Zespol Ataksja — Teleangiektazja G 11.3
Ataxia-teleangiectasia — AT

Rozpoznanie pewne

Pacjent ptci meskiej lub zenskiej z postepujaca ataksja mézdzkowa lub zwigkszona tamliwoscia
chromosoméw indukowang promieniowaniem jonizujacym, u ktérego stwierdzono mutacj¢ w obu
allelach genu ATM.

Rozpoznanie prawdopodobne

Pacjent ptci meskiej lub zenskiej z postepujaca ataksja mézdzkowa i trzema z ponizszych:
1. Teleangiektazje na spojowkach i/lub twarzy
2. Stezenie IgA w surowicy ponizej 2SD dla wieku
3. Stezenie AFP w surowicy powyzej 2SD dla wieku
4. Zwigkszona tamliwo$¢ chromosoméw pod wptywem promieniowania jonizujacego

Rozpoznanie mozliwe

Chtopiec lub dziewczynka z postgpujaca ataksja mézdzkowa i co najmniej jednym z ponizszych:
1. Teleangiektazje na spojéwkach i/lub twarzy
2. Stezenie IgA w surowicy ponizej 2SD dla wieku
3. Stezenie AFP w surowicy powyzej 2SD dla wieku
4. Zwigkszona tamliwo$¢ chromosoméw pod wptywem promieniowania jonizujacego

Spektrum choroby

AT jest postgpujacym schorzeniem neurologicznym. Wigkszos$¢ pacjentéw ma objawy ataksji
moézdzkowej w pierwszych latach zycia i w wieku pokwitania zalezna jest od wozka inwalidzkiego.
Teleangiektazje na spojéwkach pojawiaja si¢ zwykle okoto 4-8 roku zycia. Wielu pacjentéw ma
nawracajace zakazenia uktadu oddechowego. 10-15% chorych rozwija nowotwory wywodzace si¢ z
uktadu chlonnego (biataczka, chloniaki). Niekt6rzy pacjenci nie maja postawionego rozpoznania AT do
drugiej dekady zycia.

Diagnostyka réznicowa
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