Friedreichova ataxie

Jednd se o nejbéznejsi hereditarni ataxii. Podkladem tohoto autosomalné recesivné dédi¢ného onemocnéni je
intronova expanze GAA repeatd genu X25 na 9. chromozomu. Mutace genu zpUsobuje poskozeni funkce
frataxinu a nasledny mitochondridlni oxidativni stres. Patfi k onemocnénim neurodegenerativnim.

Incidence

1-2/100 000 obyvatel
Klinika

Onemocnéni se manifestuje nej¢astéji koncem druhé poloviny prvni dekady zivota. Vzacnéji byli popsani pacienti z
jinych vékovych skupin.

Pocatecnim priznakem byvéa paleocerebelarni symptomatologie, okolim interpretovana ¢asto pouze jako
neobratnost, zhorsujici se po zavreni oci nebo ve tmé. Prvni priznaky mohou byt asymetrické. Postupné se zhorsuje
koordinace pohyb{ hornich koncetin, je pozorovan tFes, choreiformni dyskinézy koncetin ¢i mimického svalstva,
event. tfes hlavy. Ndlez nystagmu a rychle se zhorsujici dysartrie. Postizeny mohou byt i ostatni hlavové nervy
ve smyslu zevni anebo vnitrni oftalmoplegie, riizné stupné poruchy sluchu a zraku.

Vyssi nervové funkce jsou vétsSinou pri orientacnim vysSetreni intaktni, specidlni testy v nékterych pripadech
prokazuji kognitivni dysfunkce. Slachosvalové reflexy kon&etin vyhasinaji obvykle v ¢asnych stadiich onemocnéni,
hluboké ¢iti m@ze byt u mladsich pacientl dlouho zachovano. Pyramidovy iritacni jev Babinského je dobre vybavny.
U Friedreichovy ataxie s adultnim zac¢adtkem mohou byt reflexy zachovédny a pyramidové jevy iritacni chybét!
Taktilni a algické ¢iti byva zachovano, k alteraci mdze dojit aZz v pozdnich stadiich nemoci, popsany byly i poruchy
autonomni inervace povrchovych vrstev klze.

Kostni deformity zahrnuji pes cavus, kladivkovité postaveni prstct, deformity rukou a flekéni kontraktury
kloub@, méne c¢asto i pedes plani. Casty nalez kyfoskoliéza. Ortopedické operace nejsou prinosem, protoze
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organizmus nemusi byt pri postizeni zadnich provazcl a mozecku schopen kompenzovat ndhle zméné tézisté téla.

Ostatni projevy

Hypertrofickd kardiomyopatie s EKG zménami u 90 % pacientd s juvenilni formou. Diabetes mellitus nejéastéji az ve
treti dekadé a je obtizné kompenzovatelny inzulinem. Byly popsany i stavy hypotermie, intermitentniho vomitu a
poruchy ventilace.

Diagnostika

Vysledky pomocnych vySetfovacich metod jsou ¢asto patologické ale nespecifické. MRI vySetreni prokaze atrofii
horniho useku kréni michy v ¢asném stadiu onemocnéni, mozecek atrofuje pozdéji.

Terapie

Intenzivni rehabilitace, polyvitamindzni terapie, nootropika, kognitiva. Sledovani na kardiologii, endokrinologii a
ortopedii. Probihaji studie s analogem koenzymu Q10 idebenonem, ktery podle predbéznych vysledkl zpomaluje
progresi onemocnéni a ma symptomaticky efekt.
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