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KONTROVERZE CONTROVERSIES

Is It Necessary to Diff erentiate 

Phenomenology of Abnormal 

Movements?

Posledné desaťročia priniesli nebývalý po-

krok a rozvoj nových technológií a dia-

gnostických metód v medicíne. Kým tieto 

postupy pomáhajú odhaľovať stále nové, 

často neočakávané nozologické jednotky 

a fenotypy, základné klinické zručnosti a ba-

zálny sedliacky rozum ostávajú hlavnou 

zbraňou klinického neurológa. Je nespo-

chybniteľné, že dobrá znalosť fenomeno-

lógie abnormálnych pohybov a schopnosť 

rozpoznávať syndromologické vzorce je 

prvým a najdôležitejším krokom k určeniu 

správnej dia gnózy a následnej liečby u veľkej 

väčšiny pa cientov. Aj výborne rozpracované 

dia gnostické a terapeutické algoritmy bez 

vykonania prvého kroku –  teda čo vlastne 

idem rozlišovať alebo liečiť –  predsa nemôžu 

za štandardných okolností viesť k zdarnému 

koncu. Príkladom môžu byť funkčné poru-

chy, kde stanovenie dia gnózy je založené 

predovšetkým na pozitívnych klinických kri-

tériách a ich nerozpoznanie vedie väčšinou 

k zbytočným, predraženým a opakujúcim sa 

vyšetreniam a liečbe, ktorá už z podstaty sa-

motného ochorenia nemá veľkú nádej na 

úspech.

Minca však má dve strany. Nové poznatky 

a technológie umožňujú nálezy, ktoré kli-

nicky často nie je možné predvídať, napr. 

pa cienti s izolovanou dystóniou a mutá-

ciou v géne pre Ataxiu-telangiektáziu, ale 

bez ataxie a telangiektázií v klinickom ná-

leze [1] alebo pa cient s klinickým a radiolo-

gickým nálezom typickým pre multisysté-

movú atrofiu (patologicky defi novanú ako 

synukleinopatia), ktorý mal pri pitve nález 

kortikobazálnej degenerácie (definovanej 

ako tauopatia) [2]. Fenotypovo-genotypové 

a klinicko-patologické korelácie sa teda stá-

vajú čoraz komplexnejšími a podobne ako 

pri nových genetických metódach sa začína 

aj pri klinickom vyšetrovaní pa cientov hovo-

riť o fenotypovaní novej generácie. 

Na problematiku sa dá pozrieť aj z prag-

matického hľadiska terapie. Symp tomatická 

liečba, ktorá predstavuje veľkú väčšinu na-

šich postupov v oblasti extrapyramidových 

ochorení, je založená najmä na správnej fe-

nomenologickej klasifikácii (napr. dystó-

nia = botulotoxín, parkinsonizmus = dopa-

minergná liečba, tremor = beta-blokátory 

a antikonvulzíva) a tu sa neurológ bez správ-

neho zaradenia abnormálneho pohybu ne-

zaobíde. Na druhej strane poznáme viac ako 

30 zriedkavých extrapyramidových ocho-

rení a mnoho ďalších, ktoré k nim s najväč-

šou pravdepodobnosťou v blízkej bud-

úcnosti pribudnú, pri ktorých môže cielená 

intervencia viesť k dramatickému zlepšeniu 

zdravotného stavu pa cientov [3]. Tieto inter-

vencie zahŕňajú napr. odstránenie toxických 

produktov (Wilsonova choroba, Nieman n-

Pick typ C, atď.), diétne opatrenia (GLUT-1 de-

fi ciencia, abetalipoproteinémia, atď.), suple-

mentácia vitamínov (ataxia s deficitom 

vitamínu E, atď.), predchádzanie spúšťa-

čom (paroxyzmálne dyskinézy, epizodická 

ataxia typu 2, atď.) alebo špecifi ckú terapia 

(dopa responzívna dystónia, paroxyzmálne 

dyskinézy, atď.). Tieto ochorenia môžu mať 

typický a pomerne známy ale aj atypický 

klinický fenotyp, kde sa bez detailných me-

tabolických, genetických a neurozobrazova-

cích vyšetrení nedopátrame k správnej dia-

gnóze a následnej liečbe. Je otázne do akej 

miery by mal všeobecný neurológ ovládať 

nuansy dia gnostiky týchto raritných extra-

pyramidových ochorení, adekvátne odlíše-

nie základnej fenomenológie a typických 

syndromologických vzorcov by však mala 

byť samozrejmosť. Rozpoznanie atypického 

vzorca ťažkostí by malo viesť k referovaniu 

pa cienta do terciárneho extrapyramidového 

centra, ktoré umožní podstatne detailnej-

šiu dia gnostiku a následný manažment ta-

kýchto pa cientov.
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Komentář ke kontroverzím

Je nutné diferenciálne diagnosticky odlišovať 
fenomenológiu abnormálnych pohybov? 
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