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HEREDITÁRNE ATAXIE

Geneticky 
podmienená skupina 

ochorení
AD, AR dedičnosť

Spinocerebellárne
ataxie, Friedreichova

ataxia (FA)...

FA incidencia

1: 50 000

Jayadev S, Bird TD. Genet Med. 2013 Sep;15(9):673-83.



FRIEDREICHOVA ATAXIA

• Najčastejšia AR dedičná ataxia

• Znížená expresia génu FXN (protein frataxin) – mitochondriálna 
dysfunkcia 

• Frataxin – homeostáza železa v mitochondriách – nedostatok –
náchylnosť k oxidačnému stresu – najviac ovplyvnené 
energeticky náročné bunky

• Typická manifestácia pred 20 rokom veku

• Multisystémové ochorenie: 
neurologická, KARDIOLOGICKÁ, endokrinologická, muskulosk
eletálna symptomatika

Vališ, et al. Neurol. praxi. 2024;25(4):296-302



https://imaging-cro.biospective.com/resources/friedreich-ataxia-

imaging-biomarkers#frda-symptoms#frda-symptoms



KAZUISTIKA

2003 narodenie

2009 

náhodne zistená 
kardiomyopatia

2011 komplexne 
vyšetrená FN Brno

2012 geneticky 
potvrdená FRDA + 

prvé príznaky –
neistota v 

chôdzi, zakopávanie

2018 
diagnostikovaný 

diabetes mellitus 1. 
typu

2021 mechanický 
vozík

2022 implantácia 
ICD 



KAZUISTIKA 

• RA: KV 0 , neurologicky 0

• FA: Novorapid, Toujeo, užívala Skyclaris, vysadený 9/2025 
(noncompliance)

• SA:  býva sama v bezbariérovom byte, ukončená SŠ s 
maturitou, štúdium na VŠ ukončila

• AA: PNC susp.



• ... 7/2025 Nají se sama, hygienu zvládá v bezbariérovém
prostoru. Není schopná psát tužkou. Pohyb na elektrickém
vozíku. Má asistentku...



Digitálna databáza FN Motol













Ciele kardiologickej starostlivosti

Pravidelné kontroly + optimalizácia medikácie

Sledovanie príznakov srdcového zlyhávania

Stratifikácia rizika a prevencia SCD 

Záchyt a liečba arytmií

Multidisciplinárna spolupráca



Ommen S, et al., JACC 2024; 83:2324–2405  



Pousset et al., JAMA Neurol. 2015;72(11):1334-1341



Pousset et al., JAMA Neurol. 2015;72(11):1334-1341

53 % zomrelo na KV 

komplikácie, ďalších 33 %

zomrelo z neznámych příčin –

mohlo sa jednať o SCD?



Follow up

Felbotrombóza
v. subclavia

5/2022 –
apixaban

12/2023 –
palpitácie –

akútne 
vyšetrená, výpi

s z ICD. bez 
arytmií, IVS 

30mm, EFLK 
85%, predpísan

ý BB

7/2024 –
Omaveloxolon

e

9/2024 výpis z 
ICD: 1x nsKT
bez udelenej 

terapie 

7/2025 výpis z 
ICD: bez 

arytmie, IVS 
25mm, EFLK 

75%



Mesiac/rok NTproBNP (ng/l) hsTnI (ng/l)

3/2022 170,7 498,6

9/2022 351 391,5

9/2023 96,7 -

12/2023 689,6 920,2

3/2024 174,1 769,3

8/2024 355 770,4

9/2024 194,1 391

1/2025 53,6 489

7/2025 311,2 864



Zhrnutie

• Postihnutie srdca môže byť prvým prejavom FA

• Pacienti s FA  zomierajú najčastejšie na kardiovaskulárne 
komplikácie

• Stratifikácia rizika SCD u pacientov s FA - náročná úloha? –
málo evidencie

• Nová liečba  - omaveloxolone – vyžaduje MDT follow up a 
dobrú spoluprácu pacienta



Ďakujem za Vašu 
pozornosť. 


