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WPROWADZENIE

Termin ,,ataksja” (gr. ato&o — beztad, nieuporzadkowanie) zostat wpro-
wadzony przez Hipokratesa na okreslenie zaburzen koordynacji lub nie-
zgrabnosci wykonywanych ruchéw i nadal jest uzywany w takim zna-
czeniu. W najszerszym ujeciu zaburzenia opisane jako ataksja moga by¢
wynikiem uszkodzenia lub dysfunkcji uktadu nerwowego, ruchowego,
glownie mozdzku (ataksja mozdzkowa), lub czuciowego, gtownie drog
czucia glgbokiego (ataksja czuciowa, ataksja tylnosznurowa), ale takze
wynikiem zmian w uktadzie kostno-stawowym i migsniowym. W praktyce
medycznej przyjeto si¢ jednak zawezenie okreslenia ,,ataksja” do zaburzen
wynikajacych z uszkodzenia lub dysfunkcji uktadu nerwowego. Obecnie
definiuje si¢ ataksje¢ jako ,,uposledzenie zdolnosci doktadnego i sprawnego
wykonywania ruchu przy braku niedowladu, wzmozenia napigcia migs-
niowego, ruchow mimowolnych lub apraksji” [Wielki stownik medyczny,
1996]. Rozpoznanie ataksji wedhug tej definicji wymaga wigc wykluczenia
wymienionych w niej przyczyn, ktore moga by¢ odpowiedzialne za stwier-
dzane niesprawnosci ruchu. W starszym pismiennictwie oprocz terminow
»ataksja mézdzkowa” i ,ataksja czuciowa (tylnosznurowa)” mozna réw-
niez znalez¢ okreSlenia ,ataksja czolowa” lub ,ataksja ciemieniowa”,
obecnie jednak ruchowe objawy uszkodzenia tych okolic kory lub drog
do niej dochodzacych badz z niej wychodzacych okreslane sg bardziej po-
prawnie mianem apraksji. Odrdéznienie apraksji od ataksji tylko na pod-
stawie obserwacji naturalnych ruchéw chorego moze by¢ niekiedy trudne,
lecz okreslone testy ruchowe pozwalaja na poprawne rozpoznanie.
Przedmiotem tego atlasu jest ataksja modzdzkowa, rozumiana jako
wynikajaca z uszkodzenia mozdzku i jego polaczen, np. drogi czotowo-
-mostowo-moézdzkowej, a ataksja czuciowa jest prezentowana tylko mar-
ginalnie. Z tego powodu pojawiajaca si¢ w tekscie nazwa ,,ataksja” bez



dodatkowego okreslenia jest rownoznaczna z terminem ,,ataksja mézdzko-
wa”. Nalezy tez zwrdci¢ uwagg, ze pojgcie ,,ataksja” obejmuje zaburzenia
ruchowe o réznym stopniu nasilenia. Dlatego stosunkowo rzadko pojawia-
jace sie w pismiennictwie okreslenie ,,dystaksja” jest synonimem ataksji,
a nie nazwa mniejszego nasilenia zaburzen.

Pierwszego doktadnego opisu objawdw uszkodzenia moézdzku dokonat
w 1917 roku Gordon Holmes na podstawie obserwacji zotnierzy rannych
W czasie pierwszej wojny $wiatowej. Mimo uptywu lat jest to nadal wazny
punkt odniesienia dla wszystkich publikacji na temat obrazu klinicznego
uszkodzen mézdzku. Dla Holmesa podstawa objawéw mézdzkowych byta
dekompozycja ruchu, tzn. rozpad ruchu ztozonego na czgsci sktadowe,
wystepujace po sobie, a nie jednoczesnie, przez co ruch przestaje by¢ glad-
ki. Nieco wczesniej, bo w 1899 roku, opisu zaburzen mézdzkowych doko-
nat Jozef Babinski, wprowadzajac termin ,,asynergia” na okreslenie braku
wspotdziatania (synergii) migsni agonistycznych i antagonistycznych od-
powiedzialnych za beztad konczyn i tutowia. Odniesienia do tych dwoch,
szczegolnie zastuzonych dla opisu objawdéw modzdzkowych autorow poja-
wiaja si¢ w tekscie kilkakrotnie.

Zaburzenia ruchowe zwane ataksja, szczegdlnie konczyn, sq stosun-
kowo tatwe do zauwazenia i rozpoznania, ale trudne do opisania. W pis-
miennictwie jest bardzo mato cato§ciowych opracowan dotyczacych ataksji,
zwlaszcza jej fenomenologii, a ich tre§¢ w odniesieniu do opisu objawow
1 metod ich badania jest rézna. Znajduje to odbicie w proponowanych meto-
dach i skalach oceny ataksji, ktore takze znacznie si¢ od siebie roznia. Stara-
jac sie stworzy¢ atlas do celéw dydaktycznych, przede wszystkim w zakre-
sie ksztalcenia lekarzy neurologow, ktory mogtby by¢ takze przydatny dla
studentoéw i lekarzy innych specjalnosci, bylisSmy zmuszeni uporzadkowaé
terminologig, a wigc w wielu przypadkach dokonaé arbitralnych wybordw.
Staralismy si¢ jednak, tam gdzie bylo to mozliwe i celowe, przedstawiaé
istniejace roéznice terminologiczne w sposobie przeprowadzenia préb i oce-
nie nasilenia objawow moézdzkowych. Wspolczesne osiagnigcia w zakresie
genetyki ataksji rdzeniowo-mo6zdzkowych i innych choréb zwyrodnienio-
wych, ktérych objawem jest ataksja, sktaniaja wielu badaczy i praktykow
do wigkszego zainteresowania ta choroba. Stworzenie jednolitego systemu
opisu objawow 1 metod oceny ataksji staje si¢ coraz bardziej potrzebne 1 pil-
ne. Czy dokonane przez nas wybory istniejacych w pismiennictwie pojeé¢
1ich tresci sa stuszne, pokaze dopiero przysztos¢, mamy jednak nadzieje, ze
pozwola na lepsze zrozumienie i opisanie obrazu klinicznego ataksji.



Przedstawione w atlasie filmy zostaty wybrane z prowadzonego od kil-
ku lat zbioru filméw dokumentujacych zaburzenia ruchowe chorych leczo-
nych w Klinice Neurologii Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie. Jest
to rezultat dodatkowego wysitku wielu lekarzy pracujacych i szkolacych
si¢ w jednym z oddziatow Kliniki, kierowanym przez dr med. Monik¢ Ru-
dzinska, inicjatorke i koordynatorke tego zbioru.

Andrzej Szczudlik
Krakow, marzec 2010






WYKAZ SKROTOW ANGIELSKOJEZYCZNYCH

ARCA -—ataksje dziedziczone autosomalnie recesywnie (ang. autosomal
recessive cerebellar ataxias)
AT —ataksja teleangiektazja
CAG —tréjnukleotyd cytozyna—arabina—guanetydyna
CT —tomografia komputerowa (ang. computed tomography)
DRPLA - zanik jadra zgbatego, jadra czerwiennego, gatki bladej i jadra
podwzgorzowego (ang. dentato-rubro-pallido-luysian atrophy)
EA1 —epizodyczna ataksja typu 1 (ang. episodic ataxia type I)
EA2 —epizodyczna ataksja typu 2 (ang. episodic ataxia type 2)
EEG -—elekroencefalografia
EMG - elektromiografia
FRDA - ataksja Friedreicha (ang. Friedreich s ataxia)
MELAS —ataksja mitochondrialna (ang. mitochondrial encephalopathy,
lactic acidosis and stroke)
MERRF - ataksja mitochondrialna (ang. myoclonic epilepsy with ragged
red fibers)
MRI —obrazowanie rezonansem magnetycznym (ang. magnetic reso-
nance imaging)
MSA-C —posta¢ mdézdzkowa zaniku wielouktadowego (ang. multi-system
atrophy — cerebellar ataxia)
NARP - ataksja mitochondrialna (ang. neuropathy, ataxia and retinitis
pigmentosa)
SCA - ataksja rdzeniowo-moézdzkowa (ang. spinocerebellar ataxia)






BUDOWA | FUNKCJA MOZDZKU

Mozdzek (tac. cerebellum) to wyodrebniona anatomicznie cze$¢ mozgowia
umiejscowiona w tylnym dole czaszki, pod namiotem mdzdzku, sktadaja-
ca si¢ z usytuowanego posrodkowo robaka i potozonych bocznie dwoch
potkul mézdzku. Mozdzek potaczony jest z innymi strukturami osrodko-
wego uktadu nerwowego parzystymi konarami moézdzku: gérnymi, $rod-
kowymi i dolnymi. Podobnie jak w mdzgu zewngtrzng czg¢$é mozdzku sta-
nowi kora (istota szara), a wewngtrzng — istota biala, ktora zawiera zmie-
linizowane aksony i cztery jadra mézdzku: zgbate, czopowate, kulkowate
i wierzchu. Na zewngtrznej cze$ci mozdzku, zardéwno na potkulach, jak
i na robaku, widoczne sa utozone poprzecznie do gldéwnej osi mozgowia
szczeliny, z ktorych dwie glebsze oddzielajg trzy ptaty mézdzku: przedni,
tylny i grudkowo-ktaczkowy.

W najprostszym ujeciu mozdzek spehia trzy gtdéwne funkcje:

+ utrzymuje postawe i rOwnowage;

» utrzymuje odpowiednie napigcie mi¢sniowe;

* koordynuje $wiadoma aktywnos$¢ ruchowg (ruchy dowolne).

Za kazda z tych funkcji odpowiedzialny jest inny ptat mozdzku. Utrzy-
manie postawy i rdwnowagi jest funkcja plata grudkowo-klaczkowego,
ktéry sktada si¢ z grudki, stanowiacej czgs$¢ robaka, i dwoch majacych
charakterystyczna budowe ktaczkow, stanowiacych cze$é potkul médzdz-
ku. Jest to filogenetycznie najstarsza czg$¢ mozdzku (archicerebellum),
majaca potaczenie z uktadem przedsionkowym, z tego powodu zwana
tez jest mézdzkiem przedsionkowym. W regulacji napiecia mig$niowego
bierze udziat plat przedni mézdzku, ktéry otrzymuje informacje z recep-
toréw proprioceptywnych (wrzecionek migsniowych i cialek Golgiego).
Najwickszy objetosciowo plat tylny mézdzku odpowiada za koordynacje
ruchéw dowolnych. Poprzez widkna drogi korowo-mostowo-mézdzkowe;j
otrzymuje informacje z kory nowej mozgu.
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Uzyteczny klinicznie jest tez podziat na utozone sagitalnie trzy strefy
funkcjonalne mézdzku powiazane z okreslonymi jadrami i drogami. Strefe
$Srodkowa, czyli robakowa moézdzku tworza kora robaka i wychodzace
z niej widkna do jadra wierzchu. Strefe przySrodkowa, czyli przyroba-
kowg potkuli tworzy kora lezaca w poblizu robaka wysylajaca potacze-
nia do jadra czopowatego i kulkowatego. Najwicksza strefa boczna pot-
kuli zawiera pozostatg cz¢s$¢ kory, a wychodzace z niej widkna dochodza
do jadra zg¢batego.

Opisane powyzej platy i funkcjonalne strefy mozdzku powiazane sa
z czterema gltéwnymi szlakami mézdzkowymi w nastgpujacy sposob:

1) droga przedsionkowo-mo6zdzkowa, ktora bierze udzial w utrzy-
mywaniu postawy i rdwnowagi oraz koordynacji ruchow gatek ocz-
nych, jest powiagzana z ptatem grudkowo-ktaczkowym, ktéry otrzy-
muje informacje z przewodow poétkolistych i narzadéw otolitowych,
a takze ze wzgorka gdérnego i kory wzrokowej, i wysyta informacje
do jader przedsionkowych, ktére koordynuja ruchy galek ocznych
i reguluja aktywno$¢ migsni antygrawitacyjnych;

2) droga rdzeniowo-mo6zdzkowa tylna, ktéra kontroluje utozenie
1 napigcie mig$ni osiowych (tutowia) i proksymalnych (obreczy
konczyn), jest powiazana z robakiem otrzymujacym informacje
z rdzenia kregowego oraz blednika, i poprzez jadra wierzchu wysyta
informacje do rdzenia krggowego oraz jadra brzusznego bocznego
wzgdbrza, ktdre poprzez potaczenie z kora zakretu przedsrodkowego
(ruchowa reprezentacja tutowia) reguluje napigcie migsniowe migsni
tutowia i migs$ni proksymalnych konczyn (droga korowo-rdzeniowa
przednia);

3) droga rdzeniowo-moézdzkowa przednia, ktora reguluje potoze-
nie i napigcie migs$ni dystalnych konczyn, jest powiazana ze strefg
przyrobakowa, ktdra otrzymuje informacje z rdzenia i poprzez ja-
dra czopowate i kulkowate wysyta informacje do jadra brzusznego
bocznego wzgdrza i jadra czerwiennego; impulsy z jadra brzusz-
nego bocznego wzgdrza trafiajgq do reprezentacji ruchowej konczy-
ny w korze zakre¢tu przedsrodkowego i droga korowo-rdzeniowa
boczna docieraja do rdzenia, regulujac aktywnos$¢ migsni dystal-
nych koniczyny; jadro czerwienne oprocz wzmiankowanej powyzej
impulsacji z jadra czopowatego i kulkowatego otrzymuje rowniez
impulsacj¢ z kory ruchowej i przedruchowej, co pozwala mu na
sprawowanie kontroli nad mig¢sniami dystalnymi konczyn;



4) droga mostowo-moézdzkowa (szlak mozdzku nowego), ktdéra regu-
luje rozpoczgcie, planowanie i czas trwania ruchéw dowolnych, jest
powiazana ze strefa boczng potkuli mézdzku, ktéra poprzez droge
korowo-mostowo-mézdzkowa otrzymuje informacje z kory rucho-
wej 1 czuciowej przeciwleglej potkuli mézdzku, a poprzez jadro zg-
bate kontaktuje si¢ z przeciwleglym jadrem czerwiennym, jadrem
brzusznym bocznym wzgodrza i jadrem dolnym oliwki.

Mozdzek bierze udziat w inicjacji i przebiegu wszystkich ruchow, za-
réwno prostych, jak i ztozonych, a takze szybkich i wolnych. Koordynuje
dowolna aktywno$¢ ruchowa, czyli izotoniczne i izometryczne skurcze
migsni agonistycznych i antagonistycznych, tak aby zaplanowany ruch byt
ptynny, szybki i odbywat si¢ po optymalnej drodze (trajektorii), a postawa
catego ciata 1 poszczegdlnych jego czegsci byta prawidtowo utrzymywana
przez odpowiednio dtugi czas. Mdzdzek bierze takze udziat w regulacji
czynnosci odruchowych, szczegdlnie w odruchach o dlugim okresie laten-
cji. Aby wiasciwie petic¢ funkcj¢ koordynatora czynnosci ruchowych,
zarbwno w czasie wykonywania ruchu, jak i utrzymywania postawy,
moézdzek otrzymuje liczne informacje nie tylko z uktadéw wzrokowego,
przedsionkowego 1 czuciowego, ale tez kory, struktur podkorowych i pnia
moézgu. Nalezy wigc uznac, ze koordynacja ruchu jest czynnoscia wielo-
weztowej sieci czuciowo-ruchowej obejmujacej kor¢ mozgu, jadra podsta-
wy, wzgbrze, uktad siatkowaty pnia mézgu i mézdzek, w ktdrej ten ostatni
odgrywa gtéwna rolg, jednak bez pozostatych weztow tej sieci koordyna-
cja ruchu nie bytaby mozliwa.

Obecnie wiadomo, ze oprécz funkcji ruchowych moézdzek jest wila-
czony réwniez w inne funkcje osrodkowego uktadu nerwowego, przede
wszystkim poznawcze i emocjonalne. Wiedza na ten temat jest ciagle jesz-
cze ograniczona, a kolejne publikacje przynosza kontrowersyjne wyniki.
Podstawowe informacje na ten temat przedstawiono w kolejnym rozdziale.



OBJAWY MOZDZKOWE

Definicja

Zaburzenia funkcji m6zdzku, zaréwno ruchowe, jak i pozaruchowe (gtéwnie po-
znawcze i emocjonalne), typowe dla uposledzenia jego czynnosci lub uszkodzenia
struktury i majace znaczenie diagnostyczne.

Opis

Obserwacja chorych z udokumentowanymi uszkodzeniami zlokalizowa-
nymi wylacznie lub prawie wylacznie w mézdzku pozwala na stwierdze-
nie, ze dominujacymi objawami takiego uszkodzenia sa zaburzenia po-
stawy i1 chodu oraz koordynacji ruchéow celowych, zarowno prostych, jak
1 ztozonych. Zaburzeniu ulega celowos$¢ ruchu w odniesieniu do czasu jego
wykonania i przestrzeni, w ktdrej jest wykonywany. Uszkodzenie mézdz-
ku opdznia zapoczatkowanie ruchu i czas jego wykonania, ale nie unie-
mozliwia jego powstania. Powoduje tez, ze przebieg ruchu nie jest gladki
i nie odbywa si¢ po najkrotszej lub optymalnej drodze do osiagnigcia celu
ruchu. Bierze si¢ to z utraty zdolnosci odpowiedniej koordynacji skurczu
migéni odpowiedzialnych za wykonanie ruchu. Przez wynikajace z braku
koordynacji skurczéw migsni bledy w zakresie uzytej sity, szybkosci i pro-
gramu ruch staje si¢ niekompletny lub niedoktadny. Dotyczy to zardwno
miegsni tutowia i konczyn, jak i glowy i twarzy, lacznie z mig$niami gatko-
ruchowymi i mi¢$niami odpowiedzialnymi za mowg i potykanie. Skutkiem
tego rodzaju zaburzen sa objawy ruchowe sktadajace si¢ na zespol mozdz-
kowy, takie jak ataksja (dekompozycja ruchu, dysmetria, drzenie, dysdia-



dochokineza, niezdolno$¢ do zatrzymania ruchu), zaburzenia réwnowagi
1 hipotonia.

Moézdzek bierze jednak udziat nie tylko w koordynacji ruchu, ale takze
w uczeniu si¢ nowych ruchéw oraz adaptacji wczes$niej wyuczonych ru-
chéw do innych celéw czy zadan. Dowody na udziat mézdzku w uczeniu
si¢ zadan ruchowych pochodza nie tylko z badan eksperymentalnych na
zwierzetach, lecz rowniez z badan fizjologicznych, klinicznych oraz z uzy-
ciem PET u ludzi. Wykazano, Zze chociaz poczatek uczenia si¢ zachowan
ruchowych zachodzi w korze mézgu, w trakcie tego procesu zaangazowa-
nie struktur mozdzku staje si¢ coraz wigksze. To mozdzek rozpoznaje kon-
tekst wymagany dla poczatku ruchu, w odpowiedni sposdb taczy kompo-
nenty ruchu i automatycznie uwalnia go w obecnosci wtasciwych bodzcow
1 w poprawnym kontekscie aktualnego stanu uktadu ruchu. W ten sposob
planowanie, rozpoczgcie, wykonanie i zakonczenie ruchu, czyli tzw. funk-
cje wykonawcze, odbywajq si¢ bez swiadomej kontroli. Dzieje si¢ to dzig-
ki bezposrednim i posrednim potaczeniom kory mozdzku z czotowq korg
przedruchowa, pierwotnymi i wtérnymi polami kory czotowej zwiazanymi
z ruchami galek ocznych oraz z odpowiedzialnymi za mowe¢ polami 44.,
45. 1 46. wedlug Brodmana. Potaczenia te sa podstawa udziatu mézdzku
w realizacji réznych funkcji poznawczych, nie tylko w zakresie czynnosci
ruchowych. U chorych z ogniskowym lub rozlanym, zwyrodnieniowym
uszkodzeniem mozdzku wielokrotnie opisywano réznego typu zaburze-
nia funkcji poznawczych, takich jak: abstrakcyjne myslenie, uczenie sie,
pamigé robocza, uwaga selektywna, funkcje wzrokowo-przestrzenne czy
planowanie.

Wraz z postepujacym uszkodzeniem moézdzku ujawniajg si¢ i stopnio-
wo nasilajg takze zaburzenia osobowos$ci wyrazajace si¢ nieodpowiednimi
zachowaniami spotecznymi, nielogicznoscia i odhamowaniem. Zapropo-
nowano, by tego typu zaburzenia wystepujace w zwiazku z uszkodzeniem
moézdzku okres$laé jako mézdzkowy zespol poznawczo-emocjonalny
(ang. cerebellar cognitive affective syndrome).



ZESPOt MOZDZKOWY

Definicja

Zespét objawdw ruchowych wskazujacych na uszkodzenie lub dysfunkcje m6zdzku
lub jego czesci.

Opis

Objawy zaburzen ruchowych sktadajace si¢ na zespdt mézdzkowy sa r6z-
nie definiowane przez poszczegolnych autorow. W wielu opracowaniach
wymieniane sg cztery podstawowe (kardynalne) objawy moézdzkowe:

* ataksja (dystaksja);

* drzenie (zamiarowe i posturalne);

* hipotonia;

* astenia (trudne do zdefiniowania ostabienie).

Niektorzy autorzy okreslaja zespdt mozdzkowy w opozycji do zespotu
parkinsonowskiego i wymieniajg trzy podstawowe objawy:

* ataksje;

e drzenie zamiarowe;

* hipotonig.

Jeszcze inni, nawiazujac do funkcji przypisanych do okreslonych pta-
tow mozdzku, definiuja objawy zespotu mézdzkowego jako:

+ zaburzenia rownowagi;

* ataksje;

* obnizenie napiecia migsniowego.
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Dla potrzeb tego opracowania przyjeto nastgpujacy zestaw objawow
zespotu moézdzkowego:

» zaburzenia postawy i chodu;

» zaburzenia ruchow gatek ocznych;

+ zaburzenia mowy;

* ataksja:
dekompozycja ruchu;

— dysmetria;

drzenie;

— dysdiadochokineza;

zaburzenia kontroli i zatrzymania ruchu;

* hipotonia.

Oprocz uogdlnionego zespolu mozdzkowego (ang. pancerebellar syn-
drome) klinicznie przydatne jest takze definiowanie zespolow uszkodzenia
okreslonych cze$ci moézdzku. Wyodrebnia si¢ zespoty przedniej i tylnej
czesci robaka oraz zespot potkulowy mozdzku.

Zespol przedniej czesci robaka (ang. rostral vermis syndrome) wywo-
fany jest zmianami w gornej czgsci robaka nalezacego do ptata przedniego
1 stanowiacego reprezentacj¢ konczyn dolnych. Najczesciej jest to zanik
wywotany niedoborami zywieniowymi i naduzywaniem alkoholu; obja-
wia sie ataksja konczyn dolnych i tutowia, powodujaca znaczne zaburzenia
chodu i rownowagi.

Zespol tylnej czesci robaka (ang. caudal vermis syndrome) wywota-
ny jest zmianami patologicznymi w ptacie grudkowo-ktaczkowym. Czesto
opisywany jest u dzieci w nastgpstwie rdzeniakdw i wyscidtczakow, rza-
dziej innych guzéw mozdzku (tylnej jamy). Charakterystyczng cecha tego
zespotu jest ataksja tutowia.

Zespot potkulowy mozdzku (ang. cerebellar hemisphere syndrome)
powstaje w przypadku zmian patologicznych umiejscowionych w jednej
potkuli, np. zawatu, ropnia, gwiazdziaka lub innego nowotworu. W tym
zespole dominuja jednostronne (po stronie uszkodzenia!) objawy ataksji
konczyn (gornej i dolnej).



ZABURZENIA POSTAWY | CHODU

Definicja

Wynikajace z zaburzen koordynacji ruchu nieprawidtowosci widoczne w czasie sta-
nia i chodu w postaci szerokiej podstawy, chwiania sie, nieregularnego rytmu i nie-
réwnosci krokéw oraz innych objawéw prowadzacych do upadkéw.

Opis

Zaburzenia postawy i chodu sa najczegstszym wczesnym objawem dys-
funkcji mézdzku. W pozycji stojacej chory wyraznie poszerza podstawe
(odlegtos¢ miedzy kostkami przysrodkowymi jest wigksza niz 10 cm), po-
proszony o stanie ze ztaczonymi stopami chwieje si¢ w kierunku przednio-
-tylnym (uszkodzenie przedniej czg¢sci robaka) lub we wszystkich kierun-
kach (uszkodzenie tylnej czesci robaka). We wezesnym stadium choroby
zaburzenia réwnowagi w postaci uczucia niepewno$ci rownowagi lub
chwiania si¢ moga by¢ widoczne tylko po szybkim wstaniu lub w pozycji
stopa przed stopa czy w probie stania na jednej nodze [%® 1-3]. W tym
okresie choroby zwigzanej z patologia mozdzku zamknigcie oczu moze na-
sila¢ niestabilnos¢ postawy [# 4], chociaz nasilanie si¢ zaburzen réwno-
wagi po zamknigciu oczu jest typowym objawem ataksji tylnosznurowe;j
[% 5]. W ostrym lub zaawansowanym zespole mézdzkowym zaburzenia
rownowagi prowadza do upadkow lub w ogdle uniemozliwiaja choremu
przyjecie pozycji stojacej, a nawet siedzace;.

U niektdrych chorych w pozycji stojacej ujawnia si¢, przypominajace
chwianie si¢, rytmiczne drzenie tutowia (ang. titubation; patrz: Drzenie
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moézdzkowe) [ 6]. Przy uszkodzeniu robaka lub ptata grudkowo-ktacz-
kowego moze takze wystapic rotacja lub pochylenie gtowy.

W klasycznym obrazie mdézdzkowych zaburzen chodu wystepuja: po-
szerzenie podstawy, nierownos¢ i nieregularny rytm krokow oraz zatacza-
nie si¢. Chory moze i$¢ szybko, ale towarzyszace zaburzenia rOwnowagi
powoduja wykroki do boku i zwolnienie w obawie przed upadkiem. Cha-
rakterystyczna jest nierdwnos¢ krokow, ktore czasem sg krotsze, a czasem
dtuzsze, co dodatkowo pogtebia widoczna nieregularno$¢ rytmu chodu.
U niektorych chorych zwraca takze uwage nieregularne, zbyt wysokie
lub zbyt niskie unoszenie stop w czasie chodu. Tuléw z reguly pozostaje
nieco w tyle za koficzynami dolnymi, szczegolnie przy uszkodzeniu roba-
ka mézdzku. W przypadkach gdy zaburzeniom chodu towarzyszy atak-
sja konczyn, czgsto obserwuje si¢ zbaczanie chodu w strong uszkodzone;j
potkuli mozdzku. Nasilone ataktyczne zaburzenia chodu s powodem za-
chwian, a nawet upadkéw w réznych kierunkach, niekoniecznie w strong
uszkodzonej potkuli mézdzku [#® 7-15].

Zanim wystapia wyrazne zaburzenia chodu, chorzy skarza si¢ na trud-
nosci zwigzane z wyuczonymi zadaniami ruchowymi, ktére wymagaja
wigkszej sprawnosci, a ktore zwykle wykonuje si¢ automatycznie, takimi
jak jazda na rowerze lub na nartach. Pierwszym objawem zaburzen cho-
du moze by¢ takze uczucie niepewnosci, zwlaszcza przy obrocie, szybkim
wstaniu lub nagtym zatrzymaniu si¢. Czutym testem na wykrycie niewiel-
kiego nasilenia taktycznych zaburzen chodu jest chodzenie wzdtuz linii
prostej stopa za stopa (inaczej: noga za noga, chdd linoskoczka, ang. tan-
dem gait), chodzenie na palcach i pigtach, a takze chodzenie do tyhu.

Filmy:

* [1] zaburzenia postawy |

63-letnia chora z wystgpujacymi od 3 lat zaburzeniami postawy i cho-
du w przebiegu malformacji Arnolda-Chiariego. Na filmie widoczna jest
préba stania na jednej nodze, ktéra powoduje znaczne nasilenie zaburzen
rownowagi prowadzace do upadku. Podobne nasilenie zaburzen rowno-
wagi wystepuje podczas proby stania stopa przed stopa.

* [2] zaburzenia postawy 11
Chora z nasilonym zespolem moézdzkowym o nieustalonej etiologii,
prawdopodobnie zwyrodnieniowej. Stoi na znacznie poszerzonej podsta-
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wie 1 chwieje si¢ we wszystkich kierunkach. Po zawezeniu podstawy przez
zlaczenie stop chwianie wyraznie si¢ nasila i chora, niepodtrzymywana,
upada do tytu.

* [3] zaburzenia postawy III

Chory z nasilonym zespotem mdzdzkowym o nieustalonej etiologii.
W pozycji wyprostowanej stabilnie stoi na poszerzonej podstawie. Proba
stania na jednej nodze lub stopa przed stopa albo na zawgzonej podstawie
(stopy ztaczone) ujawnia zaburzenia rownowagi prowadzace do upadku.

* [4] zaburzenia postawy IV

63-letnia chora z wystgpujacymi od 3 lat zaburzeniami postawy i cho-
du w przebiegu malformacji Arnolda-Chiariego. Na filmie widoczne jest
niewielkie, chociaz wyrazne, chwianie si¢ W pozycji stojacej we wszyst-
kich kierunkach przy otwartych oczach. W drugiej czgsci filmu zamknigcie
oczu powoduje znaczne nasilenie chwiania si¢ w pozycji stojacej.

* [5] zaburzenia postawy w zwyrodnieniu sznuréw tylnych rdzenia

62-letni chory, u ktérego od 5 lat wystepuja powoli postepujace zaburze-
nia rdwnowagi i chodu nasilajace si¢ w ciemnosci, rozpoznane jako zwy-
rodnienie sznuréw tylnych rdzenia w przebiegu niedoboru witaminy B, . Na
filmie widoczne jest wyrazne chwianie si¢ W pozycji stojacej, ale chory przy
otwartych oczach jest w stanie jg utrzymac. Po zamknigciu oczu chwianie
wyraznie si¢ nasila i po kilku sekundach chory upada do tytu.

* [6] zaburzenia rownowagi w ataksji mézdzkowej

53-letni chory z wystepujacym od 20 lat izolowanym zespotem mézdz-
kowym w postaci ataksji, dyzartrii, obnizonego napig¢cia mig¢§niowego
oraz typowych zaburzen chodu na szerokiej podstawie. W pozycji stojacej
dominuja drzenie i znaczne chwianie si¢ w krétkim czasie prowadzace do
upadku.

* [7] ataksja chodu niewielka I

59-letni chory z objawami mo6zdzkowymi narastajacymi od 2 lat. Na
filmie widoczna jest niewielka ataksja chodu, ktory jest nieco spowolniaty
1 na wyraznie poszerzonej podstawie. Krok chorego jest nieréwny, a rytm
chodu z powodu zachwian réwnowagi nieregularny.
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* [8] ataksja chodu niewielka II

63-letnia chora z rozpoznaniem malformacji Arnolda-Chiariego. Zabu-
rzenia rownowagi i chodu narastaja od 3 lat. Chod chorej jest niepewny
z wyraznym chwianiem si¢ i utrata rOwnowagi przy obrocie. Chora nie jest
w stanie chodzi¢ stopa za stopa.

* [9] ataksja chodu niewielka III

51-letnia chora z zespotem moézdzkowym narastajacym od 18 Ilat.
W pozycji stojacej i w czasie chodu wystepuja drzenie gtowy i chwiejnosé
gornej czgsci tutowia. Chdd jest wolny, bez wyraznego poszerzenia pod-
stawy, z chwianiem si¢ w czasie obrotu. Chora nie jest w stanie zachowaé
rownowagi podczas proby chodu stopa za stopa.

* [10] ataksja chodu nasilona I

44-letni chory z ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa typu 1. Zaburzenia
mowy, chodu i rOwnowagi wystepuja u niego od 9 lat. Od kilku miesigcy
chory nie moze chodzi¢ bez pomocy balkonika. Na filmie widoczny jest
chdd nieréwnym krokiem, na znacznie poszerzonej podstawie i z wyrazny-
mi zaburzeniami rownowagi. W badaniu neurologicznym, oprdcz zespotu
moézdzkowego, stwierdza si¢ takze obustronne objawy piramidowe: wygo-
rowanie odruchéw glebokich, klonusy, spastycznos¢ i objaw Babinskiego.

» [11] ataksja chodu nasilona II

26-letnia chora z objawami ataksji od 5 lat. Choroba rozpoczeta si¢
w 10. roku zycia postgpujacymi zaburzeniami widzenia. Rozpoznano
zwyrodnienie barwnikowe siatkdéwki. Wyniki badan genetycznych w kie-
runku ataksji rdzeniowo-moézdzkowej typu 7, ktdrej towarzyszy zwyrod-
nienie barwnikowe siatkowki, byly negatywne, podobnie jak w kierunku
najczestszych ataksji rdzeniowo-moézdzkowych, tzn. typu 1, 2 1 3. Z po-
wodu znacznych zaburzen rownowagi i1 asynergii tutowia chora obecnie
moze si¢ przemieszczaé tylko podtrzymywana przez druga osobg. Chod
jest spowolniaty, z rozna dhugoscia krokdéw i na wyraznie poszerzonej
podstawie.

* [12] ataksja chodu nasilona III

54-letni chory z zaburzeniami mo6zdzkowymi od 7 lat. Na filmie wi-
doczne sa wyrazne zaburzenia chodu, z chwiejnym krokiem i znacznie
poszerzona podstawa. Mimo pomocy kuli tokciowej chory nie jest w sta-
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nie utrzymaé¢ réwnowagi, w czasie chodu wielokrotnie opiera si¢ o $ciang
1 wymaga pomocy drugiej osoby.

* [13] ataksja chodu nasilona IV

Widoczny na filmie chory chodzi wolno i niepewnie, na szerokiej pod-
stawie, podpierajac si¢ kulg tokciowa. Przy zmianie kierunku ruchu za-
burzenia rdwnowagi wyraznie si¢ nasilaja, co moze powodowaé upadek.
Chéd stopa za stopa w ogole nie jest mozliwy.

* [14] ataksja chodu nasilona V

Chory ma bardzo nasilone zaburzenia réwnowagi. Stojac na bardzo
poszerzonej podstawie, chwieje si¢ we wszystkich kierunkach i wymaga
statego podtrzymywania przez druga osobg. Chodzi pojedynczymi, nie-
rownymi krokami, z utrata rownowagi przy kazdym wykroku.

* [15] ataksja chodu: progresja

50-letnia chora z wystgpujacymi od 2 lat zaburzeniami chodu 1 innymi
objawami zespolu mézdzkowego. Widoczny na filmie chdd jest rytmiczny,
réwnym krokiem, ale nieco spowolnialy i chwiejny oraz na nieznacznie
poszerzonej podstawie. Okresowo pojawiajg si¢ zaburzenia rownowagi
1 zbaczanie w lewg strong.

Po kolejnych 7 latach chora ma juz trudnosci ze wstaniem, nie utrzy-
muje rownowagi, chodzi, opierajac si¢ o §ciang, na szerokiej podstawie
i chwiejac si¢ we wszystkich kierunkach.






ZABURZENIA RUCHOW GALEK OCZNYCH

Definicja

Zaburzenia ustawienia i ruchéw gatek ocznych w postaci ré6znych rodzajéw oczo-
plasu oraz zaburzen ruchéw szybkich (skokowych, sakadycznych) i wolnych ($le-
dzacych), wywotane uszkodzeniem lub dysfunkcjg m6zdzku o réznej, znanej lub
nieznanej, lokalizacji.

Opis

Uszkodzenie lub dysfunkcja mézdzku powodujg réznego typu nieprawid-
towosci fiksacji lub ruchow gatek ocznych, najczgsciej w postaci zaburzen:

fiksacji spojrzenia i ruchéw wolnych, sledzacych (ang. smooth pur-
suit), ocenianych przez polecenie badanemu utrzymania spojrzenia
na nieruchomo ustawionym w jego polu widzenia palcu badajacego
w odleglosci okoto 60 cm od oka badanego, a nastgpnie Sledzenia
wolnego jego ruchu;

ruchéw szybkich, skokowych, sakadycznych (ang. saccadic), oce-
nianych przez polecenie badanemu szybkiej zmiany kierunku spoj-
rzenia mi¢dzy palcami badajacego ustawionymi w okreslonej odleg-
osci;

roznych rodzajéw oczoplasu,

trzepotania ocznego, opsoklonii i innych zaburzen o charakterze in-
truzji sakad;

odruchu przedsionkowo-ocznego.
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Zdolno$¢ do fiksacji (ustabilizowania wzroku na okreslonym obiekcie)
galek ocznych i ich ptynnego podazania za ruchem tego obiektu w polu
widzenia (ruch wolny, §ledzacy) jest jedna z integracyjnych czynnosci
moézdzku. Niewielkie, regularne (jednakowa dlugosé faz) i niezbyt czgste
(<10 wychylenn na minute) drgania oczu przy fiksacji spojrzenia moga
wystgpowac u 0sob zdrowych. Dla chorob moézdzku typowe sg drgania
o wigkszej niz 3 stopnie amplitudzie i z r6zng dlugoscia faz, np. fale kwa-
dratowe, w ktérych wystepuja dwa nagle ruchy skokowe gatek ocznych
o amplitudzie wigkszej niz 10 stopni w przeciwnych kierunkach, rozdzie-
lone krétkim okresem bezruchu. Uszkodzenie m6zdzku moze by¢ rowniez
przyczyng zwolnienia ruchdéw $ledzacych. Zwykle zwolnienie to jest re-
kompensowane przez wtracane, przerywajace ruch sledzacy, ruchy szyb-
kie, sakadowe, tzw. intruzje sakadowe lub sakady doganiajace [% 1].

Ruchy szybkie (sakady) galek ocznych w chorobach mo6zdzku maja
zwykle prawidlowa szybkos¢, a wystepujace zaburzenia polegaja gtéwnie
na ich niedoktadnosci, analogicznej do dysmetrii w ataksji konczynowe;.
Obserwuje si¢ zardwno sakady hipo-, jak i1 hipermetryczne, po ktorych wy-
stepuja tzw. sakady korekcyjne we wlasciwym kierunku [% 2, 3]. Ruchy
sakadyczne mozna podzieli¢ na zalezne i niezalezne od woli (spontanicz-
ne). Niemozno$¢ wykonania zaleznych od woli ruchéw sakadycznych przy
zachowanych sakadach spontanicznych i innych odruchach gatek ocznych
nazywana jest apraksja galkoruchowa. Zaburzenie to czgsto jest wrodzo-
ne, m.in. mozna je obserwowac az u 80% chorych z ataksja teleangiektazja.

Oczoplas jest typowym objawem uszkodzenia mézdzku. Najczesciej
wystepuje w formie oczoplasu spojrzeniowego (ang. gaze-evoked nys-
tagmus), tzn. oczoplasu, ktdry nie pojawia si¢ przy patrzeniu na wprost,
a wywotany jest utrzymywaniem spojrzenia w pozycji pozasrodkowej, za-
réwno w osi pionowej, jak i poziomej. Zwykle ujawnia si¢ juz przy odchy-
leniu 30 stopni od linii srodkowej. Faza szybka tego oczoplasu jest w kie-
runku spojrzenia [ 4-7]. Niekiedy faza ta po kilku sekundach moze ulec
zmianie, wystepuje wtedy tzw. oczoplas z odbicia (ang. rebound nystag-
mus). Oczoplas spojrzeniowy jest zwykle staly. Przy ustawieniach skraj-
nych, znacznie przekraczajacych odchylenie 30-stopniowe, moze pojawié
si¢ niewielki, szybko wyczerpujacy si¢ oczoplas (ang. end-gaze nystag-
mus), zwany czg¢sto w polskim pismiennictwie ruchami nystagmoidalnymi
[% 2]. Znaczenie diagnostyczne tej formy oczoplasu jest niewielkie, czg-
sto wystepuje u osob zdrowych. Istnieje wiele innych opisanych rodzajéw
oczoplasu spowodowanego uszkodzeniem moézdzku, ale sa one znacznie
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rzadsze i ich przedstawienie wykracza poza ramy tego opracowania. Oczo-
plas zwykle powstaje w wyniku ostrego uszkodzenia tzw. mézdzku przed-
sionkowego (plata grudkowo-ktaczkowego), znacznie rzadziej obserwuje
si¢ go w przewlektych chorobach zwyrodnieniowych moézdzku.

Trzepotanie oczne (ang. occular flatter) to state drgania gatek ocz-
nych, tam i z powrotem, w osi poziomej z rdzng dlugoscia faz, rézniace
si¢ od fal kwadratowych brakiem odstgpu (bezruchu) miedzy kolejnymi
ruchami gatek ocznych. Opsoklonie to szybkie, sakadowe, stale wystepu-
jace chaotyczne ruchy galek ocznych we wszystkich kierunkach. Oba te
rodzaje zaburzen gatkoruchowych towarzysza czesto zespotom mozdzko-
wym paranowotworowym lub poinfekcyjnym.

Znane sa trzy rézne lokalizacje powodujace okreslone zaburzenia
gatkoruchowe. Uszkodzenie ktaczka (boczna czgs¢ ptata grudkowo-ktacz-
kowego) 1 sasiadujacego z nim klaczka dodatkowego (tac. paraflocculus),
nalezacego anatomicznie do ptata tylnego, powoduje najczestszg forme
oczoplasu: oczoplas spojrzeniowy. Uszkodzenie to jest réwniez odpowie-
dzialne za oczoplas z odbicia i oczoplas ku dolowi (ang. downbeat nys-
tagmus), ktory jest spontanicznym oczoplasem szarpanym z faza szybka
do dolu przy wyjsciowym polozeniu galek ocznych. Oczoplas ku dotowi
moze ujawniac si¢ tylko przy zmianie pozycji gatek ocznych i glowy, np.
po zwieszeniu glowy. Oprocz oczoplasu to uszkodzenie mozdzku moze
powodowacé takze zaburzenia ptynnych ruchéw podazania gatek ocznych,
a czasami takze glowy, za przesuwajacym si¢ przedmiotem, dryfowanie
galek ocznych po wykonaniu szybkiego, sakadycznego ruchu gatki ocznej
oraz zaburzenia zdolnosci do adaptacji w przypadku odruchdw przedsion-
kowo-ocznych.

Uszkodzenie grudki (przysrodkowej czesci plata grudkowo-klaczko-
wego) 1 sasiadujacej z nim, nalezacej do ptata tylnego mézdzku, brzusznej
czesci czopka robaka powoduje zwigkszenie czasu trwania odpowiedzi
przedsionkowej, co przektada si¢ na mozliwo$¢é powstania tzw. okreso-
wego oczoplasu naprzemiennego (ang. periodic alternating nystagmus),
ktéry jest oczoplasem szarpanym (dwufazowym) z faza szybka w okreslo-
ng strong, zmniejszajacym swoje natgzenie lub ustgpujacym na kilka se-
kund, by ponownie si¢ pojawié¢ z faza szybka w drugg strong. Cykl taki
moze si¢ pojawiac co kilka minut. Oczoplas ten jest zwykle poziomy, lecz
w czasie cyklu moga tez wystapi¢ drgania pionowe. Uszkodzenie to pro-
wadzi takze do innych form oczoplasu wynikajacych z braku hamowania
1 habituacji, takich jak oczoplas ku dotowi czy oczoplas pozycyjny.
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Trzecia lokalizacja mézdzkowa odpowiedzialna za wystapienie zaburzen
gatkoruchowych to grzbietowa czgs$¢ robaka i1 polaczone z nim jadra wierz-
chu. Uszkodzenia o takiej lokalizacji sq odpowiedzialne za dysmetrie sakad.
W typowych przypadkach ruchy sakadowe staja si¢ hipometryczne, jesli
uszkodzenie dotyczy jedynie robaka, lub hipermetryczne, jesli uszkodzone
sa tylko jadra wierzchu lub uszkodzenie obejmuje takze robaka mozdzku.

Oprocz tych dobrze poznanych miejsc uszkodzenia i zwigzanych z nimi
rodzajéw zaburzen gatkoruchowych istnieje wiele innych nieprawidto-
wych ruchow gatek ocznych wywotanych uszkodzeniem moézdzku o trud-
nej do sprecyzowania lokalizacji. Nalezg tutaj réznego typu zaburzenia
ustawienia galek ocznych, np. zez zbiezny, a takze zaburzenia ich fiksacji
i ruchow wolnych, zaburzenia sakadyczne i r6zne formy oczoplasu. W ba-
daniu stwierdza si¢ rowniez zaburzenia odruchéw przedsionkowych.

Filmy:

» [1] sakady doganiajace i dysmetria sakad

44-letnia chora z objawami mézdzkowymi od 20. roku zycia. W pierw-
szej czgsci filmu widoczny jest nieprawidtowy ruch wodzenia gatkami ocz-
nymi ze skokowym, a nie jednostajnym (gtadkim), ruchem oka, tzw. sakady
doganiajace, czyli nadazne. W drugiej czesci filmu, w badaniu ruchow szyb-
kich gatek ocznych widoczna jest dysmetria sakad. Chora nie ustawia gatki
ocznej od razu precyzyjnie, tylko wykonuje kilka ruchow korekcyjnych.

* [2] sakady doganiajace i ruchy nystagmoidalne

Na filmie w czasie ruchu wodzenia, ktory jest wyraznie zwolniony, wy-
stgpuja liczne sakady doganiajace. W badaniu ruchéw szybkich widoczne sa
pojedyncze ruchy nystagmoidalne w skrajnych utozeniach gatek ocznych.

* [3] sakady: hipometria

59-letni chory z objawami mézdzkowymi od 10 lat w przebiegu SCAT.
Pokazany na filmie ruch wodzenia gatek ocznych jest prawidtowy, chociaz
obserwuje si¢ jeden epizod sakad nastawczych. W czasie badania sakad
widoczna jest hipometria, czyli zmniejszenie amplitudy sakady z dodatko-
wa sakada korekcyjna.

* [4] oczoplas poziomy

63-letnia chora z wystgpujacymi od 3 lat zaburzeniami postawy i cho-
du w przebiegu malformacji Arnolda-Chiariego. Na filmie widoczny jest
oczoplas przy spojrzeniu na bok, bardziej nasilony w lewg strong.
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* [5] oczoplas poziomy II

22-letnia chora z objawami zespotu mozdzkowego o etiologii nieusta-
lonej od dziecinstwa. Na filmie widoczny jest oczoplas poziomy i piono-
wy, najbardziej nasilony przy spojrzeniu w lewa strong.

* [6] oczoplas poziomo-obrotowy

Chora z objawami mézdzkowymi od 3 lat. Na filmie widoczny jest
oczoplas wystgpujacy w ustawieniu gatek ocznych do boku. Oczoplas
jest wyrazny, grubofalisty, poziomy z niewielkim elementem obrotowym,
utrzymuje si¢ stale. Inne widoczne na filmie objawy mozdzkowe to nie-
wielka ataksja 1 dysdiadochokineza w konczynach goérnych, wyrazna atak-
sja w konczynach dolnych oraz chdd na poszerzonej podstawie.

* [7] oczoplas

29-letnia chora z objawami ataksji konczyn i chodu od 16 lat. Na filmie
widoczny jest stale utrzymujacy si¢ wyrazny oczoplas przy patrzeniu na
boki i skosnie w dot.






DYZARTRIA MOZDZKOWA

Definicja

Szczegblna ogniskowa forma ataksji spowodowana zaburzeniami koordynacji mies-
ni odpowiedzialnych za produkcje mowy, charakteryzujaca sie spowolnieniem,
zaburzong artykulacja i intonacja poszczegéinych gtosek, a takze nieprawidtowym
rytmem mowy, co powoduje, ze staje sie ona powolna i trudno zrozumiata, a takze
betkotliwa, skandowana lub wybuchowa.

Opis

Uszkodzenie lub dysfunkcja mézdzku powoduja zaburzenia mowy prze-
de wszystkim o charakterze dyzartrii (dyzartria mézdzkowa). Zaburzenia
te, podobnie jak wiele innych objawow mdzdzkowych, wynikaja z za-
burzen koordynacji ruchu, w tym przypadku migs$ni zaangazowanych
w produkcj¢ mowy, sa wiec rodzajem ataksji (ataksja mowy). W nielicz-
nych przypadkach uszkodzenie prawej pétkuli mézdzku, poprzez pota-
czenie z dominujaca potkula mozgu, moze powodowaé szczegdlna forme
afazji, tzw. mow¢ agramatyczna. U dzieci po zabiegach chirurgicznych
w tylnej jamie czaszki opisywano takze mutyzm mézdzkowy, czyli przej-
$ciowa utratg¢ mowy.

Dyzartria mézdzkowa jest szczegdlng ogniskowa forma ataksji polega-
jaca na braku wlasciwej koordynacji skurczu miesni twarzy, gardta i krta-
ni, powodujaca chaos w ruchach jezyka, warg, podniebienia czy krtani.
Chociaz moze by¢ ona wynikiem uszkodzenia réznych czgsci médzdzku,
szczegoOlnie krytycznym regionem jej powstawania jest przyrobakowa
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czes¢ lewej gornej czegsci potkuli mozdzku. Charakterystycznymi cechami
dyzartrii mézdzkowe;j sa:

* spowolnienie tempa mowy;

* betkotliwo$¢ mowy wynikajaca z tego, ze poszczegolne gloski i sy-
laby wymawiane sg niewyraznie, z nieodpowiednig intonacja i nie-
prawidtowym akcentowaniem, a miedzy wyrazami nie ma odpo-
wiednio dtugich pauz;

» zaburzenia rytmu mowy w postaci rozdzielania sylab i wymawiania
ich z nieréwna sila, co powoduje okresowe, oscylacyjne zwigkszanie
1 zmniejszanie sity glosu, czyli skandowanie mowy [# 1-3];

* nieregularno$¢ rytmu mowy z jej zatrzymaniami;

» zaburzenie koordynacji mowy i oddechu skutkujace mowa wybu-
chowa; tego typu zaburzenia ujawniaja si¢ przy wypowiadaniu diu-
gich stow, np. ,,przewodniczacy” czy ,,prawdopodobienstwo”.

Niekiedy wystepuja takze inne rodzaje zaburzen koordynacji mowy,

np. wtracanie w tok mowy dodatkowych sylab [ 4]. W przypadku to-
warzyszacych uszkodzen drog piramidowych, np. w ataksji rdzeniowo-
-mozdzkowej, do typowej dyzartrii mozdzkowej dotaczaja si¢ zaburzenia
wynikajace ze spastyczno$ci migsni artykulacyjnych, tzn. glos staje sig¢ sta-
by, niski, chrapliwy, wystgpuja przerwy w jego emisji [ 5-6].

Filmy:

* [1] mowa skandowana o niewielkim nasileniu

Mowa chorego jest skandowana z wyraznie styszalnym rytmem oraz
z nieprawidlowo rozfragmentowanymi stowami.

* [2] mowa skandowana o niewielkim nasileniu

Chora mowi z wyraznym podzialem stow na sylaby. Wystepuje brak
koordynacji migdzy mowa a wdechem powodujacy okresowo styszal-
ny glosny wdech dzielacy nieprawidtowo stowa. Mowa jest dzwigczna,
ze zwolnionym tempem i ujednolicong melodyka.

* [3] mowa skandowana o duzym nasileniu zaburzen

54-letni chory z objawami mézdzkowymi od 7 lat. Mowa podzielona
jest na sylaby wypowiadane w pewnych odstepach czasowych, co powo-
duje tez zwolnienie rytmu mowy i niewlasciwe jej akcentowanie. Glos jest
chropowaty, mowa nosowa. Chory méwi z wysitkiem, co swiadczy o ce-
chach spastycznosci mowy.
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* [4] mowa z dodatkowymi sylabami

46-letni chory, u ktérego od 17 lat wystepuja zaburzenia rownowagi
1 chodu. Na filmie widoczne jest mozdzkowe zaburzenie mowy polegajace
na nieskoordynowanym wypowiadaniu dodatkowych, zb¢dnych sylab.

* [5] dyzartria spastyczna

44-letni chory z potwierdzona genetycznie SCA1. Zaburzenia mowy,
chodu i réwnowagi wystepuja od 9 lat. W mowie wyraznie wyodrgbniaja
si¢ sylaby, a jej tempo jest zwolnione. Chory mowi z wysitkiem, mowa jest
nosowa z wyraznymi cechami spastycznosci. Jest to mowa skandowana
z cechami dyzartrii spastycznej.

* [6] mowa skandowana i dyzartryczna

Chory z typowymi objawami zespotu moézdzkowego. Tempo mowy jest
zwolnione, wystepuje wyrazny podziat stéw na sylaby. Mowa jest nosowa
1 zamazana. Na filmie widoczne sa takze ataksja w konczynach gérnych
1 dolnych oraz chdd na poszerzonej podstawie.






ATAKSJA KONCZYN | TULOWIA

Definicja

Ataksja, czyli beztad lub niezborno$¢, konczyn i tutowia, to zespét wystepujacych
jednoczes$nie réznych zaburzen ruchu wynikajacych z braku wtasciwej koordynacji
skurczu migéni koficzyn i tutowia w czasie ruchu lub postawy, takich jak dysmetria,
dekompozycja ruchu, drzenie czy dysdiadochokineza.

Opis

Zakres pojeciowy terminu ,,ataksja” przedstawiany jest w literaturze
przedmiotu bardzo réznie (patrz: Wprowadzenie). Okreslenie ,,ataksja
moézdzkowa” to najezegsciej synonim zespolu moézdzkowego, w ktérym
ataksja, rozumiana jako typowe dla uszkodzenia mézdzku zaburzenie ko-
ordynacji ruchu, jest podstawa nie tylko opisanych ponizej objawdw atak-
sji koniczyn 1 tulowia, ale w duzym stopniu odpowiada takze za inne ob-
jawy zespotu mozdzkowego, takie jak zaburzenia chodu (ataksja chodu),
zaburzenia gatkoruchowe (ataksja gatkoruchowa) czy dyzartria (ataksja
mowy). W tym rozdziale dla celéw dydaktycznych ataksje ograniczono
do objawdw z zakresu konczyn i tutowia oraz zdefiniowano nie jako poje-
dynczy objaw, ale jako zespot objawow, ktore z reguty wystepuja tacznie,
chociaz ich nasilenie w konkretnych przypadkach moze by¢ zrdznico-
wane, powodujac widoczng u chorego dominacj¢ dysmetrii, drzenia za-
miarowego czy dekompozycji ruchu. Doktadne badanie w zdecydowanej
wigkszosci przypadkéw pozwala jednak na wykrycie obecnosci wszyst-
kich tych objawow.
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W sktad ataksji rozumianej jako zespdt objawoéw wywotanych zabu-
rzeniami koordynacji ruchu w zakresie konczyn i tutowia wchodza:

* dysmetria;

* drzenie (zamiarowe);

* dekompozycja ruchu;

 dysdiadochokineza;

* niezdolnos¢ do zatrzymania ruchu (objaw odbicia);

 asynergia (tulowia).

Wielu autoréw zaweza zakres terminu ,,ataksja” do objawdw dotycza-
cych konczyn, a uzywajac wprowadzonego przez Babinskiego terminu
»asynergia” — do objawow dotyczacych tutowia. Czgsto tez takie objawy
ataksji, jak zaburzenie koordynacji ruchow naprzemiennych (dysdiadocho-
kineza) i niezdolnos¢ do zatrzymania ruchu, opisywane sg jako oddzielne
od ataksji objawy zespotu mézdzkowego. Ataksja zawezona jest wtedy do
objawéw widocznych przy wykonywaniu proby palec—nos czy pigta—kola-
no, tzn. do dysmetrii, dekompozycji ruchu i drzenia zamiarowego. Wedhug
autordw Miedzynarodowej Skali Oceny Ataksji (International Cooperati-
ve Ataxia Rating Scale — ICARS) ataksja mézdzkowsa nazywa si¢ wszyst-
kie inne niz hipotonia i drzenie zamiarowe objawy zespotu mo6zdzkowego.
Uzasadnieniem takiego nazewnictwa jest analogia do zespotu parkinso-
nowskiego (akinezja, hipertonia i drzenie spoczynkowe).

Termin ,,ataksja” nie wigze si¢ ze znacznym nasileniem obserwowa-
nych zaburzen. Wystepujace w pismiennictwie okreslenie ,,dystaksja” jest
synonimem ,,ataksji”. Jako synonimy ataksji nalezy rowniez traktowac
preferowane przez niektoérych autordw okreslenia ,,asynergia” czy ,,dys-
synergia”. Wedtug opisu Babinskiego asynergia to niezdolnos¢ do synergii,
czyli wspdtdziatania poszczegdlnych migsni agonistycznych i antagoni-
stycznych w osiagnieciu jednego wspdlnego gladkiego ruchu prostego lub
ztozonego. Trudno dopatrzeé si¢ w tym opisie czego$ innego niz ataksja.

Niezaleznie od przyjetego zakresu pojeciowego ataksji jej istotg jest
brak wilasciwej koordynacji skurczu migsni w czasie ruchu dowolnego
lub utrzymania postawy [# 1-6]. Zaburzenia koordynacji majg charakter
uogdlniony. Najbardziej klasycznym obrazem ataksji jest zaburzenie ruchu
1 postawy u osoby bedacej pod wplywem alkoholu. Zaburzenia koordyna-
cji skurczu migsni w ataksji dotycza takze migsni zaangazowanych w cza-
sie mowy, powodujac dyzartri¢ mézdzkows (ataksje mowy), oraz migsni
galkoruchowych, powodujac oczoplas mézdzkowy i inne zaburzenia ru-
chow szybkich i wolnych gatek ocznych (ataksja gatkoruchowa).
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Ataksja czuciowa, inaczej tylnosznurowa, nazywa si¢ ataksj¢ spo-
wodowang uszkodzeniem sznurdéw tylnych i brakiem informacji z zakresu
czucia glebokiego jako przyczyna dysfunkcji mézdzku. Jedyna zauwazal-
ng klinicznie réznicq migdzy ataksja czuciowa a mézdzkowa jest nasilanie
si¢ objawow po zamknigciu oczu, czyli przerwaniu doptywu informacji
wzrokowej do mézdzku u chorych z ataksja czuciowa. Mozdzek, ktory nie
ma strukturalnych uszkodzen, jest w stanie kompensowaé w pewnym za-
kresie brak informacji z obszaru czucia glgbokiego informacja wzrokowa.

Filmy:

* [1] ataksja w konczynach gérnych i dolnych niewielka

20-letni chory z objawami mézdzkowymi od 4 lat. Na filmie widocz-
na jest niewielka ataksja w konczynach goérnych i dolnych. Chory nie po-
trafi utrzymac¢ nieruchomo uniesionych konczyn gorych (widoczna jest
ich niestabilno$¢ 1 ruchy oscylacyjne wokot przyjetej pozycji). W probie
palec—nos ruch nie jest ptynny, lecz podzielony na dwie fazy. W prdbie
pigta—kolano ruch jest niezborny, szczegdlnie w prawej konczynie dolnej,
a w probie kolano—piszczel ruch jest rozbity na kilka faz, z szarpnieciami
wzdluz osi w lewej konczynie dolne;j.

* [2] ataksja konczyn dolnych niewielka

50-letnia chora z wystgpujacymi od 2 lat zaburzeniami mowy, chodu
1 rownowagi. Na filmie widoczna jest niewielka dysmetria konczyn gor-
nych i nasilona dysmetria w konczynach dolnych. W prébie pigta—kolano
chora trafia pietaq powyzej kolana, a w probie kolano—piszczel ruch jest
rozbity na kilka faz z szarpnieciami bocznymi w obu konczynach dolnych.

* [3] ataksja konczyn gdérnych i dolnych

29-letnia chora z objawami mézdzkowymi od 16 lat. W prébie palec—
—nos chora nie przejawia dysmetrii, mimo niewielkiego drzenia zamia-
rowego precyzyjnie dotyka czubkiem palca czubka nosa. W probie pie-
ta—kolano chora ujawnia drzenie zamiarowe, ale réwniez trafia do celu.
W prébie kolano—piszczel ruch nie jest ptynny, ale podzielony na fragmen-
ty, z licznymi szarpni¢ciami bocznymi.

* [4] ataksja konczyn gornych niewielka i konczyn dolnych nasilona I
46-letni chory, u ktérego od 17 lat wystepuja zaburzenia réwnowagi
i chodu. Na filmie widoczna jest niewielka ataksja w probie palec—nos
1 dysdiadochokineza. W prébie pigta—kolano u chorego wystepuje wyrazna
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dysmetria, a w probie kolano—piszczel nasilona ataksja powodujaca roz-
fragmentowanie ruchu z licznymi szarpni¢ciami bocznymi.

* [5] ataksja konczyn gornych niewielka i konczyn dolnych nasilona 11

53-letni chory z wystgpujacym od 20 lat zespolem moézdzkowym.
W pozycji stojacej i siedzacej u chorego wystepuje wyrazne drzenie glowy
1 tutowia. Ataksja w konczynach gornych jest niewielka, ale bardzo nasilo-
na w konczynach dolnych. W prébie pigta—kolano widoczne jest nasilone
drzenie zamiarowe, a w probie kolano—piszczel ruch jest rozfragmentowa-
ny z licznymi szarpnigciami bocznymi.

» [6] ataksja tutowia i konczyn

53-letni chory z wystepujacym od 20 lat zespotem mdzdzkowym. Na
filmie widoczna jest ataksja tutlowia powodujaca przy siedzeniu nasilone
ruchy oscylacyjne tutowia (w Migedzynarodowej Skali Ataksji 3. stopien
w skali od 0 do 4 punktéw oceny zaburzen stabilnosci, oscylacji tutowia
przy siedzeniu). Ataksja ujawnia si¢ takze w probie palec—nos. W probie
pigta—kolano widoczne jest nasilone drzenie zamiarowe, a w probie kola-
no—piszczel ruch jest rozfragmentowany z licznymi szarpnigciami boczny-
mi, co wskazuje rowniez na nasilong ataksje (w Migdzynarodowej Skali
Ataksji 3. stopien w skali od 0 do 4 punktdw oceny testu kolano—piszczel).



DEKOMPOZYCJA RUCHU

Definicja

Nieprawidtowa droga (trajektoria) i szybko$¢ ruchu wynikajace z braku prawidtowe;j
koordynacji ruchu ztozonego, powodujacego jego rozpad na poszczegdlne elemen-
ty (ruchy proste), nastepujace po sobie kolejno, a nie jednoczesnie.

Opis

,Dekompozycje ruchu” jako okreslenie objawu ostrego uszkodzenia
moézdzku wprowadzit Holmes w 1917 roku. Nieco wczesniej, uzywajac
okreslenia ,,asynergia mézdzkowa”, opisat ten objaw Babinski. Dekom-
pozycja ruchu u 0séb z uszkodzeniem mo6zdzku jest tatwa do zauwazenia,
ale trudna do opisania. Prawidlowy, fizjologiczny ruch od punktu poczat-
kowego do koncowego przebiega zwykle po linii prostej 1 z jednakowa
predkoscia. Droga (trajektoria) ruchu u osoby z dysfunkcja mdzdzku
jest znacznie wydtuzona przez nastgpujace po sobie zmiany jego kierun-
ku [ 1]. W czasie ruchu widoczne sg rdwniez zmiany jego predkosci
1 przyspieszenia [#® 2]. Wszystko to powoduje, ze ruch nie jest ptynny
1 ostatecznie nie osiaga zaplanowanego celu lub robi to ze znacznym op6z-
nieniem i po wykonaniu wielu korekt. Dekompozycja ruchu jest tatwiejsza
do zaobserwowania w czasie ruchu szybkiego.

Dekompozycja ruchu stanowi najbardziej istotny element zaburzen
opisywanych jako ataksja konczyn czy asynergia tutowia. Wielu autorow
te trzy okreslenia traktuje jako synonimy lub jako powstale w jednym pa-
tomechanizmie chorobowym. Oceny nasilenia dekompozycji ruchu mozna
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dokonaé, obserwujac czynnosci samorzutnie wykonywane przez chorego
lub przeprowadzajac préby, takie jak palec—nos czy rysowanie spirali Ar-
chimedesa.

Filmy:

* [1] dekompozycja ruchu I

W czasie wykonywania testu palec—nos trajektoria ruchu chorego nie
jest linia zblizona do prostej. Wystepuje wyrazna zmiana kierunku ruchu
w czasie jego trwania. Ruch palca do nosa jest podzielony na co najmniej
dwa fragmenty. Jest to tzw. dekompozycja, czyli rozfragmentowanie ruchu.

* [2] dekompozycja ruchu II

Ruch r¢ki w czasie rysowania spirali nie jest jednostajny, gladki, ale
rozfragmentowany. Chory nie jest w stanie rysowa¢ po krzywej, co jakis
czas zmienia kierunek ruchu, przez co spirala przybiera forme znieksztat-
conego wielokata.



DYSMETRIA

Definicja

Nieprawidtowy przebieg ruchu powodujacy brak osiagniecia planowanego punktu
koncowego ruchu.

Opis

Dysmetria jest podstawowym (kardynalnym) objawem moézdzkowym wy-
nikajacym z nieprawidtowego zakresu i sity ruchu. Dotyczy ruchow sta-
wow, zarowno proksymalnych, jak i dystalnych. Ruch moze si¢ skonczy¢
zbyt szybko, nie osiagajac celu (hipometria), lub zbyt p6zno, wykraczajac
istotnie poza planowany punkt konicowy (hipermetria).

Dysmetria o roznym stopniu nasilenia ujawnia si¢, czgsto obok drzenia
zamiarowego, w probach palec—nos [#® 1-6], palec—palec Iub pigta—ko-
lano [ 7-9]. Niektorzy autorzy do oceny dysmetrii w konczynie dol-
nej polecaja test paluch (badanego)—palec (badajacego), w ktérym chory
siggajac swoim paluchem do palca badajacego, wykonuje ruch noga wy-
prostowana w stawie kolanowym, zginajac ja tylko w stawie biodrowym,
przez co dysmetria jest tatwiejsza do zarejestrowania. U 0sob bez widocz-
nych objawow dysmetrii ujawni¢ ja mozna przez dodatkowe obcigzenie
poruszajacej si¢ konczyny.

Opisuje si¢ dwa mozliwe mechanizmy powstawania dysmetrii.
W pierwszym dysmetria jest btedem zaprogramowania catego ruchu jako
precyzyjnego wzorca aktywno$ci migéni bioracych udzial w rozpoczgciu,
wykonaniu i zakonczeniu ruchu. W drugim zaburzenie dotyczy tylko me-
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chanizmu zatrzymania ruchu i moze wynika¢ z opdznienia lub spowolnie-
nia skurczu Iub rozkurczu odpowiedzialnych za zatrzymanie ruchu migsni
agonistow 1 antagonistow. Moze by¢ takze nastgpstwem obnizenia napig-
cia mig$niowego, ktore uposledza tzw. bierny element zatrzymania ruchu.

Filmy:

* [1] dysmetria konczyn gérnych niewielka

44-letni chory z potwierdzong genetycznie ataksja rdzeniowo-mozdz-
kowa typu 1. Zaburzenia mowy, chodu i rdwnowagi wystepuja od 9 lat. Na
filmie widoczna jest niewielka dysmetria podczas proby palec—nos.

* [2] dysmetria konczyn gornych $rednio nasilona [

54-letni chory z objawami zespotu médzdzkowego od 7 lat. Na filmie
w prébie palec—nos widoczna jest srednio nasilona dysmetria i niewielkie
drzenie zamiarowe.

* [3] dysmetria konczyn gérnych $rednio nasilona II

Chory z zespotem moézdzkowym o niejasnej etiologii. Na filmie wi-
doczna jest $rednio nasilona dysmetria. Chory w probie palec—nos trafia
najczesciej obok, a nastgpnie koryguje ruch do czubka nosa. Drzenie za-
miarowe w tym przypadku nie jest widoczne.

* [4] dysmetria konczyn gérnych $rednio nasilona I1I

Chory z zespotem moézdzkowym o niejasnej etiologii. Na filmie wi-
doczna jest $rednio nasilona dysmetria. Chory w probie palec—nos trafia
najczesciej obok, a nastepnie koryguje ruch do czubka nosa. Widoczne jest
takze niewielkie drzenie zamiarowe.

* [5] dysmetria konczyn gérnych nasilona

26-letnia chora z objawami zespotu mdzdzkowego od 5 lat. Na fil-
mie widoczna jest nasilona dysmetria konczyn gornych. Podczas proby
palec—nos chora uderza si¢ nawet palcem w czoto.

* [6] dysmetria konczyn gornych znacznie nasilona

50-letnia chora z objawami uszkodzenia moézdzku narastajacymi od
30 lat w przebiegu ataksji rdzeniowo-moézdzkowej typu 1. Na filmie wi-
doczna jest znacznie nasilona dysmetria koficzyn gérnych. Chora nie jest
w stanie trafi¢ do swojego nosa ani do palca badajacego, wykonuje wiele
ruchéw korygujacych.



45

* [7] dysmetria konczyn dolnych I

55-letni chory z objawami moézdzkowymi w przebiegu malformacji
Arnolda-Chiariego od 6 lat. Na filmie widoczna jest wyrazna dysmetria
konczyn dolnych. Wykonujac probe pigta—kolano, chory trafia pigta w roz-
ne miejsca obok kolana.

* [8] dysmetria koniczyn dolnych II

Chory z zespotem moézdzkowym o niejasnej etiologii. Na filmie wi-
doczna jest $rednio nasilona dysmetria. Chory podczas proby pigta—kolano
trafia pigta znacznie powyzej kolana w obu konczynach.

* [9] dysmetria konczyn dolnych znacznie nasilona

50-letnia chora z objawami uszkodzenia moézdzku narastajacymi od
30 lat w przebiegu ataksji rdzeniowo-moézdzkowej typu 1. Na filmie wi-
doczna jest znacznie nasilona dysmetria koficzyn dolnych. Wykonujac
prébe pieta—kolano, chora mimo wielu prob korekeji ruchu trafia znacznie
powyzej kolana.






DRZENIE MOZDZKOWE

Definicja

Drzenie wywotane uszkodzeniem mézdzku ujawniajace sie jako proksymalne drze-
nie kinetyczne, wystepujace w czasie ruchu dowolnego lub spontanicznego albo
jako proksymalne drzenie posturalne. W czasie ruchu dowolnego drzenie mézdz-
kowe nasila sie przy osigganiu celu, przybierajac forme klasycznego objawu mézdz-
kowego — drzenia zamiarowego.

Opis

Uszkodzenie mozdzku jest powodem wystapienia drzenia podczas skurczu
(aktywnosci bioelektrycznej) migéni opisywanego w jezyku angielskim
jako action tremor, w ramach ktorego mozna wyr6zni¢ drzenie kinetyczne
1 pozycyjne.

Mozdzkowe drzenie kinetyczne wystgpuje w czasie catego ruchu,
od jego poczatku do zakonczenia, ale jego amplituda wyraznie si¢ nasila
przy osiaganiu celu. Holmes opisywatl drzenie mézdzkowe jako nieregu-
larne oscylacje od zamierzonej osi ruchu, na ktore naktadaja si¢ korekcyj-
ne ruchy wtérne wykonywane z powodu braku osiagnigcia zamierzonego
punktu w przestrzeni. Poniewaz przy zblizaniu si¢ do celu precyzja uloze-
nia w przestrzeni jest coraz bardziej pozadana, ruchy korekcyjne nasilaja
si¢ i uwidaczniaja jako regularne drzenie. Ta posta¢ drzenia mézdzkowego,
wystepujaca w czasie ruchu dowolnego (intencjonalnego), powszechnie
okreslana jest jako drzenie zamiarowe. Najlepiej uwidacznia si¢ w probie
palec—nos i pigta—kolano [% 1]. Wielu autorow uwaza jednak, ze obser-
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wowane w tych prébach drzenie, okreslane jako zamiarowe, nie jest jedy-
nie kinetyczne, bo naktada si¢ na nie drzenie posturalne po zatrzymaniu
ruchu. By dokona¢ poprawnej oceny charakterystycznego dla uszkodzenia
moézdzku drzenia kinetycznego i posturalnego, unikajg oni nawet uzywania
nazwy ,,drzenie zamiarowe”.

Mozdzkowe drzenie kinetyczne wystepuje nie tylko w czasie ruchu do-
wolnego, lecz takze w czasie niekontrolowanych ruchéw spontanicznych,
np. w czasie chodu. Jego cechg charakterystyczna, pozwalajaca np. od-
rozni¢ go od parkinsonowskiego drzenia kinetycznego, jest generowanie
przez aktywnos$¢ migsni proksymalnych [# 2].

Innym rodzajem drzenia obserwowanym u chorych z uszkodzeniem
moézdzku jest drzenie posturalne, zwane takze pozycyjnym lub statycz-
nym (ang. static type of action tremor). Jest to drzenie wystgpujace w cza-
sie utrzymywania dowolnej postawy glowy, tutowia lub konczyn. Wi-
doczne jest najlepiej w probie wyciagnigtych rak, tzn. przy wyciagnigciu
rak do przodu w pozycji stojacej przy otwartych oczach. Zwykle po kilku
sekundach ujawniaja si¢ oscylacyjne, rytmiczne ruchy ramion wywotane
ruchem w stawach barkowych. Tego typu drzenie mozna takze zaobser-
wowacé w konczynach dolnych, wykonujac probe paluch—palec, w czasie
ktérej prosi si¢ chorego, by przy otwartych oczach uniost konczyng dolng
wyprostowang w stawie kolanowym (ruch tylko w stawie biodrowym!),
tak by paluch stopy znalazt si¢ na wysokosci palca badajacego, bez doty-
kania tego palca. Podobnie jak w koficzynach gérnych drzenie pojawia si¢
1 stopniowo nasila w czasie kilku sekund.

Szczegdlnym rodzajem drzenia posturalnego pochodzenia mézdzko-
wego jest titubation, czyli rytmiczne, oscylacyjne, kilka razy na sekunde,
ruchy tutowia i glowy w pozycji stojacej lub siedzacej. Moze ono wy-
stapi¢ u osoby bez drzenia kinetycznego, moze mu rowniez towarzyszy¢
dystalne drzenie statyczne palcéw lub nadgarstka. Najczesciej przybiera
formg charakterystycznego chwiania si¢ do przodu i do tytu, moze jednak
wystapi¢ w formie chwiania si¢ na boki lub ruchow skrecajacych tutowia
i glowy. Czgstotliwo$¢ drzenia moze by¢ zmienna. Uwaza sig, ze za ten
rodzaj drzenia odpowiedzialna jest wynikajaca z zaburzen postawy staba
kontrola $rodka ciezkosci ciata, ktdry przesuwa si¢ beztadnie, co wymusza
szybkie ruchy korekcyjne do osiagnigcia rownowagi. Drzenie posturalne
typu titubation zwykle nasila si¢ w czasie zmgczenia chorego, po dtuzszym
staniu. Drzenie to wystgpuje rzadko, a wielu autoréw uwaza, ze wartos¢
lokalizacji jego uszkodzenia jest niewielka [%® 3].
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Filmy:

* [1] drzenie zamiarowe

57-letnia chora z wystepujacymi od 7 lat zaburzeniami mowy, chodu
i rownowagi. Na filmie widoczne jest drzenie wystgpujace w ostatniej
fazie ruchu, przy dotykaniu nosa w probie palec—nos, bardziej nasilone
po lewej stronie.

* [2] drzenie kinetyczne

48-letnia chora z wystepujacym od 15 lat zespotem moézdzkowym 1 pi-
ramidowym. Podobne dolegliwo$ci wystepuja u jej brata. Chora ma wy-
razny oczoplas, dyzartrie, ataksje 1 niewielkie objawy piramidowe. W po-
zycji siedzacej widoczne jest drzenie posturalne glowy. Nie ma drzenia
spoczynkowego, a drzenie posturalne jest stabo wyrazone. Dominuje drze-
nie kinetyczne, wyraznie nasilajace si¢ pod koniec ruchu drzenie zamia-
rowe. W neuroobrazowaniu widoczny jest zanik kory i robaka mézdzku.
Wyniki badan genetycznych w kierunku ataksji rdzeniowo-mézdzkowe;j
typu 1, 2 1 3 byty negatywne.

* [3] drzenie tutlowia w pozycji stojacej (titubation)

53-letni chory z wystgpujacym od 20 lat zespolem moézdzkowym.
W pozycji siedzacej wystepuje chwianie si¢ i ruchy oscylacyjne tutowia;
widoczne jest takze drzenie konczyn dolnych. Wystepuje réwniez chwia-
nie si¢ tulowia w pozycji stojacej z amplituda ruchéw oscylacyjnych poni-
zej 10 ecm. Chory moze jeszcze sta¢ samodzielnie, ale na znacznie posze-
rzonej podstawie, wigkszej niz 35 cm. Chodzenie mozliwe jest jedynie za
pomoca kuli tokciowe;.






DYSDIADOCHOKINEZA

Definicja

Zaburzenie zdolno$ci do poprawnego wykonywania szybkich ruchéw naprzemien-
nych lub matych ruchéw powtarzalnych. Skrajna posta¢ catkowitej niezdolnosci do
wykonywania takich ruchéw nazywana jest adiadochokineza.

Opis

Dysdiadochokineza (ang. dysdiadochokinesis) zostata po raz pierwszy opi-
sana przez Babinskiego w 1902 roku. Holmes uwazat ja za jeden z najbar-
dziej trwalych objawdéw uszkodzenia moézdzku, w opozycji do obnizenia
napigcia mig$niowego. Prawidtowy ruch naprzemienny, np. powtarzajacy
si¢ ruch pronacji i supinacji, powinien by¢ kompletny, rytmiczny i szyb-
ki, tzn. wykonywany w okreslonym zakresie i rytmie oraz z odpowied-
nig szybko$cia. Podobne cechy powinny charakteryzowaé prawidtowe
wykonanie powtarzanych ruchéw w matych stawach, np. opozycyjne
ruchy kciuka i kolejnych palcow reki. Chorzy z uszkodzeniem mdzdzku
wykonujg ruchy naprzemienne w niepelnym lub nadmiernym, wynikaja-
cym z trudnosci zahamowania ruchu, zakresie i zwykle ze zmniejszona
szybkos$cia. Maja takze zaburzony rytm powtarzanych ruchdw, co bywa
czasem traktowane jako odrgbny objaw i nazywane dysrytmokineza (ang.
dysrhythmokinesis).

Do oceny dysdiadochokinezy uzywa si¢ proby szybkiego odwracania
1 nawracania rak w utozeniu na udach lub wyciagnigtych przed siebie oraz
préby miynka [%® 1-6].
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Filmy:

* [1] dysdiadochokineza o niewielkim nasileniu

59-letni chory z objawami mézdzkowymi od 2 lat. Na filmie widoczna
jest niewielka dysdiadochokineza konczyn gdérnych, polegajaca na spo-
wolnieniu, zaburzeniu rytmu i precyzji ruchow naprzemiennych. W probie
mitynka chory niekiedy zahacza r¢ka o rekg. W tescie odwracania i1 na-
wracania ruchy rak sa zbyt obszerne, chory unosi do gory tokcie (kotysze
tokciami).

* [2] dysdiadochokineza o duzym nasileniu

53-letni chory z wystepujacym od 20 lat izolowanym zespotem mézdz-
kowym. Na filmie widoczna jest nasilona dysdiadochokineza koniczyn gor-
nych. Ruchy naprzemienne obu rak sa nierytmiczne i rozkojarzone. W cza-
sie proby mtynka chory wielokrotnie uderza r¢ka o reke.

* [3] dysdiadochokineza: préba mtynka

57-letnia chora z wystepujacymi od 7 lat zaburzeniami mowy, chodu
i rownowagi. Na filmie widoczne sa znaczne zaburzenia ruchow konczyn
gérnych w probie mtynka. Ruch nie jest ptynny, chora wielokrotnie uderza
reka o reke.

* [4] dysdiadochokineza: ruchy naprzemienne [

57-letnia chora z wystepujacymi od 7 lat zaburzeniami mowy, chodu
i rownowagi. Na filmie widoczne jest znaczne spowolnienie ruchéw na-
przemiennych (10 ruchéow w czasie 14 sekund, norma — ponizej 10 se-
kund). Wystepuja takze nieregularnosé i brak precyzji ruchow.

* [5] dysdiadochokineza: ruchy naprzemienne II

63-letnia chora z objawami mézdzkowymi od 3 lat. Na filmie widoczna
jest niewielka dysdiadochokineza wyrazajaca si¢ epizodyczng nieregular-
nos$cig ruchow naprzemiennych. Szybkos¢ ruchdw jest prawidtowa (10 ru-
chow w ciagu 10 sekund).

* [6] dysdiadochokineza: préba mtynka

63-letnia chora z objawami mézdzkowymi od 3 lat. Na filmie widoczna
jest niewielka dysdiadochokineza — chora od czasu do czasu zahacza rgka
o reke. Poza tym ruch jest szybki, ptynny i regularny.



ZABURZENIA KONTROLI I ZATRZYMANIA RUCHU

Definicja

Niezdolno$¢ do utrzymania okre$lonej postawy lub szybkiego powrotu do poprzed-
niej pozycji po nagtej zmianie tej pozycji w wyniku dziatania sity zewnetrznej lub po
nagtej zmianie sity oporu, wyrazajaca sig licznymi oscylacyjnymi ruchami korekcyj-
nymi i objawem odbicia.

Opis

Zaburzenie kontroli ruchu powodujace niemozno$¢ zatrzymania ruchu ko-
rygujacego, tzn. ruchu zmierzajacego do powrotu do poprzedniej pozycji
po nagtej i wymuszonej przez sil¢ zewngtrzna zmianie tej pozycji, jest typo-
wym objawem uszkodzenia mézdzku. W prawidlowych warunkach nagta
1 nieoczekiwana zmiana pozycji okreslonej czesci ciata, np. wyciagnigtej
do przodu reki badanego, spowodowana dziataniem sity zewnetrznej, np.
przez osobg badajaca, powoduje szybki powrdt do poprzedniej pozycji na-
tychmiast po zaprzestaniu dziatania tej sity. W przypadku chorego z uszko-
dzeniem mozdzku powrdt do poprzedniej pozycji jest znacznie diuzszy
i poprzedzony zwykle licznymi ruchami oscylacyjnymi, przekraczajacymi
»tam 1 z powrotem” pozadang poprzednia pozycje¢. Ruch korekcyjny jest
wyraznie zbyt duzy (ang. overshoots) i sam musi by¢ korygowany, a ko-
lejne korekty sa widoczne jako oscylacje wokdt pozadanej pozycji. Naj-
czesciej polecang proba do badania tego objawu uszkodzenia mézdzku jest
test nacisku na nadgarstek (ramie, reke) (ang. wrist-tapping test lub arm
displacement test). Chorego prosi si¢ o zamknigcie oczu i wyciagnigcie
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wyprostowanych rak do przodu, uprzedza o zamiarze wykonaniu naglego
nacisku na jedna z rak na wysokosci nadgarstka i prosi o niepoddawanie
si¢ temu naciskowi oraz o utrzymanie pozycji. Po tym uprzedzeniu bada-
jacy krotkim, silnym ruchem wiasnej r¢ki dziatajacej na wysokosci nad-
garstka obniza pozycje reki badanego o kilkanascie centymetrow [# 1].

Zaburzenia kontroli ruchu sa réwniez powodem objawu (nadmier-
nego) odbicia. Jako Zze objaw ten zostal opisany przez Holmesa, wielu
autorow uzywa nazwy ,,objaw Holmesa”. Po naglym usunigciu oporu po-
konujaca go konczyna ma naturalna tendencj¢ do szybkiego ruchu poza
granicg oporu. Jest to prawidtowy ruch odbicia, ktérego site 1 zakres kon-
troluje mézdzek. W jego uszkodzeniu ruch odbicia staje si¢ nadmierny, nie
zostaje odpowiednio szybko powstrzymany. Jako przyktad badania tego
objawu Holmes opisat probe polegajaca na utrzymywaniu przez jakis czas
nacisku przez badajacego od goéry na nadgarstki wyciagnigtych do przodu
rak badanego, ktéry przeciwstawia sie sile tego nacisku. Nagle zwolnienie
nacisku powoduje u 0s6b zdrowych ruch rak do gdéry na niewielka odleg-
tos¢ 1 szybki powrdt do wyjsciowej pozycji. U chorych z uszkodzeniem
moézdzku ruch do géry uwolnionych od nacisku rak jest znacznie wigkszy,
a powrdt do poprzedniej pozycji nastgpuje po kilku ruchach oscylacyjnych.
Objaw nadmiernego odbicia mozna szczegdlnie dobrze uwidoczni¢ w te-
Scie pociagnigcia ramienia (ang. arm-pulling test), polecajac choremu
zgiac¢ reke w tokciu i nie pozwoli¢ sobie jej odgiaé. Po naglym zwolnieniu
sity odginajacej rami¢ przez badajacego ruch odbicia u chorych z uszko-
dzeniem moézdzku jest tak duzy, ze powoduje uderzenie si¢ chorego w klat-
ke piersiowa lub twarz, co z reguty nie wystepuje u 0sdb zdrowych. W te-
$Scie, w ktérym zgieta w tokciu reka chorego jest nieco uniesiona, przez co
badanemu grozi uderzenie si¢ w twarz, druga r¢ka badajacego powinna
by¢ utozona na barku chorego, by przyjaé na siebie sil¢ sprowokowanego
nadmiernego ruchu odbicia i uchroni¢ chorego przed uszkodzeniem sobie
oka czy innej czesci twarzy [ 1, 2].

Mechanizm odpowiedzialny za wystgpowanie nadmiernych ruchow
korekcyjnych po wymuszonej zmianie pozycji (ang. overshooting) i zwia-
zanych z tym ruchdw oscylacyjnych przed powrotem do poprzedniej pozy-
cji, a takze objawu nadmiernego odbicia, nie jest doktadnie znany. Holmes
nadmierny ruch odbicia tlumaczyt obnizonym napigciem mig¢$niowym.
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Filmy:

* [1] objaw odbicia |

Chora z rozpoznaniem choroby Friedreicha. Po naglym zwolnieniu na-
cisku na nadgarstek wyciagnigtej do przodu r¢ki chora wykonuje ruch reka
do gory, ktérego zakres jest znacznie wigkszy niz u osoby zdrowej. W dru-
giej czesci filmu pokazany jest test pociagnigcia ramienia, ktory rowniez
jest patologiczny, z objawem nadmiernego odbicia.

* [2] objaw odbicia IT

Chora z zespotem moézdzkowym o nieustalonej etiologii. W tescie po-
ciagniecia ramienia, po nagtym usunigciu oporu przez osobe badajaca cho-
ra demonstruje objaw nadmiernego odbicia, bardziej nasilony po stronie
prawe;j.






HIPOTONIA

Definicja

Obnizone napigcie migéniowe objawiajace sie spadkiem oporu przy biernym roz-
cigganiu migsni i powodujace m.in. nieprawidtowa postawe, zmiane utozenia w ob-
rebie stawéw i ruchy wahadtowe.

Opis

Odpowiednie napigcie migsniowe jest niezbedne do utrzymania prawid-
towej postawy, wlasciwego utozenia poszczegdlnych czesci ciala, szcze-
gblnie w czasie ruchu, a takze do utrzymania zwartosci i zakresu ruchu
w stawach. Spadek tego napiecia wywotany dysfunkcja lub uszkodzeniem
przedniego ptata mozdzku powoduje widoczng ,,wiotkos$¢” postawy cho-
rego i1 zwigkszony zakres ruchu w stawach, najcze¢sciej widoczny jako
przeprost w stawach tokciowych i kolanowych, co moze prowadzi¢ do ich
uszkodzenia. Obnizone napigcie mig$niowe ujawnia si¢ w czasie chodu
»opadnietymi” i nienaturalnie balansujacymi rekami z wyraznie zmniej-
szonym zgieciem w stawach tokciowych, a takze przeprostem w stawach
kolanowych (tac. genu recurvatum) i kotysaniem si¢ glowy i tutowia
[%# 1]. Wprawiona w ruch wiszaca wolno konczyna wykonuje liczne ru-
chy wahadlowe. Mozna to zbadac¢, sadzajac chorego na wysokiej lezance
ze stopami niedotykajacymi podtoza i wywolujac swobodny ruch pod-
udzia przez jego popchnigcie lub uderzenie w rozciggno rzepki, jak przy
badaniu odruchu kolanowego. Mozna wtedy zarejestrowac liczne ruchy
wahadtowe.
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Obnizenie napigcia migsniowego jest typowa reakcjq na ostre uszkodze-
nie mozdzku. Zwykle wystepuje przejsciowo, pojawia si¢ zaraz po uszko-
dzeniu i ustgpuje po 7-10 dniach. W przewlektych chorobach moézdzku
moze by¢ trudne do wykrycia.

Przyczyna obnizonego napigcia migsniowego w chorobach mézdzku
jest prawdopodobnie zaburzona regulacja wspotpracy miedzy motoneuro-
nami o i y w rdzeniu krggowym. Uszkodzenie mdzdzku powoduje zabu-
rzenia funkcji wrzecion mig$niowych, zmniejszong impulsacje w moto-
neuronach y i zwigzany z tym spadek wytadowan w motoneuronach a.

Film:

* [1] hipotonia

15-letnia chora z rozpoznaniem ataksji teleangiektazji, ktorej objawy
wystepuja od 5. roku zycia. Na filmie widoczne sa typowe objawy obnizo-
nego napigcia miesni uwidaczniajace si¢ w czasie chodu: kotysanie catego
ciata, a szczegdlnie konczyn gornych, ktdre nie wykazuja naturalnego nie-
wielkiego zgigcia w stawach tokciowych, oraz ujawniajacy si¢ przy wy-
kroku przeprost w stawach kolanowych.

Film uzyskano dzieki uprzejmosci dr. med. Tomasza Kmiecia z Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie.



BADANIE DYSFUNKCJI MOZDZKU

Podstawowy schemat badania objawow dysfunkcji mozdzku w celu identy-
fikacji i oceny nasilenia objawow zespotu mézdzkowego jest nastgpujacy:

» obserwacja spontanicznej aktywnos$ci ruchowe;j:

— chodu;
— mowy;
— ruchow gatek ocznych;
— konczyn;
* badanie (proby):
— ruchow gatek ocznych;
— postawy (utrzymywania postawy):
* stanie w pozycji wyprostowanej;
* wyciagniecie ramion do przodu;
— chodu:

* dowolnego;

* na palcach i na pigtach;

* stopa za stopa (ang. tandem walking);

— ataksji konczyn:

* préba palec—nos;

» préba ruchdéw naprzemiennych;

* proba kontroli i zatrzymania ruchu;

» préba pieta-kolano i kolano-piszczel;

* napigcia migsni.

Badanie to stanowi element schematu calosciowego badania neuro-
logicznego. Wynik tego badania, wykonywanego w celu diagnostyki roz-
nicowej, musi by¢ rozpatrywany w kontekscie nieprawidlowosci stwier-
dzanych w innych elementach badania neurologicznego. Celem tej prezen-
tacji jest jednak tylko opis wybranych metod shuzacych ocenie obecnosci
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1 nasilenia poszczegoélnych ruchowych objawow zespotu mézdzkowego,
bez analizy ich znaczenia diagnostycznego.

Jesli wynik wymienionych wyzej, a opisanych ponizej obserwacji
1 prob jest prawidtowy, mozna stwierdzi¢, ze nie ma ruchowych objawdow
zespotu mézdzkowego. W przypadku pojedynczych nieprawidtowosci lub
watpliwosci co do wyniku przeprowadzonych ocen i prob, a takze w celu
doktadniejszej oceny nasilenia zaburzen moézdzkowych nalezy si¢ggna¢ do
bogatszego arsenatu préb mozdzkowych, opisywanych przez poszczegol-
nych autoréw i proponowanych w réznych skalach ataksji. Podczas wyko-
nywania tych prob wazne jest, by byly przeprowadzone poprawnie, zgod-
nie z ustalonymi regutami. Tylko wtedy mozna wykry¢ i oceni¢ zaburzenia
o niewielkim stopniu nasilenia. Rownie wazne jest, by chory otrzymat zro-
zumialg dla niego instrukcje i staral sie wykonaé proby precyzyjnie. Tam,
gdzie jest to mozliwe, np. w probach dla konczyn gornych, trzeba choremu
zademonstrowac sposob wykonania proby. W niektorych probach szcze-
gblnie wazne jest tempo ich wykonywania.

Proby uporzadkowania symptomatologii uszkodzen mdézdzku dla lep-
szej porownywalnosci ich opiséw czy oceny ich nasilenia byty podejmo-
wane juz od poczatku XX wieku, m.in. przez Babinskiego w 1913 roku,
ale pierwsza skale oceny ataksji, ktora doktadnie okreslata zestaw prob
do badania objawow dysfunkcji mozdzku i sposdb ich przeprowadzenia,
opublikowano dopiero w 1997 roku. Jest to konsensus migdzynarodowe;j
grupy ekspertow Swiatowej Federacji Neurologii pod nazwa Miedzynaro-
dowej Skali Oceny Ataksji (International Cooperative Ataxia Rating Sca-
le — ICARS). Zawiera ona 19 pozycji oceny, ktore tacznie tworza skalg
100-punktowsq [Trouillas i wsp., 1997]. W nastgpnych latach skala ta byta
modyfikowana, najcze¢sciej przez wlaczanie do niej dodatkowych pozycji
i doprecyzowanie sposobu oceny. W 2006 roku inni autorzy zapropono-
wali nieco krotsza (8 pozycji 1 40 punktow) skale zwana SARA (Scale
for the Assessment and Rating of Ataxia) [Schmitz-Hiibsch i wsp., 2006],
a w 2009 roku zespdt badaczy z Bostonu zaproponowat kolejng modyfi-
kacje skali ICARS, skracajac ja do 5 pozycji i 30 punktéw [Schmahmann
1 wsp., 2009].

W dalszej czesci rozdziatu zostang przedstawione wybrane elementy
tych skal uwzgledniajace zasady punktacji. Zadna z nich nie zostata ofi-
cjalnie, za zgoda autorow, opublikowana w jezyku polskim do powszech-
nego uzytku. W wersji oryginalnej mozna si¢ z nimi zapoznaé¢ w cytowa-
nych wyzej pozycjach pismiennictwa.
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Ocena postawy

Stojac na nieposzerzonej podstawie (definiowanej najczesciej jako odleg-
to$¢ miedzy kostkami przysrodkowymi nieprzekraczajaca 10 cm) oraz
majac otwarte oczy, osoba zdrowa powinna bez trudu zachowa¢ wyprosto-
wang i nieruchoma postawe ciata przez co najmniej kilkadziesiat sekund.
Oceniajac ogolng zdolnos¢ do stania, przy braku widocznych zaburzen
w czasie tej naturalnej pozycji, nalezy dodatkowo wykonaé:

» prébe stania ze zlaczonymi stopami (co najmniej 10 sekund) przy
otwartych i1 zamknietych oczach;

» prébe stania stopa przed stopa (co najmniej 10 sekund) przy otwar-
tych 1 zamknigtych oczach;

» prébe stania na jednej nodze (co najmniej 10 sekund).

Osoba zdrowa wszystkie te proby jest w stanie wykonac rowniez bez
trudnosci, chociaz utrzymanie si¢ na jednej nodze moze stanowi¢ problem
dla osoby starszej lub ostabionej — dlatego test ten jest czgsto pomijany.

Obserwujac chorego z uszkodzeniem mézdzku w jego naturalnej pozy-
cji stojacej, mozna zwykle dostrzec:

* poszerzenie podstawy o réznym stopniu nasilenia mierzonego
odlegloscia miedzy kostkami przySrodkowymi w przedziatach:
>10 cm, 25-35 cm, >35 cm;

* trudno$ci w utrzymaniu rownowagi w tej pozycji wyrazajace si¢
chwianiem si¢ w jednym lub réznych kierunkach. Moze to wynikaé
z zaburzen rownowagi lub specyficznej formy drzenia — titubation.

Niektérzy chorzy mimo poszerzenia podstawy nie moga utrzymac nie-
ruchome;j pozycji i aby nie upasé, musza wykonywaé korekcyjne wykroki
w jednym lub wielu kierunkach badz korzystaé¢ z podparcia z wykorzy-
staniem jednego lub nawet obu ramion. W skrajnej sytuacji nie sg zdolni
do stania nawet przy obustronnym podparciu (6. stopienn w 6-punktowej
skali ICARS). Wynikajace z zaburzen rdwnowagi chwianie si¢ ocenia si¢
przez amplitud¢ oscylacji (chwiania si¢) na wysokosci glowy: <10 cm
1>10 cm przy otwartych i zamknigtych oczach [ 1-4].

Prawidlowos$¢ pozycji siedzacej ocenia sig, sadzajac chorego na twar-
dym krzesle z przywiedzionymi ramionami i udami oraz stopami opartymi
na podlozu. Zwraca si¢ uwage na oscylacje tutowia wynikajace z zaburzen
rownowagi. Przy znacznym nasileniu zaburzen chory przewraca si¢ nawet
w tej pozycji. Nie ocenia si¢ jednostronnych odchylen, ktore sq zwykle
wynikiem zaburzen jader podstawy [ 5, 6].
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Filmy:

* [1] postawa w pozycji stojacej |

Oceniajac postawe na stojaco, okresla si¢ zdolno$¢ chorego do stania
przy otwartych oczach. Widoczna na filmie chora ma znacznie poszerzo-
ny rozstaw stop, ponad 35 cm, (3. stopien w skali 4-stopniowej) i znacz-
nie chwieje si¢ przy staniu (3. stopien w skali 3-stopniowej). Proba stania
na ztaczonych nogach szybko konczy si¢ upadkiem.

* [2] postawa w pozycji stojacej 11

Oceniajac postawe na stojaco przy otwartych oczach, nalezy zwrocié
uwagg na naturalny rozstaw stop, oceniany jako odlegtos¢ migdzy kostkami
przysrodkowymi — nie powinna ona przekracza¢ 10 cm. Widoczny na fil-
mie chory ma wyraznie poszerzony rozstaw stop, ponad 25 cm (2. stopien
w skali 4-stopniowej). Ocenia si¢ rowniez mozliwos¢ stania na jednej nodze
powyzej 10 sekund, stanie ze ztaczonymi stopami oraz stanie stopa przed
stopa. Badany pacjent nie jest w stanie sta¢ na jednej nodze, natychmiast
traci rownowage oraz wyraznie chwieje si¢ w czasie stania ze ztaczonymi
stopami i w tescie stopa przed stopa (3. stopien w skali 6-stopniowe;).

* [3] postawa w pozycji stojacej 111

Oceniajac postawe na stojaco, zwracamy uwagge na oscylacyjne ruchy
tutowia (kotysanie) przy ztaczonych stopach, z oczami otwartymi i zam-
knigtymi. Widoczny na filmie pacjent wykazuje niewielkie ruchy oscylu-
jace tutowia (1. stopien w skali 3-stopniowej), ktoére po zamknigciu oczu
nieco si¢ tylko nasilaja, ale nadal na poziomie glowy nie przekraczaja
10 cm (2. stopien w skali 4-stopniowe;j).

* [4] postawa w pozycji stojacej IV

Oceniajac postawe na stojaco, zwracamy uwage¢ na oscylacyjne ru-
chy tutowia (,,kotysanie”) przy zlaczonych stopach, z oczami otwartymi
1 zamknietymi. Widoczna na filmie pacjentka wykazuje niewielkie ruchy
oscylujace tutowia (1. stopien w skali 3-stopniowej), ktére po zamknigciu
oczu nasilaja si¢, osiagajac na poziomie glowy amplitud¢ okoto 10 cm (3.
stopien w skali 4-stopniowej).

* [5] postawa w pozycji siedzacej I
Oceniajac postawe w pozycji siedzacej, zwraca si¢ uwage na oscylacje
(chwianie si¢) tutowia w tej pozycji przy oczach otwartych i zamknietych.
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Widoczna na filmie pacjentka nie wykazuje oscylacji ani przy otwartych,
ani przy zamknietych oczach.

* [6] postawa w pozycji siedzacej 11

Oceniajac postawe w pozycji siedzacej, zwraca si¢ uwage na oscylacje
(chwianie si¢) tutowia w tej pozycji. Widoczna na filmie pacjentka wy-
kazuje niewielkie ruchy oscylacyjne przy otwartych oczach (1. stopien
w skali 4-stopniowe;).

Ocena chodu

Przedmiotem oceny chodu jest przede wszystkim ogolna jego sprawnos¢,
tzn. koniecznos$¢ korzystania z dodatkowego wsparcia ($ciana, laska, wo-
zek, druga osoba itp.) i zdolno$¢ do radzenia sobie z utrudnieniami chodu,
takimi jak chdd stopa za stopa (noga za noga), chodzenie na palcach czy na
pigtach. Standardowo chod ocenia sig, obserwujac naturalny chdd chorego
wzdtuz linii prostej na odcinku 10 m i wykonanie pétobrotu w celu zmiany
kierunku chodu.

Ogdlna sprawnos$¢ chodu wedlug skali ICARS klasyfikowana jest

W nastepujacy sposob:

* 0 — chod prawidtowy (bez trudnosci w czasie chodu naturalnego
i potobrotu; w skali SARA ocenia si¢ takze chdd noga za noga, do-
puszczalny jest tylko jeden nieprawidlowy krok);

* 1 —chéd prawie normalny (nieprawidtowosci widoczne tylko w cza-
sie chodu noga za noga);

* 2 — chéd nieprawidlowy, ale niewymagajacy podparcia (widoczne
nieprawidtowosci i brak regularnosci chodu);

* 3 — chéd nieprawidlowy, ale niewymagajacy podparcia (widoczne
chwianie si¢ i trudnosci w pétobrocie);

* 4 — chod nieprawidtowy, wymagajacy czasem dodatkowego pod-
parcia (w czasie pokonywania 10-metrowego dystansu chory musi
incydentalnie oprzec¢ si¢ o $ciang);

* 5 —chdd nieprawidlowy, wymagajacy jednego statego podparcia (la-
ska, kula tokciowa);

* 6 — chod nieprawidlowy, wymagajacy obustronnego stalego podpar-
cia (kule, balkonik);

* 7 —chdd nieprawidlowy, jedynie z pomoca drugiej osoby;
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* 8—chod niemozliwy (chory moze si¢ przemieszczac jedynie na woz-

ku inwalidzkim).

Oprocz ogdlnej sprawnosci ocenie moze takze podlegaé szybkos¢ cho-
du. Wedtug skali ICARS chod moze by¢ nieco wolniejszy (1. stopien), wy-
raznie zwolniony (2. stopien), ekstremalnie wolny (3. stopien) lub w ogdle
niemozliwy (4. stopien) [ 1, 2].

Filmy:

* [1]chéd 1

Oceniajac chod, nalezy zwroci¢ uwage, czy chory w czasie przejscia
10 m idzie szybko i rytmicznie (regularnie), czy chwieje si¢, ma trudnosci
w obrocie 1 musi si¢ oprze¢ o Sciang. Widoczna na filmie chora ma nieco
zwolniony (1. stopien w skali 4-stopniowej), nieregularny i chwiejny chod
z wyraznymi trudnos$ciami, utratami rownowagi w pétobrocie (3. stopien
w skali 8-stopniowej). Jezeli chod nie wymaga podparcia, ocenia si¢ takze
mozliwos¢ chodzenia stopa za stopa. Widoczna na filmie chora w tym te-
$cie ma wyrazne trudnosci, traci rOwnowagg.

* [2]chéd 1T

Widoczna na filmie chora moze chodzi¢ jedynie z obustronnym pod-
parciem, mimo podtrzymywania przez druga osob¢ musi dodatkowo opie-
ra¢ si¢ o Sciang. Zaburzenia chodu u chorej mozna ocenié¢ na 7. stopien
w skali 8-stopniowe;.

Ocena ataksji konczyn

Badanie w kierunku ataksji konczyn wykonuje si¢ zwykle osobno w kon-
czynach gérnych i dolnych. Obecnos¢ i nasilenie dekompozycji, dysmetrii,
drzenia, diadochokinezy oraz kontroli i zatrzymania ruchu w konczynach
gdérnych ocenia si¢ w nastgpujacych probach (testach):
¢ proba palec—nos — nazywana takze proba ,,palec do nosa” — ocenia
dekompozycje, dysmetri¢ i drzenie zamiarowe;
e proba palec—palec (inaczej ,,préba palec do palca”) — ocenia drze-
nie i kontrol¢ ruchu;
e proba ruchow naprzemiennych (préba nawracania i odwracania
przedramienia, inaczej préba pronacji i supinacji przedramienia/
reki) — ocenia diadochokinezg;
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* préba nacisku na nadgarstek (ramig, r¢gke) — ocenia kontrole ruchu;
* préba pociagnigcia ramienia (lub préba odbicia) — ujawnia objaw
Holmesa;

* préba rysowania spirali Archimedesa — ocenia dekompozycj¢ ru-

chu 1 hipermetrig.

Do przeprowadzenia proby palec—nos poleca si¢ choremu, aby unidst
rami¢ do przodu lub boku na wysoko$¢ nosa, a nastgpnie trafit czubkiem
palca do czubka nosa. W skali ICARS ocenia si¢ osobno dysmetri¢ i de-
kompozycje oraz drzenie. W ocenie nasilenia dysmetrii i dekompozycji
w zakresie od 0 do 4 punktéw zwraca si¢ uwage na liczbe faz, na ktdra
podzielony jest ruch, i nasilenie dysmetrii. W ocenie drzenia zamiarowego
zwraca si¢ uwage na jego amplitude (niewielka — 1 punkt, <10 cm — 2 punk-
ty, 1040 cm — 3 punkty, >40 cm — 4 punkty). Modyfikacja proby palec—nos
jest polecenie choremu, by po wykonaniu ruchu do nosa trafiat do czubka
palca badajacego, ktéry za kazdym razem zmienia jego potozenie [% 1].

W probie palec—palec poleca si¢ choremu unie$¢ na wysokos¢ klat-
ki piersiowej zgigte w tokciach i skierowane ku sobie rgce, tak aby ich
palce wskazujace byly w odleglosci 1 cm, i utrzymaé taka pozycj¢ rak
przez 10 sekund. Ocenia si¢ amplitud¢ oscylacji wynikajacaq z drzenia
1 braku kontroli ruchu, podobnie jak w ocenie drzenia zamiarowego w pro-
bie palecnos, tzn. amplituda niewielka — 1 punkt, <10 cm — 2 punkty,
10—40 cm — 3 punkty, >40 cm — 4 punkty [#® 2].

Najczegsciej wykonywang proba ruchow naprzemiennych konczyn
gdérnych jest szybkie nawracanie i odwracanie wysunigtych przed siebie
rak (proba nawracania i odwracania przedramienia). Nalezy poprosié¢
chorego o jak najszybsze wykonywanie tych ruchow przy nieco zgigtych
w stawach tokciowych koniczynach goérnych. W skali ICARS oprocz niere-
gularnosci i spowolnienia ruchu ocenia si¢ takze kotysanie tokciami towa-
rzyszace ruchowi rak [#® 3]. Inna, uwazana przez niektorych za bardziej
przydatng, proba oceny diadochokinezy jest wykonywanie naprzemien-
nych ruchéw nawracania i odwracania reki utozonej na udzie, czyli proba
klepania po udzie (ang. thigh-patting test). W ocenie rytmicznosci ruchu
w tym tescie przydatny jest dzwick wydawany przez uderzajaca udo reke.
Autorzy skali SARA polecaja badajacemu zademonstrowaé ja najpierw
pacjentowi w tempie okoto 10 cykli ruchu w czasie 7 sekund i poprosi¢
chorego, by wykonywat ja w takim samym tempie. Jako nieprawidtowa
ocenia si¢ probe wowczas, jesli ruch jest nieregularny, przerywany lub wy-
konywany w tempie ponizej 10 cykli w ciagu 10 sekund [%® 4].



66

Kolejng probg ruchéw naprzemiennych jest proba mlynka. Chory
proszony jest o wykonywanie okreznych ruchéw obiema konczynami gor-
nymi na wysokosci tutowia. Ocenia si¢ szybkos¢, rytmicznos¢ i synchro-
nicznos¢, a takze doktadnos$¢ ruchu. Przy uszkodzeniach moézdzku chory
wykonuje probe wolniej, nierytmicznie i niesynchronicznie oraz uderza
reka o reke. Naprzemiennos¢ ruchow w konczynach gornych mozna takze
oceni¢ w probie palec wskazujgcy—keiuk (ang. finger tapping test), prze-
prowadzanej najczgsciej w celu oceny bradykinezji. Zadaniem chorego
jest szybkie wykonywanie ruchéw uderzania opuszka palca wskazujacego
w opuszke kciuka, przy zachowaniu maksymalnej amplitudy tego ruchu.

Ocena kontroli 1 zatrzymania ruchu jest trudna i subiektywna. Zjawisko
odbicia (ang. rebound response) po naglym zwolnieniu oporu jest natural-
ne, ale u oséb zdrowych odbicie jest niewielkie. Do oceny tego zjawiska
polecane sa zwykle dwa testy: test nacisku na nadgarstek (ramig) i test
pociagnigcia ramienia. Zostaty one doktadniej opisane w rozdziale poswig-
conym kontroli ruchu i zatrzymania.

Préba rysowania spirali Archimedesa stanowi element skali ICARS.
Zadaniem chorego jest rysowanie spirali doktadnie wedtug wzoru przed-
stawionego na kartce lub graficznym tablecie. Oceniajac rysunek chorego,
zwraca si¢ uwage na odchylenia od linii wzorca (hipermetria) i1 ksztalt na-
rysowanej spirali (dekompozycja ruchu) [#® 5].

Ataksja konczyny dolnej oceniana jest najczesciej dwiema probami,
ktére w praktyce wykonywane sa tacznie, lecz z zatozenia powinny by¢
oceniane osobno. Préba pieta—kolano (ang. heel-to-knee test, heel-to-shin
test), w ktorej poleca si¢ choremu w pozycji lezacej uniesienie nogi tak
wysoko, jak to jest mozliwe (co najmniej 40 cm, noga moze pozostawac
nieco zgieta w stawie kolanowym), i trafienie precyzyjnie pigta w kolano
drugiej lezacej nogi oraz utrzymanie tej pozycji przez kilka sekund. Zda-
niem autordéw skali ICARS chory powinien mie¢ mozliwo$¢ kontroli wzro-
kowej (utozenie z uniesiong glowa), jednak autorzy skali SARA zalecajg
wykonanie tej proby bez kontroli wzroku. Wazne jest, by chory otrzymat
instrukcje, ze wymagana jest precyzja ruchu. Proba powinna by¢ wykona-
na co najmniej trzykrotnie. Ocenia si¢ zwykle osobno dekompozycje ruchu
i dysmetri¢ (gtadkos¢ ruchu i odleglo$¢ trafienia do celu) i drzenie zamia-
rowe (czas utrzymywania si¢ drzenia w sekundach) [# 6-8].

Préoba kolano—piszczel moze by¢ wykonana bezposrednio po kazdej
prébie pigta—kolano lub dopiero po kilkakrotnym powtdrzeniu proby pig-
ta—kolano. Zadaniem chorego jest przesunigcie piety wzdtuz goleni do sto-
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py 1 ulozenie nogi w normalnej pozycji. Ocenia si¢ dekompozycje ruchu,
czyli jego podzial na fazy. Przy znacznym nasileniu zaburzen chory nie jest
w stanie w ogdle wykonac tego ruchu [#® 6-8].

Niektorzy autorzy polecajg takze inne testy, takie jak préba uderzania
pieta (ang. heel-tapping test, leg-tapping test), w ktérym chory szybko ude-
rza pigta o piszczel drugiej nogi (ocena dysmetrii, dekompozycji i dysdiado-
chokinezy) czy test specyficznie oceniajacy dekompozycje ruchu poprzez
wykonywanie uniesiong odpowiednio wysoko pigta ruchéw po okregu.

Filmy:

* [1] proba palec—nos

W prébie palec—nos ocenia si¢ dysmetri¢, drzenie zamiarowe i de-
kompozycje ruchu. W pierwszej czgsci filmu chora miata za zadanie trafi¢
czubkiem palca do czubka nosa. Widoczne jest wyrazne drzenie zamia-
rowe, bardziej nasilone po stronie lewej, ktorego amplituda nie przekra-
cza jednak 10 cm. Drzenie ocenia si¢ na 2. stopien w skali 4-stopniowe;.
Dekompozycja ruchu i dysmetria sg bardziej widoczne w drugiej czesci
filmu, kiedy chora miata wykona¢ kolejne ruchy migdzy palcem badaja-
cego a czubkiem wiasnego nosa. Chora trafia wyraznie obok czubka palca
badajacego, a ruch jest rozfragmentowany na wiecej niz dwie fazy. Dy-
symetria 1 dekompozycja moga by¢ ocenione na 2. lub 3. stopien w skali
4-stopniowe;].

* [2] proba palec—palec

W probie palec—palec ocenia si¢ niestabilnos¢ utrzymania pozycji oraz
drzenie pozycyjne w czasie 10 sekund utrzymywania na wysokosci klat-
ki piersiowej dwoch palcow wskazujacych naprzeciw siebie w odleglosci
1 cm. Widoczna na filmie chora ma niewielka niestabilnos¢, ktorej oscyla-
cje maja amplitud¢ mniejsza niz 10 cm. W Migdzynarodowej Skali Ataksji
jest to stopien 2. w skali 4-stopniowe;j.

* [3] ruchy naprzemienne I

Wedhug instrukcji Miedzynarodowej Skali Ataksji probe ruchéw na-
przemiennych podczas nawracania i odwracania przedramienia wykonuje
si¢ na siedzaco, przy wyciagnigtych rekach i dla kazdej reki osobno. Oce-
nia si¢ rytmicznos$¢ i szybko$¢ ruchu oraz wspomaganie si¢ ruchem tokcia.
Widoczna na filmie chora wykonuje ruchy naprzemienne wolniej, ale sa
one rytmiczne.
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* [4] ruchy naprzemienne II

Autorzy skali SARA zalecaja wykonywanie testu ruchdw naprzemien-
nych w pozycji utozenia rak na udach. Ocenia si¢ szybko$¢ 1 precyzyjnosé
10 kolejnych ruchéw. Badajacy demonstruje badanemu sposéb wykonania
testu w tempie 10 ruchéw w ciagu 7 sekund.

* [5] rysowanie spirali Archimedesa

Test ocenia dysmetri¢ i dekompozycje ruchu reki dominujacej, nie oce-
nia szybkos$ci ruchu. Widoczny na filmie ruch rgki chorego jest wyraznie
rozfragmentowany. Ruchy sg hipermetryczne, przekraczaja wyznaczong
linie wzoru. W Migdzynarodowej Skali Ataksji chory zostat oceniony jako
3. stopien w skali 4-stopniowej.

» [6] proba pigta—kolano i kolano—piszczel |

Proby pigta—kolano i kolano—piszczel wykonuje si¢ razem, powtarzajac
je kilkakrotnie po kazdej stronie. Pokazywany chory ma wyrazne trudnosci
w trafieniu pigta w kolano i nie jest w stanie ustabilizowac pozycji po tra-
fieniu do celu. W prdobach kolano—piszczel wystepuje wyrazna dekompo-
zycja ruchu, chory przesuwajac pigta po goleni, wielokrotnie zbacza z kie-
runku ruchu.

* [7] proba pigta—kolano i kolano—piszczel 11
Pokazana na filmie chora bez trudu trafia pigta w kolano, ale przy ruchu
piety wzdtuz goleni ujawnia si¢ bardzo nasilona dekompozycja ruchu.

* [8] proba pigta—kolano i kolano—piszczel 111

Chory z rozpoznaniem alkoholowego zwyrodnienia mézdzku. Mimo
kontroli wzrokiem chory nie trafia pigta w kolano, a w czasie proby kola-
no—piszczel ruch jest wyraznie rozfragmentowany.

Ocena dyzartrii

Aby wykry¢ 1 oceni¢ mézdzkowe zaburzenia mowy, mozna poprosic¢ cho-
rego o kilkakrotne powtdrzenie okreslonej, stale takiej samej, sekwen-
¢cji trudniejszych do wypowiedzenia wyrazéw (skala ICARS) lub ocenic¢
mowe¢ w trakcie normalnej konwersacji (skala SARA). Sekwencja do po-
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wtarzania polecang w niektérych dawnych polskich podrgcznikach neuro-
logii jest: ,,czterdziesta czwarta artyleryjska brygada”.

W skali ICARS ocenia si¢ odrgbnie fluencje, czyli szybkos$¢ 1 rytmicz-
no$¢ mowy, oraz jej czystos¢, tzn. wyraznos¢ i zrozumialos¢. Zaburzenia
fluencji moga by¢ ocenione jako niewielkie (1. stopien) lub srednio na-
silone (2. stopien). Mowa, ktdra jest wyraznie zwolniona i dyzartryczna,
oceniana jest jako 3. stopien skali fluencji, a jesli w ogole nie jest mozliwa,
jako 4. stopien. W ocenie czystosci mowy oceniane sa jej betkotliwosé
1 zrozumiato$¢. Jezeli mowa jest niezbyt wyrazna, lecz bez zadnych trud-
nos$ci zrozumiata, ocenia si¢ ja jako 1. stopien skali, jesli jest juz wyraznie
betkotliwa, ale wigkszo$¢ wyrazow jest jeszcze zrozumiata, jako 2. sto-
pien. Catkowita niezrozumiatos¢ betkotliwej mowy powinna by¢ oceniona
jako 3. stopien, a zupety brak produkcji mowy — jako 4. stopien.

Ocena ruchéw gatek ocznych

Najczgsciej wystgpujace zaburzenia gatkoruchowe w uszkodzeniach
mézdzku to rozne formy oczoplasu, zaburzenia ruchéw wolnych (Sledza-
cych, wodzacych) oraz dysmetria ruchow szybkich, sakadycznych. Inne
zaburzenia gatkoruchowe, takie jak opsoklonie, sg znacznie rzadsze i z tego
powodu nie sa brane pod uwage w ocenie nasilenia zaburzen gatkorucho-
wych w réznych skalach ataks;ji.

Oczoplas wywotany uszkodzeniem mozdzku jest zwykle spojrzeniowy,
tzn. pojawia si¢ przy skierowaniu wzroku do boku, géry lub dotu. Wywo-
huje si¢ go, polecajac choremu skierowanie wzroku w okreslonym kierun-
ku i utrzymanie go przez co najmniej kilka, kilkanascie sekund. Kierujac
wzrok do boku, powinno si¢ spojrze¢ pod katem co najmniej 30 stopni, ale
ustawienie galek ocznych nie moze by¢ skrajne. Ujawni¢ si¢ moga wtedy
ruchy nystagmoidalne, ktorych znaczenie diagnostyczne jest niewielkie.
Do okreslenia typu oczoplasu rejestruje sie kierunek fazy szybkiej i wol-
nej, rodzaj ruchu (pionowy, poziomy, obrotowy) oraz jego zmiennos¢, na-
tomiast do oceny nasilenia oczoplasu w zespole mdézdzkowym wystarczy
oceni¢ jego utrzymywanie si¢ (zanikanie w ciagu kilku, kilkunastu sekund)
i amplitude (wielkos¢) [ 1, 2].

Badajac wolny ruch $ledzenia, poleca si¢ choremu wodzenie wzrokiem
7a przesuwajacym si¢ w osi poziomej i pionowej palcem badanego [# 3].
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W uszkodzeniach mé6zdzku ruch przestaje by¢ odpowiednio szybki i gtad-
ki, wystepuja zwolnienia lub krotkotrwate przerwy z nastgpowym uzupet-
niajacym ruchem szybkim, sakadycznym (sakada nadazna). Ujawnia si¢
w ten sposob dekompozycja ruchu. Oceniajac ten ruch, zwraca si¢ uwage
na liczbe i wielkos¢ sakad.

W ocenie szybkich ruchow gatek ocznych trzeba zwroci¢ uwage przede
wszystkim na precyzyjnos¢ tego ruchu, ktéry w uszkodzeniach mézdzku
ulega zaburzeniu, ujawniajac dysmetri¢. Badajac chorego, nalezy poleci¢
mu kierowanie wzroku szybko z jednego punktu na drugi w polu widzenia,
oddalonych od siebie o okoto 20-30 stopni. Punktami tymi moga by¢ poru-
szane kolejno palce badajacego w polu widzenia badanego. Mozna wtedy
zaobserwowac, ze ruch galek ocznych nie osiaga celu od razu, jest zbyt
krotki lub dhugi, po czym nastepuja kolejne ruchy korekcyjne [ 4, 5].

Filmy:

* [1] oczoplas niestaty

Po skierowaniu spojrzenia do boku u chorej pojawia si¢ niewielki i za-
nikajacy oczoplas drobnofalisty z faza szybka w kierunku spojrzenia.

* [2] oczoplas pionowy

U pokazanej na filmie chorej przy spojrzeniu na wprost widoczny jest
niewielki oczoplas pionowy z faza szybka skierowang do gory. Oczoplas
ten wyraznie si¢ nasila przy spojrzeniu do boku i do gory.

* [3] badanie wolnych i szybkich ruchow gatek ocznych
Na filmie pokazano technik¢ badania ruchéow wolnych (Sledzenia)
1 szybkich (sakad) gatek ocznych.

* [4] zaburzenie ruchéw wolnych

Na filmie widoczne sa wyraznie nieprawidtowe, skokowe ruchy $ledze-
nia. Przy spojrzeniu do boku, zaréwno w stron¢ prawa, jak i lewa, ujawnia
si¢ drobnofalisty oczoplas poziomy z faza szybka w kierunku spojrzenia.

* [5] wielostopniowe sakady pionowe

W czasie badania poziomych ruchéw szybkich po skierowaniu spojrze-
nia do boku ujawnia si¢ oczoplas poziomy, ktéry uniemozliwia oceng ru-
chow szybkich. Wielostopniowe sakady ujawniajq si¢ w czasie pionowych
ruchéw gatek ocznych, szczegdlnie przy ruchu do gory.



KLASYFIKACJA ATAKSJI MOZDZKOWYCH

Ataksja mo6zdzkowa, czyli spowodowane zaburzeniem koordynacji ru-
chowej objawy uszkodzenia moézdzku, moze powsta¢ jako nastepstwo
powszechnych patologii lub okreslonych chorob osrodkowego uktadu
nerwowego, takich jak stwardnienie rozsiane, niedokrwienie, krwotok czy
nowotwodr. W takim przypadku objawy moézdzkowe pojawiaja si¢ nagle
lub stosunkowo szybko narastaja. Moga wystgpowaé samodzielnie, ale
znacznie czg¢sciej tacznie z innymi objawami czy zespolami wywotanymi
ta samg chorobg lub procesem patologicznym w innych strukturach uktadu
nerwowego. Istnieja jednak choroby, w ktorych zajecie mozdzku 1 wyni-
kajaca z tego ataksja jest zespolem jedynym lub dominujacym. Tylko te
choroby zwykle okresla si¢ jako choroby mézdzku (ataksje mozdzkowe)
1 zasadniczo tylko one sa przedmiotem tej czgsci atlasu. Wiele z nich jest
dziedzicznych i ma udokumentowane podtoze genetyczne. Uwaza si¢ po-
wszechnie, ze takze choroby wystepujace sporadycznie sg, przynajmniej
w duzym stopniu, uwarunkowane genetycznie, a odpowiedzialny za nie
defekt genetyczny nie jest tylko jeszcze poznany. Wydaje si¢ roéwniez, ze
wspolna cechg tych chordb jest zwyrodnieniowy charakter wystepujacych
zmian patologicznych i wynikajacy z tej patologii powoli postgpujacy
przebieg.

Klasyfikacja chorob mdzdzku jest teoretycznie mozliwa na podstawie
obrazu klinicznego, obrazu neuropatologicznego i stwierdzonego defektu
genetycznego. Obecnie wiadomo jednak, ze przebieg i objawy kliniczne
ataksji mozdzkowych o réznej etiologii nie odbiegajq istotnie od siebie,
a przebieg i objawy kliniczne ataksji mozdzkowych o tej samej etiologii
u poszczegdlnych chorych znacznie si¢ od siebie réznig. W praktyce wy-
klucza to mozliwo$¢ przyjecia obrazu klinicznego jako podstawy klasyfi-
kacji. Podobnie, stwierdzane réznice w obrazie neuropatologicznym nie
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pozwalaja na stworzenie przydatnego klinicznie podziatu ataksji mozdz-
kowych. Wspotczesne klasyfikacje ataksji mézdzkowych moga wigc by¢
oparte jedynie na genetyce.

Mimo znacznego postepu, jaki dokonat si¢ w ostatnich kilkudziesig-
ciu latach, nadal wiele opisanych choréb mézdzku (ataksji mézdzkowych)
nie ma jednoznacznie ustalonej etiologii i ich przynalezno$¢ do okreslone;j
grupy chordb jest watpliwa. To powoduje, ze w piSmiennictwie istnieja
znacznie si¢ od siebie rézniace autorskie podziaty i klasyfikacje tych cho-
rob. Dla potrzeb tego atlasu przyjeto podziat ataksji mézdzkowych na dwie
podstawowe grupy: nabyte, czyli spowodowane r6znymi procesami pato-
logicznymi, z wyjatkiem zwyrodnieniowych, oraz zwyrodnieniowe, kto-
re mogg by¢ sporadyczne albo dziedziczne. Wyodrgbniono réwniez, jako
osobne grupy klasyfikacyjne, ataksje mitochondrialne, ataksje sprz¢zone
z chromosomem X oraz ataksje metaboliczne, mimo ze wigkszos¢ chorob
zaliczanych do tych trzech grup to ataksje dziedziczone autosomalnie re-
cesywnie (tabela 1).

Tabela 1
Podziat ataksji m6zdzkowych

Ataksje nabyte, np.:
» toksyczne (alkoholowe zwyrodnienie mozdzku, zatrucie metalami, powikta-
nia chemioterapii itp.)
* poinfekcyjne (ospa wietrzna, odra, inne)
* immunologiczne (paranowotworowe zwyrodnienie mézdzku i inne)
» niedoborowe (niedobory witamin, cynku i inne)
* wrodzone (ataktyczne porazenie mozgowe, inne wezesne uszkodzenia)
Ataksje sporadyczne:
+ zanik wielouktadowy — posta¢ mézdzkowa
 idiopatyczna ataksja mézdzkowa o péznym poczatku
Ataksje dziedziczne:
* autosomalnie dominujace
— ataksje rdzeniowo-mdézdzkowe
— zanik jadra zg¢batego, jadra czerwiennego, gatki bladej i jadra podwzgdrzo-
wego
— ataksje epizodyczne
* autosomalnie recesywne
— ataksje o fenotypie podobnym do ataksji Friedreicha:
ataksja Friedreicha
ataksja z niedoborem witaminy E
abetalipoproteinemia
choroba Refsuma
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— ataksje o fenotypie podobnym do ataksji Friedreicha z zanikiem moézdzku:

z6ltakowatos¢ mézgowo-Sciggnista
choroba Tay-Sachsa o pdznym poczatku
ataksja rdzeniowo-moézdzkowa z neuropatia aksonalng
inne
— ataksje o wezesnym poczatku z zanikiem mézdzku:
ataksja teleangicktazja
ataksja z apraksja gatkoruchowa
inne
ataksje sprze¢zone z chromosomem X
— sprzgzona z chromosomem X anemia syderoblastyczna z ataksja
— zespot premutacji tamliwego chromosomu X z drzeniem i ataksja
— adrenoleukodystrofia
ataksje mitochondrialne
— MELAS, MERRF, NARP i inne
— zespot mitochondrialnej ataksji recesywnej
ataksje metaboliczne
— nabyte (niedobdr witaminy B, niedoczynnos¢ tarczycy i przytarczyc, na-
byty niedobdr witaminy E itd.)
— autosomalnie recesywne







DIAGNOSTYKA ROZNICOWA ATAKSJI MOZDZKOWYCH

Réznicowanie ataksji wytacznie na podstawie danych z wywiadu czy bada-
nia neurologicznego nie jest mozliwe. Dane te jednak moga by¢ przydatne
do ukierunkowania poszukiwan etiologii choroby, np. przy wyborze testow
genetycznych czy badan metabolicznych do wykonania w pierwszej kolej-
nosci, co moze zmniejszy¢ koszty diagnostyki i przyspieszy¢ rozpoznanie.
Wsréd danych z wywiadu najbardziej przydatne sa nastgpujace:

» wiek poczatku zachorowania;

* wystepowanie rodzinne;

» przebieg (ostry, przewlekty, nawrotowy);

* dobowa zmiennos$¢ (fluktuacje) objawow;

* narazenie na toksyny i przyjmowane leki.

Poczatek zachorowania przed 20. rokiem zycia jest typowy dla ataksji
dziedziczonych recesywnie, a po 20. roku zycia wiaze si¢ czgsciej z dzie-
dziczeniem autosomalnie dominujacym. Zanik wielouktadowy zaczyna si¢
najczesciej dopiero po 55. roku zycia. Rodzinne wystepowanie choroby
$wiadczy o jej genetycznej etiologii, ale negatywny wywiad rodzinny jej
nie wyklucza. W przypadku dziedziczenia autosomalnie recesywnego ro-
dzice czgsto nie maja zadnych objawow, poniewaz sa heterozygotami dla
danej mutacji, a w przypadku ataksji dziedziczonych autosomalnie dominu-
jaco istnieje wiele powodow braku objawoéw u rodzicow, takich jak niepel-
na penetracja choroby, antycypacja, z powodu ktérej objawy u dzieci moga
wystapi¢ wezesniej lub by¢ znacznie bardziej nasilone niz u rodzicow,
wczesniejsza $mier¢ rodzicow lub niewtasciwie ustalone rodzicielstwo.

Ostre uszkodzenia mézdzku, takie jak udar czy zapalenie, powoduja
naglte pojawienie si¢ objawow i ich stopniowe zmniejszanie si¢ w kolej-
nych tygodniach choroby. Ataksje o etiologii infekcyjnej, np. wirusowe;j,
najczesciej dotycza dzieci w wieku od 2 do 10 lat, zaczynaja si¢ podostro
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1 ustepuja catkowicie po kilku tygodniach. Oprocz objawdw ataksji kon-
czyn i dyzartrii wystgpuje takze goraczka. Narastajaca w ciagu tygodni
ataksja moze by¢ wynikiem choroby Creutzfeldta-Jakoba. Stopniowe i po-
wolne, wieloletnie narastanie utrzymujacych si¢ stale objawow mozdzko-
wych jest typowe dla przewlektych postepujacych chordb mozdzku, szcze-
gblnie zwyrodnieniowych. Stopien narastania objawow w tych chorobach
bywa rézny, w niektdrych przypadkach po kilku latach prowadzac do kalec-
twa 1 $mierci, w innych tylko do niewielkiego stopnia niesprawnosci, bez
skrocenia zycia.

Nawrotowe wystepowanie ataksji jest rzadkie i moze by¢ spowodo-
wane wieloma przyczynami. Najczedciej jest wynikiem dziatania lekow,
rzutu stwardnienia rozsianego lub przemijajacego niedokrwienia w zakre-
sie unaczynienia tetnic kregowych i tetnicy podstawnej. Rzadziej powo-
dem nawrotowego wystepowania ataksji jest ucisk wywotany obecnoscia
zmian patologicznych w rejonie otworu wielkiego lub przejsciowy wzrost
ci$nienia plynu moézgowo-rdzeniowego spowodowany obecnoscia balotu-
jacej torbieli komory mézgu lub zaburzeniami przeptywu ptynu mézgowo-
-rdzeniowego.

Przyktadem dobowej fluktuacji objawdw, ktdra moze miec istotne zna-
czenie w diagnostyce réznicowej, jest zwigkszone cisnienie srédczaszko-
we, dla ktorego charakterystyczne jest znaczne nasilenie objawow mozdz-
kowych wraz z towarzyszacym bolem glowy rano oraz przynajmniej ich
czesciowe ustgpowanie w dalszej czesci dnia.

Badanie neurologiczne, podobnie jak wywiad, pozwala w niektérych
przypadkach na zawegzenie pola poszukiwan diagnostycznych. Szczegdlnie
przydatnymi do diagnostyki roznicowej choréb powodujacych ataksje sa:

* jednostronno$¢ lub wyrazna asymetria nasilenia objawoéw moézdzko-

wych;

* nasilenie réznych objawoéw mdzdzkowych;

» wspolistnienie innych objawdw.

Jednostronno$¢ lub wyraZzna asymetria objawow wskazuje na etiologie
nowotworowa, naczyniowa, infekcyjna lub demielinizacyjna, podczas gdy
objawy wystepujace od poczatku i narastajace symetrycznie sugeruja etio-
logi¢ genetyczna lub zwyrodnieniows.

Pierwszymi objawami zaburzen moézdzkowych o etiologii zwyrodnie-
niowej lub genetycznej, szczegdlnie jesli ich poczatek wystepuje w wieku
dorostym, np. ataksji rdzeniowo-mozdzkowej, sa ataktyczne zaburzenia
chodu, do ktérych dotaczajg si¢ nastepnie dyzartria i zaburzenia gatko-
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ruchowe. Wyrazna ataksja koficzyn goérnych jest zwykle w tych chorobach
objawem po6znym, wystepujacym dopiero przy nasilonych zaburzeniach
chodu. Objawy uszkodzenia gornej czgsci robaka mdzdzku z charakte-
rystycznym obrazem dominacji ataksji chodu sg typowe dla niektorych
uszkodzen toksycznych i niedoborowych, przede wszystkim dla alkoholo-
wego zwyrodnienia mozdzku. Drzenie kinetyczne jest typowe dla uszko-
dzenia drogi zgbato-czerwiennej i wystgpuje czesciej w ataksjach spowo-
dowanych demielinizacja w przebiegu stwardnienia rozsianego niz w prze-
biegu chordob zwyrodnieniowych.

Niektore objawy mozdzkowe maja rowniez znaczenie lokalizacyjne,
np. izolowane objawy osiowe, takie jak ataksja tutowia i chodu bez ataksji
konczyn, wskazujg na uszkodzenie robaka mozdzku. Dominujace zaburze-
nia réwnowagi i chwiejny chdd na poszerzonej podstawie oraz oczoplas
wskazuja na uszkodzenie mozdzku przedsionkowego (ptata grudkowo-
-ktaczkowego), a dominujaca ataksja koniczynowa wskazuje na uszkodze-
nie pdtkul mézdzku. Oczoplas powstaje zwykle w wyniku uszkodzenia
moézdzku przedsionkowego, rzadko obserwuje si¢ go w chorobach zwy-
rodnieniowych mézdzku. W chorobach zwyrodnieniowych dominujg nato-
miast zaburzenia ruchow szybkich (sakadycznych) gatek ocznych.

Zespot mozdzkowy z towarzyszacymi silnymi bolami glowy w okolicy
potylicznej, nasilajacymi si¢ przy kaszlu, i wymiotami sprowokowanymi
ruchami glowy, wskazuje na guz tylnego dotu czaszki. Stopniowa utrata
wzroku, zaczynajaca si¢ nieraz na kilka lat przed pojawieniem si¢ pierw-
szych objawow zespotu mézdzkowego, jest typowa dla ataksji rdzeniowo-
-moézdzkowej typu 7. Zawroty glowy rzadko zglaszane sa przez chorych
z ataksjami zwyrodnieniowymi, czgsciej natomiast wystepuja w choro-
bach naczyniowych, zapalnych lub nowotworowych mézdzku. Zaburze-
nia pamigci i innych funkcji poznawczych czesto wystepuja w ataksjach
zwyrodnieniowych, a uczucie naglego parcia na mocz jest typowe nie
tylko dla choréb zwyrodnieniowych, ale takze dla stwardnienia rozsiane-
go. Wystepowanie deformacji kostnych, takich jak stopa wydrazona czy
skolioza, oraz obecnos$¢ kardiomiopatii jest typowe dla ataksji Friedreicha.
Wspdtistnienie nasilonych zaburzen autonomicznym wskazuje na zanik
wielouktadowy. Retinopatia barwnikowa czgsto towarzyszy chorobom mi-
tochondrialnym. Objawy pozapiramidowe wystgpujg zardwno w ataksjach
dziedziczonych autosomalnie recesywnie, jak i dominujaco, oraz w zaniku
wielouktadowym.
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Ustalenie etiologii ataksji mézdzkowych nie jest mozliwe bez dodatko-
wych badan, szczeg6lnie neuroobrazowych, biochemicznych i genetycz-
nych. W neuroobrazowaniu mozna stwierdzi¢ trzy typy zmian, ktére maja
znaczenie w diagnostyce roznicowej:

* dominujacy zanik mozdzku i pnia mozdzku z wyrazng atrofia mostu,
Scienczeniem konaréw srodkowych mézdzku, poszerzeniem IV ko-
mory i atrofia rdzenia krggowego; ten typ zmian w neuroobrazowa-
niu wystepuje w SCA1, SCA2, SCA3, SCA71SCA13 oraz w zaniku
jadra zebatego, jadra czerwiennego, gatki bladej i jadra podwzgorzo-
wego (DRPLA) oraz w zaniku wielouktadowym:;

» zanik korowy moézdzku z dominujaca atrofia mézdzku i brakiem
wyraznych zmian w pniu mézgu i rdzeniu szyjnym; ten typ zmian
wystepuje najczesciej i jest opisywany u chorych z SCA4, SCAS,
SCA6, SCAS8, SCA10, SCA12, SCA14, SCA1S5, SCA16, SCA17,
SCAI18, SCA19, SCA21, SCA22, SCA25 oraz w ataks;ji teleangiek-
tazji, ataksji spowodowanej nietolerancja glutenu i idiopatycznej
ataksji mo6zdzkowej o pdznym poczatku;

» zanik rdzenia kregowego w odcinku szyjnym z czgsto towarzysza-
cym zanikiem rdzenia przedtuzonego i prawidtowymi wymiarami
mostu; w strukturach rdzenia szyjnego stwierdza si¢ zmiany sygnatu
w drogach dlugich przednich i bocznych; taki typ zmian obserwuje
si¢ najczesciej w ataksji Friedreicha.

Badania genetyczne pozwalaja na ustalenie rozpoznania. W praktyce
sg one mozliwe do wykonania jedynie w niewielkiej grupie chorob. Nale-
73 do nich: SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCAS, SCA10, SCA17,
DRPLA i ataksja Friedreicha.

Nie ma jednego standardowego panelu badan dodatkowych w diagno-
styce ataksji, rozne grona ekspertdw proponuja nieco odmienne ich zesta-
wy. Zakres proponowanych badan zalezy m.in. od czasu pojawienia si¢
pierwszych objawdw choroby. Jesli choroba zaczyna si¢ po 20. roku zycia,
poleca si¢ badania biochemiczne, takie jak stezenie mleczanow, cerulopla-
zminy, hormondw tarczycy, witaminy E i B ,, profil lipidow, badania se-
rologiczne w kierunku kity, badanie obecnosci przeciwciat przeciwgliady-
nowych i przeciw dekarboksylazie glutaminowej, a takze przeciwciatl dla
typowych zespotow paranowotworowych. Ponadto niezbedne jest wyko-
nanie badan neuroobrazowych, zdjgcia rentgenowskiego phuc, przewodni-
ctwa nerwowo-migsniowego i testow genetycznych. W ptynie mdzgowo-
-rdzeniowym poszukuje sie pleocytozy, prazkow oligoklonalnych i komé-
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rek nowotworowych. U chorych z poczatkiem objawow przed 20. rokiem
zycia zakres polecanych badan biochemicznych jest szerszy. Dodatkowo
powinno oznaczy¢ si¢ takze poziom glukozy (cukrzyca w przebiegu ataksji
Friedreicha), a-fetoproteiny i immunoglobulin (ataksja teleangiektazja).
Jesli wywiad rodzinny wskazuje na dziedziczenie autosomalnie domi-
nujace, konieczne sa badania genetyczne réznicujace okreslony typ SCA.
Jesli wywiad wskazuje na mozliwos¢ dziedziczenia autosomalne rece-
sywnego 1 pierwsze objawy ataksji wystapily przed 20. rokiem zycia, to
w pierwszej kolejnosci nalezy zleci¢ badania genetyczne w kierunku naj-
czestszej choroby powodujacej takie zachorowanie, czyli ataksji Friedrei-
cha. Jesli wynik badan genetycznych bedzie negatywny, nalezy wykonaé
badanie MRI moézgowia. W przypadku stwierdzenia widocznego w neuro-
obrazowaniu zaniku mo6zdzku nalezy zbada¢ stezenia a-fetoproteiny, cho-
lesterolu i cholestanolu w surowicy krwi oraz wykona¢ badania immunolo-
giczne. Podwyzszenie stezenia a-fetoproteiny i niskie st¢zenia przeciwciat
IgG, IgE i IgA wskazuja na ataksje teleangiektazje lub ataksje¢ z apraksja
okoruchowa typu 1 albo typu 2. Podwyzszony poziom cholesterolu i cho-
lestanolu wskazuje na zottakowatos¢ mézgowo-$ciggnista. W rozpoznaniu
AT pomocne mogg si¢ rowniez okazac testy na nadwrazliwos$¢ na promie-
niowanie jonizujace. Jezeli powyzsze testy biochemiczne sg prawidto-
we, a u chorych wystepuje zanik mozdzku, to wskazana jest diagnostyka
w kierunku innych autosomalnie recesywnych ataksji o wezesnym poczat-
ku (patrz: Ataksje dziedziczone autosomalnie recesywnie). W przypadku
gdy w MRI nie stwierdzono zaniku mézdzku, nalezy wykona¢ oznaczenia
kwasu fitanowego (choroba Refsuma) i witaminy E (ataksja z izolowanym
niedoborem witaminy E) w surowicy krwi oraz rozmaz krwi w celu stwier-
dzenia akantocytow (abetalipoproteinemia). Jesli wszystkie badania daty
wynik negatywny, warto rozwazy¢ badania genetyczne w kierunku SCA.
Ataksje dziedziczone autosomalnie recesywnie wymagaja réznicowa-
nia z chorobami metabolicznymi, rozpoczynajacymi si¢ rowniez w dzie-
cinstwie lub w mtodosci i objawiajacymi si¢ ataksja towarzyszaca wielu
innym objawom. W tym celu bada si¢ poziom neuroaminidazy (sialinoza),
stezenie kwasu mlekowego (choroby mitochondrialne), poziom mlecza-
néw (niedobdr dehydrogenazy), amoniaku (defekt cyklu mocznikowego),
kwaséw aminowych w moczu (choroba syropu klonowego), ciat ketono-
wych i kwaséw organicznych w moczu (organiczne acydurie). U chtop-
cow powinno si¢ wykona¢ badanie na obecno$¢ kwasdw thuszczowych
o dhugich tancuchach oraz hormonéw adrenokortykotropowych (diagno-
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styka w kierunku adrenoleukodystrofii). MRI i spektroskopia MRI moze
potwierdzi¢ rozpoznanie choroby z uszkodzeniem istoty biatej.

W diagnostyce rdéznicowej ataksji szczeg6lnie istotne jest zréznicowa-
nie ataksji nabytych, ktore przynajmniej potencjalnie sa mozliwe do lecze-
nia przyczynowego, od ataksji zwyrodnieniowych. Objawy towarzyszace
oraz badania przydatne do diagnostyki ataksji nabytych przedstawiono

w tabeli 2.

Tabela 2

Diagnostyka réznicowa ataksji nabytych

Rozpoznanie Etlologla( Objawy towarzyszace . Badania
patomechanizm diagnostyczne
Malformacja | Wrodzona wada Objawy rdzeniowe MRI mézgowia
Arnolda- tylomézgowia i z dolnych nerwow
-Chiariego powodujaca prze- czaszkowych,
mieszczenie pnia przepuklina oponowo-
moézgu i mézdzku -rdzeniowa, rozszczep
do kanatu krego- kregostupa, hydro-
wego mielia, jamistos¢
rdzenia, wodoglowie,
ptaskopodstawie
Alkoholowe Naduzywanie alko- Polineuropatia, ence- EMG, MRI
zwyrodnienie | holu falopatia Wernickego, | mdzgowia
mézdzku uszkodzenie watroby
Polekowe Leki przeciwpadacz- | Polineuropatia Poziom leku
uszkodzenie kowe (fenytoina), W SUrowicy,
moézdzku leki przeciwnowo- EMG
tworowe
Toksyczne Rt¢é, mangan, Parestezje, ograni- Poziom metali
uszkodzenie bizmut, rozpuszczal- | czenie pola widzenia cigzkich w su-
mézdzku niki organiczne (rtg¢), parkinsonizm rowicy, MRI
(mangan), mioklonie moézgowia
(bizmut), zaburzenia
funkcji poznawczych
i objawy piramidowe
(toluen)
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Niedoczyn-
nos$¢ tarczycy

Niedobo6r hormonow
tarczycy

Polineuropatia,
zaburzenia funkcji
poznawczych, miopa-
tia, ostabienie stuchu,
obrzeki konczyn

Stezenie hormo-
néw tarczycy,
EMG

dolnych
Choroby Infekcje wirusowe Goraczka, otgpienie, Pltynu mézgowo-
infekcyjne (ospy wietrznej, mioklonie (choroba -rdzeniowy,
Epsteina-Barr), Creutzfeldta-Jakoba) MRI mézgowia,
odczyny po szcze- EEG
pieniu, infekcja HIV,
choroba Creutzfeldta-
-Jakoba
Zespoty Krzyzowa reakcja Otgpienie, poli- Przeciwciata
paranowo- przeciwcial przeciw- | neuropatia, objawy anty-Yo (rak
tworowe nowotworowych piramidowe i poza- jajnika i piersi),
z komoérkami Pur- piramidowe anty-Ri (rak
kiniego, najczesciej piersi), anty-Hu
przy wystgpowa- (rak drobno-
niu raka drobno- komorkowy)
komérkowego phuc, iinne we krwi,
raka jajnika, piersi, ptyn mézgowo-
choroby Hodgkina -rdzeniowy
Ataksje Nadwrazliwos$¢ na Objawy zotadkowo- Przeciwciala
autoimmuno- | gluten (przeciwciata | -jelitowe, przeciw-
logiczne przeciwgliadynowe) | polineuropatia, gliadynowe
lub obecnos¢ mioklonie, zaburzenia | lub przeciw
przeciwcial przeciw | gatkoruchowe dekarboksylazie
dekarboksylazie glutaminowej
glutaminowej
Ataksje nie- Deficyt witaminy E, Poziom wita-

doborowe

tiaminy, kobalaminy,
cynku, w przebie-
gu niedobordéw
pokarmowych lub
zespotow zlego
wchtaniania

miny E, B, B ,,
cynku







ATAKSJE RDZENIOWO-MOZDZKOWE

Definicja

Grupa uwarunkowanych genetycznie choréb zwyrodnieniowych osrodkowego
uktadu nerwowego, dziedziczonych autosomalnie dominujaco, w ktérych nasile-
nie procesu zwyrodnieniowego jest najwigksze w mézdzku i w powigzanych z nim
czynnosciowo strukturach rdzenia, pnia mézgu i jader podstawy, a w obrazie kli-
nicznym dominuja objawy mézdzkowe, ktérym czesto towarzysza takze inne obja-
wy neurologiczne: piramidowe, pozapiramidowe, zaburzenia funkcji poznawczych,
neuropatie itd.

Opis

Ataksje rdzeniowo-mozdzkowe (ang. spinocerebellar ataxias — SCA) nale-
73, obok zaniku jadra zgbatego, jadra czerwiennego, gatki blade;j i jadra ni-
skowzgdrzowego (ang. dentato-rubro-pallido-luysian atrophy — DRPLA)
oraz ataksji epizodycznych, do ataksji dziedziczonych w sposob autoso-
malnie dominujacy. Pierwsza mutacj¢ genu odpowiedzialng za SCA od-
kryto w 1993 roku. Od tego czasu poznano wiele mutacji lub miejsc (loci)
w genach odpowiedzialnych za rézne typy SCA, oznaczane jako SCAI,
SCA2 itd. Obecnie znanych jest prawie 30 typéw SCA, niektore z nich
opisano dotychczas tylko w jednej lub kilku rodzinach na §wiecie.

Ze wzgledu na rodzaj mutacji SCA i inne ataksje genetycznie uwarun-
kowane dzieli si¢ na trzy grupy:

* mutacje dynamiczne trojnukleotydow CAG w obregbie regionow ko-

dujacych (egzonow);
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* mutacje dynamiczne trojnukleotydow CAG w obrebie regiondw nie-

kodujacych (intronow);

* mutacje ,.klasyczne”, takie jak delecje, mutacje zmiany sensu, muta-

cje braku sensu i mutacje zmiany ramki odczytu.

Do pierwszej grupy naleza SCA1, SCA2, SCA3,SCA6, SCA7iSCAL17.
Te szes¢ typdw wystepuje najczesciej, stwierdza si¢ je u ponad 50% rodzin
rozpoznawanych jako SCA. Produktami zmutowanych gendéw w tej grupie
sg bialka zawierajace nieprawidtowe tancuchy poliglutaminowe. Opréocz
wymienionych wyzej typéw SCA do grupy choréb poliglutaminowych na-
leza wymieniony wyzej DRPLA oraz choroba Huntingtona i rdzeniowo-
opuszkowy zanik mi¢$ni (choroba Kennedy’ego).

Do drugiej grupy naleza rzadziej wystepujace SCA8, SCA10 1 SCA12.
Patomechanizm tej grupy chordb nie jest znany. Biatka bedace produktem
genéw z dynamicznymi mutacjami w rejonach niekodujacych nie maja pa-
tologicznej struktury. Do tej grupy choréb nalezy takze niebedacy SCA
zespot permutacji tamliwego chromosomu X z drzeniem i ataksja.

Trzecia grupa to odkryte dopiero w ostatnich kilku latach mutacje ,,kla-
syczne” bedace podstawa SCAS, SCA13, SCA14 i SCA27. Sa to, jak do-
tad, choroby rozpoznawane rzadko, ale wobec lepszego dostgpu do diag-
nostyki molekularnej i genetycznej liczba ich rozpoznan bedzie prawdopo-
dobnie w najblizszych latach wzrastala.

Rozpowszechnienie SCA jest stabo poznane, poniewaz brakuje badan
populacyjnych. Badania na chorych diagnozowanych w specjalistycznych
osrodkach regionalnych sa nadal nieliczne 1 kontrowersyjne. Uwaza sig,
ze chorobowos¢ w przypadku SCA wynosi 1-5/100 000, ale w wielu re-
jonach $wiata jest znacznie wieksza, co prawdopodobnie wiaze si¢ z tzw.
efektem zatozyciela. Wystgpowanie SCA2 w prowincji Holguin na Kubie
wynosi az 40/100 000, a SCA3 na Azorach 25/100 000. Ocenia sig, ze
najczestszym typem SCA na swiecie jest SCA3. Wystepuje szczegolnie
czgsto u 0sob rasy bialej, wykryto ja np. u 63% chorych z potwierdzonym
genetycznie rozpoznaniem SCA w populacji portugalskiej i 49% w po-
pulacji niemieckiej. W Afryce ten typ mutacji identyfikuje si¢ zaledwie
u 4% chorych. W Polsce nie opisano dotychczas ani jednego przypadku
wystepowanie tej mutacji. W krajach Europy Srodkowo-Zachodniej (m.in.
w Niemczech, Holandii i Francji) drugie miejsce pod wzgledem czgstosci
wystgpowania zajmuje SCA6, ktére w Japonii jest najczesciej diagnozo-
wanym typem SCA. Stosunkowo czgsty w Europie Zachodniej jest row-
niez typ SCA2 (najczgsciej stwierdzany we Wloszech), rzadziej natomiast
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wystepuje SCA1, ktéra dominuje w Polsce. Znaczne réznice w czgstosci
rozpoznawania okreslonych typow SCA wystepuja takze w réznych regio-
nach poszczegélnych krajow. We Wtoszech SCA1 dominuje w regionach
poocnych, a SCA2 na potudniu. Podobne regionalne réznice dotycza do-
minujacego w Japonii DRPLA oraz czgsto wystepujacej w Afryce 1 Skan-
dynawii SCA7.

Istotng trudnos¢ diagnostyczna powoduje stosunkowo czgste wystepo-
wanie sporadycznych przypadkow SCA, najczesciej SCA2, SCA6, SCAT,
atakze SCA17 i DRPLA. Jedynie u 4-17% chorych ze sporadycznym wy-
stgpowaniem obrazu klinicznego SCA, u ktoérych przeprowadzono petny
zakres poszukiwan znanych mutacji, stwierdzono ich obecnos¢. Swiad-
czy to o istnieniu wielu jeszcze nieodkrytych mutacji. Czgsta przyczyna
sporadycznego wystgpowania SCA jest, poza fatlszywym rodzicielstwem
1 wczesng $miercig rodzica, wystapienie nasilonej antycypacji, zmiennos¢
fenotypowa i1 zmniejszona penetracja genu oraz falszywie negatywny wy-
wiad rodzinny.

SCA rozpoczynaja si¢ najcze¢sciej w 3.—4. dekadzie zycia, ale moga wy-
stapi¢ takze po 50. roku zycia lub wcezesniej — w 1. lub p6zniej — 8. deka-
dzie zycia. Sredni wiek zachorowania jest najnizszy w przypadkach SCA7
(przed 30. rokiem zycia), a najwyzszy dla SCA6 (45. rok zycia).

SCA zwiazane z ekspansjg powtorzen CAG (SCA1, SCA2, SCA3,
SCA6 1 SCA7), nalezace do grupy chorob poliglutaminowych, maja
wspolne cechy:

» poczatek w wieku dojrzatym (zdarzaja si¢ jednak przypadki zacho-

rowan wczesniejszych, szczegolnie w dziedziczeniu od ojca);

* stale postepujacy, bez okreséw remisji, przebieg, zwykle konczacy
si¢ zgonem po 10-30 latach;

* pojawianie si¢ objawow klinicznych powyzej okreslonej liczby
powtorzen tréjnukleotydu CAG, np. powyzej 20 w SCA6 czy 54
w SCA3;

* negatywna korelacja mig¢dzy liczba powtdérzen CAG a wiekiem po-
czatku zachorowania;

» niestabilna i zwykle wzrastajaca z pokolenia na pokolenie liczba
powtdrzen CAG, odpowiedzialna za zjawisko antycypacji (z wyjat-
kiem SCA6);

* niezmiennos¢ ekspresji genu;

* wystgpowanie $rodjadrowych wtrgtow w neuronach zajetych, a cza-
sem nawet niezajetych, procesem zwyrodnieniowym strukturach
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uktadu nerwowego, powstajacych z nieprawidlowych biatek podda-
nych ubikwitynizacji, tzn. potaczeniu z ubikwityna.

SCA charakteryzuja si¢ duzg zmiennoscig objawdw klinicznych, za-
rowno miedzy poszczegdlnymi typami SCA, jak i w obrebie tych samych
typow. Choroba czesto zaczyna si¢ od zaburzen chodu, nastgpnie dotaczaja
si¢ dyzartria i zaburzenia gatkoruchowe. W niektdrych typach SCA wczes-
niej lub pézniej dotaczaja si¢ takze objawy pozamozdzkowe: neuropatia
czuciowa lub ruchowa, objawy pozapiramidowe (najcze¢sciej parkinso-
nizm, dystonia, drzenie) oraz otepienie [%® 1].

W niektérych typach SCA okreslone objawy czy ich uktady wystgpu-
ja czesciej niz w innych, co moze mie¢ pewne znaczenie diagnostyczne.
Na przyktad objawem specyficznym dla SCA7 jest znaczne ostabienie
ostro$ci wzroku, do $lepoty wiacznie, zwiazane z wczesnie wystepujacym
zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki. Wezesne zmniejszenie szybko-
$ci ruchdéw sakadycznych gatek ocznych i ostabienie odruchow glebokich
jest charakterystyczne dla SCA2. Dla SCA17 i DRPLA typowe sa zabu-
rzenia psychiczne, otepienie, plasawica 1 dystonia, niejednokrotnie wyste-
pujace jako pierwsze objawy choroby. W SCA2 i SCA3 moga wystgpowad
objawy parkinsonizmu, a w SCA1 dystonii. Dla SCA6 typowy jest czy-
sty zespdt mozdzkowy bez neuropatii, ktora natomiast zawsze wystgpuje
w obrazie klinicznym SCA1 1 SCA3. Najbardziej typowe cechy kliniczne
dla poszczegdlnych genotypéw SCA przedstawiono w tabeli 3. Dla po-
trzeb klinicznych moze by¢ rowniez przydatny zaproponowany w 1983
roku przez Anit¢ Harding podziat SCA na trzy grupy w zaleznos$ci od obra-
zu klinicznego:

» grupa 1 — ataksja, ktorej towarzyszy oftalmoplegia, zwolnienie sa-
kad, objawy piramidowe i pozapiramidowe lub neuropatia: SCAI,
SCA2, SCA3, SCA4, SCAS, SCA12;

» grupa 2 — ataksja z zaburzeniami wzroku w wyniku zwyrodnienia
siatkdwki, z mozliwa obecnoscia innych objawdw, jak w grupie 1:
SCAT;

» grupa 3 — ataksja bez innych objawdw po 10 latach trwania choroby:
SCAS5, SCA6, SCA10, SCA11, SCA14.

Fenotyp SCA zalezy takze od wielu innych czynnikow genetycznych

1 Srodowiskowych, takich jak liczba powtoérzen trdjnukleotydéw, homo-
lub heterozygotycznos¢ czy czas trwania choroby. U chorych z SCA1
wigksza liczba powtdrzen wiaze si¢ z wystapieniem objawow uszkodzenia
gdrnego i dolnego neuronu ruchowego. W SCA2 przy niewielkiej liczbie
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powtdrzen wsrdd innych niz ataksja objawow choroby dominuje drzenie
posturalne, a przy duzej — ataksja, plasawica i otepienie. U chorych z posta-
cig mlodziencza SCA2 z bardzo duza liczba powtdrzen obserwuje sie takze
mioklonie, dystonig, fascykulacje, niewydolno$¢ serca i zwyrodnienie siat-
kéwki. W SCA3 z matq liczba powtorzen czesciej stwierdza si¢ neuropati¢
aksonalna i objawy parkinsonizmu wrazliwego na lewodope, a przy duzej
— dystonig 1 objawy piramidowe. W SCA6 przy niewielkiej liczbie powto-
rzen obserwowana jest w pdzniejszych okresach zycia epizodyczna atak-
sja, a przy duzej dopiero srednio po 10 latach choroby moga si¢ dotaczy¢
objawy inne niz mozdzkowe. W SCA7 przy niewielkiej liczbie powtdrzen
wystepuje ataksja bez utraty wzroku, przy duzej — utrata wzroku poprze-
dza objawy ataksji, natomiast bardzo duza liczba powtdérzen powoduje wy-
stapienie niewydolno$ci serca juz w wieku mtodzieniczym. Dluzszy czas
choroby sprzyja ujawnieniu si¢ oftalmoplegii, amiotrofii, zaburzen zwie-
raczy i dysfagii. W SCA17 niewielka liczbie powtorzen powoduje feno-
typ plasawicy (ang. HD-like fenotyp) lub objawy parkinsonowskie, a przy
duzej liczbie powtorzen do ataksji 1 otepienia dotaczaja si¢ spastycznosé
i padaczka. W DRPLA przy niewielkiej liczbie powtorzen wystepuja pla-
sawica, ataksja, zaburzenia psychiatryczne, a przy duzej — postepujacej
padaczce mioklonicznej i otgpieniu towarzyszg tylko niewielkie objawy
ataksji (tabela 4).

Homozygoty SCA3, DRPLA i SCA6 maja wczesniejszy wiek zachoro-
wania niz heterozygoty.

Postgpowanie terapeutyczne w SCA jest catkowicie nieswoiste i obja-
wowe. Jak dotad nie opublikowano pozytywnych wynikéw Zzadnej proby
klinicznej. Poleca si¢ suplementacje witaminowa, szczegolnie u chorych
wyniszczonych, oraz fizykoterapie. Objawy zespotu parkinsonowskiego
mogg by¢ czasem tagodzone lewodopa lub lekami cholinolitycznymi. Nie
udokumentowano skutecznos$ci lekdw prokognitywnych. Leki antydepre-
syjne i benzodiazepiny moga zwigkszac nasilenie ataks;ji.

Filmy:

* [1] krecz karku w ataksji rdzeniowo-mdzdzkowe;j

Chory z rodzinnie wystepujaca SCA o nieokreslonym typie z niewiel-
kimi objawami mo6zdzkowymi od 2 lat z widoczna na filmie dystonia ogni-
skowa — kregczem karku z pochyleniem glowy na bok.
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ATAKSJA RDZENIOWO-MOZDZKOWA TYPU 1

Definicja

Uwarunkowana genetycznie choroba zwyrodnieniowa o$rodkowego uktadu ner-
wowego, nalezaca do choréb poliglutaminowych, spowodowana mutacja w genie
ataksyny 1, ktérej nastepstwem jest zwiekszona liczba powtérzen CAG, a w obrazie
klinicznym wystepuje postepujaca ataksja, ktérej towarzysza inne objawy dysfunk-
cji osSrodkowego i obwodowego uktadu nerwowego.

Opis

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 1 (ang. spinocerebellar ataxia type 1
— SCAT1) wywotana jest mutacja w genie ataksyny 1 (A7XN/) na chromo-
somie 6, kodujacym biatko o tej samej nazwie, ktérego funkcja w komorce
nie jest znana. Nalezy do grupy chordb poliglutaminowych (patrz: Atak-
sje rdzeniowo-mozdzkowe). Zwigkszona liczba powtdrzen trojnukleotydu
CAG w genie ataksyny 1 (powyzej 38) powoduje powstawanie biatek za-
wierajacych nieprawidtowe tancuchy poliglutaminowe, ktére ulegaja ubi-
kwitynizacji i tworzg wtrety w komorkach nerwowych. W obrazie neuro-
patologicznym dominuje zwyrodnienie dolnych oliwek, jader zgbatych
1 drég rdzeniowo-mozdzkowych.

Choroba najczgsciej rozpoczyna si¢ u mtodych dorostych, w 3. lub
4. dekadzie zycia, ale raportowane sa przypadki o poczatku w wieku
miodzieficzym Iub podesztym. SCA1 ma przebieg stopniowo postgpu-
jacy i1 prowadzi do $mierci po 10—15 latach trwania choroby, najczgsciej
z powodu niewydolnosci oddechowej. Pierwszymi objawami sa dyskretne
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zaburzenia chodu, ktére stopniowo si¢ nasilaja. W dalszym przebiegu cho-
roby pojawia si¢ pelny obraz ataksji konczyn dolnych i gérnych, dyzartria,
a nastepnie zaburzenia opuszkowe. Oczoplas, ktdry obserwuje si¢ zwykle
juz we wezesnym stadium choroby, z czasem moze zmniejszy¢ swoje na-
silenie, czemu zwykle towarzyszy pojawienie si¢ wolnych, hipermetrycz-
nych sakad, a nastgpnie porazenie spojrzenia, szczegolnie ku gorze.

Charakterystyczng cecha SCA1 jest wystgpowanie, obok zespotu
moézdzkowego, objawow piramidowych i neuropatii. Wraz z rozwojem
neuropatii charakterystyczne dla zespotu piramidowego wygdrowane od-
ruchy glebokie staja si¢ ostabione. W zaawansowanej chorobie ostabieniu
1 zanikowi mig$ni jezyka i twarzy towarzyszy dysfagia. W pdzniejszym
okresie nierzadko, cho¢ zdecydowanie rzadziej niz w SCA2 i SCA3, ob-
serwuje si¢ uposledzenie funkcji poznawczych i wystgpowanie ruchdéw
plasawiczych.

Obrazy:
* [1] neuroobrazowanie — ataksja rdzeniowo-mozdzkowa typu 1
31-letni chory, przedstawiony na filmie 1, z narastajacymi od 3 lat za-
burzeniami chodu i mowy. W MRI widoczny jest jedynie dyskretny syme-
tryczny zanik korowy mézdzku.

* [2] neuroobrazowanie — ataksja rdzeniowo-mozdzkowa typu 1

50-letnia chora, przedstawiona na filmie 2, z narastajacymi od 30 lat
objawami zaburzen chodu, réwnowagi i mowy. Od 1,5 roku chodzi jedynie
z pomocg drugiej osoby. W badaniu MRI widoczny jest zanik mézdzku,
zaréwno robaka, jak i potkul, poszerzenie komory IV, sptaszczenie podsta-
wy mostu, zwezenie rdzenia szyjnego, poszerzenie komor bocznych i prze-
strzeni podpajeczynowkowej nad ptatami czotlowymi.

Filmy:

* [1] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa typu 1 o fagodnym przebiegu I

54-letni chory z objawami narastajacych zaburzen chodu i rownowa-
gi oraz mowy od 6 lat. Na filmie widoczna jest sladowa ataksja koficzyn
goérnych, wyrazna ataksja w konczynach dolnych oraz zaburzenia chodu
w postaci niewielkiej chwiejnosci i poszerzenia podstawy oraz znacznej
chwiejnosci w tescie chodu stopa za stopa. W probie Romberga wyste-
puje wyrazne chwianie si¢. W MRI glowy stwierdzono zanik mo6zdzku,
w badaniu elektrofizjologicznym cechy polineuropatii demielinizacyjnej,
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a w badaniu neuropsychologicznym otgpienie o niewielkim nasileniu.
Badania genetyczne potwierdzity mutacje typowa dla ataksji rdzeniowo-
-mozdzkowej typu 1.

* [2] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa typu 1 o tagodnym przebiegu II

61-letnia chora, siostra matki poprzedniego chorego, z narastajacymi
od 3 lat objawami zaburzen réwnowagi, chodu i mowy. Na filmie widocz-
na jest ataksja w konczynach gornych i dolnych, chwiejny chod i duze
trudnos$ci w chodzie stopa za stopa. W badaniu elektrofizjologicznym
stwierdzono polineuropati¢, a w badaniu neuropsychologicznym zaburze-
nia funkcji poznawczych, niespetniajace kryteridéw otepienia. W badaniu
genetycznym potwierdzono mutacj¢ typowa dla ataksji rdzeniowo-mézdz-
kowej typu 1.

* [3] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa typu 1

31-letni chory z narastajacymi od 3 lat zaburzeniami chodu i mowy.
Na filmie chory prezentuje dyzartryczne zaburzenia mowy, ataksj¢ kon-
czyn gornych i dolnych, chéd na poszerzonej podstawie i zaburzenia chodu
stopa za stopa. W badaniu neurologicznym ponadto stwierdzono oczoplas
1 zaburzenia czucia glgbokiego. W badaniu elektrofizjologicznym po-
twierdzono polineuropati¢ czuciowo-ruchowg demielinizacyjna, a w MRI
glowy zanik mézdzku. Badania genetyczne ujawnity mutacje typowsa dla
ataksji rdzeniowo-mdzdzkowej typu 1.

* [4] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa typu 1

50-letnia chora z narastajacymi od 30 lat objawami zaburzen chodu,
rownowagi i mowy. Od 1,5 roku chodzi jedynie z pomoca drugiej osoby.
Na filmie widoczne sa nasilone dyzartryczne zaburzenia mowy, nasilona
ataksja w konczynach goérnych, dysdiadochokineza, ataksja w koficzynach
dolnych, zaniki miesni w dystalnych czg¢sciach konczyn gornych i dolnych,
obustronny objaw Babinskiego. Ponadto w badaniu stwierdzono oczoplas
pionowy, drzenie konczyn gornych, zaburzenia czucia wibracji w konczy-
nach gdérnych i dolnych. W badaniu elektrofizjologicznym potwierdzono
polineuropati¢ czuciowo-ruchowa. MRI glowy ujawnilo nasilony zanik
moézdzku i pnia mézgu, a badanie neuropsychologiczne otgpienie o nie-
wielkim nasileniu. W badaniu genetycznym stwierdzono mutacj¢ typowa
dla ataksji rdzeniowo-mézdzkowej typu 1.
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* [5] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa typu 1

65-letni chory, u ktorego od 47. roku zycia wystepuja zaburzenia row-
nowagi i chodu, a od 55. roku zycia réwniez zaburzenia mowy. Od roku nie
porusza si¢ samodzielnie. Na filmie chory prezentuje mowe skandowana,
nasilong ataksj¢ w konczynach gdérnych, dysdiadochokineze, ataksj¢ kon-
czyn dolnych i tutowia oraz chdd z zaburzeniami rownowagi. W badaniu
elektrofizjologicznym stwierdzono cechy polineuropatii czuciowo-rucho-
wej, a w badaniu neuropsychologicznym upos$ledzenie funkcji poznaw-
czych o niewielkim nasileniu. MRI glowy ujawnito zanik mézdzku, pnia
moézgu oraz zanik korowo-podkorowy moézgu. W badaniu genetycznym
stwierdzono mutacj¢ typowa dla ataksji rdzeniowo-moézdzkowej typu 1.



ATAKSJA RDZENIOWO-MOZDZKOWA TYPU 2

Definicja

Uwarunkowana genetycznie choroba zwyrodnieniowa o$rodkowego uktadu ner-
wowego, nalezaca do choréb poliglutaminowych, spowodowana mutacja w genie
ataksyny 2, ktdérej nastepstwem jest zwiekszona liczba powtérzen tréjnukleotydu
CAG, a w obrazie klinicznym wystepuje postepujaca ataksja, ktérej towarzysza zwol-
nienie ruchéw szybkich gatek ocznych, neuropatia i inne objawy dysfunkcji osrod-
kowego i obwodowego uktadu nerwowego.

Opis

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 2 (ang. spinocerebellar ataxia type 2
— SCA2) wywotana jest mutacja dynamiczng w genie ataksyny 2 (A7XN2)
na chromosomie 12. Podobnie jak SCA1 nalezy do grupy chordb poliglu-
taminowych (patrz: Ataksje rdzeniowo-mozdzkowe). Zwiekszona liczba
powtdrzen trdjnukleotydu CAG w genie ataksyny 2 (powyzej 32) powodu-
je powstawanie bialek zawierajacych nieprawidtowe tancuchy poligluta-
minowe. W przypadku tej choroby liczba powtérzen moze by¢ bardzo
duza, nawet do 200. Nierzadko tez obserwuje si¢ wynikajace z antycypacji
przypadki sporadyczne, w ktdrych wystepujace wezesnie w rodzinie stany
premutacji (zwigkszona, ale jeszcze niepatogenna liczba powtorzen CAG)
przechodza w klinicznie jawng mutacj¢. W obrazie neuropatologicznym
dominuje zwyrodnienie mostu, dolnych oliwek, powrdézkow tylnych rdze-
nia i zanik komorek Purkiniego mézdzku.
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SCAZ2 jest jedna z najczg¢sciej wystgpujacych autosomalnie dominuja-
cych ataksji we Wtoszech, Wielkiej Brytanii, Indiach i1 Stanach Zjednoczo-
nych. Poczatek wystepuje najczesciej w 4. dekadzie zycia. Choroba roz-
poczyna si¢ od ataksji 1 dyzartrii, nastgpnie pojawiaja si¢ wolne ruchy sa-
kadyczne, oczoplas, a w konicu ostabienie lub zanik odruchéw glebokich,
amiotrofia i zaburzenia funkcji poznawczych. Wolne ruchy sakadyczne sa
typowym, chociaz nie patognomonicznym, objawem SCA2, moga takze
wystgpowa¢ w SCA1 1 SCA3. Czeste sa tez zaburzenia czucia wibracji
1 utozenia oraz zaburzenia ruchomosci gatek ocznych. Opisano przypad-
ki z dominujacymi objawami parkinsonowskimi, drzeniem, plasawicg lub
dystonia, a takze z otgpieniem.

Obrazy:
* [1] neuroobrazowanie — ataksja rdzeniowo-mo6zdzkowa typu 2
43-letnia chora, przedstawiona na filmie 1, z narastajacymi od 8 lat
objawami zaburzen rdwnowagi, chodu i dyzartrii. W MRI widoczny jest
znaczny zanik korowy mdzdzku, poszerzenie IV komory, splaszczenie
podstawy mostu, zwezenie rdzenia szyjnego, dyskretny zanik w okolicach
czotowych kory, uktad komorowy prawidlowej wielkosci.

* [2] neuroobrazowanie — ataksja rdzeniowo-mozdzkowa typu 2

63-letnia chora przedstawiona na filmie 2, z narastajacymi od 28 lat zabu-
rzeniami chodu i spowolnieniem ruchowym. Od 10 lat nie chodzi samodziel-
nie, od 5 lat wystepuja drzenie konczyn gérmych, zaburzenia mowy i poty-
kania. W MRI widoczny jest znaczny zanik korowy moézdzku, poszerzenie
IV komory, sptaszczenie podstawy mostu, zwezenie rdzenia szyjnego.

* [3] neuroobrazowanie — ataksja rdzeniowo-mozdzkowa typu 2

40-letni chory, pokazany na filmie 3, z objawami mdzdzkowymi
od 12 lat. Na zdjgciach MRI widoczny jest wyrazny zanik korowy obu pot-
kul mézdzki 1 robaka. W pietrze nadnamiotowym niewielki zanik korowy
i podkorowy mozgu.

* [4] neuroobrazowanie — ataksja rdzeniowo-mozdzkowa typu 2

66-letnia chora, pokazana na filmie 4, z wystgpujacymi od 30 lat obja-
wami mozdzkowymi. W MRI widoczny jest znaczy zanik korowy mézdz-
ku, poszerzenie IV komory, sptaszczenie podstawy mostu, zwezenie rdzenia
szyjnego, dyskretny zanik korowy mézgu, uktad komorowy poszerzony.
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Filmy:

* [1] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa

43-letnia chora z narastajacymi od 8 lat objawami zaburzen réwnowa-
gi, chodu i dyzartrii. Na filmie mozna zaobserwowa¢ dyzartryczne zabu-
rzenia mowy, drzenie posturalne lewej koficzyny gornej, ataksj¢ koficzyn
gornych i dolnych, chod na poszerzonej podstawie oraz chwianie si¢ przy
prébie chodzenia stopa za stopa. Ponadto w badaniu stwierdzono dwoje-
nie przy spojrzeniu w dét i ograniczenie ruchomosci gatek ocznych we
wszystkich kierunkach. W badaniu elektrofizjologicznym stwierdzono po-
lineuropati¢ czuciowo-ruchowa aksonalna, w badaniu neuropsychologicz-
nym niewielkie zaburzenia funkcji poznawczych, szczegolnie czotowych,
niespetniajace kryteridw otgpienia, a w MRI glowy — zanik mozdzku i pnia
moézgu. W badaniach genetycznym stwierdzono mutacje typowa dla ataksji
rdzeniowo-mézdzkowej typu 2.

* [2] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa

63-letnia chora, matka poprzedniej pacjentki, z narastajacymi od 28
lat zaburzeniami chodu i1 spowolnieniem ruchowym. Od 10 lat nie cho-
dzi samodzielnie, od 5 lat wystepuja drzenie koficzyn goérnych, zaburze-
nia mowy i potykania. Na filmie widoczne sa dyzartryczne zaburzenia
mowy, drzenie gtowy i1 brédki, nasilona ataksja w konczynach gérnych
oraz znaczne zaburzenia postawy. Chora moze sta¢ jedynie przy pomocy
dwdch oséb. Widoczne sa rdwniez wyrazne zmiany stawowe w przebiegu
reumatoidalnego zapalenia stawow. W badaniu elektrofizjologicznym nie
stwierdzono polineuropatii, a MRI glowy ujawnito zanik moézdzku i pnia
moézgu. W badaniu genetycznym stwierdzono mutacje¢ typowa dla ataksji
rdzeniowo-mdzdzkowej typu 2.

* [3] ataksja rdzeniowo-mé6zdzkowa z nasilonymi objawami choroby

40-letni chory z objawami zaburzen réwnowagi, chodu i mowy od 12
lat. Na filmie chory wykazuje dyzartryczne zaburzenia mowy, niewielka
ataksje w konczynach gérnych, wyrazng w konczynach dolnych oraz nasi-
lone zaburzenia chodu w postaci chwiejnos$ci, znacznie poszerzonej pod-
stawy i skrocenia kroku. W badaniu neurologicznym stwierdzono ponadto
zaburzenia gatkoruchowe. W MRI glowy stwierdzono zanik pétkul i roba-
ka mézdzku oraz niewielki zanik korowy mézgu, w badaniu elektrofizjolo-
gicznym prawidlowe przewodnictwo nerwowe i aktywnos¢ bioelektryczna
miesni, a w badaniu neuropsychologicznym niewielkie zaburzenia funkcji
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czotowych bez cech otgpienia. W badaniu genetycznym stwierdzono mu-
tacj¢ typowa dla ataksji rdzeniowo-mézdzkowej typu 2.

* [4] ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa z nasilonymi objawami choroby

66-letnia chora z wystgpujacymi od 30 lat objawami zaburzen koor-
dynacji ruchéw konczyn i tutowia. W 18. roku zycia pojawily si¢ takze
zaburzenia mowy 1 zaburzenia gatkoruchowe. Od 9 lat chora nie porusza
si¢ samodzielnie. Na filmie widoczny jest zez rozbiezny oka prawego, wy-
razna dyzartria i bardzo nasilona ataksja koniczyn goérnych i dolnych.

W MRI glowy widoczny jest dominujacy zanik mozdzku i pnia moézgu.
W badaniu elektrofizjologicznym stwierdzono prawidlowe przewodnic-
two nerwowe i aktywnos¢ bioelektryczna miesni. W badaniu genetycznym
chorej i cztonkow jej rodziny stwierdzono mutacje typowa dla ataksji rdze-
niowo-moézdzkowej typu 2.



ATAKSJA RDZENIOWO-MOZDZKOWA TYPU 3

Definicja

Uwarunkowana genetycznie choroba zwyrodnieniowa o$rodkowego uktadu ner-
wowego, nalezaca do choréb poliglutaminowych, spowodowana mutacja w genie
ataksyny 3, ktérej nastepstwem jest zwiekszona liczba powtérzen CAG, a w obrazie
klinicznym, ktéry charakteryzuje znaczne zréznicowanie, wystepuje postepujaca
ataksja, ktérej towarzysza najczesciej objawy parkinsonowskie, dystonia oraz zanik
mie$ni z fascykulacjami.

Opis

Ataksja rdzeniowo-mozdzkowa typu 3 (ang. spinocerebellar ataxia type 3
— SCA3) zostata po raz pierwszy opisana w populacji portugalskiej miesz-
kajacej na Wyspach Azorskich jako choroba Machado-Josepha (MJD).
Mimo ze kolejne przypadki tej choroby rozpoznane na podstawie badania
genetycznego znacznie si¢ pod wzgledem obrazu klinicznego réznia od opi-
su typowej MJD, eponim ten nadal jest uzywany, czgsto w skrocie razem
z typem SCA jako MJD/SCA3. Odpowiedzialna za chorob¢ mutacja genu
ataksyny 3 (ATXN3) polega na zbyt duzej liczbie powtorzen trojnukleoty-
dow CAG, najczesciej 52—84, podczas gdy norma wynosi od 12 do 42.

Na podstawie badan w wielu krajach uwaza si¢, ze jest to najczesciej
wystepujaca SCA. W Polsce jak dotad nie wykryto przypadkow tej choroby.

W poréwnaniu z innymi typowymi SCA z neuropatig i objawami poza-
piramidowymi, tzn. z SCA1 i SCA2, choroba zaczyna si¢ zwykle p6zniej,
najczesciej w 4. dekadzie zycia. Typowo objawia si¢ postepujaca ataksja
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z parkinsonizmem, zaburzeniami gatkoruchowymi, ogniskowa dystonig
(np. kurczem powiek) i zanikiem mies$ni z fascykulacjami. Wérod innych
SCA wyroznia sie najwiekszym polimorfizmem obrazu klinicznego (feno-
typu). Opisano cztery postacie MJD/SCA3. Typ I to ataksja o niewielkim
nasileniu z dominujaca spastycznoscia i sztywnoscia, ktérym nierzadko
towarzysza bradykinezja i dystonia. Charakterystyczny jest takze wczesny
poczatek choroby. Typ II, najczestszy, cechuje si¢ dominujaca w obrazie
klinicznym ataksja, ktorej towarzyszy uszkodzenie gérnego neuronu rucho-
wego. Poczatek wystepuje zwykle w srednim wieku. Najpozniej wystepuja
objawy choroby w typie III z obrazem klinicznym ataksji i polineuropatii.
Typ IV prezentuje gtownie objawy parkinsonizmu. Wszystkie powyzsze
typy moga wystepowac wsrod cztonkoéw jednej rodziny, a takze w réznych
okresach zycia u jednego chorego. Obecnie jest coraz wigcej dowodow na
to, ze zroznicowanie fenotypowe zwigzane jest z liczbg powtdrzen CAG.
Jezeli wystepuje duza liczba powtdrzen, to choroba zaczyna si¢ wczesniej
1w jej obrazie dominujg sztywnos$¢ i dystonia. Powtdrzenia, ktdrych liczba
miesci si¢ w Srednim zakresie wartosci, powodujq pojawienie si¢ w wieku
dorostym objawdéw ataksji, natomiast przy matej liczbie powtdrzen obja-
wy wystepuja w wieku pdzniejszym z dominujacym obrazem aksonalnej
neuropatii i ataksji. Stwierdzono takze, ze nosiciele mutacji SCA3 z liczba
powtdrzen w zakresie 50-55 ujawniaja zespot niespokojnych ndg.



ATAKSJE RDZENIOWO-MOZDZKOWE INNYCH TYPOW

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 4

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 4 (ang. spinocerebellar ataxia type 4
— SCAA4) jest rzadka chorobg genetyczna, spowodowang nieznang mutacja
na chromosomie 16.

W obrazie klinicznym charakteryzuje si¢ ataksja z zaburzeniami czucia
spowodowanymi aksonalng neuropatia czuciowa, ktérym niekiedy towa-
rzysza objawy piramidowe. Nasilenie ataksji jest zwykle niewielkie, a ce-
chy neuropatii czuciowej z ewidentnymi zmianami w badaniu EMG sa
bardzo wyrazne. Choroba zaczyna si¢ stosunkowo p6zno, jej przebieg jest
zwykle powolny i nie prowadzi do wczesniejszego zgonu. W rodzinach
japoniskich opisano postaé choroby z czysto mézdzkowym zespotem bez
wspolistniejacej neuropatii czuciowe;.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 5

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 5 (ang. spinocerebellar ataxia type 5
— SCADS) jest takze nazywana ataksja Lincolna, poniewaz zostata opisa-
na u rodziny pochodzacej od dziadka prezydenta Lincolna. Powodujaca
te rzadka chorobg klasyczna mutacja punktowa zostata niedawno odkryta
w genie SPTBN2 dla B-11I spektryny na chromosomie 11. Przebiega tagod-
nie, nie skracajac dhugosci zycia, najczgsciej w postaci czystego zespotu
moézdzkowego.
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Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 6

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 6 (ang. spinocerebellar ataxia type 6
— SCA®6) jest jedna z trzech chordb zwiazanych z mutacja na chromosomie
19p13 w genie CACNAIA, ktory koduje podjednostke al A kanatu wap-
niowego. Nalezy do grupy chordb poliglutaminowych spowodowanych
mutacja dynamiczng trojnukleotydow CAG w obrebie regiondw koduja-
cych genu. Wystepujaca w tej chorobie nieprawidtowa liczba powtdrzen
CAG wynosi 21-29, przy normie 4-18. Pozostate dwie choroby zwiazane
Z mutacja tego genu to rodzinna migrena z porazeniem potowiczym oraz
napadowa ataksja typu 2 (EA2), sa spowodowane przez mutacje punk-
towe. Wystepowanie w jednym genie trzech réznych mutacji powoduje
powstanie trzech réznych chordb, ale o pewnych wspdlnych cechach kli-
nicznych. U chorych z rodzinng migreng hemiplegiczng czgsto stwierdza
si¢ zanik mozdzku, chorzy z EA2 czgsciej skarza si¢ na migrenowe bdle
glowy, a w SCA6 objawy poczatkowo sa przemijajace.

SCAG jest jedna z najczestszych ataksji w Japonii, gdzie rozpoznawana
jest u 30% wszystkich rodzin z SCA, i w Niemczech (20% wszystkich
SCA). Objawy SCA6 pojawiaja si¢ najczesciej po 50. roku zycia i w po-
réwnaniu z innymi SCA charakteryzuja si¢ powolna progresja. Obraz kli-
niczny SCAG6 to najczesciej czysty zespot mézdzkowy z ataksja, dyzartria,
poziomym i pionowym oczoplasem oraz dysmetrycznymi sakadami. Obja-
wy inne niz mézdzkowe wystepuja rzadko, sg to: porazenie spojrzenia ku
gorze, zaburzenia czucia wibracji i utozenia, obwodowa neuropatia i obja-
wy pozapiramidowe (parkinsonizm i plasawica). Cechami wyrdzniajacymi
wsrdd innych SCA sa: pdzniejszy poczatek, lagodny przebieg i okresowe
wystepowanie objawow szczegdlnie we wezesnej postaci choroby.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 7

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 7 (ang. spinocerebellar ataxia type 7
— SCA7) nalezy takze do grupy chorob poliglutaminowych wywotanych
dynamiczng mutacja genu kodujacego ataksyne 7, biatka o nieznanej jesz-
cze funkcji. Mutacja polega na zwigkszonej liczbie powtérzen CAG, kté-
rych przyrasta z pokolenia na pokolenie w wypadku dziedziczenia od ojca
nawet o 20 trdjnukleotydow. Patologiczne allele maja powyzej 37 powto-
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rzen, podczas gdy prawidtowe od 4 do 35. Osoby z bardzo duza liczba po-
wtdrzen (ponad 200) umieraja w okresie niemowlecym z przyczyn kardio-
logicznych.

Wiodacym objawem SCA7 jest postgpujaca retinopatia, nieuchron-
nie prowadzaca do Slepoty. Poczatkowo wystepuja zaburzenia widzenia
1 roznicowania barw niebieskich i zo6ttych, nastgpnie zaburzenia widze-
nia w polu centralnym z zachowaniem widzenia nocnego, a ostatecznie
— obustronna §lepota. Pozostate objawy sa podobne do innych typéw SCA.
Naleza do nich: ataksja, dyzartria, objawy piramidowe, zaburzenia czu-
cia wibracji, wolne sakady, oftalmoplegia z ograniczeniem spojrzenia ku
gbrze. U 10% chorych moze wystapi¢ niedostuch, aksonalna neuropatia,
sztywnos¢, dyskinezy i otepienie.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 8

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 8 (ang. spinocerebellar ataxia type 8
— SCAR) jest mutacjg dynamiczna w rejonie niekodujacym genu SCAS
zmapowanego na chromosomie 13q21. Nieprawidlowa liczba powtorzen
wynosi 107—127 (norma 16-37). Wigksza liczba powtorzen czesto, ale nie
zawsze, wigze si¢ ze wzrostem progresji ataksji. Patogeneza choroby nie
jest znana. Zostata opisana w rodzinach rasy biate;.

Jej obraz kliniczny jest typowy dla SCA. Dominujg w nim: ataksja,
dyzartria, dysfagia, oczoplas oraz objawy piramidowe i zaburzenia czucia
wibracji. Choroba rozpoczyna si¢ miedzy 2. a 6. dekada zycia i zwykle nie
ma wptywu na jego dtugosé.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 10

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 10 (ang. spinocerebellar ataxia
type 10 — SCA10) zostata opisana pierwotnie w rodzinach wywodzacych
si¢ z Meksyku. Mutacja genetyczna dotyczy intronu genu SCA10 i polega
na wystgpowaniu nadmiernej liczby powtdrzen pentanukleotydu ATTCT,
siggajacej nawet powyzej 4000 powtorzen.

Typowy obraz kliniczny to zespdt mézdzkowy i napady padaczkowe.
Ostatnio opisano takze wystepowanie objawdw piramidowych, ocznych
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dyskinez, zaburzen funkcji poznawczych i polineuropatii. U niektorych
cztonkow rodziny stwierdza sie takze towarzyszace zaburzenia sercowe,
watrobowe i1 hematologiczne.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 11

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 11 (ang. spinocerebellar ataxia
type 11 — SCA11) opisana zostala dotychczas tylko w dwdch brytyjskich
rodzinach. Powodujaca chorob¢ mutacja genu kinazy tubuliny t (77BK2)
zlokalizowana jest na chromosomie 15q14-21.3. Kliniczny obraz choroby
charakeryzuje wystepowanie czystej ataksji o wolnej progresji i niewiel-
kim nasileniu, ktérej moga niekiedy towarzyszy¢ niewielkie objawy pira-
midowe, najczesciej w postaci wygdrowania odruchow.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 12

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 12 (ang. spinocerebellar ataxia
type 12 — SCA12) spowodowana jest mutacja dynamiczng genu mézgowo-
-specyficznej podjednostki dla biatka fosfatazy PP2A. Liczba powtdrzen
CAG w tej chorobie wynosi 55-78, podczas gdy norma jest 9-31.

Choroba rozpoczyna si¢ najcze¢sciej w 4. dekadzie zycia drzeniem kon-
czyn i glowy oraz stopniowo postepujacymi objawami mdzdzkowymi.
W zaawansowanej postaci choroby wystepuja tez inne objawy pozapira-
midowe i otepienie.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 13

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 13 (ang. spinocerebellar ataxia
type 13 — SCA13) jest wynikiem mutacji w genie KCNC3 kodujacym
podjednostke kanatu potasowego zmapowanym na chromosomie 19q13.3-
-13.4. Po raz pierwszy zostala opisana w rodzinie francuskiej jako ataksja
o wezesnym poczatku z niewielkim uposledzeniem umystowym i opdznie-
niem rozwoju ruchowego. Objawom ataksji czesto towarzyszy dyzartria,
oczoplas 1 wygorowanie odruchdéw gtebokich. W MRI widoczny jest zanik
moézdzku i pnia mozgu.
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Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 14

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 14 (ang. spinocerebellar ataxia
type 14 — SCA14) wywolana jest mutacja punktowa genu PRKCG na
chromosomie 19, kodujacego kinaze serynowo-treoninowa. Jak dotad opi-
sano tylko 10 rodzin z tym typem SCA. Typowym obrazem klinicznym
jest czysty zespot mozdzkowy o powolnej progresji. Choroba zaczyna si¢
najczesciej w 4. dekadzie zycia, ale znany jest poczatek choroby nawet
w 6. dekadzie. W przypadkach o wczesniejszym poczatku wystepowaé
moga towarzyszace objawom mozdzkowym mioklonie, miokimie, drzenie
i dystonia. Przypadki o pdzniejszym poczatku przebiegaja zwykle bez ob-
jawow towarzyszacych.

Ataksje rdzeniowo-mézdzkowa typu 15i 16

Ataksje rdzeniowo-moézdzkowe typu 15 i 16 (ang. spinocerebellar ataxia
type 15, 16 —SCA15, SCA16) sa chorobami allelicznymi z dwoma réznymi
mutacjami w tym samym genie /PTR, zmapowanym na chromosomie 3p.
SCALIS opisano jedynie w rodzinie australijskiej z obrazem klinicznym
czystej ataksji o powolnym przebiegu, a SCA16 jedynie w rodzinie japon-
skiej, w ktorej ataksji towarzyszylo drzenie gtowy.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 17

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 17 (ang. spinocerebellar ataxia
type 17 — SCA17) zostala pierwotnie opisana u chorych w Japonii. Obec-
nie znane sg jej przypadki w populacji Stanow Zjednoczonych i Europy,
w tym kilka przypadkow w Polsce. Choroba zaczyna si¢ migdzy 1. a 5. de-
kada zycia. Objawom ataksji towarzysza zaburzenia funkcji poznawczych
z zaburzeniami zachowania prowadzace do otgpienia, depresja, objawy
pozapiramidowe (parkinsonizm, plasawica, dystonia, drzenie) i napady pa-
daczkowe. Wystepowanie ruchow plasawiczych i dystonii moze stwarzac
trudnosci diagnostyczne w roznicowaniu z plasawica Huntingtona. W MRI
glowy widoczny jest duzy zanik moézgu i mézdzku.
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Inne rzadkie ataksje rdzeniowo-mézdzkowe

Defekty genetyczne odpowiedzialne za ataksje rdzeniowo-moézdzkowe
typu SCA18, SCA19, SCA20, SCA21, SCA22, SCA25, SCA27 1 SCA28
zostaty wykryte 1 opisane w pojedynczych lub zaledwie w kilku rodzinach.
W wielu z tych SCA znamy jedynie /ocus mutacji, a tylko w niektorych
opisano rodzaj mutacji w genie.

Obraz kliniczny tych SCA jest zréznicowany. Opisy fenotypow,
ze wzgledu na malq liczbg chorych, sa mato przydatne do ich rozpozna-
wania. Warto zwrocié jedynie uwage na pewne charakterystyczne cechy,
takie jak zwapnienia w jadrach zebatych wystgpujace w SCA20, objawy
parkinsonizmu i zaburzen funkcji poznawczych w SCA21, objawy czu-
ciowej neuropatii w SCA25, wystgpowanie czystej ataksji médzdzkowej
w SCA26 lub tez zaburzen gatkoruchowych, psychiatrycznych i dyskinez
ustno-twarzowych w SCA27.



ZANIK JADRA ZEBATEGO, JADRA CZERWIENNEGO,
GALKI BLADE) | JADRA PODWZGORZOWEGO

Definicja

Dziedziczona autosomalnie dominujgco choroba nalezaca do grupy choréb poli-
glutaminowych, wywotana mutacjg dynamiczng ze zwigkszona liczbg powtérzen
tréjnukleotydu CAG w genie dla biatka atrofiny 1 i objawiajaca sie zréznicowanym
fenotypem, w ktérego sktad wchodza m.in. ataksja, mioklonie, choreoatetoza, zabu-
rzenia psychiczne, padaczka i otepienie.

Opis

Zanik jadra zg¢batego, jadra czerwiennego, galki bladej i jadra podwzgo-
rzowego (ang. dentato-rubro-pallido-luysian atrophy — DRPLA) nalezy,
podobnie jak SCA, do dziedziczonych autosomalnie dominujaco chorob
poliglutaminowych. Zbyt duza liczba powtorzen CAG powoduje ekspan-
sj¢ poliglutaminy w biatku atrofiny 1, ktére po ubikwitynizacji tworzy
wtrety srodjadrowe.

DRPLA jest najczesciej diagnozowany w populacji japonskiej, ale jego
przypadki wykryto rdwniez w Stanach Zjednoczonych i opisano pod na-
zwa Haw River Syndrome. DRPLA charakteryzuje si¢ duza fenotypowa
roznorodnoscia, w ktoérej ataksji towarzysza mioklonie, choreoatetoza,
zaburzenia psychiczne, padaczka i otgpienie. Objawy choroby stopniowo
si¢ nasilaja i srednio po okoto 10 latach prowadza do $mierci. Cecha tej
choroby jest czesto wystepujaca i nasilona antycypacja, szczegolnie przy
dziedziczeniu od ojca.
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Obraz kliniczny choroby zalezy od wieku, w jakim nastapit poczatek
zachorowania, mieszczacy si¢ w szerokim zakresie od 6. do 70. roku zycia.
U chorych o poczatku choroby przed 20. rokiem Zzycia prawie zawsze wy-
stepuja napady padaczkowe, czgsto miokloniczne, podczas gdy u chorych
z poczatkiem po 40. roku zycia napady padaczkowe wystepuja rzadko. Po-
czatek po 20. roku zycia powoduje czestsze wystgpowanie ataksji, choreo-
atetozy 1 otgpienia, co powoduje trudnosci diagnostyczne w réznicowaniu
z plasawica Huntingtona.



ATAKSJE EPIZODYCZNE

Jest to rzadka grupa chordb dziedziczonych autosomalnie dominujaco,
ktdora budzi szczegdlne zainteresowanie badaczy z powodu molekularnej
patofizjologii lokujacej si¢ w kanatach jonowych. Do niedawna znane byty
dwa typy tych ataksji, oznaczane jako EA1 i EA2. Ostatnio opisano kolej-
ne dwie rzadkie formy epizodycznej ataksji: EA3 i EA4. Objawami cha-
rakterystycznymi EA3 sa towarzyszace objawom moézdzkowym zawroty
glowy i szum w uszach, a EA4 — podwojne widzenie.

Epizodyczna ataksja typu 1

Definicja

Rzadka choroba wywotana mutacja w genie kodujacym podjednostke o zaleznym
od napiecia kanatu potasowego, objawiajaca sie krétko trwajacymi napadami ataksji
widocznej dla otoczenia jako dyzartria lub innymi zaburzeniami ruchowymi.

Opis

Epizodyczna ataksja typu 1 (ang. episodic ataxia type 1 — EA1) jest rzad-
ka choroba dziedziczona autosomalnie dominujaco, ktorej przyczyna jest
punktowa mutacja w genie KCNA 1 kodujacym tworzenie si¢ podjednostki
o zaleznym od napiecia kanatu potasowego.

W obrazie klinicznym EA1 charakteryzuje si¢ krotkimi, utrzymujacymi
si¢ przez sekundy Iub minuty, atakami ataksji widocznej dla oséb drugich
najczesciej jako dyzartria. W trakcie napadu w badaniu stwierdza si¢ obec-
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nos$¢ oczoplasu wywolanego spojrzeniem oraz innych objawdéw moézdz-
kowych. Niezaleznie od ataksji pojawi¢ si¢ moga takze ruchy dystoniczne
lub plasawicze. Ataki moga powtarzac si¢ kilka razy dziennie. Indukowane
sg czesto ruchem, ¢wiczeniami fizycznymi lub reakcjg przestrachu. Mig-
dzy napadami nie wystgpuje ataksja, ale nierzadko obserwuje si¢ miokimie
wokoét oczu 1 na regkach.

Choroba rozpoczyna si¢ zwykle w dziecinstwie i w wigkszosci przy-
padkéw wraz z wiekiem ataki stajg si¢ tagodniejsze. Rozpoznanie oparte
jest na obserwacji klinicznej. Rutynowa diagnostyka genetyczna w kie-
runku EAT1 jest niedostgpna. Niektorzy pacjenci potrafig zapobiegaé napa-
dom przez unikanie szybkich ruchdw. W leczeniu stosuje si¢ acetazolamid,
a w dalszej kolejnosci fenytoing i karbamazeping.

Epizodyczna ataksja typu 2

Definicja

Rzadka choroba wywotana mutacjg w genie kodujacym podjednostke alA zalez-
nym od napiecia kanatu wapniowego, objawiajgca si¢ napadami ataksji, ktérej cze-
sto towarzysza zawroty gtowy, nudnosci lub wymioty.

Opis

Epizodyczna ataksja typu 2 (ang. episodic ataxia type 2 — EA2) jest rzad-
ka chorobg dziedziczona autosomalnie dominujaco, ktdrej powodem jest
mutacja braku sensu w genie CACNA 14 kodujacym tworzenie si¢ podjed-
nostki alA zaleznym od napiecia kanatlu wapniowego. Inna mutacja braku
sensu w tym samym genie jest odpowiedzialna za wystapienie rodzinnej
migreny potowiczoporaznej, a jeszcze inna mutacja dynamiczna z nad-
mierng liczbg powtorzen CAG za wystgpienie SCA®G.

Napady ataksji trwaja zwykle dtuzej niz w EA1 i moga by¢ prowoko-
wane przez wysitek fizyczny i stres, ale nie przez reakcje przestrachu. Ob-
jawy ataksji moga wystgpowac same lub w towarzystwie innych objawow
uszkodzenia mézdzku, pnia mézgu, a nawet kory. U 50% chorych wyste-
puja zawroty glowy, nudnosci i wymioty, u niektérych podwdjne widzenie
1 oscylopsje (subiektywne wrazenia drgania obrazu widzianego). U znacz-
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nej czesci chorych obserwuje si¢ takze bole glowy spetniajace kryteria
migreny. Migdzy napadami u niektérych chorych wystepuja niewielkie
objawy ataksji (oczoplasu), ktore stopniowo nasilaja si¢ wraz z wiekiem
1 zanikiem mozdzku.

Choroba moze rozpoczynaé si¢ w réznym wieku, od dziecinstwa do
4. dekady.

Ze wzgledu na brak rutynowych testow genetycznych rozpoznanie
oparte jest na obserwacji obrazu klinicznego. Lekiem skutecznie zmniej-
szajacym czgsto$¢ 1 nasilenie atakow jest acetazolamid.






ATAKSJE DZIEDZICZONE AUTOSOMALNIE RECESYWNIE

Ataksje dziedziczone autosomalnie recesywnie (ang. autosomal recessive
cerebellar ataxias — ARCA) wystepuja rzadziej niz dziedziczone autoso-
malnie dominujaco. Ich cecha charakterystyczna jest pojawienie si¢ obja-
wow przed 20. rokiem zycia, cho¢ zdarzaja si¢ przypadki o pdzniejszym
poczatku. Moga takze wystgpowaé sporadycznie, bowiem rodzice sa he-
terozygotami dla mutacji, a wigc nie ujawniaja objawow choroby. Obraz
kliniczny (fenotyp) ARCA jest bardzo zréznicowany i zmienny. Objawy
sq spowodowane zmianami patologicznymi, wystepujacymi zaréwno
w strukturach mézdzku, jak i pnia mézgu. Pierwszymi i dominujagcymi
objawami sa zwykle zaburzenia rownowagi, koordynacji ruchow i zawroty
glowy, do ktdérych nastepnie dotaczaja si¢ drzenie posturalne i kinetyczne,
dyzartria, dysfagia, podwdjne widzenie. Wystepuje takze zwyrodnienie
siatkéwki, zanik nerwu wzrokowego, objawy piramidowe i pozapirami-
dowe, jak réwniez zaburzenia funkcji poznawczych, padaczka lub poli-
neuropatia. W ARCA czesciej niz w ataksjach dziedziczonych dominujaco
wystepuja objawy uszkodzenia obwodowego uktadu nerwowego w postaci
polineuropatii czuciowo-ruchowej z zaburzeniami czucia glebokiego lub
tylko arefleksji oraz objawy uszkodzen innych narzadéw. W przeciwien-
stwie do ataksji autosomalnych dominujacych, spowodowanych najczgs-
ciej mutacjami typu gain of toxic function, prowadzacymi do zwyrodnienia
1 $mierci komérek nerwowych, patogeneza mutacji opisywanych w ARCA
zwigzana jest z utrata funkcji (ang. /lost of function) specyficznych biatek
bioracych udzial w homeostazie, mechanizmach naprawy DNA czy regu-
lacji cyklu komérkowego.

Najczestszymi ARCA sa: ataksja Friedreicha (ang. Friedreich's ataxia
— FRDA) i ataksja teleangiektazja (AT). Pozostate ataksje sq rzadkie, nie-
kiedy wystepuja endemicznie lub zdecydowanie czgéciej w okreslonych
regionach §wiata.
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Pod wzgledem rodzaju fenotypu ARCA mozna podzieli¢ na 3 grupy:

+ ataksje z wyrazng obecno$cia neuropatii, czyli ataksja Friedreicha
1 inne ataksje o fenotypie podobnym do ataksji Friedreicha, np. ataksja
z niedoborem witaminy E, abetalipoproteinemia, choroba Refsuma;

+ ataksje o fenotypie podobnym do ataksji Friedreicha, ale z wyraz-
nym zanikiem mézdzku, np. choroba Tay-Sachsa o pdznym poczat-
ku, ksantomatoza moézgowo-$ciggnista, ataksje mitochondrialne,
ataksja rdzeniowo-mdézdzkowa z aksonalna neuropatia;

+ ataksje o wezesnym poczatku z wyraznym zanikiem mdzdzku: atak-
sja teleangiektasja, choroba przypominajaca ataksj¢ teleangiektazje,
ataksja z apraksja gatkoruchowa typu I 1 II, autosomalnie recesywna
ataksja Charlevoix-Saguenay, ataksja rdzeniowo-mozdzkowa o po-
czatku w okresie niemowlg¢cym, ataksja Cayman, zespdt Marinesco-
-Sjogrena.

W diagnostyce réznicowej przydatny moze by¢ takze podziat uwzgled-

niajacy wystgpowanie charakterystycznych objawow:

+ ataksje z neuropatia, czyli ataksja Friedreicha i ataksje o fenotypie
podobnym do ataksji Friedreicha: ataksja z niedoborem witaminy
E, abetalipoproteinemia, ataksja rdzeniowo-mézdzkowa z aksonalng
neuropatig i inne;

* izolowane ataksje mézdzkowe: czysta ataksja mozdzkowa o pdZnym
poczatku;

+ ataksje spastyczne: autosomalnie recesywna ataksja Charlevoix-
-Saguenay;

+ ataksje z apraksja gatkoruchowe: ataksja teleangiektazja, ataksja
z apraksja gatkoruchowa typu I 1 1I;

» zespol Ramsaya-Hunta (dyssynergia cerebellaris myoclonica).

Przedstawiony powyzej podziat ARCA pod wzgledem charakterystycz-

nych objawdéw klinicznych idzie jednak czgsto w poprzek podziatéw op-
artych na genotypie. Na przyktad zespot Ramsaya-Hunta moze wystapic¢
w przebiegu choroby mitochondrialnej, sialidozy typu I, a nawet ataksji
Friedreicha.



ATAKSJA FRIEDREICHA

Definicja

Najczesciej wystepujaca ataksja dziedziczona autosomalnie recesywnie, wywotana
mutacja genu frataksyny i rozpoczynajaca sie zwykle przed 25. rokiem zycia, powo-
dujaca postepujaca ataksje koriczyn i chodu, polineuropatie i objawy piramidowe.

Opis

Ataksja Friedreicha (ang. Friedreich s ataxia — FRDA) w wigkszosci przy-
padkéw jest spowodowana mutacja dynamiczna genu frataksyny w postaci
zbyt duzej liczby powtoérzen trojnukleotydéw GAA w pierwszym intronie
tego genu. Prawidtowa liczba powtorzen w tym rejonie wynosi od 6 do 36.
U chorych na FRDA liczba ta jest wigksza niz 40, najczgsciej od 70 do 90,
dochodzac nawet do 1300. U 98% chorych mutacja jest homozygotyczna,
tzn. ze zwigkszona liczba powtdrzen GAA wystepuje w obu allelach tego
genu. U 2 do 4% chorych stwierdza si¢ mutacj¢ heterozygotyczna, czyli
w jednym allelu wystegpuje opisana wyzej mutacja dynamiczna, a w dru-
gim mutacja punktowa.

Wynikiem mutacji jest zmniejszona ilos¢ mitochondrialnego bialka,
frataksyny, nawet ponizej 10% normy. Bialko to chroni DNA przed uszko-
dzeniem spowodowanym nadmiarem zelaza. Stopien spadku ilosci fratak-
syny w tkance zalezy od liczby powtorzen GAA. Przektada si¢ to rowniez
na praktyke kliniczna. Udokumentowano odwrotng korelacj¢ migdzy licz-
ba powtorzen GAA a wiekiem zachorowania i nasileniem choroby, zarow-
no w odniesieniu do objawdw neurologicznych, jak i objawow kardiolo-
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gicznych. Towarzyszace FRDA kardiomiopati¢ 1 cukrzyce stwierdza si¢
czesciej u chorych z liczba powtdrzen CAG >700. Rzadziej wystepujaca
mutacja punktowa zwiazana jest z fagodniejszym przebiegiem klinicznym,
mniejszym nasileniem ataksji i dyzartrii, a wigksza spastycznoscia.

W krajach Europy Zachodniej zachorowalno$¢ na FRDA miesci sie
w granicach 1,7-4/100 000. W postaci klasycznej choroba rozpoczyna si¢
zwykle migdzy 5. a 25. rokiem zycia od postepujacej ataksji chodu, a nastgp-
nie konczyn gornych. Badanie neurologiczne ujawnia obecnos$é zaburzen
czucia proprioceptywnego i czucia wibracji, zniesienie odruchoéw sciegni-
stych we wszystkich konczynach lub jedynie w konczynach dolnych, nie-
dowlady piramidowe z objawem Babinskiego. Charakterystycznym obja-
wem sg wystepujace u 50% chorych wydrazone stopy i ich ustawienie kon-
sko-szpotawe. Oprocz objawdw mozdzkowych i piramidowych wystepuja
takze inne wskazujace na zajecie osrodkowego uktadu nerwowego, takie
jak zaburzenia gatkoruchowe i zanik nerwu wzrokowego (25% chorych).
Znacznie rzadziej stwierdza si¢ odbiorcze ostabienie stuchu (10%) Iub
objawy zaburzen ruchu, takie jak pseudoatetoza, plasawica czy dystonia.
Kardiomiopatia jest najczgstszym objawem towarzyszacym, stwierdza si¢
ja nawet u 90% chorych. Cukrzyca wystgpuje znacznie rzadziej, bo u 10—
—20% chorych i rozwija si¢ zazwyczaj po 15 latach od wystapienia choroby.
Skolioze kregostupa stwierdza si¢ az u 75-90% chorych. Smier¢ nastepuje
miedzy 3. a 7. dekada zycia i najczgsciej spowodowana jest nastepstwami
kardiomiopatii, cukrzyca lub niewydolnoscia oddechowa.

Wyzej opisana posta¢ klasyczna FRDA stanowi okoto 75% przypad-
kéw. Pozostate 25% chorych prezentuje jedna z trzech rzadszych form
FRDA:

* postac o pdznym poczatku zachorowania (ang. late-onset Friedreich s
ataxia — LOFA), rozpoczynajaca si¢ po 25. roku zycia i objawiajaca
spastycznoscia koficzyn dolnych, zachowanymi odruchami gl¢boki-
mi i niewielkim zanikiem robaka mé6zdzku oraz rzadziej wystgpuja-
ca kardiomiopatia; ta posta¢ stanowi okoto 15% przypadkdw;

* posta¢ o bardzo pdznym poczatku (ang. very-late-onset Friedreich's
ataxia — VLOFA);

» posta¢ z zachowanymi odruchami kolanowymi (Friedreichs ataxia
with retained tendom reflexes — FARR).

Polecane badania dodatkowe to:

* EKG pozwalajace na wykrycie kardiomiopatii przerostowej doty-
czacej zardwno migsni komor, jak i przedsionkow;
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* badania biochemiczne w celu wykrycia cukrzycy;

* badanie przewodnictwa dokumentujace obecnos¢ aksonalnej neuro-
patii czuciowej;

* badanie MRI dokumentujace zanik mozdzku, ktory jest jednak wy-
raznie mniej nasilony niz wystepujacy w ataksjach o dziedziczeniu
autosomalnie dominujacym.

Rozpoznanie choroby jest mozliwe na podstawie tatwo dostgpnego te-
stu genetycznego, ktdry potwierdza rozpoznanie kliniczne. W réznicowa-
niu trzeba bra¢ pod uwage przede wszystkim inne ataksje o dziedziczeniu
autosomalnie recesywnym, szczego6lnie o fenotypie podobnym do FRDA.
Nie ma skutecznego leczenia przyczynowego. W leczeniu kardiomiopatii
przerostowej zaleca si¢ witaming E, koenzym Q lub jego analog — idebenon.

Obraz:

* [1] neuroobrazowanie

31-letnia chora z objawami potwierdzonej genetycznie FRDA od 14.
roku zycia. W MRI glowy widoczny jest niewielki zanik mozdzku. Chora
zostata przedstawiona na filmie FRDA.

Film:

* [1] ataksja Friedreicha

31-letnia chora z rozpoznaniem FRDA potwierdzonym w badaniu ge-
netycznym. Choroba rozpoczela si¢ w 14. roku zycia od zaburzen réwno-
wagi i chodu. W kolejnych latach pojawily sie ataksja koniczyn, zaburzenia
mowy 1 postgpujace ostabienie konczyn dolnych. Od 6 lat chora nie chodzi,
moze staé, jesli jest podtrzymywana przez dwie osoby. Na filmie widoczne
sa niewielkie dyzartryczne zaburzenia mowy, niewielka dysmetria sakad
oraz objawy ataksji w konczynach gérnych w postaci wyraznej dekom-
pozycji ruchu w probie palec—nos. W czasie ruchdéw biernych konczyn
gdérnych ujawnia si¢ obnizone napigcie migsniowe. Wyrazne zaburzenia
wystepuja takze w probach na objaw odbicia (objaw Holmesa). Widoczny
jest rowniez zanik mig$ni w dystalnych czes$ciach konczyn, stopy konsko-
-szpotawe i obustronny objaw Babinskiego.

Film uzyskano dzieki uprzejmosci dr. med. Tadeusza Mazurczaka z Instytu-
tu Matki i Dziecka w Warszawie.






ATAKSJA Z NIEDOBOREM WITAMINY E

Definicja

Rzadka choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie, spowodowana mutacja
w genie, ktérego produktem jest biatko transportujace a-tokoferol, a obraz kliniczny
jest podobny do ataksji Friedreicha.

Opis

Ataksja z niedoborem witaminy E (ang. ataxia with witamin E deficiency
— AVED) czgsto wystepuje w Afryce Poinocnej, znacznie rzadziej w Euro-
pie, Ameryce Potnocnej i Japonii.

Choroba spowodowana jest mutacja na chromosomie 8q13 genu bial-
ka transportujacego a-tokoferol (witamina E) wystgpujacego w watrobie
1 odpowiedzialnego za wbudowanie a-tokoferolu do lipoproteiny o bardzo
niskiej gestosci (VLDL). Powoduje to spadek stgzenia witaminy E w su-
rowicy (ponizej 10% normy) oraz zmniejszone dostarczanie jej do osrod-
kowego uktadu nerwowego, mimo Ze wchlanianie z jelit witaminy E jest
prawidlowe.

Choroba moze si¢ rozpoczynaé w szerokim zakresie od 2. do 52. roku
zycia, chociaz wigkszos$¢ chorych wykazuje objawy przed 20. rokiem zy-
cia. Pierwszymi objawami sg ataksja chodu i dyzartria, nastgpnie pojawiaja
si¢ zaburzenia czucia glgbokiego, zniesienia odruchdéw $ciegnistych i ob-
jaw Babinskiego. Wystepuja takze zaburzenia ostro$ci wzroku oraz zwy-
rodnienie barwnikowe siatkdwki (9% chorych). Réwnie rzadko ujawnia
si¢ dystonia i bradykinezja (13%). Obraz kliniczny jest podobny do FRDA,
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cho¢ rzadziej obserwuje si¢ kardiomiopati¢ (19%), cukrzyce i neuropatig,
natomiast czg¢sciej drzenie glowy (28%), tutowia (titubation) i dystonig.
Progresja choroby jest rdwniez nieco wolniejsza niz w FRDA.

Do rozpoznania konieczne jest oznaczenie poziomu witaminy E. Diag-
nostyczny jest poziom ponizej 2,5 mg/l (norma: 6—15 mg/1) przy prawidto-
wym lipidogramie i braku akantocytow (réznicowanie z abetalipoproteine-
mia). W badaniu elektrofizjologicznym ujawnia si¢ aksonalna neuropatia
czuciowa. Suplementacja witaming E (800 mg dwa razy dziennie) powo-
duje zmniejszenie objawow ataksji 1 zwolnienie progresji choroby.



ABETALIPOPROTEINEMIA

Definicja

Rzadka choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie, spowodowana mutacja
w genie kodujacym podjednostke biatka transportujacego tréjglicerydy, ktéra obja-
wia sie biegunka w okresie noworodkowym, a nastepnie powolnym rozwojem obra-
zu klinicznego podobnego do ataksji Friedreicha.

Opis

Abetalipoproteinemia, znana takze jako zespdt Bassena-Kornzweiga,
spowodowana jest mutacja genu na chromosomie 4q22-24 kodujacego
wigkszg podjednostke mikrosomalnego biatka transferujacego trdjglice-
rydy, ktorego funkcja jest dotaczenie apolipoproteiny B (apoB) do chy-
lomikronéw i1 VLDL. Biatko transferowe trdjglicerydéw jest konieczne
do transportu apoB do siateczki wewnatrzplazmatycznej, gdzie gromadza
si¢ lipoproteiny. Brak apoB w blonie $luzowe;j jelit i w osoczu prowadzi
do pogorszenia wchianiania lipidow z jelit, spadku ich stgzenia w osoczu
1 wtornego niedoboru witamin rozpuszczalnych w tluszczach: A, D, E, K.
Brak witaminy A powoduje barwnikowe zwyrodnienie siatkowki, a brak
witaminy E uznany jest za gtdéwna przyczyne stwierdzanych w tej chorobie
zaburzen neurologicznych.

Obraz kliniczny jest podobny do FRDA. Choroba moze rozpocza¢ si¢
w okresie noworodkowym zespotem celiakii z powodu zaburzenia wchta-
niania ttuszczow. Postgpujace objawy neurologiczne ujawniajg si¢ miedzy
2. a 7. rokiem zycia, najczesciej miedzy 6. a 12. rokiem zycia, od ataksji
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chodu, oczoplasu, dysartrii, zniesienia odruchow gtebokich, zanikow dy-
stalnych mig$ni i zaburzenia czucia glebokiego. Wystepuje takze zwyrod-
nienie barwnikowe siatkdwki. W badaniach laboratoryjnych stwierdza si¢
akantocyty (50-100% erytrocytéw), brak VLDL i LDL, niski poziom cho-
lesterolu 1 trojgliceryddw oraz niskie stgzenia witamin rozpuszczalnych
w ttuszczach.

W leczeniu stosuje si¢ diete ubogotluszczowq oraz suplementacje wi-
taminowa. Witaming E podaje si¢ w dawce 1000 mg/d u niemowlat oraz
w dawce 5000 mg/d u dorostych.

Filmy:

* [1] abetalipoproteinemia

31-letnia chora z rozpoznana w dziecinstwie abetalipoproteinemia.
W okresie niemowlecym wystepowaty przewlekle biegunki i maty przy-
rost masy ciata. Od dziecinstwa skarzyta si¢ na zaburzenia réwnowagi
oraz drzenie konczyn gérnych. W badaniu neurologicznym prezentowa-
nym na filmie widoczne sa: wydrazone stopy, zniesione odruchy gltebo-
kie 1 niewielka ataksja w konczynach dolnych, chéd na nieco poszerzonej
podstawie. U chorej stwierdzono tez zaburzenia konwergencji, zaburze-
nia czucia glebokiego i dodatnig prob¢ Romberga. Badania laboratoryjne
ujawnily obnizony poziom apolipoproteiny B, cholesterolu catkowitego,
LDL, HDL i trojglicerydow oraz obecnos¢ akantocytow. W badaniu oku-
listycznym potwierdzono zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki, ostabienie
konwergencji i zez ukryty, a w badaniu elektrofizjologicznym polineuro-
patig¢ czuciowo-ruchowa z uszkodzeniem aksonow i1 mieliny. Na podstawie
badania neuropsychologicznego rozpoznano uposledzenie umystowe nie-
wielkiego stopnia.

* [2] abetalipoproteinemia

27-letni chory, u ktérego od urodzenia wystgpuje nietolerancja thusz-
czéw, a od 5. roku zycia zaburzenia chodu. W prezentowanym na filmie
badaniu neurologicznym widoczne jest ostabienie lub zniesienie odru-
chow glebokich w konczynach goérnych i dolnych oraz ataksja konczyn
dolnych i chdéd na poszerzonej podstawie. Ponadto u chorego stwierdzono
zaburzenia konwergencji oraz dystalng niedoczulic¢ w zakresie czucia po-
wierzchniowego i glgbokiego w konczynach gérnych i dolnych. Badania
laboratoryjne ujawnity obnizony poziom apolipoproteiny B, cholestero-
lu catkowitego, LDL, HDL i trojglicerydéw. Nie stwierdzono obecnosci
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akantocytéw. Badanie okulistyczne wykazalo zwyrodnienie barwnikowe
siatkdwki, a badanie elektrofizjologiczne cechy polineuropatii czuciowo-
-ruchowej o charakterze aksonalnym. W badaniu neuropsychologicznym
stwierdzono uposledzenie umystowe lekkiego stopnia.






CHOROBA REFSUMA

Definicja

Rzadka choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie, spowodowana mutacja
w genie kodujacym hydroksylaze fitanoilo-koenzymu A, ktéra objawia sie ataksja,
przewlekta polineuropatia demielinizacyjng i zwyrodnieniem barwnikowym siat-
kéwki.

Opis

Choroba Refsuma (tac. heredopathia atactica polyneuritiformis) jest spo-
wodowana mutacjag genu PHYH na chromosomie 10 dla peroksysomal-
nego enzymu hydroksylazy fitanoilo-koenzymu A lub, rzadziej, mutacja
genu PEX7 na chromosomie 6, kodujacego biatka zwane peroksynami.
Ta ostatnia mutacja wywoluje zaburzony import biatek macierzy do pe-
roksysomu, dlatego moze spowodowaé wiele innych zespotdw, takich jak
chondrodysplazja punktowa typu 1, adrenoleukodystrofia noworodkowa
lub zespot Zellwegera.

Choroba Refsuma zaczyna si¢ najczesciej przed 20. rokiem Zzycia.
Zaburzona oksydacja rozgal¢zionych kwasdéw thuszczowych, takich jak
znajdujacy sie w produktach migsnych i rybnych kwas fitynowy, prowa-
dzi do gromadzenia go w nadmiarze w tkance tluszczowej chorego lub
w zmielinizowanych wtdknach nerwowych. Kwas fitynowy nie jest synte-
zowany w organizmie, lecz pochodzi jedynie z pozywienia.

W obrazie klinicznym dominuja trzy gtéwne objawy: ataksja, polineuro-
patia demielinizacyjna i zwyrodnienie barwnikowe siatkowki. Pierwszym
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objawem jest postgpujaca slepota zmierzchowa, nastgpnie wystepuja atak-
sja chodu 1 ostabienie konczyn z zaburzeniami czucia i zanikami miesni.
Inne objawy to gluchota neurogenna, zaCma, zwe¢zenie i asymetria Zrenic,
anosmia, objaw rybiej tuski, arytmia, wydrazone stopy oraz znieksztat-
cenia kosci (skrocenie kosci srddstopia, dysplazja nasad kosci oraz kifo-
skolioza). W badaniach dodatkowych stwierdza si¢ podwyzszony poziom
kwasu fitanowego w surowicy oraz rozszczepienie biatkowo-komodrkowe
w plynie mézgowo-rdzeniowym. Biopsja nerwu tydkowego ujawnia neu-
ropati¢ przerostowa z obecnoscia struktur cebulowatych.

Infekcje 1 inne stany zapalne Iub glodzenie moga spowodowac uwol-
nienie kwasu fitynowego z tkanki tluszczowej i prowadzi¢ do nagltego po-
gorszenia objawdw, w formie zblizonej do zespotu Guillaina-Barry’ego,
co wymaga leczenia plazmafereza w celu obnizenia stezenia kwasu fita-
nowego.

Wiasciwa dieta z ograniczeniem kwasu fitanowego i jego prekursora —
fitolu, alkoholu tluszczowego o rozgatezionym tancuchu, zawartego w na-
biale, chlorofilu i thuszczach zwierzecych, zapobiega progresji choroby.



ZOtTAKOWATOSC MOZGOWO-SCIEGNISTA

Definicja

Rzadka, dziedziczona autosomalnie recesywnie choroba spichrzeniowa lipidéw,
spowodowana mutacja w genie kodujacym hydroksylaze sterolu 27, w wyniku cze-
go dochodzi do zwiekszonego gromadzenia si¢ cholesterolu i cholestanolu w réz-
nych tkankach, co powoduje uszkodzenie narzadéw wewnetrznych i rézne objawy
neurologiczne, m.in. ataksje.

Opis

Zbttakowato$é mézgowo-$ciegnista (ang. cerebrotendinous xanthomatosis
— CTX) to rzadka choroba spowodowana mutacjami genu CYP27 na chro-
mosomie 2q33 kodujacego mitochondrialny enzym, hydroksylaze w pozy-
cji 27 sterolu. Mutacja powoduje zwigkszone stgzenie steroli oraz alkoholi
zotciowych w surowicy, ktore kumulujg si¢ w osrodkowym uktadzie ner-
wowym, jak rowniez w innych narzadach wewngtrznych, np. w ptucach,
powodujac ich uszkodzenie. Obraz kliniczny jest zréznicowany. Obser-
wowane sg objawy ataksji, zespot piramidowy, objawy pozapiramidowe,
polineuropatia czuciowo-ruchowa, napady padaczkowe, zaburzenia psy-
chiczne i otgpienie. Czgsto wystepuje takze mtodzienicza zaéma, wczes-
na miazdzyca, osteoporoza i zottaki $ciggien (szczegolnie czgsto sciggna
Achillesa), przewlekta biegunka, niewydolno$¢ oddechowa. W MRI wi-
doczny jest zanik mézgu i mozdzku oraz hiperintensywne zmiany isto-
ty biatej. Diagnozg¢ stawia si¢ poprzez potwierdzenie wysokiego stezenia
cholestanolu (pochodnej cholesterolu) w $ciegnach i surowicy, przy czym
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poziom cholesterolu w surowicy moze by¢ prawidtowy lub obnizony.
W leczeniu stosuje si¢ kwas chenodeoksycholowy (CDCA) w dawce 750
mg/dzien w trzech podzielonych dawkach lub inne inhibitory HMG-CoA,
ktére obnizaja poziom cholestanolu.

Obraz:

* [1] neuroobrazowanie

36-letni chory, przedstawiony na filmie ponizej, z objawami zottakowa-
tosci moézgowo-sciggnistej od 2 lat. W MRI mdzgowia widoczne sg strefy
podwyzszonego sygnalu w istocie biatej okotokomorowej, w grzbieto-
wych czg$ciach srodkow potowalnych, w obrebie tylnej torebki wewnetrz-
nej, konarow mézgu, mostu i przedniej czesci rdzenia przedtuzonego oraz
w topografii jader zebatych. Grzbietowo w przysrodkowych czgsciach pot-
kul mézdzku widoczne strefy o sygnale ptynowym. Zanik korowo-podko-
rowy mozgu i zanik mézdzku.

Film:

* [1] zottakowatos¢ mozgowo-Sciggnista

36-letni chory z wystepujacym od 2 lat zespotem moézdzkowo-pirami-
dowym, polineuropatig czuciowo-ruchowa, padaczka, zaburzeniami funk-
¢ji poznawczych niespetniajacymi kryteriow otepienia, zaémg obuoczna.
W badaniu EMG stwierdzono cechy polineuropatii aksonalnej demieli-
nizacyjnej, a w MRI moézgu charakterystyczne hiperintensywne zmiany
w przebiegu drog korowo-rdzeniowych oraz w potkulach mézdzku. Roz-
poznanie zdltakowatosci mozgowo-Sciggnistej potwierdzono poprzez
stwierdzenie podwyzszonego poziomu alkoholi zétciowych w surowicy
krwi. Film prezentuje zaburzenia mowy, niewielki oczoplas przy patrzeniu
w lewo, adiadochokineze w konczynach goérnych, ataksje w konczynach
dolnych. Chdd chorego jest niepewny z niewielkimi wykrokami w bok.
Z powodu niewielkiego opadania stdp chory unosi je wyzej.



ATAKSJA TELEANGIEKTAZJA

Definicja

Ataksja dziedziczona autosomalnie recesywnie, spowodowana mutacja genu ATM,
rozpoczynajaca sie¢ we wczesnym dziecifnstwie i powodujaca postepujaca ataksje
koriczyn i chodu, polineuropatie i objawy pozapiramidowe, ktérym towarzyszg tele-
angiektazje na spojéwkach i skérze.

Opis

Ataksja teleangiektazja (ang. ataxia telangiectasia — AT) spowodowana
jest mutacja genu ATM zmapowanego na chromosomie 11q22-23, kodu-
jacego biatko bedace kinaza i biorace udziat w wielu funkcjach komérko-
wych, m.in. w apoptozie i przekazywaniu sygnatu o uszkodzeniu DNA.
Opisano ponad 200 réznych mutacji powodujacych t¢ chorobe.

AT jest druga najczesciej wystgpujaca wrodzona ataksja rozpoczynajaca
si¢ w dziecinstwie. Jej rozpowszechnienie oceniane jest na 1-2,5/100 000.
Choroba zwykle ma poczatek w 2.-3. roku zycia, chociaz opisywano tak-
ze znacznie pozniejszy poczatek. AT charakteryzuje si¢ szybka progresja
objawow. Choroba zaczyna si¢ od postepujacej ataksji mozdzkowej, po-
czatkowo tutowia, potem konczyn, hipotonii, zniesienia odruchéw gle-
bokich i innych objawdéw neuropatii obwodowej. Czesto stwierdza si¢
takze apraksj¢ gatkoruchowa, czyli ograniczenie wykonania ruchow oka
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na polecenie przy prawidtowych ruchach wodzenia. U 90% chorych wy-
stepuje choreoatetoza lub dystonia, czgsto obserwuje sie takze mioklonie
1 drzenie zamiarowe. Inteligencja dziecka jest najcze¢sciej prawidlowa, ale
moze tez wystgpowac tagodne opoznienie rozwoju umystowego. Miedzy
2. a 8. rokiem zycia pojawiaja si¢ charakterystyczne dla AT objawy skérne,
teleangiektazje (poszerzenie naczyn wlosowatych i malych tetniczek) na
spojowkach, skorze twarzy, malzowinach usznych i faldach zgigciowych
skérnych. Zaburzenia odpornosci humoralnej i komdrkowej, spadek steze-
nia przeciwciat IgA, IgE i IgG oraz limfocytopenia wystepuja u 60-80%
chorych. Powoduja zwigkszone ryzyko zachorowania na nowotwory,
a szczego6lnie na biataczke 1 chloniaka (38%). Sg rowniez odpowiedzialne
za czgsto wystepujace infekcje zatok i ptuc. Po 10 latach od poczatku cho-
roby pacjenci musza juz zwykle korzysta¢ z wozka inwalidzkiego. Wigk-
szos$¢ chorych zyje ponad 20 lat od wystapienia pierwszych objawdw, ale
tylko niektérzy dozywaja 50. roku zycia. Chorzy na AT wykazuja zwigk-
szong wrazliwo$¢ na uszkodzenia popromienne. W chorobie wystepuje tez
przedwczesne starzenie si¢ (progeria) z siwieniem wlosow, keratoza skory
1 hipogonadyzmem. W MRI stwierdza si¢ zanik mézdzku, cho¢ czgsto nie
na poczatku choroby.

W badaniach laboratoryjnych u 90% chorych stwierdza si¢ podwyz-
szone stezenie a-fetoproteiny (powyzej 10 ng/ml) i obnizenie stezenia IgA
1 IgG. W wyspecjalizowanych laboratoriach mozna wykonac test przezycia
limfocytow lub fibroblastdéw poddanych promieniowaniu jonizujagcemu.
Jest to czuly test, ale bardzo czasochtonny (trwa okoto 3 miesiace) i dlate-
go rzadko stosowany.

Opisano kilka innych rzadko wystepujacych ataksji o podobnych do
AT cechach klinicznych 1 biochemicznych, takich jak choroba podobna do
AT (ang. ataxia telangiectasia like disorder — ATLD) 1 Nijmegen breakage
syndrome (NBS). ATLD rdzni si¢ od AT pdzniejszym poczatkiem choroby,
tagodniejszym przebiegiem, prawidlowym poziomem a-fetoproteiny oraz
brakiem telangiektazji. W fenotypie NBS natomiast wystepuje mikroce-
falia, opdznienie wzrostu, obnizenie inteligencji, ale bez ataksji, telean-
giektazji 1 podwyzszonego poziomu o-fetoproteiny. ATLD spowodowana
jest mutacja genu MRE11A (ang. meiotic recombination 11 gene), a NBS
mutacja genu NBSI, ktorych produkty, podobnie jak genu ATM w AT, biora
udziat w systemie naprawy DNA.
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Film:

* [1] ataksja teleangiektazja

15-letnia dziewczynka z postgpujaca od 5. roku zycia ataksja. Na fil-
mie prezentowane sa zaburzenia rownowagi i chodu spowodowane m.in.
obnizonym napieciem, ktére powoduje widoczny przeprost w stawach ko-
lanowych. Mowa dziecka jest cicha i skandowana. W konczynach gérnych
wystepuje wyrazna ataksja, spowolnienie ruchowe i adiadochokineza.
Chora wykonuje tez dystoniczne ruchy karku z odgigciem glowy do tytu.
Widoczne sa takze zaburzenia gatkoruchowe w postaci apraksji gatko-
ruchowej 1 oczoplasu oraz charakterystyczne teleangiektazje spojowek.
W badaniach laboratoryjnych stwierdzono spadek poziomu IgA i IgG oraz
podwyzszone stgzenie a-fetoproteiny we krwi.

Film uzyskano dzieki uprzejmosci dr. med. Tomasza Kmiecia z Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie.






INNE ATAKSJE DZIEDZICZONE RECESYWNIE

Choroba Tay-Sachsa, posta¢ o pézZnym poczatku

Choroba Tay-Sachsa jest gangliozydoza spowodowana mutacja genu dla
enzymu [-heksozamidazy na chromosomie 15q23-24. Wystgpuje najczes-
ciej w populacji Zydow aszkenezyjskich.

W postaci o péznym poczatku, w przeciwienstwie do postaci o poczat-
ku w wieku niemowlecym, mutacja co najmniej jednego allelu jest 1zejsza,
co powoduje zachowanie si¢ niewielkiej aktywnosci enzymu. Typowe dla
postaci o pozniejszym poczatku w wieku dziecigcym lub mtodzienczym sa
objawy mozdzkowe, zniesienie odruchow glebokich, proksymalne osta-
bienie miesni z towarzyszacym zanikiem i fascykulacjami, zaburzenia za-
chowania i inne zaburzenia psychiczne. Opisywano takze otgpienie, napa-
dy padaczkowe oraz spastyczno$¢. Obraz kliniczny postaci o pdznym po-
czatku przypomina FRDA, ale r6zni si¢ od niej duzym zanikiem mézdzku.
W badaniach laboratoryjnych stwierdza si¢ podwyzszony poziom hekso-
zaminidazy w fibroblastach.

Ataksja mézdzkowo-rdzeniowa z aksonalng neuropatia

Ataksja mézdzkowo-rdzeniowa z aksonalng neuropatig (ang. spinocere-
bellar ataxia with axonal neuropathy — SCAN1) zostata opisana dotych-
czas tylko w Arabii Saudyjskiej. Spowodowana jest mutacjg genu 7DP1 na
chromosomie 14q31-32, kodujacego tyrozyno-DNA-fosfodiesterazg 1 bio-
racg udzialt w mechanizmach naprawy kompleksu DNA-topoisomerazy 1.
Choroba ujawnia si¢ w dziecinstwie, najczesciej miedzy 13. 1 15. rokiem
zycia, objawami ataksji mozdzkowej, obwodowej czuciowo-ruchowej
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neuropatii aksonalnej, dystalnymi zanikami mig$ni, powodujacymi bro-
dzacy choéd 1 wydrazenie stopy, rzadziej wystgpuja napady padaczkowe.
W MRI stwierdza si¢ zanik mézdzku, szczegdlnie robaka, a w badaniach
laboratoryjnych hipercholesterolemig i niewielka hipoalbuminemig.

Ataksja z apraksja gatkoruchowa

Ataksja z apraksja gatkoruchowa (ang. ataxia with oculomotor dyspraxia
— AOA) jest chorobg o obrazie klinicznym zblizonym do AT. Wystepuje
w Europie (najczgsciej w Portugalii — na drugim miejscu wsréd ARCA,
rzadziej jedynie niz FRDA), Japonii (najczgstsza ARCA) i pétnocnej Afry-
ce. Opisano dwa typy tej choroby: typ 1 (AOA1) i typ 2 (AOA2).

AOAT1 spowodowana jest mutacja genu aprataksyny (4P7X) na chro-
mosomie 9p13, kodujacego biatko biorace udzial w mechanizmach napra-
wy DNA. Objawy rozpoczynaja si¢ na ogot okoto 7. roku zycia lub nieco
pozniej, od ataksji chodu i konczyn, neuropatii czuciowo-ruchowej z zabu-
rzeniami czucia wibracji i propriocepcji. Charakterystyczne sa zaburzenia
galkoruchowe, takie jak oczoplas, niestabilnosc¢ fiksacji wzroku i apraksja,
ktora jest rozpoznawana zazwyczaj kilka lat pézniej. Do innych objawow
tej choroby naleza takze objawy pozapiramidowe (choreoatetoza, plasawi-
ca, dystonia) i niewielkie uposledzenie funkcji poznawczych. Stopniowo
rozwija si¢ takze porazenie czterokonczynowe prowadzace do utraty moz-
liwosci chodzenia 7—10 lat po poczatku choroby. W MRI widoczny jest
zanik mdzdzku, a szczegdlnie robaka mézdzku. W badaniach laboratoryj-
nych u 70% chorych stwierdza si¢ hipoalbuminemig i hipercholesterole-
mi¢ oraz prawidlowy poziom a-fetoproteiny.

AOA2 jest druga co do czgstosci wystepowania ARCA po FRDA w Eu-
ropie. Spowodowana jest mutacja genu senataksyny (SE7X) na chromoso-
mie 9q34, ktorej funkcja nie jest znana poza tym, ze bierze udzial w mecha-
nizmach naprawy DNA. AOA2 ma pdzniejszy niz AOA1 poczatek choroby,
ktdéra najczesciej wystegpuje okoto 20. roku Zycia, oraz mniejsze nasilenie
i rzadsze wystgpowanie objawow, takich jak apraksja gatkoruchowa (u 50%
chorych), objawdw pozapiramidowych (plasawica, dystonia, drzenie glowy
ikonczyn) czy zaburzenia funkcji poznawczych. Poziom albumin jest zwykle
prawidtowy, stwierdza si¢ natomiast podwyzszony poziom a-fetoproteiny
w surowicy. Progresja choroby jest wolniejsza i chorzy tracg zdolno$¢ cho-
dzenia dopiero po kilkunastu Iub kilkudziesigciu latach trwania choroby.
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Autosomalnie recesywna ataksja Charlevoix-Saguenay

Autosomalnie recesywna ataksja Charlevoix-Saguenay (ang. autosomal
recessive ataxia of Charlevoix-Saguenay — ARSACS) nalezy do grupy
ataksji charakteryzujacych sie spastycznoscia. Spowodowana jest mutacja
genu SACS na chromosomie 13q11 kodujacym biatko saksyne, podobne do
biatek opiekunczych szoku termicznego. Choroba po raz pierwszy zostala
opisana w populacji kanadyjskiej prowincji Quebec w regionie Charlevoix-
-Saguenay-Lac-Saint-Jean, stad jej nazwa, a obecnie jest rozpoznawana
na wszystkich kontynentach. Najczgsciej rozpoczyna si¢ miedzy 1. a 5.
rokiem zycia, bardzo rzadko w wieku mtodzienczym. Objawom moézdz-
kowym i piramidowym (spastycznos¢, hiperrefleksja, objaw Babinskiego)
towarzyszy czuciowo-ruchowa polineuropatia aksonalna i demielinizacyj-
na z zanikiem mig¢$ni, zaburzeniami czucia proprioceptywnego i wibracji
oraz apraksja gatek ocznych. W badaniu neurologicznym zwraca uwage
wygorowanie odruchow kolanowych i zniesienie odruchow skokowych.
Chorzy traca mozliwos¢ chodzenia w 5. dekadzie Zzycia. U niektorych
chorych pochodzacych z Quebecu w badaniu dna oka obserwuje si¢ zotte
smugi nadmiernie zmielinizowanych wtokien siatkowki (tzw. prazkowata
siatkdwka). W MRI stwierdza si¢ dominujacy zanik robaka mézdzku.

Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa niemowlat

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa o poczatku w okresie niemowlgcym (ang.
infantile-onset spinocerebellar ataxia — IOSCA) jest rzadko wystepujaca
ARCA, opisana dotychczas tylko w populacji finskiej. Spowodowana jest
mutacja genu C/0orf2 o nieznanej funkcji umiejscowionego na chromo-
somie 10. Choroba rozpoczyna si¢ przed 2. rokiem zycia. Szybko poste-
pujacym objawom ataksji mo6zdzkowej, hipotonii, czuciowej neuropatii
z brakiem odruchow towarzysza zanik nerwu wzrokowego, oftalmoplegia,
gluchota, padaczka i ruchy mimowolne, np. atetoza.
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Ataksja Cayman

Ten rzadki zespdt wystepuje jedynie w populacji karaibskiej zamieszku-
jacej wyspe Wielki Cayman. Spowodowany jest mutacjg genu ATCAY
na chromosomie 19p13.3, kodujacego biatko caytaksyne. Najczesciej wy-
stepuja niepostepujace objawy mozdzkowe (ataksja, dyzartria, oczoplas,
drzenie zamiarowe, hipotonia migsniowa) i opdznienie rozwoju psycho-
ruchowego. W MRI stwierdza si¢ hipoplazj¢ mozdzku.

Zespot Marinesco-Sjogrena

Jest to rzadki zespdt spowodowany mutacja genu S/L/ na chromosomie
5931 kodujacego biatko opiekuncze. Choroba rozpoczyna si¢ w niemow-
lgctwie lub dziecinstwie ataksja mozdzkowa, nastgpnie ujawnia si¢ za¢ma,
uposledzenie umystowe, niski wzrost, hipogonadyzm, deformacje szkiele-
tu, miopatia z zanikiem mig$ni, obwodowa neuropatia i padaczka. W MRI
widoczny jest zanik m6zdzku, szczegdlnie robaka. Chorzy dozywaja poz-
nego wieku z ro6znym stopniem nasilenia niesprawnosci.

Zespét Jouberta

Jest przyktadem ataksji wrodzonej, czyli rzadkiego zaburzenia rozwojowe-
go, takiego jak dysgenezja lub agenezja robaka mozdzku, potkul mézdzku
lub czg$ci pnia mozgu. Wigkszos$¢ z nich zwiagzana jest z dziedziczeniem
autosomalnie recesywnym. Zespét Jouberta jest dziedziczona autosomal-
nie recesywnie anomalig rozwojowa polegajaca na braku robaka mézdzku
oraz wystgpowaniu nieprawidtowosci w budowie gérnego konaru mézdz-
ku. Dotychczas opisano okoto 200 przypadkow. Jak dotad zmapowano
5 réznych miejsc na réznych chromosomach z mutacjami odpowiedzial-
nymi za t¢ chorobe. Choroba zaczyna si¢ od epizodycznych bezdechow
w okresie noworodkowym, w niemowlgctwie dotaczajq si¢ objawy ataksji,
oczoplasu, porazenia spojrzenia w pionie, opadania powiek, retinopatii
1 opdznienia umystowego.
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Skéra pergaminowa

Skora pergaminowa (ang. xeroderma pigmentosum) jest choroba dziedzi-
czong autosomalnie recesywnie, spowodowang zaburzonym mechanizmem
naprawy DNA. W rodzinach z rozpoznang chorobg znaleziono 9 mutacji
réznych gendw. W Stanach Zjednoczonych wystepuje jeden przypadek tej
choroby na 250 000 mieszkancow, a statystyki w krajach §rodziemnomor-
skich i w Japonii wskazuja na jeszcze czgstsze wystgpowanie.

Typowa dla tej choroby jest fotofobia, nadwrazliwo$¢ skéry na swiat-
lo sloneczne, zapalenie spojowek, zapalenie rogdwki, teleangiektazje
1 wczesnie wystepujace nowotwory skéry. Objawom skornym towarzysza
objawy neurologiczne, takie jak ataksja, choreoatetoza, spastycznos¢, ghu-
chota i niedorozwdj umystowy.

Ataksja o wczesnym poczatku z zachowanymi odruchami gtebokimi

Jest to ataksja o obrazie klinicznym FRDA, wystepujaca przed 20. rokiem
zycia, ale z zachowanymi odruchami gigbokimi. Z tego powodu uwaza
si¢ ja za odrgbng od FRDA i ARSACS jednostke chorobowa. W jednej
rodzinie locus genu znaleziono na chromosomie 13q, w miejscu, w ktorym
réwniez mapuje si¢ gen ARSACS.

Ataksja mézdzkowa z deficytem koenzymu Q

Choroba rozpoczyna si¢ w dziecinstwie od objawow ataksji, napaddéw pa-
daczkowych, uposledzenia umystowego i objawow piramidowych. W biop-
sji mig$nia stwierdza si¢ zmniejszony poziom koenzymu Q, a w MRI zanik
moézdzku. Suplementacja koenzymem Q w dawce dobowej 300-600 mg
redukuje objawy.
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Autosomalnie recesywna ataksja mézdzkowa

Autosomalnie recesywna ataksja mozdzkowa, nazywana takze recesywna
ataksja z Beauce (ARCA1), jest rzadka choroba o dziedziczeniu autoso-
malnie recesywnym, spowodowana mutacja w genie Syne-1/Nesprin-1.
Dotychczas jej wystepowanie stwierdzono tylko w prowincji Quebec
w Kanadzie. Objawy powoli postepujacej ataksji mozdzkowej z wyrazng
dyzartria i dysmetrig oraz zaburzeniami ruchow sakadycznych galek ocz-
nych pojawiajg si¢ migdzy 17. a 46. rokiem zycia. W badaniu neurologicz-
nym stwierdza si¢ ponadto zywe odruchy glebokie w konczynach dolnych,
w neuroobrazowaniu — nasilony zanik mézdzku, a w badaniu elektrofizjo-
logicznym — prawidtowa szybkos$¢ przewodnictwa nerwowego.



ATAKSJE SPRZEZONE Z CHROMOSOMEM X

Jest to heterogenna grupa chordb wystepujaca rzadziej i stabiej poznana
niz ataksje dziedziczone autosomalnie dominujaco lub recesywnie. Obraz
kliniczny tych choréb charakteryzuje si¢ duzym zréznicowaniem.

Sprzezona z chromosomem X anemia syderoblastyczna z ataksja

Choroba (ang. X-linked sideroblastic anemia and ataxia — XLSA/A) spo-
wodowana jest mutacja genu zmapowanego na chromosomie Xql3, ko-
dujacego biatko transportujace ABC7. Wystepuje u mezczyzn, charakte-
ryzuje si¢ wczesnym poczatkiem zachorowania, wolng progresja i towa-
rzyszacymi objawami piramidowymi. Zaczyna si¢ w wieku niemowlecym
od opoznienia rozwoju ruchowego lub we wezesnym dziecinstwie poste-
pujacymi zaburzeniami chodu. W badaniu krwi stwierdza si¢ niedokrwi-
stos¢ z niedoboru zelaza. W wieku 40-50 lat ponownie nasilajg si¢ objawy
ataksji chodu, koficzyn goérnych, dyzartrii, pojawiaja si¢ zaburzenia gatko-
ruchowe, oczoplas, ruchy sakadyczne i fascykulacje w okolicy ust. Nie ma
zniesienia odruchdw glebokich i zaburzen czucia.

Zespot premutacji tamliwego chromosomu X z drzeniem i ataksja

Zespot tamliwego chromosomu X (ang. fragile X-associated tremor) jest
najczestszym powodem niedorozwoju umystowego. Jest on spowodowany
zwigkszona liczba powtdrzen trojnukleotydu CGG, ponad 200, w genie
FMR. Liczba powtorzen wieksza niz 55, ale mniejsza niz 200, nazywana
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premutacja, jest odpowiedzialna za powstanie charakterystycznego feno-
typu z ataksja 1 drzeniem u m¢zczyzn lub przedwczesng niedoczynnoscia
jajnikow u kobiet, nazywanego zespotem premutacji famliwego chromo-
somu X z drzeniem 1 ataksja (ang. fragile X premutation tremor/ataxia
syndrome — FXTAS). U megzczyzn, u ktérych stwierdza si¢ premutacje,
objawy zaczynaja si¢ skrycie po 50. roku zycia od drzenia posturalnego
1 kinetycznego, do ktorego pdzniej dotacza si¢ drzenie spoczynkowe i spo-
wolnienie oraz inne objawy parkinsonowskie. Pojawia si¢ takze ataksja
chodu, bardzo rzadko inne formy ataksji. Obserwuje si¢ rdwniez zabu-
rzenia funkcji poznawczych i polineuropatie. W MRI stwierdza si¢ zanik
modzgu, mézdzku i pnia moézgu. U kobiet objawy te moga roéwniez wysta-
pi¢, ale z reguty sa znacznie mniej nasilone.

Adrenoleukodystrofia

Jest to sprzezona z chromosomem X wada metabolizmu kwasdw ttuszczo-
wych z charakterystycznym obrazem uszkodzenia istoty biatej w CT oraz
uszkodzeniem nadnerczy. W bogatej symptomatologii tej choroby wyste-
puja takze objawy ataksji mézdzkowe;j.



ATAKSJE MITOCHONDRIALNE

Definicja

Heterogenna grupa rzadkich chordb, spowodowanych mutacjami w mitochondrial-
nym DNA i dziedziczonych ze strony matki, ale takze mutacjami genéw kodujacych
biatka mitochondrialne w jadrowym DNA, ktére moga by¢ dziedziczone autosomal-
nie dominujaco lub recesywnie, a nawet wystepowa¢ sporadycznie, w ktérych pod-
stawowym defektem jest zaburzenie funkcji mitochondriéw, a w obrazie klinicznym
obok wielu innych objawéw, takich jak miopatia, retinopatia, zaburzenia stuchu,
neuropatia i cukrzyca, wystepuje takze ataksja.

Opis

Choroby mitochondrialne to rzadkie wielosystemowe choroby spowodo-
wane réznymi zaburzeniami metabolizmu mitochondrialnego, szczegdlnie
defektami w tancuchu oddechowym i w innych uktadach enzymatycznych
wykorzystujacych cykl kwasu cytrynowego lub uktady transportu elek-
troné6w. Podejrzenie choroby mitochondrialnej powinno byé wysuniete,
jesli u chorych z ataksja wystepuje takze utrata stuchu, retinopatia, mio-
patia, neuropatia, cukrzyca, a dziedziczenie jest ze strony matki. Inne ty-
powe dla choréb mitochondrialnych cechy to oftalmoplegia zewngtrzna
1 niski wzrost. Klasyczne choroby mitochondrialne, w ktorych przebiegu
moze wystgpowac ataksja, to NARP (ang. neuropathy, ataxia and retini-
tis pigmentosa), MERRF (ang. myoclonic epilepsy with ragged red fiber)
1 MELAS (ang. mitochondrial encephalopathy, lactic acidosis and stroke).
Choroby te moga wystapi¢ w okresie niemowlecym, dziecigcym lub u mto-
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dych dorostych i sa pod wzgledem fenotypu i nasilenia poszczeg6lnych
objawdw bardzo zréznicowane. R6znym objawom encefalopatii towarzy-
sza objawy neuropatii 1 miopatii. W badaniach laboratoryjnych stwierdza
si¢ czgsto podwyzszone stezenie mleczandw w surowicy krwi i w ptynie
moézgowo-rdzeniowym, podwyzszone stgzenie kinazy kreatynowej we
krwi oraz liczne nieprawidtowos$ci enzymatyczne i histochemiczne.

NARP jest zespotem chorobowym, ktéry moze wystgpowaé spora-
dycznie albo by¢ dziedziczony autosomalnie recesywnie lub w sprzgzeniu
z chromosomem X. W obrazie klinicznym dominuje czuciowa neuropatia
obwodowa przypominajaca chorobe Refsuma, ale z prawidtowym pozio-
mem kwasu fitanowego w osoczu, ktorej towarzyszy ataksja i barwniko-
we zwyrodnienie siatkdwki z prawidlowym stgzeniem lipoprotein. W za-
awansowanych przypadkach mogg takze wystepowac¢ mioklonie, napady
padaczkowe i otgpienie. Dla MERRF charakterystyczne jest wystgpowanie
mioklonii, uogoélnionych napadéw toniczno-klonicznych, miopatii z ptoza,
utraty shuchu i widkien szmatowatych w biopsji migsnia. Opisano takze wy-
stegpowanie licznych thuszczakow. W przebiegu MELAS typowo wystepuja
migrenopodobne bole glowy, wymioty oraz nagle niedowtady, niedowidze-
nie polowicze lub slepota korowa spowodowane widocznymi w neuroobra-
zowaniu zmianami niedokrwiennymi o nietypowej dla zakresu unaczynienia
lokalizacji. Do mniej czgstych objawdw naleza ataksja, otgpienie, gluchota,
zwapnienia §rodczaszkowe i kardiomiopatia. W badaniach laboratoryjnych
stwierdza si¢ wystgpowanie ognisk zawatowych w MRI, podwyzszenie mle-
czandw w surowicy i obecno$¢ widkien szmatowatych w biopsji migsnia.

Ataksja moze takze sporadycznie wystapi¢ w przebiegu wielu innych
choréb mitochondrialnych, np. w chorobie Leigha [%#® 1]. W wielu przy-
padkach mimo typowego obrazu klinicznego sugerujacego chorobe mito-
chondrialng nie udaje si¢ ustali¢ konkretnego rozpoznania [% 2].

Do ataksji mitochondrialnych nalezy takze zespot mitochondrial-
nej ataksji recesywnej (ang. mitochondrial recessive ataxia syndrome
— MIRAS) spowodowany mutacjg braku sensu genu POLG. Gen POLG
zmapowany na chromosomie 15q22-26 koduje polimerazg y mitochon-
drialnego DNA, niezbgdna do replikacji i naprawy mitochondrialnego ge-
nomu. Mutacje w tym genie powoduja takze inne choroby, takie jak zespot
SANDO (ang. sensory ataxic neuropathy, dysarthria and ophtalmopare-
sis), postepujaca oftalmoplegia zewngtrzna lub zespdt Alpersa.

MIRAS jest chorobg o fenotypie podobnym do FRDA z wyraznym za-
nikiem mézdzku w neuroobrazowaniu, zidentyfikowana w kilku rodzinach
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norweskich 1 finskich. Choroba rozpoczyna si¢ najczesciej przed 20. ro-
kiem zycia (w zakresie od 5. do 41. roku zycia) od objawow postepujacej
ataksji chodu, dyzartrii, oczoplasu lub innych zaburzen gatkoruchowych.
Stwierdza si¢ takze zniesienie odruchdw glebokich w konczynach dolnych,
czuciowo-ruchowa polineuropati¢ z zaburzonym czuciem proprioceptyw-
nym, zaburzenia psychiczne i zaburzenia funkcji poznawczych, padaczke,
mioklonie i inne ruchy mimowolne. W chorobie wystepuje takze niewy-
dolno$¢ watroby. W MRI opisywano obustronne hiperintensywne zmiany
w istocie bialej m6zdzku, wzgoérza oraz zanik robaka.

Filmy:

* [1] ataksja w chorobie Leigha

Rodzenstwo (siostra 11 lat i brat 4 lata) z powoli postepujaca atak-
sja mézdzkowa, wyrazajaca si¢ m.in. obrotowo-poziomym oczoplasem
1 zaburzeniami ruchéw wolnych (wodzacych) gatek ocznych, skandowa-
ng i dyzartryczna mowsq oraz zaburzeniami réwnowagi i chodu, a takze
dystonia konczyn i twarzy. Badanie molekularne potwierdzito obecno$é¢
u obojga rodzenstwa najczgstszej w polskiej populacji mutacji jadrowej
w genie SURF-1.

Na filmie widoczna jest dystonia migsni twarzy i konczyn, a takze nie-
wielka ataksja i adiadochokineza w konczynach gérnych. Chdd jest wyraz-
nie ataktyczny, na poszerzonej podstawie, z towarzyszacymi zaburzeniami
rownowagi.

Film uzyskano dzieki uprzejmosci dr. med. Tomasza Kmiecia z Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie.

* [2] ataksja mitochondrialna o nieustalonej etiologii

29-letni chory skarzy si¢ na zaburzenia chodu, rownowagi i drzenie ca-
tego ciata od 20. roku zycia. Od 5 lat skarzy si¢ réwniez na bdle glowy, kto-
re poczatkowo byly napadowe 1 pulsujace z towarzyszacymi nudnos$ciami
1 wymiotami, a obecnie wystepuja prawie codziennie bez objawow towa-
rzyszacych. Od tego czasu ma rdwniez nadci$nienie tgtnicze, skutecznie
kontrolowane lekami. Od 27. roku zycia ma napady padaczkowe uogolnio-
ne toniczno-kloniczne i jest leczony lekami przeciwpadaczkowymi.

Na filmie widoczny jest chod chorego bez istotnych zaburzen, niere-
gularne drzenie i mioklonie w konczynach gérnych oraz wyrazna ataksja
w konczynach dolnych.
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W badaniu neuropsychologicznym stwierdzono zaburzenia funkcji po-
znawczych na pograniczu uposledzenia umystowego. W badaniach labo-
ratoryjnych potwierdzono wysoki poziom kwasu mlekowego we krwi oraz
cechy uszkodzenia watroby. W badaniach MRI glowy wykonanych w od-
stgpie jednego roku opisano narastajace, liczne, réznej wielkosci zmiany
demielinizacyjne w istocie biate;j.

Podobne objawy oraz wyniki badan radiologicznych i neuropsycholo-
gicznych wystepuja rowniez u matki chorego i jego dwdch braci.

Wynik badania skriningowego w kierunku powszechnych mutacji od-
powiedzialnych za MELAS, MERRF, NARP oraz chorobe Leigha byt ne-
gatywny. Na podstawie badan genetycznych wykluczono réwniez ataksje
rdzeniowo-mézdzkowa typu 1, 2 1 3 oraz zespdt tamliwego chromosomu
X. Rozpoznanie ataksji mitochondrialnej ustalono na podstawie obrazu
klinicznego.



ATAKSJE METABOLICZNE

Definicja

Choroby, u ktérych podtoza lezy defekt metaboliczny, a w szerokim spektrum obja-
wéw klinicznych wystepuja, niekiedy dominujace, objawy zespotu mézdzkowego.

Opis

Liczba chorob, ktére nalezy zaliczy¢ do tej kategorii diagnostyczne;j, jest
znaczna i przekracza mozliwosci nawet skrotowego ich przedstawienia.
Podstawowy podziat ataksji metabolicznych uwzglednia ataksje nabyte,
np. wywotane nabytym niedoborem witaminy B, czy witaminy E, w prze-
biegu niedoczynnosci tarczycy i przytarczyc itd. oraz ataksje dziedziczone
autosomalnie recesywne, do ktérych naleza m.in. choroby wywotane za-
burzeniami gospodarki lipidowej, takie jak gangliozydozy, sfingolipidozy,
leukodystrofie, neuronalne ceroidolipofuscynozy, choroby wywotane za-
burzeniami gospodarki weglowodanowej, choroby zwiazane z gospodarka
miedzi itd. Niektore z nich, tak jak zwigzana z niedoborem witaminy E
— abetalipoproteinemia, z zaburzeniem metabolizmu cholesterolu — Z6tta-
kowato$¢ mdzgowo-$ciggnista czy gangliozydoza — choroba Tay-Sachsa,
zostaly juz przedstawione we wczesniejszych rozdziatach. Ataksja stanowi
czes$¢ ich klinicznego spektrum objawow. Przykladem takiej ataksji jest
przedstawiona ponizej neuronalna ceroidolipofuscynoza dziecigca.
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Film:

* [1] neuronalna ceroidolipofuscynoza dziecigca

5-letnia dziewczynka, u ktorej choroba rozpoczeta si¢ w 3. roku zycia
napadem padaczkowym z nastepujaca szybko postgpujaca psychodegrada-
cja, zaburzeniami rownowagi i chodu oraz zaburzeniami widzenia prowa-
dzacymi do $lepoty (zwyrodnienie siatkdwki). W badaniu neurologicznym
stwierdzano takze ataksje, mioklonie, drzenie i ruchy dystoniczne. Wyko-
nana biopsja spojowki wykazata w mikroskopie elektronowym charakte-
rystyczna dla ceroidolipofuscynozy obecnos¢ ciat skretolinijnych. Rozpo-
znanie potwierdzono takze brakiem aktywnos$ci enzymu lizosomalnego
TPP-1 (peptydazy trdjpeptydylowej 1). Na filmie widoczne sg zaburzenia
rownowagi i koordynacji ruchdw konczyn dolnych i tutowia podczas cho-
dzenia.

Film uzyskano dzieki uprzejmosci dr. med. Tomasza Kmiecia z Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie.



ZANIK WIELOUKEADOWY - POSTAC MOZDZKOWA

Definicja

Jednazpostaciklinicznych zaniku wielouktadowego, przewlektej, postepujacej, spo-
radycznej, zaczynajacej sie w wieku dorostym i nalezacej do grupy a-synukleinopatii
choroby zwyrodnieniowej uktadu nerwowego; zaliczana do sporadycznych ataksji
zwyrodnieniowych posta¢ mézdzkowa zaniku wielouktadowego objawia sie zabu-
rzeniami funkcji autonomicznych i ataksja mézdzkowa, ktérym moga towarzyszy¢
objawy zespotu piramidowego.

Opis

Zanik wielouktadowy (ang. multiple system atrophy — MSA) jest chorobg
zwyrodnieniowa uktadu nerwowego o nieznanej etiologii. Ze wzgledu na
obecnos¢ odktadajacych si¢ w komoérkach agregatow a-synukleiny zalicza-
na jest do tzw. a-synukleinopatii, podobnie jak choroba Parkinsona (PD)
1 otepienie z ciatami Lewy’ego (ang. dementia with Lewy bodies — DLB).
Cecha charakterystyczna tej choroby jest odktadanie si¢ a-synukleiny nie
tylko w neuronach, ale takze w komdrkach oligodendrogleju.

W oparciu o wspotczesne badania epidemiologiczne stwierdza sig,
ze choroba nie jest rzadka. Chorobowos¢ okreslana jest na okoto 5 przy-
padkéw na 100 000 ludnoscei, ale dla wieku powyzej 65 lat wynosi juz
31/100 000, a zachorowalnos$¢ powyzej 50. roku zycia to 3/100 000. Cho-
roba zaczyna si¢ zwykle w wieku srednim. Mediana poczatku choroby to
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53. rok zycia. Choruja zarowno mezczyzni, jak i1 kobiety, a czas przezycia
to 6-9 lat.

Posta¢ mézdzkowa MSA (ang. MSA — cerebellar ataxia — MSA-C),
dawniej opisywana jako zanik oliwkowo-mostowo-mozdzkowy (ang. oli-
vo-ponto-cerebellar atrophy — OPCA), jest rzadsza niz posta¢ parkinso-
nowska MSA (ang. MSA — parkinsonism — MSA-P), stanowi okoto 34%
przypadkow choroby. W 20% przypadkéw objawy mozdzkowe zdecy-
dowanie dominuja nad parkinsonowskimi lub objawy parkinsonowskie
w ogole nie wystepuja — jest to tzw. czysta posta¢ MSA-C. Uwaza sie, ze
jest to najczesciej wystepujaca sporadyczna ataksja zwyrodnieniowa, roz-
poznawana ostatecznie w 30% przypadkow sporadycznych ataksji o pdz-
nym poczatku.

Rozpoznanie MSA-C, tak jak catej choroby, wymaga obecnosci wyraz-
nych objawow zaburzen autonomicznych, hipotensji ortostatycznej lub nie-
trzymania moczu albo niepetnego oprdézniania pgcherza moczowego. Ta po-
sta¢ choroby rozpoczyna si¢ zwykle od objawdéw zaburzen autonomicznych,
objawy zespotu mdzdzkowego dotaczaja si¢ pdzniej. Na poczatku sg to po-
stepujace ataktyczne zaburzenia chodu i postawy z upadkami, pdzniej rozwi-
ja si¢ petny zespot mézdzkowy z dyzartria i zaburzeniami gatkoruchowymi
(oczoplas, hipermetria sakad, obecnos¢ sakad w ruchach sledzacych). Obja-
wy piramidowe, najczesciej wygorowanie odruchdw glebokich i objaw Ba-
binskiego, rzadziej spastycznos$¢, sa obecne u okoto 40% chorych. MSA-C
zaczyna si¢ najczesciej po 50. roku zycia i ma nieco wolniejszy przebieg niz
MSA-P, prowadzac do zgonu po okoto 15 latach od wystapienia pierwszych
objawdw choroby. W neuroobrazowaniu MSA-C stwierdzany jest zanik mo-
stu 1 mozdzku. Zmiany hiperintensywne w obrazach T-2 zaleznych w moscie
1 konarach srodkowych, opisywane jako objaw krzyza (ang. cross signs), sa
typowe, ale niespecyficzne dla MSA-C, wystepuja takze w wielu ataksjach
dziedziczonych autosomalnie dominujaco.

Film:

* [1] MSA-C

56-letnia chora z objawami parkinsonizmu niereagujacego na lewodope
od 6 lat. Od roku niewielkie objawy ataksji konczyn widoczne na filmie jako
dysmetria i niewielkie drzenie zamiarowe w konczynach gérnych i dolnych,
bardziej wyrazne po lewej stronie. Chdd jest niepewny 1 na poszerzonej pod-
stawie. Wystepuja wyrazne zaburzenia rownowagi. Chora pada do tytu, nie
tylko w probie na odruchy postawy, ale takze niekiedy bez prowokacji.



ALKOHOLOWE ZWYRODNIENIE MOZDZKU

Definicja

Wywotane przewlektym naduzywaniem alkoholu zmiany zwyrodnieniowe mézdz-
ku prowadzace do jego zaniku, szczegélnie nasilonego w gérnej czesci robaka, po-
wodujace postepujace ataktyczne zaburzenia chodu, dyzartrie i zaburzenia rucho-
mosci gatek ocznych, ktérym czesto towarzyszy polineuropatia.

Opis

Choroba ujawnia si¢ najczesciej u mezczyzn miedzy 4. a 6. dekada zy-
cia, po wieloletnim naduzywaniu alkoholu, ktéoremu towarzysza z reguly
zaburzenia odzywiania. Objawy najczesciej rozwijaja si¢ w ciagu kilku
miesigcy, stopniowo postepujac, a dalszy przebieg choroby jest najczgsciej
stacjonarny. Ataksja dotyczy chodu i konczyn dolnych, rzadziej konczyn
gornych, wystepuje takze dyzartria i zaburzenia gatkoruchowe. W obrazie
klinicznym wspotistniejg takze inne objawy poalkoholowego uszkodzenia
uktadu nerwowego, takie jak polineuropatia, encefalopatia Wernickego lub
objawy ogdlnoustrojowe, np. uszkodzenie watroby. W neuroobrazowaniu
stwierdza si¢ zanik najbardziej nasilony w gornej czg¢sci robaka mozdzku.

Znaczacy zanik mézdzku w neuroobrazowaniu w przebiegu przewle-
ktego alkoholizmu spotyka si¢ czesto nawet u 0s6b bez objawow klinicz-
nych. Podobne obserwacje wynikaja z badan autopsyjnych.
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Obraz:

* [1] neuroobrazowanie

Chory przedstawiony na filmie 1, z wieloletnim wywiadem naduzy-
wania alkoholu, z uszkodzeniem watroby i polineuropatia. W badaniu
MRI widoczny jest dominujacy zanik robaka mézdzku, przy stosunkowo
niewielkim zaniku pétkul moézdzku oraz prawidtowych wymiarach pnia
mozgu.

Filmy:

* [1] ataksja poalkoholowa

46-letni chory, u ktérego od kilku miesigcy stwierdza si¢ objawy uszko-
dzenia mézdzku, polineuropatii czuciowo-ruchowej oraz marskosci watro-
by w przebiegu wieloletniej choroby alkoholowej. Na filmie widoczne sa
niewielkie zaburzenia mowy (mowa betkotliwa), niewielka ataksja w kon-
czynach gormych oraz bardzo nasilona ataksja konczyn dolnych, tutowia
i chodu. W MRI dominuje zanik robaka mozdzku ze stosunkowo dobrze
zachowanymi potkulami mdzdzku.

* [2] ataksja poalkoholowa

50-letni chory, u ktorego od 4 lat wystgpuja zaburzenia rOwnowagi oraz
koordynacji. W wywiadzie przewlekle naduzywanie alkoholu. Na filmie
obserwuje si¢ chwianie si¢ w czasie stania, drzenie prawej konczyny gorne;j
spoczynkowe i pozycyjne, ataksje obu koniczyn gérnych i dolnych, chwiej-
ny chdd na poszerzonej podstawie. W badaniach dodatkowych stwierdzo-
no znaczne podwyzszenie enzymow watrobowych, a w USG cechy sttusz-
czenia watroby potwierdzajace toksyczne uszkodzenie watroby. Badanie
MRI gtowy ujawnito cechy zaniku mézdzku. W badaniach genetycznych
nie wykazano mutacji typowych dla ataksji rdzeniowo-mozdzkowych typu
1,213.



NACZYNIOPOCHODNE USZKODZENIE MOZDZKU

Definicja

Spowodowane niedokrwieniem lub krwotokiem zmiany patologiczne mézdzku,
najczesciej w zakresie unaczynienia jednej z tetnic mézdzkowych, powodujace nag-
le wystepujaca ataksje i inne objawy mézdzkowe, ktérym zwykle towarzysza obja-
wy pniowe.

Opis

Wywotane udarem niedokrwiennym lub krwotocznym zmiany w mézdzku
rzadko sg izolowane. Ze wzglgdu na wspdlne unaczynienie mozdzku i pnia
moézgu objawom moézdzkowym zwykle towarzyszg objawy pniowe.

Wigkszo$¢ zawatow mozdzku wystepuje w rejonie unaczynienia tet-
nicy goérnej mdézdzku. W klasycznej postaci wystepuje wtedy ataksja kon-
czyn 1 zespot Hornera po stronie uszkodzenia, a niedoczulica potowicza
na bol i temperature oraz objawy uszkodzenia nerwu bloczkowego po
stronie przeciwnej. W niektorych przypadkach niedokrwienie w zakresie
tej tetnicy moze powodowaé ruchy plasawicze, zaburzenia przytomnosci
1 objawy (zespoly) pniowe ze strony $rdédmozgowia.

Niedokrwienie w zakresie tgtnicy dolnej przedniej wystepuje bardzo
rzadko. Pojawiaja si¢ wtedy ukladowe zawroty glowy, wymioty i szum
w uchu. Ataksji koficzyn i objawom uszkodzenia nerwow V, VII i VIII
oraz zespotowi Hornera po stronie uszkodzenia towarzyszy niedoczulica
potowicza po stronie przeciwne;.
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Podstawowymi objawami zamknigcia t¢tnicy dolnej tylnej mézdzku,
ktére nieprawidtowo kojarzy si¢ czesto z zespotem bocznym opuszki, sa
zaburzenia chodu i réwnowagi (lateropulsja) oraz oczoplas, najczesciej po-
ziomy. Chory nie jest w stanie sta¢ ani chodzi¢, upada w strong uszkodze-
nia. Zwykle skarzy si¢ na uktadowe zawroty gtowy, nudnosci i wymioty
oraz bdl glowy. Niedokrwienie w zakresie tgtnicy dolnej mozdzku przed-
niej lub tylnej moze by¢ takze przyczyng izolowanych ostrych zawrotow
glowy.

Objawy ataksji mogg by¢ takze nastgpstwem niedokrwienia innych
niz moézdzek struktur uktadu nerwowego, takich jak wzgorze, torebka we-
wnetrzna czy wieniec promienisty. Sa wtedy spowodowane uszkodzeniem
drogi czotowo-mostowo-mozdzkowej Iub innych droég prowadzacych
do mo6zdzku. W rzadkich przypadkach objawy mézdzkowe moga domino-
waé w obrazie klinicznym zespotu wielozawatowego [ 1].

Film:

* [1] ataksja w zespole wielozawatowym

72-letni chory z wystgpujacymi od 6 lat zaburzeniami rownowagi. Od
wielu lat ma nadci$nienie tetnicze, cukrzyce, chorobg niedokrwienna serca
1 miazdzycg zarostowa tetnic konczyn dolnych. W MRI glowy stwierdzono
liczne ogniska pozawatowe w mézgu i mdézdzku. Na filmie widoczne sa
niewielkie dyzartryczne zaburzenia mowy, wyrazna ataksja w konczynach
gbérnych i1 dolnych oraz chéd mézdzkowy z nasilonymi zaburzeniami réw-
nowagi. W czasie chodu chory musi korzysta¢ z pomocy laski.



PARANEOPLASTYCZNE ZWYRODNIENIE MOZDZKU

Definicja

Szybko postepujacy zespét mézdzkowy, ktéremu czesto towarzysza inne objawy,
takie jak otepienie, objawy pozapiramidowe, utrata stuchu czy dysfagia, powstaja-
cy w mechanizmie zaburzer autoimmunologicznych wywotanych przez nowotwér
o innej niz mézdzek lokalizacji.

Opis

Paraneoplastyczne zwyrodnienie mézdzku powoduje jeden ze znanych
klinicznych zespotow paraneoplastycznych zwiazanych z obecnoscig pro-
cesu nowotworowego, najczegsciej drobnokomorkowego raka phuc, raka
jajnikow, raka piersi lub choroby Hodgkina. Powstanie tego zespotu wigze
si¢ z obecnoscig przeciwcial skierowanych przeciwko komdrkom nowo-
tworu, reagujacych krzyzowo z komorkami Purkiniego i powodujacych
rozlang degeneracje mézdzku. W obrazie zaburzen mozdzkowych domi-
nuje szybko postepujacy zespdt mozdzkowy z zaburzeniami chodu, atak-
sja czterech konczyn, dyzartrig oraz oscylopsja. Czesto wystepuja takze
inne objawy uszkodzenia uktadu nerwowego typowe dla innych zespotow
paraneoplastycznych, takie jak otgpienie, dysfagia, podwdjne widzenie,
objawy piramidowe i pozapiramidowe, polineuropatia. Do rozpoznania
tej autoimmunologicznej ataksji pomocne jest wykrycie we krwi najczes-
ciej wystepujacych przeciwcial anty-Yo (rak jajnika i sutka), anty-Hu
(rak drobnokomorkowy) i anty-Ri (rak sutka). Inne mozliwe do wykrycia
przeciwciata wystgpujace w zespotach paraneoplastycznych z ataksja to:
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anty-Ta, anty-Ma, anty-CV2 1 przeciwciala antyglutaminianowe. W pty-
nie moézgowo-rdzeniowym wystepuje zwykle pleocytoza jednojadrzasta
1 prazki oligoklonalne. Wystapienie dysfagii i dyzartrii oraz ataksji w kon-
czynach goérnych rdéznicuje paraneoplastyczne zwyrodnienie moézdzku od
alkoholowego zwyrodnienia mozdzku Iub ataksji nabytej w przebiegu nie-
doczynnosci tarczycy, w ktorych dominuje ataksja konczyn dolnych i tuto-
wia z wyraznymi zaburzeniami chodu.

Film:

* [1] zespdt paranowotworowy z objawami mézdzkowymi

80-letni chory z narastajacym od 2 lat zespolem moézdzkowym i poli-
neuropatycznym w przebiegu raka drobnokomorkowego ptuc. Chory ma
wyrazne zaburzenia rownowagi, nie stoi samodzielnie.



MALFORMACJA ARNOLDA-CHIARIEGO

Definicja

Wrodzona wada tytomézgowia polegajaca na przemieszczeniu sie migdatkdéw
mézdzku, a w niektérych jej typach takze pnia mézgu, do kanatu kregowego, co ma-
nifestuje sie zwykle w wieku dorostym objawami uszkodzenia mézdzku, pnia méz-
gu, rdzenia kregowego i dolnych nerwéw czaszkowych.

Opis

Malformacja Arnolda-Chiariego (malformacja Chiariego, zespot Arnolda-
-Chiariego) charakteryzuje si¢ przemieszczeniem migdatkéw mozdzku
do otworu potylicznego wielkiego. Znane sa cztery typy tej malformacji.
Zespot ten najezesciej wspotistnieje z innymi wadami rozwojowymi ukta-
du nerwowego, takimi jak wodogtowie, hydromielia i jamisto$¢ rdzenia
1 opuszki oraz przepuklina oponowo-rdzeniowa, lub wadami rozwojowy-
mi czaszki 1 kregostupa, takimi jak rozszczep kregostupa, ubytki w kos-
ciach czaszki i ptaskopodstawie.

Typ I malformacji, czyli przemieszczenie migdatkéw mézdzku do otwo-
ru potylicznego wielkiego, moze przebiegaé¢ bezobjawowo. Pierwsze obja-
wy najczesciej pojawiajg si¢ u mtodych dorostych i maja mato specyficzny
charakter. Sa to bole i zwroty glowy, zaburzenia widzenia, zaburzenia row-
nowagi. W bardziej nasilonym zespole ujawniaja si¢ objawy modzdzkowe,
objawy piramidowe i zaburzenia czynnosci nerwow czaszkowych. Wérdd
objawdw modzdzkowych wystepuje oczoplas pionowy i wahadlowy oraz
oscylopsja. Pojawiaja si¢ takze objawy towarzyszacych wad rozwojowych.
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Czas wystapienia pierwszych objawow i ich nasilenie zalezy od glgbokosci
przemieszczenia si¢ migdatkow mozdzku oraz wielkosci towarzyszacych
wad rozwojowych. Typ II malformacji obejmuje takze wydtuzenie pnia
mobzgu i jego przemieszczenie wraz z komora czwarta do otworu potylicz-
nego wielkiego. Objawy sa podobne jak w typie 1. Typ III charakteryzuje
si¢ obecnoscig podnamiotowej przepukliny oponowo-rdzeniowej, a typ IV
stanowi prawdopodobnie odmiang malformacji Dandy’ego-Walkera i nie
jest przemieszczeniem, lecz hipoplazja mézdzku i pnia mézgu.

Najlepszym badaniem do oceny malformacji jest MRI mdzgu i krggo-
shupa szyjnego w projekcji strzatkowej. Migdatki mézdzku moga znajdo-
wac si¢ ponizej plaszczyzny otworu potylicznego wielkiego, ale u osob
dorostych nie moze to by¢ wigcej niz 5 mm.

Obrazy:

* [1] neuroobrazowanie — jama syringomieliczna

55-letni chory przedstawiony na filmie 1, u ktoérego od 49. roku zy-
cia wystgpowaty prowadzace do upadkow zaburzenia rownowagi i chodu,
bole i zawroty glowy, zaburzenia mowy i potykania, zaburzenia widzenia.
W MRI nadnamiotowy uktad komorowy nieco poszerzony, symetryczny.
Widoczne niskie polozenie migdatkéw mozdzku, wnikajacych w obreb
otworu potylicznego wielkiego na okoto 10 mm ponizej jego plaszczy-
zny. W obrebie rdzenia kregowego w odcinku szyjnym od poziomu trzonu
C2 oraz w zakresie gérnych objetych badaniem segmentéw piersiowych
widoczna jest potozona centralnie symetryczna jama o najwigkszych wy-
miarach w zakresie segmentéw C4—C6 na przekroju poprzecznym okoto
4 x 7 mm — hydrosyringomielia. Powierzchnia wewngtrzna jamy w zakre-
sie segmentow szyjnych wykazuje obecnos¢ ,,pseudohaustracji”.

* [2] neuroobrazowanie — przemieszczenie migdatkéw moézdzku

63-letnia chora przedstawiona na filmie 2, z wystgpujacymi od 3 lat
zaburzeniami postawy i chodu prowadzacymi do upadkéw. W MRI glowy
widoczne sa wydhuzone migdatki mozdzku, wnikajace do kanalu kregowe-
go, 11 mm ponizej plaszczyzny otworu potylicznego.

Filmy:

* [1] zespot Arnolda-Chiariego typu [

55-letni chory, u ktérego od 49. roku zycia wystepowaly zaburzenia
rownowagi i chodu, prowadzace do upadkéw. Chory skarzyl si¢ ponadto
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na okresowe bdle i zawroty gtowy. Od kilku miesigcy wystepuja takze za-
burzenia mowy i polykania, obustronny niedostuch oraz zaburzenia widze-
nia polegajace na zamazanym obrazie i drganiu widzianych przedmiotow
(oscylopsja).

Na filmie widoczna jest obustronna ataksja (dysmetria, brak koordy-
nacji i rozfragmentowanie ruchu) w konczynach gdérnych i dolnych, dys-
diadochokineza oraz chwiejny chdd na poszerzonej podstawie ze zmienng
dhugoscia kroku i licznymi wykrokami w bok w celu utrzymania rownowa-
gi. W badaniu neurologicznym ponadto stwierdzono drobnofalisty oczo-
plas poziomy przy patrzeniu na boki, dyzartri¢ ataktyczna i dodatnig probe
Romberga.

W drugiej czegsci filmu chory jest po kolejnych dwodch latach choro-
by. Widoczne jest wyrazne nasilenie dysmetrii i koordynacji ruchu. Bada-
nie MRI glowy ujawnito nisko potozone w zakresie otworu potylicznego
wielkiego migdatki m6zdzku, symetryczne niewielkie poszerzenie komor
bocznych oraz poszerzenie kanatu centralnego w zakresie rdzenia szyjne-
go. Rozpoznano zespdt Arnolda-Chiariego typu L.

* [2] zespdt Arnolda-Chiariego typu I

63-letnia chora z wystgpujacymi od 3 lat zaburzeniami postawy i cho-
du, prowadzacymi do upadkéw. Na filmie widoczny jest oczoplas poziomy
bardziej nasilony przy zwrocie gatek ocznych w lewo, ataksja konczyn
gbérnych oraz zaburzenia chodu. Ponadto w badaniu stwierdzono wygoro-
wane odruchy glebokie, ale bez objawow patologicznych.






INNE ATAKSJE NABYTE

Ataksje polekowe

Objawy mozdzkowe moga by¢ skutkiem toksycznego dziatania réznych
lek6éw. Najbardziej znane w tym zakresie jest dzialanie lekow przeciwpa-
daczkowych, szczegdlnie fenytoiny. Wieloletnie leczenie duzymi dawkami
tego leku, zwlaszcza powyzej zakresu terapeutycznego, moze prowadzié
do trwatego uszkodzenia obu potkul mézdzku oraz srodkowej i dolnej
czesci robaka. Bogatej symptomatologii objawdéw mdzdzkowych w tym
przypadku towarzysza takze objawy polineuropatii. Podobne, chociaz
zwykle przemijajace, objawy mozdzkowe mogg by¢ wywolane takze in-
nymi lekami przeciwpadaczkowymi, np. karbamazepina, szczegolnie jesli
ich stezenie we krwi jest wyzsze niz zalecane, ale takze innymi lekami, np.
barbituranami.

Inna stosunkowo czg¢sta przyczyna ataksji jest chemioterapia chorob
nowotworowych, np. cyklosporyna, metotreksatem lub S-fluorouracy-
lem nawet w zwykle stosowanych dawkach lub arabinozydem cytozyny
w wigkszych dawkach. Ataksja moze by¢ takze komponentem zespotu se-
rotoninowego wywolanego inhibitorami wychwytu zwrotnego serotoniny.

Ataksje toksyczne

Najlepiej poznang toksyczna przyczyna ataksji jest ostre i przewlekte za-
trucie alkoholem. Ostre zatrucie alkoholem powoduje zwykle przejsciowy,
czysty zespdt mozdzkowy. Przewlekte naduzywanie alkoholu powoduje
utrwalone zmiany zwyrodnieniowe przedstawione w osobnym rozdziale
(zob. Alkoholowe zwyrodnienie mozdzku).
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Wiele metali cigzkich, takich jak rtg¢, mangan, bizmut, lub tez roz-
puszczalnikow organicznych, takich jak toluen, moze by¢ odpowiedzial-
nych za wystapienie ataksji towarzyszacej zwykle innym objawom neuro-
logicznym. Rtg¢, oprocz ataksji, powoduje takze parestezje i ograniczenie
pola widzenia. Intoksykacja manganowa najczesciej ujawnia si¢ jako ze-
spot parkinsonowski, ale moze mu towarzyszy¢ takze ataksja. W zatruciu
bizmutem ataksja czgsto wystgpuje razem z miokloniami. Polimorficzny
zespot zatrucia toluenem objawia si¢ ataksjq i dyzartria oraz zaburzeniami
poznawczymi i objawami piramidowymi.

Ataksja w niedoczynnosci tarczycy

Wystepuje najczegsciej u kobiet w $rednim Iub starszym wieku. Oprocz ty-
powych objawow endokrynnych wystepuja takze stopniowo narastajace
w ciagu kilku miesigcy objawy neurologiczne, takie jak: zaburzenia funk-
¢ji poznawczych, polineuropatia, miopatia, ostabienie stuchu, zespoét ciesni
nadgarstka i ataksja. Obrzeki konczyn poprzedzaja zwykle wystapienie ob-
jawow neurologicznych. W zespole m6zdzkowym dominuje ataksja chodu
1 konczyn, ktora moze by¢ asymetryczna. Oznaczenie stezenia TSH 1 hor-
mondw tarczycy pozwala wyjasni¢ przyczyne ataksji.

Ataksje poinfekcyjne

Objawy mozdzkowe moga wystgpowac w przebiegu ograniczonego zapa-
lenia mézdzku, zapalenia pnia mézgu lub jako objawy poinfekcyjne zapa-
lenia mézgu.

Ograniczone zapalenie mozdzku diagnozowane jest najczesciej u dzie-
ci, rzadziej u dorostych. Szybko narastajace objawy mdzdzkowe pojawiaja
si¢ po przebytej niespecyficznej infekcji wirusowej, infekcji wirusem ospy
wietrznej, Epsteina-Barr lub po szczepieniu ochronnym. W MRI widocz-
ne sg ogniska hiperintensywne w mozdzku, a w badaniu ptynu mézgowo-
-rdzeniowego stwierdza si¢ podwyzszony poziom bialka i pleocytoze
limfocytarng. Wystapienie zespotu mézdzkowego z towarzyszacymi ob-
jawami uszkodzenia nerwdw czaszkowych i hiperintensywnymi ogniska-
mi w pniu moézgu w MRI pozwala na podejrzenie infekcyjnego zapalenia
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moézdzku. Rokowanie w takich przypadkach jest zwykle dobre, bardzo
rzadko po przebytej infekcji pozostajg objawy rezydualne.

Ataksja z potwierdzonym w MRI zanikiem mézdzku moze takze wy-
stepowac w przebiegu infekcji HIV. W chorobie Creutzfeldta-Jakoba i jego
nowym wariancie ataksja jest wczesnym objawem u 17% chorych i ujaw-
nia¢ si¢ moze przed zaburzeniami zachowania, otgpieniem i miokloniami.

Ataksja zwigzana z nadwrazliwoscia na gluten

Za wystapienie ataksji u chorych z nadwrazliwoscia na gluten odpowie-
dzialne sq przeciwciata przeciwgliadynowe wiazace si¢ z komdrkami Pur-
kiniego mézdzku. Z tego powodu typowym dla nadwrazliwosci na gluten
objawom zotadkowo-jelitowym towarzyszy powoli postepujaca ataksja,
wygorowanie odruchéw glebokich, obwodowa polineuropatia, niewielkie
uposledzenie funkcji poznawczych, mioklonie i zaburzenia gatkoruchowe.

Ataksja zwigzana z obecnoscia przeciwciat przeciwko
dekarboksylazie glutaminianowej

Jest to sporadycznie wystepujaca ataksja z towarzyszaca neuropatia i wol-
nymi sakadami, obserwowana najczesciej u kobiet w §rednim wieku. Wia-
ze si¢ z obecnoscia przeciwciat przeciwko dekarboksylazie glutaminiano-
wej (ang. glutamate decarboxylase — GAD) — enzymowi, ktdry syntezuje
kwas y-aminomastowy z glutaminianu. Przeciwciata te tacza si¢ z zakon-
czeniami GABA w mo6zdzku.

Ataksje niedoborowe

Powstaja gtownie w niedoborach pokarmowych witamin B, B, i E lub
pierwiastkow sladowych, np. cynku. Moga by¢ takze wywotane wtérnym
deficytem tych substancji, najczg¢sciej witaminy E, wystepujacym w ze-
spotach ztego wchtaniania thuszczow, np. w zwldknieniu torbielowatym
1 cholestatycznym uszkodzeniu watroby.
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Ataksje tylnosznurowe

Jest to stosunkowo rzadko wystgpujaca heterogenna grupa schorzen, w kto-
rych dominuje ataksja tylnosznurowa (czuciowa). Najlepiej znana przy-
czyng takiej ataksji jest spowodowany niedoborem witaminy B, zespot
zmian patologicznych rdzenia opisany jako podostre zwyrodnienie rdzenia
kregowego (zob. dalej). Zespodt ten zostal opisany jako forma zwyrodnie-
nia rdzenia kregowego, zanim wyjasniono jego niedoborowsa etiologig.
Opisane sg takze inne powodujace ataksj¢ tylnosznurowa zespoly zwyrod-
nieniowe rdzenia i1 korzeni tylnych, zarowno dziedziczne, jak i sporadycz-
ne. Nalezy do nich np. ataksja Biemonda, ktora jest rzadkg dziedziczona
autosomalnie dominujaco choroba zwyrodnieniowa modzdzku i rdzenia,
przypominajaca najbardziej SCA4, w ktorej dochodzi do zaniku komdrek
zwoju rdzeniowego na korzeniu tylnym, demielinizacji sznuréow tylnych
rdzenia i zaniku komoérek Purkiniego, a w obrazie klinicznym dominujg
zaburzenia czucia glgbokiego z ataksja tylnosznurows i refleksja. Znane sa
réwniez genetycznie uwarunkowane ataksje tylnosznurowe z innymi niz
rdzeniowe objawami uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego. Na-
lezy do nich np. ataksja tylnosznurowa ze zwyrodnieniem barwnikowym
siatkdwki, ktorej poczatek wystepuje w dziecinstwie, a miejsce odpowie-
dzialnego za nig genu zmapowano na choromosomie 1q31. Objawom za-
burzen czucia proprioceptywnego 1 zniesieniu odruchow glebokich towa-
rzyszy postepujaca utrata wzroku.

Ze wzgledu na czgste wspolistnienie zmian zwyrodnieniowych
w moézdzku i rdzeniu w obrazie klinicznym tych chorob nierzadko stwier-
dza si¢ wspotwystgpowanie cech typowych dla ataksji mozdzkowej i tylno-
sznurowej. Z tego powodu niektorzy autorzy, szczegolnie neuropatolodzy,
traktuja objawy ataktyczne, niezaleznie od ich rodzaju, jako zaburzenia
pochodzenia rdzeniowego, mozdzkowego lub rdzeniowo-mozdzkowego.

Pod wzgledem kliniczny ataksja tylnosznurowa rozni si¢ od mozdz-
kowej dodatnig proba Romberga, czyli nasileniem si¢ objawdw ataksji
przy zamknieciu oczu. Test ten wykonuje si¢ w pozycji stojacej i ocenia
si¢ stopien niestabilnos$ci (kotysania si¢ tutowia) przy otwartych i zamknig-
tych oczach. Nasilenie kotysania si¢ przy zamknigtych oczach jest cecha
typowa dla ataksji wywotanej zaburzeniem czucia glgbokiego, propriocep-
tywnego. Zwykle wiaze si¢ z tendencja do upadku. Znaczne kotysanie si¢
bez upadku nasuwa podejrzenie zaburzen psychogennych.



PODOSTRE ZtOZONE ZWYRODNIENIE RDZENIA
KREGOWEGO

Definicja

Wywotane niedoborem witaminy B , zmiany patologiczne w istocie biatej rdzenia
kregowego powodujace zaburzenia czucia proprioceptywnego i wynikajaca z tego
ataksje czuciowa.

Opis

Podostre ztozone zwyrodnienie rdzenia krggowego (ang. subacute com-
bined degeneration of the spinal cord), w polskiej literaturze opisywane
takze jako myelosis funicularis, zwyrodnienie powrozkowe (sznurowe)
rdzenia czy choroba sznurowa rdzenia — to zmiany patologiczne o cha-
rakterze demielinizacji i rozpadu aksonow wystepujace w istocie bialej
rdzenia. Najbardziej zaj¢te sq sznury tylne w segmentach szyjnych i gor-
nych piersiowych. W mniejszym stopniu zajgte sg sznury boczne i tylko
w niektorych, bardziej zaawansowanych przypadkach sznury przednie.
W obwodowym uktadzie nerwowym wystepuje zwyrodnienie aksonalne,
czasem takze demielinizacja. Istota biata m6zgu wykazuje réwniez rézny
stopien demielinizacji i zwyrodnienia aksonow.

Przyczyng choroby jest niedobdr witaminy B ,, kobalaminy. W kla-
sycznych przypadkach niedobdr ten jest spowodowany autoimmunolo-
gicznym niedoborem czynnika wewnetrznego w $cianie zoladka, co pro-
wadzi do zaburzen wchianiania kobalaminy. Podobne zaburzenia wchta-
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niania wystepuja w przypadku gastrektomii czy przewleklego stosowania
lekow, takich jak kolchicyna, metformina czy neomycyna.

Poczatek choroby jest trudny do zauwazenia. Wigkszos¢ chorych skar-
7y si¢ na narastajace parestezje w obu rekach i nogach. Czgsto tez wystepu-
ja oslabienie konczyn i zaburzenia réwnowagi w czasie chodu. Niektorzy
chorzy maja objaw Lhermitte’a, uczucie przechodzenia pradu lub dretwie-
nia konczyn przy pochylaniu glowy do przodu. W klasycznych przypad-
kach choroba nasila si¢ w ciagu kilku tygodni. Do opisanych wyzej obja-
woOw nalezg tez neuropatia i objawy piramidowe. U niektorych chorych
obraz kliniczny jest wzbogacony przez obecno$é¢ objawow mozgowych,
takich jak spowolnienie umystowe, depresja, zaburzenia funkcji poznaw-
czych, zamacenie, halucynacje czy urojenia. U czgsci chorych tego typu
objawy moga nawet dominowac. Oprocz objawdw ze strony uktadu ner-
wowego czgsto wystepuja tez dyspeptyczne dolegliwosci ze strony uktadu
pokarmowego.

Rozpoznanie choroby u 0s6b z typowymi objawami klinicznymi moze
by¢ potwierdzone przez obecnos¢ odpowiadajacych zmian w MRI, obec-
no$¢ zmian hematologicznych (anemia megaloblastyczna) i obnizenie ste-
zenia witaminy B, w osoczu. Typowe zmiany hematologiczne wystepuja
jednak tylko u czesci chorych, a czutosé i specyficznosé obecnych metod
oznaczania st¢zenia witaminy B, ), ze wzgledu na zaleznos¢ tego stezenia
od wielu czynnikéw, nie jest najlepsza. W niektérych przypadkach po-
mocne moga by¢ oznaczenia homocysteiny i kwasu metylomalonowego,
prekursoréw reakcji biochemicznych zaleznych od witaminy B, ktérych
stezenie jest zwykle podwyzszone.
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Film:

* [1] zwyrodnienie sznurow tylnych rdzenia

62-letni chory, u ktérego od 5 lat wystepuja powoli postepujace za-
burzenia réwnowagi i chodu, nasilajace si¢ w ciemnosci. W badaniu
neurologicznym widoczna jest ataksja konczyn goérnych, nasilajaca si¢
po zamknigciu oczu (chory nie potrafi precyzyjnie trafi¢ czubkiem palca
do czubka nosa) oraz wyrazna ataksja w konczynach dolnych. Podczas
préby Romberga chory po zamknigciu oczu traci rownowage. Przy cho-
dzeniu korzysta z laski. Chdd jest niepewny i na wyraznie poszerzonej
podstawie. W czasie chodu chory nie balansuje konczynami gornymi, ale
ma je szeroko rozstawione w celu poprawy rownowagi. Ponadto w badaniu
stwierdzono zaburzenia czucia glebokiego w palcach rak i do poziomu sta-
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wow kolanowych w koficzynach dolnych oraz zniesienie odruchéw skoko-
wych. W ocenie funkcji poznawczych bez istotnych zaburzen.

Na podstawie objawow klinicznych i obnizonego poziomu witaminy B ,
w surowicy (<150 pg/ml) u chorego rozpoznano zwyrodnienie sznuré6w
tylnych. W badaniu gastroskopowym 1 histopatologicznym potwierdzono
przewlekte zanikowe zapalenie btony Sluzowej zotadka. Badanie elektro-
fizjologiczne ujawnito obraz polineuropatii czuciowo-ruchowej o typie
aksonalnym.
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