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- ATAKSJE RDZENIOWO-MOZDZKOWE TO:
HETEROGENNA GENETYCZNIE | KLINICZNIE GRUPA
CHOROB ZWYRODNIENIOWYCH CENTRALNEGO |
OBWODOWEGO UKEADU NERWOWEGO.

 DZIEDZICZA SIE AUTOSOMALNIE DOMINUJACO.

« DOMINUJACY BEZLAD MOZDZKOWY (AUTOSOMAL DOMINANT
CEREBELLAR ATAXIA - ADCA) OBEJMUJE TRZY GRUPY

ATAKSJI.
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ADCA | - ATAKSJA + OBJAWY PIRAMIDOWE,
POZAPIRAMIDOWE, NEUROPATIA OBWODOWA
- WIEKSZOSC ATAKSJI RDZENIOWO-MOZDZKOWYCH
(SPINOCEREBELLAR ATAXIA - SCA)

ADCA |l - FENOTYP PODOBNY + OBJAWY OCZNE (retinopatia,

zwyrodnienie plamkowe)

ADCA Ill - ,,.CZYSTE” POSTACIE MOZDZKOWE

« ZLOKALIZOWANO 20 LOCI GENOWYCH DLA
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e« FORMY SCA WYKAZUJA ROZNA CZESTOSC WYSTEPOWANIA
W POPULACJACH, NAJCZESTSZE TO:

e SCA1-6-27/% WSZYSTKICH ATAKSJI,
e SCA2 - 13 - 18% WSZYSTKICH ATAKSJI,
« SCA3/ MACHADO-JOSEPH - 23 - 36% ATAKSJI.

*SCA1, SCA2, SCA3 WYWOLANE SA MUTACJAMI
DYNAMICZNYMI - AMPLIFIKACJA SEKWENCJI
W GENACH POLOZONYCH NA ROZNYCH CHROMOSOMACH.
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37 (4-74)

32 (1-65)

36 (5-70)

Dbjawy kliniczne

Ataksja, dyzartria, oczoplas, spastycznos¢, spowolnienie
sakad, oftalmoplegia, zespo6t piramidowy, polineuropatia
aksonalna, czuciowa lub czuciowo-ruchowa

Stan kliniczny podobny do SCAL1, czesciej spowolnienie
sakad, drzenie lub zataczanie sie, mioklonie.
parkinsonizm rodzinny bez objawow mozdzkowych.
Polineuropatia aksonalna, czuciowa, czuciowo-ruchowa,
rzadko wytgcznie ruchowa.

U wiekszosci chorych objawy jak w SCAL, niekiedy:
wytacznie ataksja mozdzkowa, rodzinny parkinsonizm,
dziedziczna paraplegia spastyczna, zespot
niespokojnych nog, okresowe przysenne ruchy nog,
pseudowytrzeszcz gatek ocznych (retrakcja powiek),
miokimie twarzy | jezyka, dystonia.

Polineuropatia aksonalna czuciowo-ruchowa
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56 (45-72)
rodziny
japonskie
33 (15-50)

30 (25-27)
wyzsza liczba
powtorzen CAG

40-50 (21-24)

35 (0-70)

40 (1-73)
CTG

Ataksja, dyzartria, objawy piramidowe.
Polineuropatia aksonalna czuciowo-ruchowa, z przewaga
czuciowej

Wylacznie zespot mozdzwy

,czysta” ataksja, dyzartria rzadziej, objawy opuszkowe,
miokimie twarzy.

,czysta” ataksja, dyzartria, oczoplas, objawy piramidowe i
pozapiramidowe.
Polineuropatia aksonalna czuciowo-ruchowa

Ataksja, dyzartria, zwyrodnienie siatkowki z ostabieniem
wzroku lub Slepota, ostabienie stuchu, zanik nerwu
wzrokowego, spowolnienie sakad, objawy piramidowe.
Polineuropatia aksonalna czuciowo-ruchowa

Ataksja, dyzartria, oczoplas, drzenie. Polineuropatia
aksonalna czuciowo-ruchowa
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Ataksja, dyzartria, oczoplas, padaczka.

25 (15-43) Ataksja, dyzartria, wzmozenie odruchow

35 (8-55) Ataksja, oczoplas, drzenie, spowolnienie sakad, wzmozenie
odruchow, bradykinezja, dystonia. Polineuropatia aksonalna

Wiek dzieciecy  Ataksja, dyzartria, oczoplas, wzmozenie odruchow, opozniony
(<1-45) rozwoj ruchowy i umystowy. Polineuropatia aksonalna

27 (12-42) Ataksja, dyzartria, ,czysta” ataksja przy pozniejszym wieku
zachorowania, drzenie gtowy, mioklonie.

26 (10-50) ,czysta” ataksja mozdzkowa, dyzartria, oczoplas.

40 (20-66) ,czysta” ataksja, dyzartria, oczoplas, drzenie gtowy.

33 (6-48) Ataksja, dyzartria, oczoplas, spowolnienie sakad, objawy
spastyczne, otepienie, zaburzenia psychiczne, autyzm,
padaczka, parkinsonizm, dystonia, plasawica.

15 (12-25) Ataksja, dyzartria, oczoplas, objawy spastyczne.
Polineuropatia aksonalna czuciowo-ruchowa.

34 (11-45) Umiarkowana ataksja, dyzartria, oczoplas, zaburzenia
poznawcze, drzenie, mioklonie, ostabienie odruchow,

wzmozenie odruchow. Polineuropatia aksonalna - rzadko
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2 (10-46)

50 (43-56)

? 17 miesiecy —
39 lat

(26-60)

Postac
dziecieca
(27-40)

19 (12-36)

>40 (21-40)

Postacé
miodziencza

Ataksja, dystonia, drzenie podniebienia, bradykineza.

Ataksja, dyzartria, akinezja, sztywnosc, drzenie, ostabienie
odruchow, zaburzenia poznawcze.

,Cczysta ataksja mozdzkowa”, ataksja, dyzartria, oczoplas,
dysfagia, ostabienie odruchow.

Ataksja, spowolnienie sakkad, ostabienie czucia wibracji w
kkd, objawy spastyczne.

Ataksja, oczoplas, dyzartria, napadowy bol brzucha,
miokimie twarzy. Polineuropatia aksonalna

,czysta” ataksja mozdzkowa, dyzartria, oczoplas.

Ataksja, dyzartria, oczoplas, drzenie konczyn i gtowy,
dyskinezy twarzowo-oralne, agresja, depresja,
zaburzenia poznawcze, ostabienie czucia wibracji.

Ataksja, dyzartria, oczoplas, oftalmopareza, ptoza,
spowolnienie sakad, objawy spastyczne.

Ataksja, choreoatetoza, otepienie, napady padaczkowe,
mioklonie.

Padaczka miokloniczna, ataksja, otepienie, plagsawica,
autyzm.
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W POLSCE DOTYCHCZAS ZDIAGNOZOWANO MOLEKULARNIE TYPY SCA:
« SCA1l — 434 pacjentow objawowych i przedklinicznych z 200 rodzin

e SCA2 — 91 przypadkow objawowych i przedklinicznych z 40 rodzin

« SCAS8 - 30 pacjentow z 18 rodzin

« SCA17 — 10 chorych z 3 rodzin

« SCA36 — 9 0s0b z 5 rodzin

« NIE STWIERDZONO PRZYPADKOW SCA3 / MACHADO-JOSEPH

Wg danych ZAKEADU GENETYKI Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie
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WY KLINICZNE SCA1

Gen ATXNL1 zlokalizowany jest na chromosomie 6p23
*Prawidtowy zakres powtorzen 6 — 39 CAG, patologiczny to 40 — 88.

*SCA1 to 6 — 50% przypadkow ADCA typu | i od 5 — 33% wszystkich
ataksji o dziedziczeniu autosomalnym dominujgcym.
W Polsce SCA1 - 70% przypadkow.

*Obraz histopatologiczny SCA1: zmiany zanikowe mozdzku ze
znaczng utratg komaorek Purkinjego, szczegolnie w grzbietowej czesci
robaka. Ponadto dochodzi do utraty neuronow w dolnym jadrze oliwki |
jadrach nerwow czaszkowych IlI, X i XII.

*\Wiek zachorowania 6 - 74 roku zycia, najczesciej w 4 dekadzie zycia,
czas trwania - od wystgpienia objawow do zgonu - szacuje sie na 12 -
38 lat, srednio 15 lat.
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WY KLINICZNE SCAL1
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Unlimited Pages

Najwczesnie] wystepuje niezbornosc kkg i kkd z postepujacymi
zaburzeniami rownowagi i chodu,mowa dyzartryczna. Inne objawy
poczatkowe to hipermetria, drzenie zamiarowe | dysmetria w
konczynach gornych. Obserwuje sie oczoplas i zwolnienie ruchéw
sakkadycznych. Dominujg objawy piramidowe, zwtaszcza

wygorowanie odruchow okostnowo-Sciegnistych.

W miare trwania choroby nasila sie niezbornosc i dyzmetria,
spastycznosc miesni konczyn, bolesne skurcze miesni, zespot
niespokojnych n6g. W najbardziej zaawansowanym stadium choroby
nasilenie ataksji znacznie wzrasta | pojawiajg sie objawy znamionujgce
uszkodzenie pnia mdzgu i komorek ruchowych rdzenia kregowego:
ostabienie | zanik miesni twarzy | jezyka, zaburzenia potykania i
czynnosci oddechowej.
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Marconi
Outlook

" 5 SE-35018
Slice: 14 (26) Slice: 15 (20) SAG OBL
Pos: -2 mm

Pos: 0 mm 4.0 mm
& min 15 sec

MRI - obrazy w T1 pacjentka FL., lat 26 z SCA1:

- wyrazny zanik mozdzku, znaczne sptaszczenie podstawy mostu i poszerzenie
przestrzeni tylnej jamy czaszki.

- Znaczne zwezenie rdzenia szyjnego ze zwiekszeniem rezerwy ptynowej.
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SCAZ2, SCA3, SCAG,
SCA7, SCA8, SCA17

SCA2, SCAS3,
SCA6, SCA7

Dorsal columns
SCA1, SCA2

Pyramidal tract
SCA1, SCA2,

Peripheral motor neurons
SCA2

—
Cerebellar hemispheres SCAe1rmSISCA2

SCA6, SCA17

Deep cerebellar nuclei

Peripheral sensory nerves
SCA1, SCA2

Dorsal root ganglia
SCA1, SCA2

gEdgalncuropatologicznych w réoznych typach SCA

Precuneus and cingulum

Prefrontal cortex 5
SCAZ m\
/

NEAY

Midbrain NSEEES Occipital cortex
SCA3 87
Pons
SCA1, SCA2,
SCA3, SCA7

Striatum
SCA2, SCA3,

Substantia nigra
SCA3

Neurology® 2015;85:96-103
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uropatologiczne makroskopowe w SCA1

Zachowana istota czarna Zanik podstawy mostu
— typowo dla SCAL1 Zanik piramid rdzenia przedtuzonego

E.Bertrand, Zaktad Neuropatologii, IPiN, Warszawa
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’s‘:";;if,;c::::;: mozdzku I grzbietowe] czesci robaka

E.Bertrand, Zaktad Neuropatologii, IPiN, Warszawa


http://www.pdfcomplete.com/cms/hppl/tabid/108/Default.aspx?r=q8b3uige22

Your complimentary
use period has ended.
Thank you for using
PDF Complete.

Unlimited Pa.

amiany mikroskopowe
(Kluver-Barrera barwienie)

Zanik jgder mostu i Zanik jader zebatych Wtdrna
wtokien poprzecznych mozdzku neurodegenracja
oliwek dolnych

E.Bertrand, Zaktad Neuropatologii, IPiN, Warszawa
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segment szyjny C3 segment segment
piersiowy Tho6 ledzwiowy L2

E.Bertrand, Zaktad Neuropatologii, IPIN, Warszawa
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neuropatologicznych w badaniach wtasnych

e Klinicznie objawy zajecia drog
piramidowych stwierdza sie u wiekszoscl
pacjentow z SCA1

 Uszkodzenie czucla prioproceptywnego w
obu typach SCA
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BADANIA WEASNE

SCA1
LICZBA BADANYCH 58 chorych

PLEC 36 Ki22 M
WIEK 42.6 +9.8

"WIEK WYSTAPIENIA 34,7 + 8,7
OBJAWOW CHOROBY

CZAS TRWANIA 7,947

LICZBA POWTORZEN CAG

SCAZ2
37 chorych
17K 120 M

42,0 £ 14,2
32,4+ 11,5

9,6 +7,8

41,2 + 3,7
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wczesniejszy wiek zacnorowania i bardziej nasilone objawy choroby

ku zachorowania od liczby powtorzen CAG.

o) (@)
o1 o1

NN
)

N
o1

Wiek zachorowania [lat:
- W
o1 o1

)

Liczba powtdrzen CAG
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Gen ATXN2 zlokalizowany jest na chromosomie 12924, Prawidtowy
zakres liczby powtorzen 14 — 30, a patologiczny 33 - 77 CAG.

*CzestoSC SCA2 szacuje sie srednio na kilkanascie procent ADCA.
W Polsce jest to druga, co do czestosci wystepowania postac SCA (11%).

*Neuropatologia: zanik komadrek Purkinjego, utrata neuronow w jgdrach
oliwkowo-mostowo-mozdzkowych, znaczna demielinizacja w obrebie
sznurow tylnych rdzenia kregowego; mniej nasilone zmiany w szlakach
rdzeniowo-mozdzkowych.
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*Poczatek wystgpienia objawow obserwuje sie w wieku 2 - 65 lat
Srednio — podobnie jak w SCA 1 w 4 dekadzie zycia. Poczatkowo
typowe objawy mozdzkowe: zaburzenia chodu i mowy, ktdrym czesto
towarzysza bolesne skurcze miesni w konczynach dolnych.

*\Wystepuje zwolnienie sakkadycznych ruchow gatek ocznych,
wyrazniejsze niz w SCAL, poprzedzajgce oftalmoplegie.

*Obserwowano u 23% pacjentow objawy pozapiramidowe, a w
niektorych przypadkach zespot chorobowy zblizony jest do
parkinsonizmu. Wystepuje dystonia | plgsawica (38%).

*\W pbzniejszym okresie pojawia sie otepienie (37%).

*Czesto wystepuje rowniez polineuropatia, z przewaga uszkodzenia
nerwow czuciowych.
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ICENA KLINICZNA 1

U wszystkich chorych stwierdzono ataksje tutowia i
konczyn w potaczeniu z innymi zespotami
neurologicznymi, z ktorych najczescie] wystepowaty:

Unlimited Pa.

- Dyzartria
« Zespot piramidowy
- Dysfagia
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OCENA KLINICZNA 2

SCAl
n —58

Cechy neuropatii 45%

Ostabienie czucia wibracji 23%
Fascykulacje 18%

Ostabienie odruchow okostnowo- 13%
Sciegnistych

Zanik miesni 10%
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Slice: 19 (26)
Pos: -2 mm

MRI -SCAZ2 pacjentka MC., lat 25:

A — T1 — sptaszczenie podstawy mostu i zanik pnia mozgu
atrophy of the brainstem and flattening of pontine base.

B - T2 — na poziomie srodkowych konarow mozdzku — znaczny zanik potkul
mozdzku i robaka

C — zwezenie rdzenia szyjnego
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zoomed by: 1.16
ea 20,4 - 240,224
220 x 220 pixels

ID: 14194
DB: 29 Feh 1956

17 Nov 2004/ 16:12

Slice: 19 (26)
Pos: -4.0 mm

TRA OBL

FSE-4500/120 (16)}

FA: 90 deg \

Sl. thkisep: 5.0 /5.0 mm
FOV: 250 x 250 mm (250)
Mat: 256 x 256 (256 x 256)
4 min 48 sec (2 ave(s))
Phase enc.: HOR

IPiN Warszawa
Marconi
Outlook

NoC

W: 255
L:128

Image zoomed by. 1.20
area 19,28 - 233,242

MRI
Ojciec (48l.)

Syn (25l.)
zanik pnia mozgu
sptaszczenie podstawy
mostu

zanik rdzenia szyjnego

Zanik moézdzku

ID: 14190

17 Nov 2004/ 13:17

Slice: 13 (24)
Pos: -1.0 mm

SAG OBL =
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'SC ODCHYLEN W BADANIU MRI

LOKALIZACJA ZMIAN SCA1l SCA2
« ZANIK MOZDZKU (POLKUL | ROBAKA) 94% 100%

e POSZERZENIE IV KOMORY 82% 80%

« POSZERZENIE KOMOR BOCZNYCH 35% 60%

« ZANIK KORY PLATA CZOLOWEGO 59% 47%

e SPLASZCZENIE PODSTAWY MOSTU 67% 45%

« SCIENCZENIE RDZENIA W
ODCINKU SZYJINYM
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» Stwierdzono statystycznie znamienng zaleznosc wieku
zachorowania i liczby powtdérzen CAG.

 Wiodacymi objawami u wszystkich pacjentow byty zaburzenia
chodu, ataksja tutowia i konczyn oraz dyzartria.

e Kliniczne objawy neuropatii obserwowano tylko u 18% chorych,
podczas gdy badanie neurograficzne ujawnito miernie | znacznie
nasilone uszkodzenie ruchowego i czuciowego neuronu
obwodowego typu aksonalnego.
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WNIOSKI - SCA

e Stan kliniczny i badania neuropatologiczne u pacjentow
z SCAl1 1 SCA2 wskazuja na obecnosSc zmian

neurodegeneracyjnych gtownie w modzdzku 1 korze

mozgowej, a takze w drogach rdzeniowo-mozdzkowych,

jadrach Clarka, komarkach ruchowych rogow przednich,

zwojach miedzykregowych i1 sznurach tylnych rdzenia.
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 Opbznienie potencjatdw korowych somatosensorycznych
potencjatow wywotanych i centralnego ruchowego czasu
przewodzenia wskazuje na zaburzenia integralnosci
obwodowego | oSrodkowego uktadu nerwowego.

o Zwolnienie szybkosci przewodzenia, wydtuzenie rdzeniowych
czasow przewodzenia z towarzyszacym obnizeniem amplitudy
moze byC wynikiem postepujacego ubytku wiokien aksonalnych
czuciowego I ruchowego neuronu obwodowego, | centralnego.
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NIE MA SKUTECZNEGO LECZENIA OBJAWOWEGO
FARMAKOLOGICZNEGO !

« REHABILITACJA NASTAWIONA NA ZABURZENIE BALANSU
| RUCHOW MANIPULACYJNYCH RAK ORAZ CWICZENIA
LOGOPEDYCZNE | ODDECHOWE NIECO SPOWALNIA POSTEP
PROCESU NIEPELNOSPRAWNOSCI
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Celem Stowarzyszenia jest udzielanie pomocy, opieki | wsparcia osobom chorym
na ataksje rdzeniowo-mozdzkowa, jak rowniez ich rodzinom.

Cele te realizujemy przez:
> przeciwdziaiania wykiuczeniu 0sob z niepeinosprawnoscia z zycia spotecznego i zawodowego oraz zmiang negatywnych postaw i uprzedzen wobec
0sab niepetnosprawnych poprzez udostepnianie i rozpowszechnianie publikacji wiasnych i innych
> rozpowszechnianie w spoteczenstwie informacji o chorobie oraz osobach chorych za pomoca dziakalnosci szkoleniowej, edukacyjnej | wydawniczej

7 organizowanie i wspdifinansowanie turnuséw rehabilitacyjnych dla 0s6b chorych na ataksje, wspierajacych zaréwno cialo i ducha oraz integrujacych
chorych i stanowigcych dla nich grupe wsparcia

> tworzenie migjsc, gdzie mozna sig zwrdcic po pierwsza informacje | pomoc W zmaganiu sie z efektami choroby

> uczesiniczenie w projekiach wspierajacych kazdy rodzaj aktywnosci chorych na ataksje, np. . Zweryfikowany klinicznie system domowej rehabilitacii
dla 0s0b z wybranymi chorobami neurologicznymi®

Zapraszamy do wspéipracy z naszym stowarzyszeniem. www.ataksja.org.pl
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auroforma — rehabilitacja wirtualna
w domu pacjenta
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Zz wybranymi chorobami neurologicznymi”

INSTYTUT
PSYCHIATRII
NEUROLOGII

@

neuroforma

POLSKIE STOWARZYSZENIE
? CHOROBY HUNTINGTONA
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