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Neni nutné diferencialné diagnosticky
odliSovat fenomenologii abnormalnich

pohybU

It Is Not Necessary to Differentiate
Phenomenology of Abnormal
Movements

Tradi¢ny pristup neuroldga pri zistovani dia-
gndzy ochorenia historicky spociva v po-
stupnosti: fenomenologicky popis — urcenie
syndrému — topickd diagndza — nozologické
zatriedenie - etiopatogenéza ochorenia.
Cielom snaZenia je zistit sprdvnu diagnézu
a nasledne urcit postup adekvétnej liecby
tazkosti. Zatial ¢o prvé casti popisaného po-
stupu (fenomenologické a syndromologické
zatriedenie) Uzko suvisia s klinickymi schop-
nostami a znalostami vysetrujuceho, v dal-
som postupe sa v priebehu ¢asu ¢oraz viac
do popredia dostavaju vysledky pomocnych
vysetrovacich metdd — laboratérnych vyse-
treni, zobrazovacich metdd, genetickej ana-
lyzy. Neustéle zdokonalovanie tychto postu-
pov, ich ¢oraz lepsia geografickd a finan¢na
dostupnost vedie bez pochybnosti ku zrych-
leniu a skvalitneniu diagnostického postupu.
Tato skuto¢nost spolu s tlakom na finan¢nu
a ¢asovu efektivitu v medicine vytvdra pod-
mienky pre uvaZovanie typu nie je precizna
(¢asto ¢asovo a na skusenosti naro¢nd) fe-
nomenologickd diagnostika skér exhibiciou
seniorov ako bezpodmiene¢nou podmien-
kou spravnej diagnozy? Vacsinova reakcia
medicinskej obce je jednoznac¢né nie - fe-
nomenologickd diagnostika je stale pova-
Zovana za zakladny kamer\ ndsho klinického
pristupu. Je viak opacny (mensinovy) nazor
skutocne tak iracionalny?

Pomaockou pri diagnostike jednotlivych
typov abnormalnych pohybov byvaji odpo-
rucenia vo forme schém. V literature uvad-
zam aktudlne odkazy na niektoré z nich [1,2],
dohladatelné su vsak schémy pre kazdy typ

abnormélneho pohybu. Pri ich porovnani
zistime, ze bez ohladu na typ abnormélneho
pohybu sa v naslednom diagnostickom
strome opakuju rovnaké skutocnosti — ana-
mnéza, genetické vysetrenie, biochemicky
resp. toxikologicky screening a zobrazova-
cie vysetrenia ako NMR, SPECT. Hrozi ndm
skuto¢ne zdvazné pochybenie, ked pouzi-
jeme vulgarizovany postup akykolvek abnor-
malny pohyb — urob sériu vysetreni - vyhod-
not? Ak aj éno, nie je to skuto¢nost docasns,
ktord pominie zlepsenim dostupnosti a kva-
lity ponukanych pomocnych metodik?

ESte otdznejsia je situdcia v pripade ge-
neticky podmienenych ochorenf s abnor-
malnymi pohybmi. Zavedenie metodik
whole genome sequencing, whole exome
sequencing a targeted sequencing viedlo
ku vyraznému posunu v porozumeni rolf
jednotlivych génov v patoldgii humannych
ochoreni. Tieto metddy sa stavaju coraz do-
stupnejsimi pre klinické pracoviskd a vyrazne
klesd aj ich ndkladnost. Zavratne sa zvysuje
pocet publikdcii v danej problematike a den-
ne pribudaju tdaje o novych génoch spo-
jenych s fenotypmi ochoreni. Nazornym pri-
kladom méoZe byt praca Olgiatiho et al [3],
popisujuca genetické pozadie abnormal-
nych pohybov u sirodencov Zijucich na Slo-
vensku. U oboch deti muzského pohlavia sa
vyvinula v detskom veku dysténia — jeden
zacal trpiet generalizovanou dysténiou po
epizode subakutnej infantilnej metabolic-
kej encefalopatie po chirurgickom zékroku,
u mladsieho brata sa naopak vyvinula paro-
xyzmalna zatazou indukovana dysténia dol-
nych konéatin. Pricinu tazkosti sa pri pouZitf
dostupnych vysetrovacich postupov dlho-
dobo nepodarilo ur¢it. S pouzitim moder-
nych metdd veitane whole exome sequen-
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cingu boli u oboch siurodencov zistené
mutdcie v géne pre kratky retazec enoyl-
-CoA hydratdzy 1 (ECHST) - tento geneticky
defekt na mitochondridlnej drovni bol dosial
popisany len s fenotypom subakutnej nek-
rotizujucej encefalopatie (Leighovho syn-
drému) alebo jeho atypickych foriem (Le-
igh-like). Tu vidime, Ze standardny postup od
fenomenolégie cez syndrém a nozoldgiu
neviedol ku objasneniu etioldgie ochorenia.
Naopak pouZitie novogenera¢nej metddy
sekvenovania viedlo k objavu novej fenoty-
pickej manifestécie defektov jedného génu.
V suhlase s niektorymi autormi [4] mézeme
hovorit o novom fenoméne — sekvenovanie
metddami novej generacie vedie k objave-
niu fenotypov novej generacie. Znalost pri-
¢iny tazkostf je nasledne kli¢om ku hladaniu
cesty terapeutického ovplyvnenia.
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