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Kas TAS IR?

Pie iedzimtam ataksijam (IA) pieder plasa spektra iedzimtas

saslimSanas, kuru galvenais simptoms ir ataksija Ar ataksiju

apzime nekoordinétas, neveiklas kustibas un gaitas traucgjumi ar

lidzsvara zudumu. IA izsauc izmainas noteiktos génos. Vairuma

gadfjumu saslim8ana skar vairak neka vienu gimenes locekli,

taCu médz but gadijumi, kad gimeng citiem saslim$ana nav

zinama. IA gadijumos ataksija visbiezak nav vienigais simptoms.

Citi neirologiskie simptomi var biit:

» Lénigums un trice (tremors);

» Dazadas gribai nepaklautas kustibas, pieméram, muskulu
savilkums (distonija);

* JuSanas trauc€jumi: tirpSana, nejutigums, dedzinasanas sajiita
rokas, kajas, ar vai bez muskulu vajuma (neiropatija).

* Var tik skartas arT citas organu sist€mas, piméram, sirds
(kardiomiopatija) vai acis (retinopatija)

KA ATAKSIJA TIEK MANTOTA?

Pastav Cetri galvenie ataksijas parmantosanas veidi:

* Autosomali dominanti iedzimtas ataksijas: ir jamanto tikai
viens bojats géns no viena vecaka. Personai ar vienu bojato
geénu ir 50% varbiitiba nodot to talak p&cnacgjiem.

» Autosomali recesivi iedzimtas ataksijas: ir japarmanto bojatais
géns no abiem vecakiem. Ja katram no vecakiem ir viens
bojatais géns, katram b&rnam ir 25% iesp&ja mantot abus
bojatos génus, kas izraisis saslimSanu. Parasti §$ados gadijumos
vecaki ir tikai slimibas ne&sataji un pasi ir veseli bez jebkadam
saslim$anas pazimeém.

» Ar X- hromosomu saistitas ataksijas: Bojatais géns atrodas X
hromosoma un $o génu talak bérnam var nodot tikai mate (kas
parasti ir vesela).

* Mitohondrialas ataksijas: SaslimSana rodas, kad bojatais géns
atrodas mitohondriju DNS. Mitohondriji ir §iinas dala, kas razo
energiju. Sis saslim3anas tiek mantotas tikai pa mates Iiniju.

KURAS IR DAZAS BIEZAKAS ATAKSIJAS?
Autosomali dominanti iedzimtas ataksijas

Spinocerebelara ataksija (SCA): Sobrid ir zinami ~36 dazadi
géni, kuru bojajumi izraisa SCA. SCA parasti sak izpausties
picaugu$o vecuma. Papildus ataksijai pacientiem var bit:

» Nekontroléta, patologiska kermena kustiba;

* Problémas ar uzmanibu, domasanu un atminu;

+ Redzes izmainas un/vai patologiskas acu kustibas;

» Kaju un roku nejutigums, tirp§ana, dedzinasana (neiropatijas).

Epizodiskas ataksijas: §1s ataksijas parasti sakas bérniba un
izpauzas ka 1slaicigas ataksijas un galvas reibonu epizodes, kas
atkartojas un tas biezi provocg fiziska slodze.

Autosomali recesivi iedzimtas ataksijas:

Sis ataksijas parasti sak izpausties pirms pacients ir sasniedzis 20

gadu vecumu. Sis ataksijas ir kompleksas un smagu nespéju

izraisoSas saslimsanas. Eiropa un Ziemelamerika visizplatitaka

no $Tm ataksijam ir Fridreiha (Freidreich) ataksija. So diagnozi

apstiprina veicot genétisku testéSanu. Ta var izpausties ar:

* JuSanas traucgjumiem;

* Patologisku mugurkaula izliekumu (kifoskolioze);

« Sirds patologiju (kardiomiopatiju);

* Cukura diabgtu.

Ar X — hromosomu saistitas ataksijas: Pie §1s grupas pieder Ar

trauslo X hromosomuasociétais tremora — ataksijas sindroms

(Fragile X-associated Tremor-Ataxia (FXTAS) syndrome)

Mitohondrialas ataksijas: Pie $is grupas pieder:

* Myoclonic epilepsy ragged red fire (MERRF) syndrome

 Neiropatija, ataksija un pigmentozs retinits (Neuropathy, ataxia
and retinitis pigmentosa (NARP))

» K&rna — Saira (Kearns-Sayre) sindroms

* POLG- saistitas saslimsanas (ataksiju neiropatiju spektra
saslimSanas)

KA TA TIEK DIAGNOSTICETAS?

Lai diagnostic&tu ataksiju, arstam ir rlipigi jaizverte Jisu

simptomi. Arstam biis nepiecieSms:

» Uzzinat Jasu gimenes saslim$anu vésturi trijas paaudzgs;

* Veikt neirologisku izmekle$anu;

* legiit nepiecieSamos attéldiagnostikas izmekl&jumus
(smadzenu KT vai MRI) un laboratoros izmeklgjumus;

Vienigais veids ka apstiprinat diagnozi ir veikt asins vai siekalu
paraugu genétisko testéSanu. Lai gan, ja genétiskais tests ir
negativs, Jums tik un ta var but genétiska slimiba, jo tikai dazi
patologiskie geni ir zinami un iesp&jama to testéSana.tos var
testét. Genétika konsultacija var palidzet Jums izprast genétiskos
riskus IA attistibai Jums un Jusu gimenei un var palidzgt planojot
gimeni.
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VAI PASTAV ARSTESANA?

Dazam retam iedzimtam ataksijam pastav specifiska arst€Sana.
Tacu lielakajai dalai ataksiju iesp&jams tikai mazinat simptomus.
Jasu dzives kvalitati var uzlabot:

* Fizioterapija;

» Logopéds;

* Ergoterapija;

* Mediciniskas iekartas specifisku problému risinasanai.
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