Vestibularni a posturalni biomarkery u spinocerebelarnich ataxii a

perifernich vestibularnich lézi

Abstrakt

Soucasti klinického postizeni u degenerativnich spinocerebelarnich ataxii (SCA) miize byt
porucha vestibularnich funkci. Ta spolu s mozeckovou symptomatikou ptispiva k poruse
rovnovahy u téchto pacientll a mtize vést i k poruse dynamické zrakové ostrosti (DVA).

Cilem prace bylo za pouziti modernich diagnostickych metod objektivizovat postiZzeni
vestibulo-okularniho reflexu u pacientti s SCA. Inovativni metodu video Head Impulse Test
(VHIT) jsme nejdiive zavedli u pacientl po operaci vestibularnich schwannomi, u kterych je
pfitomno jasn¢ definované vestibularni postizeni. U pacientt s SCA jsme objektivizovali
postizeni DVA, jehoZ mira byla pfimo uméma poruSe vestibularni funkce detekované
vySetienim VHIT. Nejlepsi prediktivni hodnoty pro postizeni DVA jsme ziskali pouzitim
modelu, ktery kombinoval poruchu funkce vestibulo-okularniho reflexu métenou vHIT a miru
klinického mozeckového postizeni hodnocenou skdlou SARA (scale for assessment and rating
of ataxia). Ve svych vyzkumech jsem se dale zabyvala objektivizaci poruch posturalni stability
u pacientt s SCA pomoci vySetfeni posturografie. Standardni posturografické parametry
(plocha stabilogramu, délka kiivky stabilogramu a stfedni rychlost pohybu vektoru vysledné
tlakové sily — CoP) neumoznily odlisit jednotlivé typy poruch stability. Specifickym
parametrem, Ktery je charakteristicky pro mozeckové postizeni, je 3Hz tremor detekovatelny
frekven¢ni analyzou stabilogramu (Fast Fourier transform — FFT). Prokazali jsme, ze tento
parametr muze slouzit jako biomarker ¢asnych fazi mozeckového postizeni u pacientii s SCA.
Publikovali jsme prvni tfi ptipady onemocnéni ,,CANVAS* (syndrom cerebelarni ataxie,
neuropatie, vestibularni areflexie) v Ceské republice. U tohoto onemocnéni jsme zavedli do

klinické praxe metodiku molekularné-genetického vySetteni.
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