KONTROVERZE

CONTROVERSIES

Je esencidlni tremor
nemoc nebo syndrom?

Is essential tremor a disease
or a syndrome? SYNDROME

Syndrom znamend soubor pfiznakl, jez
se vyskytujf spole¢né. Nemoc (choroba) je
charakterizovana urcitou vyvoldvajici pfici-
nou (jednotnou etiologif), typickym pribeé-
hem, klinickymi pfiznaky a prognézou [1].
Uz z téchto zékladnich definic je zftejmé, Ze
esencidlni tremor (ET) je ve skute¢nosti syn-
drom a nikoli nemoc. Pokud se ET bere jako
klinicka jednotka pro zjednoduseni diferen-
cidInf diagnostiky v0ci jinym jednotkdm, ne-
znamena to jesté jeho jednotnou etiologii.

Z&kladni literatura se v ndzoru na povahu
tohoto onemocnéni shoduje. UZ v roce 1949,
kdy jako prvni popsal ET v dodnes platném
pojeti, uvadi Macdonald Critchley: ,Mozna
nejzajimavéjsim aspektem esencidlniho
tfesu je plvod tohoto stavu. CeloZivotnf{
monosymptomatické postizeni se sotva
mUze povazovat za chorobnou jednotku,
o nic vice nez jakakoli jind vrozena télesna
zvlastnost” [2]. Ve vieobecné uzndvaném
,Consensus Statement of the Movement
Disorders Society on Tremor” z roku 1998 byl
ET také definovan jako ,syndrom, jejz tvofi
obvykle dédi¢ny, pfevdzné posturdlni tfes
rukou a nékdy i hlavy” [3]. Nova verze kon-
senzu téze spole¢nosti nadale definuje ET
jako ,samostatny syndrom s oboustrannym
akenfm tfesem hornich koncetin” [4].

I podle své nejaktudlingjsi definice tedy ET
nenf nemoc, ale syndrom, ktery ma mnoho
moznych pficin, jez zatim vétsinou z0sta-
vaji neobjasnény. Pfredpokladajf se jak he-
reditdrni geneticky vazand, tak sporadicka
onemocnént. Jako klinické doklady pro rliz-

norodou etiologii ET mohou slouzit rozdily
v klinickém obrazu a prdbéhu, podle nichz
Ize délit skupiny pacientd s ET na onemoc-
néni s casnym a pozdnim pocatkem [5,6],
s tfesem hlavy a bez néj, s pfitomnosti ¢i ne-
pfitomnosti laboratorné prokazatelnych po-
ruch rovnovahy ve stoji a pfi chzi, kognitiv-
niho deficitu apod. [7].

Variabilnf klinicky obraz a réiznoroda etio-
logie syndromu ET zfejmé vysvétluje do-
savadni neuspésnost snah o zjisténi gene-
tického podkladu u rodinného vyskytu ET.
Presny popis klinického fenotypu je klicovy
pro indikaci a interpretaci vysledkd gene-
tickych testl, protoZze mutace v rdznych
genech mohou mit velmi podobné feno-
typy (= klinické obrazy) a naopak, mutace
téhoZ genu mUZe vyvolat velmi odlisné fe-
notypy [8]. Detailni individudlnf popis klinic-
kého obrazu (hlavnich i pfidatnych pfiznakd)
pacienta s ET tak mUze napovédét, jak prav-
dépodobné je postizeni urcitého genu,
a umozni volbu vhodné pomocné vyset-
fovaci metody. Stejné jako naslepo indiko-
vané zobrazovaci metody ani nejmodernéjsi
metody genetického vysetfeni diagndzu
bez pfesného popisu klinického syndromu
neurcf.

Pfesto na zavér této snadné argumentace
mozna feknu néco necekaného: Bude lepsi,
kdyZ si neurologové v komunikaci s pacienty
a vefejnosti i nadéle uchovaji ET jako klinic-
kou jednotku (,nemoc”) s jasnou a jedno-
znacnou diagndzou. ET je jedna z nejcas-
téjsich neurologickych diagnéz v populaci.
Jeji drobenf na dil¢i podjednotky bez moz-
nosti jejich cilené terapie by zbyte¢né za-
mlzovalo vyznam a zavaznost této choroby.
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Koneckonct se i epilepsie nadale navenek
uchovavé jako jednotna ,nemoc”, protoze —
jak uznavéa Mezinarodni liga proti epilepsii —
,The word ,disease” better connotes the se-
riousness of epilepsy to the public” [9].
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