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CONTROVERSIES KONTROVERZE

Je esenciálny tremor 
choroba alebo syndróm?

Is es sential tremor a dis ease 

or a syndrome? DISEASE

Podľa novej klasifikácie tremoru z roku 

2018 je esenciálny tremor (ET) defi novaný 

ako izolovaný akčný tremor dominantne 

HK (nie izolovaný tras hlasiviek alebo hlavy), 

ktorý trvá minimálne 3 roky a nie sú prí-

tomné iné neurologické prejavy ako dystó-

nia, ataxia alebo parkinsonizmus [1]. Napriek 

častému familiárnemu výskytu nebol dote-

raz objavený gén, ktorý by bol spojený s mo-

nogénovou formou ET u väčšej časti tejto 

populácie, ET nie je možné potvrdiť pato-

logicky a tiež neexistuje špecifi cký nález pri 

neurozobrazovacom vyšetrení mozgu, ktorý 

by dokázal potvrdiť dia gnózu ET. A tu na-

stáva problém, ktorý nás vedie k uvažovaniu 

o tom, že ET nie je choroba, ale syndróm po-

zostávajúci z veľa rôznych ochorení. A pre-

tože vyšetrujeme takú heterogén nu skupinu 

pa cientov, nie sme schopní identifi kovať jej 

príčinu. 

Čo teda vo všeobecnosti defi nuje extra-

pyramidové ochorenie (chorobu)? Buďme 

k sebe úprimní a pozrime sa na analógiu 

s Parkinsonovou chorobou (PCH), ktorá má 

„chorobu“ dokonca v názve. 

Klinika –  ET je monosymp tomatické ocho-

renie (jedno z klinicky najhomogén nejších, 

aké poznáme), kde podľa definície môže 

mať pa cient jedine tremor a nesmú byť prí-

tomné žiadne iné neurologické prejavy. Je-

diný nekonzistentný klinický faktor pri ET 

je bimodálny vek vzniku, ktorý nás nabáda 

k tomu, aby sme uvažovali o rôznych etioló-

giach vedúcich k symp tomatológii ET. Na-

proti tomu u pa cientov s PCH okrem bra-

dykinézy vidíme rozsiahlu paletu príznakov. 

U približne 30 % pa cientov sa nikdy neobjaví 

tremor, spektrum nemotorických príznakov 

je mimoriadne pestré a heterogén ne, PCH 

môže vzniknúť od adolescencie po sénium 

(s preukázateľne rozdielnou etiológiou). 

Genetika –  pri ET má > 50 % pa cientov po-

zitívnu rodin nú anamnézu, pričom doteraz 

nebol objavený jediný gén, ktorý by dokázal 

vysvetliť významnejšiu proporciu tejto gene-

tickej viazanosti. Pri PCH naopak poznáme 

viac ako 20 monogénových foriem, ktoré 

zodpovedajú za približne 15 % prípadov 

ochorenia [2]. Problém je, že väčšina funguje 

úplne rozdielnym mechanizmom od mito-

chondriálneho postihnutia po ovplyvnenie 

α-synukleínu, lyzozómov a iných bunkových 

štruktúr a funkcií.

Zobrazovacie vyšetrenia –  pri ET nepo-

známe žiadny špecifi cký nález na MR alebo 

inom rutin nom zobrazovacom vyšetrení. 

Pri PCH považujeme za zlatý štandard DaT- 

scan, avšak aj tu existuje skupina pa cientov, 

ktorí majú klinicky parkinsonizmus, ale nega-

tívny DaTscan (tzv. scans without evidence 

of dopaminergic defi cit). Avšak aj časť týchto 

pa cientov s iniciálne negatívnym DaTsca-

nom može nález časom progredovať a DaT- 

scan u nich bude po niekoľkých rokoch 

pozitívny [3]. Ani toto vyšetrenie teda neza-

ručuje nespochybniteľné potvrdenie/ vyvrá-

tenie dia gnózy. Navyše DaTscan bude po-

zitívny aj pri iných neurodegeneratívnych 

parkinsonizmoch.

Patológia –  pri ET špecifický patolo-

gický nález nepoznáme, u približne 12 % 

pa cientov môže byť pitevný nález charak-

teristický pre progresívnu supranukleárnu 

obrnu. Pri PCH sa za defi nujúci prejav pova-

žuje prítomnosť Lewyho teliesok. Napriek 

tomu u časti pa cientov s geneticky podmie-

neným parkinsonizmom (napr. gény par-

kin alebo LRRK2) Lewyho telieska vôbec prí-

tomné byť nemusia [4].

Napriek klinickej homogén nosti a chý-

bajúcim dôkazom o nejednotnej etioló-

gii máme tendenciu označovať ET ako syn-

dróm. To celkom nedáva logiku vo svetle 

PCH, ktorá je klinicky výrazne heterogén na 

a preukázateľne podmienená rozdielnymi 

etiopatogenetickými mechanizmami. Na-

vyše, ak by sme nepoužívali pojem ET ako 

ochorenia, prinieslo by to mnoho ďalších 

pragmatických problémov. V prvom rade 

by sme prišli o najčastejšie extrapyramidové 

ochorenie zahrnuté v ICD-10 a s tým súvi-

siace vymoženosti, ako napr. nárok na kom-

penzácie, jednoduchšiu komunikáciu s pois-

ťovňami, atď. Ako by sme v takom prípade 

označovali ochorenie pa cienta? Izolovaný 

posturálny a kinetický tremor HK s pozitív-

nou rodin nou anamnézou a terapeutickou 

odpoveďou na alkohol? To by nám asi veľmi 

nepomohlo. Je ťažké si predstaviť, ako by sa 

s takýmto názvom choroby pa cienti združo-

vali a vytvárali pa cientské organizácie, ako by 

si vyhľadávali informácie o ochorení, ako by 

sme robili fundraising, resp. ako by sa na to 

pozerali revízni lekári a pracovníci sociálnej 

poisťovne. Nebuďme teda pokrytci a dajme 

každému rovnakú šancu –  nazývajme buď 

ET chorobou alebo PCH syndrómom.
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