KONTROVERZE

CONTROVERSIES

Komentar ke kontroverzim
Je esencialni tremor nemoc nebo syndrom?

Is essential tremor a disease
or a syndrome? COMMENT
Syndrom (z feckého ouvdpour = soubéz-
nost) je charakterizovan mnozinou urcitych
pfiznakd neboli symptomatikou. Projevy,
které u pacientd pozorujeme, vypadaji po-
dobné, nicméné patofyziologie a etiologie
se mohou vyznamné lisit. U kazdého syn-
dromu stojime pred otazkou, do jaké miry
ma smysl rozlisSovat konkrétni nozologické
jednotky (a jejich podtypy), jeZz dany syn-
drom vyvolavaj.

Z akademického ¢i vyzkumného pohledu
je zédouci co nejpodrobnéjsi déleni. Detailni
urcovani jednotlivych fenotypovych a geno-
typovych variant mze vést k poznani odlis-
nych patogenetickych mechanizm(, upfes-
nit etiologii a pomoci k vyvoji ucinné 1écby
a prevence. Dovedeno do extrému, u dvou
nemocnych nebude jedno onemocnéni ve
svych nejjemnéjsich detailech nikdy stejné.
Kazdy jedinec ma unikatni genetickou vy-
bavu, plsobf a na n&j odlisné environmen-

talnf faktory a tyto proménné pak modifikuji
projevy, pribéh i lé¢bu nemoci (toto vycho-
disko je podkladem tzv. personalizované
mediciny, aplikované napt. v 1é¢bé nadoro-
vych onemocnéni [1]). Konsenzus, s jakym
rozliSenim je UGcelné rozezndavat jednotlivé
formy nemoci, je pfedmétem diskuze, ve
které se vzdy odrdzi Uhel pohledu diskutuji-
cich (vyzkumnici x lékafi x pacienti).

Z klinického hlediska by mélo mit odli-
sovani nozologickych jednotek prakticky
dopad. Odhlédneme-li od cisté popisného
pristupu (fenotyp), Ize za kritérium déleni po-
vazovat moment, kdy se zdanlivé podobna
onemocneént lisi diagnostickymi postupy, é-
Cebnymi metodami, prbéhem, prognézou,
riziky ¢i komplikacemi. Ackoli genotyp, feno-
typ i prlbéh esencidlniho tremoru (ET) vy-
kazujf urcitou variabilitu, diagnostika a lécba
je pfi soucasném stavu poznani u vsech
pacientl stejna [2]. Urceni diagndzy se opira
predevsim o klinické vysetfeni, podpdrnym
voditkem mohou byt efekt alkoholu ¢i po-
zitivni rodinnd anamnéza. V terapii jsme
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odkazani na Uzkou skupinu medikamentd
(propranolol, primidon, klonazepam ad.),
u farmakorezistentnich pfipadd Ize vyuZit
hluboké mozkové stimulace [3]. Detailni roz-
lisovani jednotlivych forem ET ma jisté vy-
znam pro zakladnf &i klinicky vyzkum, dovo-
lfm si ale tvrdit, Ze v neurologické praxi lze ET
stale povazovat za jedno onemocnéni.

Literatura

1. Yan L, Zhang W. Precision medicine becomes reality-
-tumor type-agnostic therapy. Cancer Commun (Lond)
2018; 38(1): 6. doi:10.1186/540880-018-0274-3.

2. Haubenberger D, Hallett M. Essential tremor.
N EnglJ Med 2018; 378(19): 1802-1810. doi: 10.1056/NEJM
cp1707928.

3. Hedera P. Emerging strategies in the management
of essential tremor. Ther Adv Neurol Disord 2017; 10(2):
137-148. doi: 10.1177/1756285616679123.

268

Cesk Slov Neurol N 2018; 81/114(3): 266-268




