KONTROVERZE

CONTROVERSIES

Komentar ke kontroverzim
Je nutné diferencialne diagnosticky odliSovat
fenomenolégiu abnormalnych pohybov?

Is It Necessary to Differentiate
Phenomenology of Abnormal
Movements?

Posledné desatrocia priniesli nebyvaly po-
krok a rozvoj novych technolégif a dia-
gnostickych metédd v medicine. Kym tieto
postupy pomdhaju odhalovat stéle nové,
¢asto neocakdvané nozologické jednotky
a fenotypy, zdkladné klinické zru¢nosti a ba-
zalny sedliacky rozum ostdvaju hlavnou
zbrariou klinického neuroléga. Je nespo-
chybnitelné, ze dobra znalost fenomeno-
|6gie abnormélnych pohybov a schopnost
rozpoznavat syndromologické vzorce je
prvym a najdolezitejsim krokom k urceniu
spravnej diagndzy a naslednej liecby u velkej
vacsiny pacientov. Aj vyborne rozpracované
diagnostické a terapeutické algoritmy bez
vykonania prvého kroku - teda ¢o vlastne
idem rozlisovat alebo liecit — predsa nemoézu
za Standardnych okolnosti viest k zdarnému
koncu. Prikladom moZu byt funkéné poru-
chy, kde stanovenie diagndzy je zaloZzené
predovsetkym na pozitivnych klinickych kri-
téridch a ich nerozpoznanie vedie vacsinou
k zbyto¢nym, predrazenym a opakujicim sa
vysetreniam a liecbe, ktord uz z podstaty sa-
motného ochorenia neméa velkd nadej na
Uspech.

Minca viak ma dve strany. Nové poznatky
a technolégie umoznuju nalezy, ktoré kli-
nicky ¢asto nie je mozné predvidat, napr.
pacienti s izolovanou dysténiou a muta-
ciou v géne pre Ataxiu-telangiektaziu, ale
bez ataxie a telangiektazif v klinickom na-

leze [1] alebo pacient s klinickym a radiolo-
gickym nalezom typickym pre multisysté-
movu atrofiu (patologicky definovanu ako
synukleinopatia), ktory mal pri pitve nalez
kortikobazalnej degeneracie (definovanej
ako tauopatia) [2]. Fenotypovo-genotypové
a klinicko-patologické koreldcie sa teda sté-
vaju ¢oraz komplexnejsimi a podobne ako
pri novych genetickych metddach sa zac¢ina
aj pri klinickom vysetrovani pacientov hovo-
rit o fenotypovani novej generacie.

Na problematiku sa d& pozriet aj z prag-
matického hladiska terapie. Symptomaticka
liecba, ktord predstavuje velkd véac¢sinu na-
sich postupov v oblasti extrapyramidovych
ochoreni, je zaloZzena najma na spravnej fe-
nomenologickej klasifikacii (napr. dysto-
nia = botulotoxin, parkinsonizmus = dopa-
minergnd lie¢ba, tremor = beta-blokétory
a antikonvulziva) a tu sa neuroldg bez sprav-
neho zaradenia abnormalneho pohybu ne-
zaobide. Na druhej strane pozname viac ako
30 zriedkavych extrapyramidovych ocho-
reni @ mnoho daldich, ktoré k nim s najvac-
sou pravdepodobnostou v blizkej bud-
Ucnosti pribudnd, pri ktorych méze cielena
intervencia viest k dramatickému zlepseniu
zdravotného stavu pacientov [3]. Tieto inter-
vencie zahffaju napr. odstranenie toxickych
produktov (Wilsonova choroba, Niemann-
Pick typ C, atd), diétne opatrenia (GLUT-1 de-
ficiencia, abetalipoproteinémia, atd’), suple-
mentdcia vitaminov (ataxia s deficitom
vitaminu E, atd.), predchadzanie spusta-
¢om (paroxyzmalne dyskinézy, epizodicka
ataxia typu 2, atd’) alebo 3pecificku terapia
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(dopa responzivna dystonia, paroxyzmalne
dyskinézy, atd). Tieto ochorenia mézu mat
typicky a pomerne zndmy ale aj atypicky
klinicky fenotyp, kde sa bez detailnych me-
tabolickych, genetickych a neurozobrazova-
cich vysetreni nedopatrame k spravnej dia-
gndze a naslednej liecbe. Je otdzne do akej
miery by mal vieobecny neuroldg ovlddat
nuansy diagnostiky tychto raritnych extra-
pyramidovych ochoreni, adekvétne odlise-
nie zdkladnej fenomenoldgie a typickych
syndromologickych vzorcov by viak mala
byt samozrejmost. Rozpoznanie atypického
vzorca tazkosti by malo viest k referovaniu
pacienta do tercidrneho extrapyramidového
centra, ktoré umozni podstatne detailnej-
Siu diagnostiku a nasledny manazment ta-
kychto pacientov.
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