena fragilita
chromozémov, zvysend hladina alfafetoproteinu
a znizenie intelektovych schopnosti zodpove-
daju kritériam pre AT. Geneticka konfirmacia
identifikdciou mutécie nebola urobend.

Ataxia teleangiectasia (AT), Syllabov-Hen-
nerov-Louis Barovej syndrém patri medzi neu-
rokutdnne syndrémy s multiorgdnovym po-
stihnutim predovsetkym imunitného systému.
Ochorenie popisali ceski lekéri Syllaba a Henner
v roku 1922 a v roku 1941 Louis-Barova. Boder
a Sedgwick v roku 1958 definovali klinicky ob-
raz a neuropatologické nélezy ochorenia a na-
zvali ho ataxia teleangiectasia (AT). S vyskytom
1:40 000 nie je vzacnym ochorenim. Je to au-
tozémovo recesivne ochorenie a patologicky
gén je lokalizovany na chromozéme 11 pre ATM
protefn (AT mutated), ktory detekuje poskodenu
DNK a kontroluje bunkovy cyklus. ATM protein
je lokalizovany v jadre aj cytoplazme. Mutdcie
sposobuju vznik skradteného a nefunkéného
proteinu. Zdkladnou poruchou je vyrazné zvy-
Senie bunkovej senzitivity na ionizované ziarenie
v dosledku neschopnosti rozoznat a odpovedat
na pritomnost poskodenej DNA inhibiciou DNA
syntézy. So zvySenou senzitivitou na ziarenie
suvisi zvyseny (30-200-né&sobny) vzostup chro-
mozémovych zlomov a preskupeni. Dalsou
charakteristikou AT su rézne formy imunolo-
gickych abnormit. Porusena je predovietkym
humoralna imunita s poklesom hladiny séro-
vého a sekre¢ného IgA a IgE so vzostupom



IgG a IgM. Dosledkom je nedostato¢na tvorba
protildtok a opakované ¢asté respiracné infekty.
ATP protein sa podiela aj na regulacii apoptdzy
a jej defekt spdsobuje zénik buniek v mozgu pre-
dovsetkym Purkynovych buniek v mozockove]
kore. Zvysend radiosenzitivita je zodpovedna aj
za Castejsi vyskyt malignych ochorent.
Ochorenie za¢ina medzi 18. mesiacom a 3. ro-
kom ataxiou, poruchami chédze, neskér sa prid-
ruzuju mimovolné pohyby charakteru choreoa-
tetdzy. Teleangiektazie na spojivkach, na koreni
nosa, usniciach, siji, kubitalnej jamke sa objavuju
aZ medzi 3.-10. rokom Zivota a zvyrazfuju sa po
expozicii na sinku. Pred¢asné sedivenie vlasoy,
stencenie a strata elasticity koze patria medzi
typické priznaky AT. 85% deti ma choreoatetozu,
okohybnt poruchu a nystagmus. V neskorsom
veku dominuje svalova hypotdnia, zniZzenie la-
chovo-okosticovych reflexov a svalové slabost.
St zndmky postihnutia zadnych povrazcov mie-
chy s poruchou vibra¢nej citlivosti, proprio-
cepcie a axonalnej neuropatie. Konstantnym
nalezom v CT (MR) mozgu je atrofia mozoc¢-
ka. Intelekt, ktory je inicidlne normalny, sa pri
progresii ochorenia znizuje. Vacsina deti ma
opakované, chronické sinobronchidlne infekty

a Casté su malignity. Deti s AT maju 40-100x
Castejsie lymfomy, leukémie, lymfosarkémy
a Hodgkinovu chorobu ako ich vrstovnici.
Polovica z nich mé& v adolescencii nezvycajnu
formu diabetu charakterizovanu hyperglyké-
miou bez glykozurie, bez ketdzy, hypersekréciu
inzulinu s periférnou rezistenciou.

Priebeh ochorenia je progresivny, aj ked

neurologicka deteriorcia sa spomaluje po ado-
lescencii. Smrt nastava z bronchopulmonalnej
infekcie alebo v dosledku malignity.

Diagnodza nie je tazka, ak je plne rozvinuty
klinicky obraz s poruchami chddze, ataxiou, oko-
hybnymi poruchami, opakovanymi respira¢nymi
infektami a teleangiektdziami. Niektoré labora-
térne testy poméahaju v diagnostike. Diagndza
sa da potvrdit vysetrenim radiosenzitivity alebo
detekciou patologickej mutécie. Alfafetoprotein
byva zvyseny u 95% deti a jeho zvysenie pred-
chddza objaveniu teleangiektazif o niekolko ro-
kov. Podobne je zvyseny karcinoembryonadiny
antigén. Diagnézu podporuju charakteristické
zmeny v imunoglobulinoch, dokaz spontan-
nych chromozémovych zlomov av MRI (CT)
atrofia cerebella. Prenatdlna diagndza je mozna
dokazom mutdcie v AT géne.
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Neexistuje Specificka liecba neurologic-
kych poruch AT. Je potrebné vyhybat sa ioni-
zujucemu Ziareniu, predovsetkym RTG vysetre-
niam, kontraindikovana je radioterapia a radio-
mimetika. Je potrebna désledna liecba infekcif
a pri poruche humoralnej imunity substittcia
gamaglobulinov. Kontraindikované je oc¢kova-
nie Zivymi vakcinami a je potrebna dlhodobd
a trvald rehabilitdcia s cielom ¢o najdlhsieho za-
chovania pohyblivosti. Experimentalne sa skusa
transplantacia tymu, kostnej drene, podavanie
tymocytarnych hormonov.
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