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Co To JesT DZIEDZICZNA ATAKSJA?
Dziedziczna ataksja to choroba spowodowana mutacjg genetyczna,
dlatego czesto wystepuje u kilku 0sob w tej samej rodzinie.
Objawia si¢ wystepowaniem nieskoordynowanych i niezgrabnych
ruchow rak i ndg oraz zaburzeniami rownowagi, powodujacymi
trudno$ci w chodzeniu. Objawom tym czgsto towarzysza inne
objawy neurologiczne takie jak:

* spowolnienie ruchéw oraz drzenie rak i ndég

» wykrecanie i skrecanie réznych czesci ciata (dystonia)

 zaburzenia czucia: drgtwienie, mrowienie i pieczenie w rekach
i nogach (neuropatia) z ostabieniem lub bez ostabienia sity
miesni

Zmiany chorobowe mogg takze dotyczy¢ narzadow

wewnetrznych np. serca (kardiomiopatia) lub oczu (retinopatia).

W JAk1 SPosOB CHOROBA JEST

DzIiEDZICZONA?
Istnieja cztery gldwne sposoby dziedziczenia ataksji:

* dziedziczenie autosomalne dominujace: aby choroba
wystapita, wystarczy odziedziczy¢ jeden nieprawidlowy gen
od jednego z rodzicow. Osoba z nieprawidtowym genem ma
50% szans na przekazanie go dziecku.

* dziedziczenie autosomalne recesywne: konieczne jest
oddziedziczenie nieprawidlowego genu od obydwu rodzicow.
Jesli kazdy z rodzicéw ma po jednym nieprawidlowym genie,
woweczas dziecko ma 25% szans na wystgpienie objawow
choroby. Zazwyczaj rodzice sg tylko nosicielami
nieprawidtowego genu, nie maja wigc zadnych objawow
choroby.

* ataksja zwigzana z chromosomem X: nieprawidlowy gen
znajduje si¢ na chromosomie X i przekazywany jest przez
matke (zwykle zdrowa) na dziecko.

« ataksja mitochondrialna: choroba rozwija si¢ wowczas, gdy
nieprawidlowy gen znajduje si¢ w DNA mitochondrialnym.
Mitochondria sg cze$ciami komoérek produkujacymi energie.
Choroba jest zazwyczaj przekazywana przez matke.

JAKIE SA NAJCZESTSZE ATAKSIE?

Ataksje autosomalne dominujace

» Ataksje mozdzkowo-rdzeniowe (SCA): obecnie znanych jest
ok. 36 r6znych mutacji genetycznych odpowiedzialnych za
wystapienie objawdéw choroby. Choroba zwykle zaczyna si¢ w

wieku dorostym. Wsrod objawow, poza ataksja, moga
wystepowac:

- niekontrolowane, nieprawidtowe ruchy ciata
- problemy z uwagg, myS$leniem oraz pamigcig

- zaburzenia widzenia i/lub nieprawidtowe ruchy gatek
ocznych

- dretwienia, mrowienia i pieczenia konczyn (neuropatia)

Ataksja epizodyczna (napadowa): rozpoczyna si¢ w dziecinstwie i
obejmuje krotkie i powtarzajace si¢ epizody ataksji i zawrotow
glowy czgsto wywotane ¢wiczeniami.

Ataksje autosomalne recesywne

Zwykle rozpoczynaja si¢ przed 20 r.z. Najczestsza postacia w
Europie i Ameryce Polnocnej jest ataksja Friedreicha. Diagnoze
potwierdza badanie genetyczne wykonywane z krwi. Objawy
moga obejmowac:

- utrate czucia

- skrzywienie kregostupa (kyfoskolioza)
- chorobe serca (kardiomiopatia)

- cukrzyce

Ataksja zwigzana z chromosomem X: Najczestszg ataksja z tej
grupy jest zespot tamliwego chromosomu X.

Ataksje mitochondrialne: Do tych chordb naleza:

- padaczka miokloniczna z tzw. wldknami szmatowatymi (zesp6t
MERRF)

- neuropatia z ataksja i zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki
(NARP)

- zespol Kearnsa-Sayre’a

- choroby zwigzane z mutacjami w genie o nazwie POLG

W Jaki SposoB DIAGNOZUJE SIE ATAKSJE

WRODZONE?
Do postawienia diagnozy niezbg¢dny jest szczegdtowy wywiad
lekarski dotyczacy objawow choroby.

Mozesz si¢ spodziewac:

- koniecznosci przesledzenia wszystkich choréb w twojej rodzinie
siggajac do trzech pokolen wstecz

- badania fizykalnego i neurologicznego

- badan neuroobrazowych (tomografii komputerowej lub
rezonansu magnetycznego gtowy)
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- badan laboratoryjnych (w tym badan genetycznych)

Najdoktadniejszym badaniem pozwalajacym na postawienie
diagnozy jest badanie genetyczne wykonane z probki krwi lub
sliny. Jednakze negatywny wynik tego badania nie wyklucza
choroby, poniewaz jak dotad nie poznano jeszcze wszystkich
mutacji odpowiedzialnych za powstawanie choroby. W okresleniu
ryzyka wystapienia ataksji u innych cztonkow Twojej rodziny
moga pomoc konsultacje genetyczne.

Czy ISTNIEJE LECZENIE?

W niektorych postaciach ataksji dziedzicznych dostepne jest

leczenie przyczynowe, ale w wigkszosci przypadkow dostepne jest

jedynie leczenie objawowe. Poprawe moze przynies¢:

- fizykoterapia

- terapia mowy

- terapia zajeciowa

- zastosowanie sprzetu medycznego, ktory umozliwi rozwigzanie
szczegblnych problemow.
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