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case report kaZuistika

Spinocerebelární ataxie typ 7 (SCA7) – kazuistika

spinocerebellar ataxia 7 – a case report

Souhrn
spinocerebelární ataxie 7 (sca7) je vzácné autozomálně dominantně dědičné neurode-
generativní onemocnění, které je způsobeno expanzí nestabilních cag tripletů kódujících 
polyglutaminový řetezec korespondujícího proteinu, ataxinu-7, na 3. chromozomu. Mezi 
typické klinické příznaky patří především mozečkový syndrom a zhoršování vizu v důsledku 
charakteristické degenerace retiny. v České republice byly doposud diagnostikovány pouze 
dva případy tohoto onemocnění. kazuistika se týká jednoho z nich – 48letého muže s po-
malou progresí většiny typických příznaků sca7, avšak bez vyjádřené retinální degenerace. 
u pacienta se po 15 let rozvíjely potíže se zrakem, rovnováhou a koordinací pohybů, v době 
vyšetření na naší ambulanci dominovala porucha zraku, v objektivním neurologickém nálezu 
byl lehký cerebelární a kvadrupyramidový syndrom. Matka pacienta zemřela v 65 letech věku 
na nejasné neuropsychiatrické onemocnění. vzhledem k ojedinělému výskytu tohoto one-
mocnění nebylo na sca u pacienta pomýšleno, a doba od prvního neurologického vyšetření 
k diagnóze tak činila bezmála osm let.

Abstract
spinocerebellar ataxia 7 (sca7) is a rare autosomal dominant neurodegenerative disorder 
caused by expansion of an unstable cag triplet repeats encoding the polyglutamine chain 
in the corresponding protein, ataxin-7 on the 3rd chromosome. typical clinical signs include 
cerebellar syndrome and visual impairment due to progressive macular dystrophy. in the 
czech republic, 1 case only of sca7 has been diagnosed so far. the following case report 
presents a case of a 48 years old male patient with slow progression of typical signs of sca7, 
except for retinal degeneration. the first symptom, visual disturbance, developed 15 years 
ago, followed later by balance and coordination disorder. at the age of 48 years, visual im-
pairment remains the main complaint. during neurological examination, we identified mild 
cerebellar and pyramidal syndrome. the patient’s mother died at the age of 65 years from an 
unknown neuropsychiatric disorder. due to the rare occurrence of this disease, sca7 in our 
patient was initially not considered as part of differential diagnosis and the delay between 
the first neurological examination and the diagnosis was almost 8 years.
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Úvod
autozomálně dominantní spinocerebe-
lární ataxie (ad sca) jsou skupinou pro-
gresivních neurodegenerativních one-
mocnění s charakteristickým postižením 
mozečkových a nezřídka i jiných nervo-
vých funkcí. Jedná se o klinicky i geneticky 
heterogenní skupinu chorob, jejichž vý-
skyt činí asi 1–5/100 000 obyvatel [1–4].  
do současnosti bylo pojmenováno  
36 typů sca, jen u části z nich však byla 
identifikována odpovídající genetická mu-
tace [5–9]. kromě expanzí tripletů ob-
sahujících cytosin-adenin-guanin (cag) 
kódujících abnormálně dlouhé polygluta-
minové řetězce v korespondujících protei-
nech mohou být sca způsobeny i obdob-
nými expanzemi v nekódujících oblastech 
nebo vzácně i mutacemi charakteru in-
zerce, delece či substituce.

v klinickém obraze nacházíme v typic-
kém případě progredující oboustranně sy-
metrický paleo- a neocerebelární syndrom 
asociovaný s dalšími neurologickými pří-
znaky, což jsou nejčastěji příznaky kme-
nové, dále také postižení centrálního či 
periferního motoneuronu, extrapyrami-
dové příznaky či postižení kortikálních 
funkcí [9–14]. určité symptomy jsou pak 
pro specifické sca typičtější, např. reti-
nální degenerace pro sca7, epilepsie pro 
sca10 či příznaky připomínající hunting-
tonovu nemoc pro sca17.

výjimkou je sca6 představující typicky 
„čistou“ cerebelární ataxii bez další pří-
datné neurologické symptomatiky. na-
opak u některých sca je mozečkový syn-
drom relativně v pozadí a dominují výše 
zmíněné přídatné projevy, což může ztě-
žovat klinickou diagnostiku. sca mohou 
začínat v dětství i v dospělosti, nejčas-
tější počátek onemocnění je ve třetí až 
čtvrté dekádě. v zobrazovacích meto-
dách se typicky v průběhu choroby obje-
vuje nespecifická atrofie mozečku a moz-
kového kmene. u sca podmíněných 
kódující repeticí cag pozorujeme často 
tzv. anticipaci, tj. zvyšující se počet tri-
pletů v mezigeneračním přenosu, která 
působí časnější nástup onemocnění 
v další generaci. anticipace je nejčastěji 
popisována právě u sca7. dále bývá pří-
tomna negativní korelace mezi počtem 
cag tripletů v korespondujícím genu 
a věkem při nástupu onemocnění (tedy 
čím delší expanze, tím časnější začátek 
choroby). obdobný vztah bývá mezi po-
čtem cag tripletů a klinickým obrazem 

(čím delší expanze, tím závažnější průběh 
choroby) [5,10,15,16].

sca7 je způsobena expanzí cag tri-
pletů v genu ATXN7 na 3. chromo-
zomu [17–19] kódujícím polyglutaminový 
řetězec proteinu s názvem ataxin-7 [20]. 
funkce ataxinu-7 není dosud objasněna, 
je přítomen v řadě tkání včetně cns. nor-
mální sca7 alely obsahují 4–35 cag 
opakování [21–23]. alely s 28–35 cag 
triplety se nazývají jako „intermediální“, 
které sice nezpůsobují onemocnění (ač-
koli u některých pacientů s 34–36 cag 
byly pozorovány mírné příznaky), může 
však dojít k expanzi cag v následu-
jící generaci a de-novo prezentaci cho-
roby [24,25]. patologické alely obsahují 
36–460 cag, nejdelší byly nalezeny u ju-
venilních (od 70 cag) a infantilních (od 
200 cag) forem onemocnění [21,26]. 
nástup i trvání onemocnění je výrazně zá-
vislé na počtu cag tripletů, začátek bývá 
nejčastěji mezi 30. a 40. rokem věku, tr-
vání choroby je cca 15 let (delší průběh 
až 30 let byl ale pozorován u pacientů 
s pozdním nástupem příznaků) [21,27].

hlavními klinickými příznaky sca7 jsou 
mozečkový syndrom a postižení vizu způ-
sobené charakteristickou makulární dege-
nerací. centrální vidění je proto postiženo 
nejdříve, porucha zraku však postupně 
progreduje i do periferie, je oboustranná 
a víceméně symetrická. v pokročilém sta-
diu onemocnění může dojít až k úplné 
slepotě [28–30]. i roky před subjektivním 
zhoršením zraku mohou být přítomny 
asymptomatické vizuální defekty jako 
např. postižení barevného vidění. dege-
nerativní změny sítnice zpočátku postihují 
čípky, později progredují do generalizo-
vané dystrofie fotoreceptorů [31]. fundo-
skopie typicky prokazuje časné vyhasnutí 
foveálního reflexu a vyblednutí očního 
disku s granulární pigmentací makuly. 
v pozdějších stadiích je přítomno zten-
čení foveální a parafoveální oblasti retiny. 
pregenikulátové oční dráhy a optický nerv 
bývají také postiženy, zřejmě jako důsle-
dek retinální degenerace. u některých 
pacientů však nemusí se začátkem one-
mocnění v pozdějším věku dojít k výraz-
nějšímu postižení zraku.

vedle mozečkové symptomatiky byly 
u pacientů s sca7 popisovány pyrami-
dové příznaky (hyperreflexie, iritační pyra-
midové jevy, spasticita), snížení vibračního 
čití, dysfagie, sfinkterové poruchy a posti-
žení okulomotoriky (supranukleární oftal-

moplegie či zpomalení sakád). ojediněle 
byly popsány i extrapyramidové příznaky 
(dystonie), myokymie, periferní neuropatie 
a kognitivní deficit [25,27,29,30,32,33].

kazuistika
osmačtyřicetiletý pacient byl vyšetřen po-
prvé v naší ambulanci v roce 2010 pro po-
malu progredující obtíže s rovnováhou 
a koordinací pohybů. dominujícím stes-
kem pacienta však bylo zhoršení zraku 
při čtení a zaměření na detail, které ob-
tížně specifikuje. pacient popisuje odlesky 
a stíny v centrálním vidění s akcentací při 
nízkém kontrastu písma a udává také svět-
loplachost. tyto zrakové příznaky pacient 
zaznamenal poprvé již před asi 15 lety, ve 
věku 33 let. postižení zraku progreduje 
velmi pomalu, po 15 letech průběhu one-
mocnění sice čte již jen z bezprostřední 
blízkosti, používá lupu a polarizační brýle, 
na dálku však vidí stále dobře. drobné po-
tíže s koordinací pohybů a diskrétní po-
sturální instabilita se přidaly v posledních 
pěti letech. poruchy čití pacient nemá. na 
problémy s kognicí si nestěžuje, pracuje 
jako ředitel soukromé firmy, práci i přes 
fyzický hendikep plně zvládá.

osobní anamnéza je mimo tyto obtíže 
zcela negativní. v rodinné anamnéze stojí 
za zmínku neurologické a psychiatrické 
sledování u matky, u které byly asi od 
45 let věku přítomny sluchové halucinace 
a problémy s chůzí, rovnováhou a artiku-
lací. diagnóza nebyla nikdy stanovena, 
stav byl uzavřen jako mozková atrofie 
z neznámých příčin a pacientka zemřela 
v 65 letech upoutána na lůžko. sestra pa-
cienta se v dětství přechodně léčila pro 
epilepsii, nyní je bez záchvatů i bez an-
tiepileptické léčby, dvě dcery pacienta ve 
věku 6 a 11 let jsou zdrávy.

od roku 2002 byl pacient pro výše uve-
dené obtíže opakovaně vyšetřován na 
různých tuzemských nemocničních i am-
bulantních pracovištích, absolvoval opa-
kovaná neurologická, oftalmologická 
i neurooftalmologická vyšetření, bez dia-
gnostického závěru. první zmínky o lehké 
mozečkové symptomatice v objektivním 
neurologickém nálezu byly zaznamenány 
v roce 2006. při oftalmologických vyšet-
řeních je od roku 2002 popisováno sní-
žení zrakové ostrosti nejasného původu 
do dálky i do blízka, vizus do dálky byl 
v roce 2002 hodnocen jako 0,25 vpravo 
a 0,17 vlevo, s korekcí –1,0, na blízko 
pak pacient přečetl oběma očima velikost 
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písma 6 dle čísla Jaegerových tabulek 
(J.č.). v roce 2005 byl již vizus do dálky 
0,1 oboustranně s obdobnou korekcí 
jako v roce 2002, na blízko J.č. 7 s ko-
rekcí +1,0. na perimetru byl v roce 2006 
přítomen lehký pokles citlivosti v para-
centrální oblasti a v centru na hranici cit-
livosti přístroje, bez průkazu centrálního 
skotomu. vyšetření zrakových evokova-
ných potenciálů (vep) bylo opakovaně 
patologické s výrazně prodlouženými 
latencemi (zejména vln p100 a n145) 
a lehce sníženou amplitudou, s tendencí 
k progresi. na elektroretinografii (erg) 
byl výsledek skotopického (tyčinkového) 
testu v normě, fotopického (čípkového) 
lehce subnormální. na pattern-erg (elek-
troretinogram na šachovnicové reverzní 
podněty) měly čípky nižší odpověď. pa-
pily očního nervu měly normální vzhled, 
foveální reflex i vyšetření optickou kohe-
rentní tomografií (oct) taktéž. stav byl 
celkově uzavírán jako porucha vizu ne-
jasné etiologie. opakovaná vyšetření 
magnetickou rezonancí (Mr) mozku v le-
tech 2002, 2005 a 2008 byla bez patolo-
gického nálezu, a to včetně Mr angiogra-
fie i Mr orbit.

při vyšetření na naší ambulanci v roce 
2010, po 15 letech progrese onemoc-
nění, byla u pacienta přítomna diskrétní 
cerebelární dysartrie, kvadruhyperrefle-
xie, pozitivní příznak Babinského na ldk 
a lehký neo- a paleocerebelární syndrom 
s mírnou dystaxií a intenčním tremorem 
na horních končetinách. chůze byla jen 
frustně instabilní s lehce širší bazí a jed-
nou odchylkou v testu tandemové chůze, 
zkouška posturální stability formou pull 
testu byla negativní.

vzhledem k rodinné anamnéze neuro-
psychiatrických obtíží jsme indikovali mo-
lekulárně genetické vyšetření na průkaz 
ad dědičných sca (sca1, sca2, sca3, 
sca6 a sca7). výsledek prokázal pří-
tomnost expanze cag repetice v genu 
ATXN7 (pro ataxin-7) s délkou alel 10/44 
cag, na základě tohoto dna vyšetření 
byla tedy u pacienta molekulárně gene-
ticky potvrzena diagnóza spinocerebe-
lární ataxie typu 7 (sca7).

vzhledem k charakteristické přítom-
nosti retinální degenerace u pacientů 
s sca7 jsme provedli kontrolní neuro-
oftalmologické vyšetření, které opět ne-
nalezlo specifickou patologii: obdobně 
jako v roce 2005 byl vizus do dálky hod-
nocen oboustranně jako 0,1 s korekcí 

–1,0, na blízko stav lehce zprogredoval na 
J.č. 8, resp. 9 s korekcí +1,5. perimetr na 
pravém oku byl normální, vlevo s nazna-
čeným centrocékálním skotomem, ale při 
špatné fixaci a špatném centrálním vizu 
se jednalo o obtížně hodnotitelný nález. 
papily očního nervu měly stále normální 
vzhled a ani doplněná optická koherentní 
tomografie (oct) přítomnost atrofie re-
tiny či jiného retinální postižení nezob-
razila. stav byl neurooftalmologem opět 
uzavírán jako porucha centrálního vizu 
nejasné etiologie. ačkoli jsme při objek-
tivním neurologickém vyšetření nezazna-
menali zjevnou poruchu okulomotoriky, 
videookulografie prokázala zpomalení 
horizontálních sakád více doprava, dále 
prodloužené latence a dysmetrii horizon-
tálních i vertikálních sakád. antisakády 
byly normální, sledovací pohyby lehce sa-
kadické. podrobné neuropsychologické 
vyšetření neprokázalo odchylky proti 
normě. na kontrolní Mr mozku byla po-
prvé po 15 letech průběhu onemocnění 
popsána mírná cerebelární atrofie v ob-
lasti vermis i hemisfér.

Diskuze
sca7 je autozomálně dominantně dě-
dičná cerebelární ataxie (adca), která se 
dříve nazývala také olivo-ponto-cerebe-
lární atrofie iii. typu (opca iii) [34] nebo 
adca ii. typu [28,35]. tento typ sca je 
velmi heterogenní ve své klinické prezen-
taci, závažnosti i věku na počátku one-
mocnění [29,36]. v České republice byl 
mimo našeho pacienta doposud diagnos-
tikován pouze jeden pacient s sca7 [37]. 
i celosvětově se jedná o vzácné onemoc-
nění, které činí pouze asi 2 % ze všech ad 
dědičných sca.

především asociace mozečkového syn-
dromu s pyramidovými příznaky, poru-
chami okulomotoriky a vizu je pro sca7 
velmi typická. sca7 je jediná ze sku-
piny sca, která začíná zrakovými ob-
tížemi i roky před začátkem cerebelár-
ního postižení, a to zejména u mladších 
pacientů.

u našeho pacienta se jedná zřejmě 
o maternální přenos mutace. psychotické 
příznaky, které se vyskytovaly u matky pa-
cienta, byly u sca7 také popsány [21]. 
k prvním projevům onemocnění u pa-
cienta došlo typicky po 30. roce věku, 
pro relativně benigní průběh onemocnění 
svědčí jen velmi pomalá progrese a mírné 
neurologické příznaky po 15 letech tr-

vání choroby. objektivní neurologický 
nález odpovídá typickému klinickému ob-
razu sca7 s mozečkovým syndromem, 
mozečkovou dysartrií a kvadrupyramido-
vou symptomatikou. sfinkterové poru-
chy ani kognitivní postižení nejsou v sou-
časné době u pacienta přítomny. postižení 
zraku u pacienta není plně vysvětlitelné 
pouze postižením oka: při neurooftalmo-
logickém vyšetření byl prokázán normální 
foveální reflex, také fundoskopie a op-
tická koherentní tomografie neprokázaly 
přítomnost retinální degenerace či jinou 
závažnou patologii. nález na elektrore-
tinografii však svědčí pro subnormální 
odpověď čípků a na vep je zřejmá pro-
gresivní patologie bilaterálně s výrazně 
prodlouženými latencemi celého kom-
plexu, zejména vln p100 a n140. Je tedy 
pravděpodobné, že u našeho nemocného 
se jedná o kombinaci incipientní maku-
lární degenerace s postižením centrálních 
zrakových drah.

přítomnost mutace lze prokázat 
i u tzv. osob v riziku, tj. sourozenců 
a potomků postiženého jedince. vzhle-
dem k neléčitelnému charakteru one-
mocnění je však nutno dodržovat veš-
keré etické principy prediktivního 
testování, tak jak byly definovány na 
modelu huntingtonovy nemoci [38]. do 
testování může vstoupit pouze plnoletá 
osoba žádající aktivně o provedení testu 
a proces rozhodování je podmíněn ná-
vštěvou neurologa, genetika, psychiatra 
a psychologa.

Závěr
touto kazuistikou bychom chtěli upozor-
nit na vzácné autozomálně dominantně 
dědičné neurodegenerativní onemoc-
nění sca7, u něhož je dostupná moleku-
lárně genetická diagnostika a je třeba na 
něj u pacienta s postižením zraku, mozeč-
kovým a kvadrupyramidovým postižením 
pomýšlet, a to především při pozitivní ro-
dinné anamnéze.

seznam použitých zkratek
SCA spinocerebelární ataxie
AD autozomálně dominantně
VEP zrakové evokované potenciály
MR magnetická rezonance
LDK levá dolní končetina
J.č. velikost písma dle Jaegerových tabulek
ERG elektroretinogram
OCT optical coherence tomography
CnS centrální nervový systém
ADCA autozomálně dominantně dědičné cerebelární 

ataxie 
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