Ataxiak - Betegtajékoztato

Mi az ataxia? Milyen fajtai Kiilonithetéek el?

Az ataxia az akaratlagos izommozgdsok koordindcidjanak zavardbdl addédod bizonytalan és lgyetlen
mozgast jelenti. A kisagy az izommozgdsok koordindcidjanak kodzpontja, melyhez az informacidkat a
periférias idegek, ezaltal pedig a gerincvel6 szdllitja. Mind a periférias idegekben, mind a gerincvel6ben
bekovetkezd sériilés, betegség okozhat ataxiat, melyet szenzoros ataxidnak neveziink. A cerebellaris
(kisagyi) ataxia a kisagy karosodasa miatt jon létre. Az elGbbi esetben a szem becsukasa sulyosbitja a
tineteket, utébbiban nem sulyosbitja szamottevéen. Szdmtalan ok karosithatja a periférids idegeket,
gerincvel6t, kisagyat, kdzponti idegrendszert, melyek kovetkeztében ataxia jelenhet meg. Ilyen okok
példaul: vasculdris okok, mérgezések, gyogyszer tuladagolads, gyulladdsos betegségek, anyagcsere
betegségek, stb. Az ataxia megjelenésének és a sulyosbodas mértékének fliggvényében beszélhetilink
akut-, subakut és krénikus ataxidkraol.

Milyen tiineteket okoz a betegség?

A betegség f6 tlinete az ataxia, mely kialakulhat hirtelen valamint lassan, kivalté ok figgvényében. A
betegség ligyetlenséget eredményez, melyet a beteg koordinacidés nehezitettségként, bizonytalan
jarasként, Ggyetlen kézmozgasokként él meg. A bizonytalan jards miatt egyre szélesebb alapon prébal a
beteg jarni, Ugy érzi igy konnyebben tartja meg egyensulyat. Kezek lgyetlenségének kovetkeztében a
beteg irasa megvaltozik, csunyabb lesz, gondot okozhatnak a finom kézmozgasok, mint példaul a kandllal
vald evés, ruhdk ki- és begomboldsa. Kozponti idegrendszeri ok esetén a beteg beszéde megvaltozik,
artikulacios nehézségei lesznek, esetleg nyelése is nehézkessé valik, igy gyakran nyel félre. Szemmozgas
zavar, szemtekerezgés (nystagmus) is gyakran tarsul ataxidhoz, ezt a beteg kettds latasként éli meg, esetleg
szédllésrél panaszkodik. Izomgyengeség a periférias idegek bantalma miatt jelentkezhet, ezek mellett az
ataxia akkor jelenik meg, ha az idegek karosodasa miatt az egyén nem érzi jél a talajt, esetleg az informacid
a kdrosodott idegpalyadkon tul lassan jut el az agyhoz, hogy id6ben korrigdlni tudja a testhelyzetvaltozast,
igy a beteg gyakrabban esik el.

Vannak-e genetikailag meghatarozott ataxiak? Hogyan ismerhetéek fel?

A gyermekkori ataxia szindromak jelentds részét genetikai okok hatdrozzak meg, mig a feln6ttkori ataxidk
egyharmadaért felelGsek genetikai tényezék. Akkor merl fel genetikai ok, ha lassan progredial a
betegség, esetleg a csalddban tdbb érintett egyén van, és a beteg tlinetei kisagyi karosodasra utalnak. A
genetikailag meghatdrozott ataxiak elkiilonitése klinikai vizsgalat alapjan nem lehetséges. Az 6rokletes
ataxidkat orokl6désmenet alapjan két nagy csoportra lehet osztani. Az egyik csoportot az autoszomalis
dominans mdédon 6roklédd ataxidk alkotjak, ezen esetekben altaldban tobb generacid érintett lehet,
kiilonb6z6 sulyossagban. A masik csoportot autoszomalis recessziven 6rokl6d6 ataxidk képezik, ezek egy
részében anyagcserebetegségek kovetkeztében karosodik a kisagy/agy mikodése. Ezen csoportnak 2
leggyakoribb képviselGje a Friedreich Ataxia és az Ataxia-teleangiectazia.



Autoszomalis domindns 6roklédési ataxiak csoportjan beliil a leggyakoribb a Spinocerebellaris Ataxia
(SCA). Ennek mai napig kb. 40 kiilonb6z6 formdja ismert. Ezen formak egymdstdl egy-egy az ataxia mellé
tarsuld tiinetben kiilonbodznek, valamint mas-mas génhiba okozza 6ket. SCA mellé tarsuld tiinetek:
szemmozgas zavar, demencia, epilepszias rohamok, kézremegés, tanuldsi nehézségek. Az SCA-k nagy
része egy trinukleotid betegség. Ez azt jelenti, hogy a genetikai kdd egy-egy bizonyos részén tul sokszor
ismétl6dik a CAG betlhdrmas, ami a glutamin nevezetli aminosavat kodolja. Emiatt a hibds kéd miatt a
fehérjébe tul sok glutamin épil be, és nem egy normalis fehérje keletkezik. A kiilénb6z6 SCA tipusokban
meg van adva, hogy a CAG hanyszor ismétl6dhet. Minél tobbel haladja meg ezt a megengedett szamot, a
betegség annal kordbban kezd&dik, és annal sulyosabb tlineteket okoz. Sajnos az SCA-knak ezen
formaiban nem all rendelkezéslinkre specialis terapia, igy a betegek allapotan csak tlineti terapiaval
tudunk segiteni.

Az autoszomidlis dominans 6rokl6dé ataxia masik jellegzetes csoportja a DRPLA (hosszabb nevén
Dentatorubral- pallidoluisian atrophia). Ezen betegségben az ataxia mellett izomrangdasokkal kezd&d6,
epilepszias gorcsokké alakulé rohamok is jelen vannak, valamint demencia és a végtagok akaratlan
mozgasai is megjelennek. A diagndzist konnyiti, hogy az MR képen Iathatd egy erre a betegségre
specifikus elvaltozas: a kisagy és agytorzs sorvadasa, valamint a bazalis ganglionokon meszesedés jelei
figyelhet6ek meg. Genetikailag, szintén egy trinukleotid betegség, melyet az ATN génben a CAG
bet(iharmas kdros ismétlédése okoz.

Az autoszomalis recessziv ataxidk kozil a Friedreich ataxia a leggyakoribb, melynek gyakorisaga 1:50
000. Jellegzetessége, hogy az ataxia mellett periférias idegbantalom is megjelenik, ezaltal a kis 1ab izmok
elsorvadnak. A betegeknek emiatt magas lesz a labboltozatuk, dgynevezett kivajt labfejik (Friedreich
labuk) lesz. Az ataxia és periférias idegbantalom mellett mas tlinetek is jelen lehetnek, pl. |atéideg
karosodas, szivizombantalom (cardiomyopathia), cukorbetegség. A tiinetek altalaban 25 éves kor el6tt
jelentkeznek. Genetikailag az FRDA génben a GAA bet(iharmas sokszorozadik fel, ami miatt a keletkezé
fehérje nem tudja ellatni feladatat. A betegség a tarsuld szivproblémak és nyelészavar miatt haldlhoz
vezet.

Az autoszomilis recessziv ataxidk kozil egy kilénleges forma az Ataxia- teleangiectasia, mely soran az
ataxia mellett a test kiilonb6z6 részein érgomolyagocskak jelennek meg. Mivel a betegséget egy, a DNS
hibajavitd mechanizmusaban fontos szerepet jatszé gén mutacidja okozza, a betegség daganatok
kialakuldsara hajlamosit. Ezért a betegek szoros kovetése javasolt.

A genetikai ataxidknak egy jobb indulatu, élettartamot nem rovidit6 fajtaja az Epizodikus Ataxia. Ezeknek
7 kilonb6z6 formdja ismert, mindegyik kilonb6z6 hosszusagu (percek-orak) ataxias rohamokkal jarnak.

Ezen betegségeken kiviil szamtalan olyan betegség létezik még, amely a kdzponti idegrendszer
karosodasa miatt ataxiaval jar egyltt, de nem az ataxia a legjelent6sebb tlinete. llyenek pl. a Fragilis-X-
tremor- ataxia syndroma, a leukodystrophidk, Wilson kor, stb.

Mi segiti a diagnozist?
Ataxiak esetében a diagnozis felallitdsa nagyon nehéz, néha évek, évtizedek alatt sem sikerdil.



Azért, hogy mi hamarabb diagndzishoz jussunk, elséként ki kell zarni az ataxiak szerzett formait. Koponya
MR vizsgalat soran eldénthetd, hogy van-e kisagyi atrophiaja a betegnek vagy sem, valamint, hogy eseleg
szerzett ok, azaz vérzés vagy Sclerosis multiplex betegség all-e a hattérben. Periférias idegek vizsgdlata
(ENG) fontos azon formak felismerésében, melyek polyneuropathiaval jarnak egyiitt. Laborleletekben
ellendrizni szlikséges az AFP szintet, a majfunkciokat, vesefunkcidkat, dltaldnos vérképet és az
ionhaztartast.

Sok tlinet segitheti a diagndzist, amit a beteg észlel, ezért fontos, hogy a beteg leirja tiineteit, és vizsgdlat
alatt ezeket pontokba szedve 0sszegezze az orvosnak. (Példaul, hogy van-e szemészeti problémdja, vagy
szivproblémaja.)

Szintén fontos, hogy a beteg tudja, hogy kinek milyen betegsége volt a felmen&i kdzott, ha valakinek volt
valami hasonl9, arrdl szlikséges dokumentaciot hoznia.

Genetikai diagnozis és finanszirozas:

Magyarorszagon az ataxiak hatterében allé genetikai oknak csak kis hanyada vizsgalhatd, egy részik
intézetlinkben, egy masik résziik Magyarorszag kiilonb6z6 egyetemi kézpontjaiban. A kilféldi genetikai
vizsgalatok dragdk, és nem mindig biztositanak eredményt. Mivel szamos, olyan genetikailag
meghatdrozott ataxia ismert, melyre specialis terdpia nem all rendelkezéslinkre, a draga, kulfoldi
genetikai vizsgdlat csak olyan esetekben javasolt, amikor a beteg vagy kozvetlen hozzatartozéja
csaladalapitas el6tt all, és ugy gondolja, hogy a genetikai diagndzis ezen tervét befolyasolna.

Kezelési opcidok

Mivel az ataxia egy komplex betegségcsoport, kezelése is komplex megoldast igényel. Kivalté ok
fliggvényében az ataxidk kilénb6z6 mértékben kezelhetGek. A genetikailag meghatarozott ataxiak kozdl
elenyészG6 azok szama, melyek kezelhetGek. Legtobb esetben oki terapia nem all rendelkezéslinkre. Az
orvosnak gyogyszerek szempontjabdl nagyon limitaltak a lehetGségei, leginkabb altalanos neuroprotektiv
szerekre van lehetdség: Q10 vitamin, C vitamin, E vitamin. Az ataxidhoz tarsuld tiineteket is lehet kezelni
gyogyszeresen, igy izommerevség esetén Baclofen adasa lehetséges, tremor (kézremegés) esetén béta-
blokkolok, tarsuld pszichiatriai tiinetek esetén antidepresszans/antipszichotikum kezelés.

Oki kezelés hianyaban a kezelésnek harom alappilére van:

1) altalanos allapot fenntartasa: proteingazdag diéta, stresszmentes életmad, egészségkarosito
kornyezet/szerek elkeriilése

2) testmozgas/ készségfejlesztés, egyensulyfejleszté gyakorlatok, koordindacids tornak - rendszeres
gyogytorna

3) klinikai vizsgalatokrdl valo érteslilés, esetlegesen ezekben valo részvétel.

Mi a varhato prognozis, lefolyas?



Az ataxiat okozo tényez6 vagy betegség pontos ismerete nélkiil nem tudunk informacidkkal szolgalni a
lefolyast illet6en. A legtobb genetikai hatter(i ataxia progressziv jelleg(i, ami az jelenti, hogy romlas
varhaté. Annak fliggvényében, hogy milyen stlyossagu a genetikai hiba, milyen életkorban kezd6dott a
betegség, valamint, hogy milyen tiinetek jelentkeznek még ataxia mellett, a sulyosbodas mértéke
kiilonb6z6 gyorsasagu lehet. Bizonyos ataxia formak jelent6s életmindség csokkenést
eredményezhetnek, szévédmények Utjan rovidithetik az élettartamot. Kedvez6 esetekben enyhe foku,
nagyon lassan romlé formdkat latunk, esetleg egy kifejezett romlds utan eléfordul, hogy tébb éven at
semmilyen allapotromlas nem jelentkezik.

Angol nyelv( tajékoztatod oldalak:

https://www.ataxia.org/resources/publications.aspx

Mi a varhaté prognozis, lefolyas?

A prognozis a kiilonb6z6 izomdystrophidkban jelentésen eltérhet, tehat ennek meghatdrozdsahoz pontos
diagnodzisra van sziikség. A gyorsan romlé betegségek esetében is Ugy, mint a Duchenne izomdystrophia,
a prognozist jelentGsen befolyasolja a gondozas, kiilondsen a tiid6gyodgyaszati és kardioldgiai gondozas.
Fontos tény, hogy még az ugyanazzal a genetikai hibaval rendelkezé betegek esetében is jelentés
kiilonbségek lehetnek jelen. A dystrophia myotonica sulyosabb formaja jelentds életminGség csokkenést
eredményezhet, szovédmények Utjan roviditheti az élettartamot (pl. szivritmus zavar). Maskor enyhe
foku relaxdcids nehézségen kivill nem okoz egyéb panaszt.



