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PŘEHLEDNÝ REFERÁT

Parkinsonské fenotypy – na cestě k nové 
nozologii atypických parkinsonských 
syndromů

Parkinsonian Phenotypes – towards New Nosology of Atypical 
Parkinsonian Syndromes

Souhrn
Parkinsonova nemoc je v současnosti stále ještě nozologickou jednotkou (G20), která však 
skrývá pestrou škálu fenotypů charakterizovaných přítomností parkinsonského syndromu 
s měnlivou akcentací jednotlivých symptomů, motorických, kognitivních i behaviorálních, 
a s velmi variabilním průběhem. Zdá se, že se tato jednotka do budoucna (díky dalšímu 
pokroku v poznání variability fenotypů a jejich klinickopatologických korelací na ultrastruk-
turální úrovni) bude rozpadat na několik podrobněji definovaných nozologických jednotek. 
Podobně se během posledních 50 let postupně diferencovaly atypické parkinsonské syn-
dromy jako Parkinsonova nemoc s demencí (PDD), progresivní supranukleární paralýza (PSP), 
multisystémová atrofie (MSA), kortikobazální degenerace (CBGD), demence s Lewyho tělísky 
(DLBD), frontotemporální demence (FTD) a endemické atypické parkinsonské syndromy, jako 
je guamský parkinsonský komplex a guadeloupský parkinsonizmus. Atypické parkinsonské 
syndromy jsou však stále ještě diagnostikovány na základě klinických diagnostických kritérií, 
která v době svého vzniku jen částečně reflektovala pravou patologickou podstatu poruchy; 
jejich nahrazení kritérii vzniklými na základě klinickopatologických korelací by mělo být hlav-
ním úkolem výzkumu v této oblasti v příštích letech.

Abstract
Parkinson’s disease is still viewed as a nosological entity (G20), yet it covers a wide range of 
clinical phenotypes characterised by the presence of parkinsonian syndrome with variable 
expression of a range of symptoms – motor, cognitive and behavioural – and an uncertain 
course. It appears that, largely thanks to progress in the recognition of phenotype variability 
and its clinico-pathological correlations at an ultrastructural level, it will divide into several 
close but separate nosological entities. In the last 50 years certain atypical parkinsonian syn-
dromes have already split off one by one – Parkinson’s disease dementia (PDD), progressive 
supranuclear palsy (PSP), multiple system atrophy (MSA), corticobasal degeneration (CBGD), 
diffuse Lewy body disease (DLBD), frontotemporal dementia (FTLD) and the endemic parkin-
sonian syndromes such as Guam and Guadeloupean parkinsonism. However, the atypical 
parkinsonian syndromes are still diagnosed on the basis of (mainly obsolete) clinical dia
gnostic criteria which, at the time of their creation, only partially reflected the real pathologi-
cal nature of the disorder. Their replacement with newly-developed criteria created on the 
basis of clinico-pathological correlation should be given priority in the field of translational 
research in the immediate future.
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Úvod
Parkinsonův popis nemoci, která již více 
než sto let nese jeho jméno, zahrnuje do-
dnes udávanou triádu příznaků: klidový 
třes, ztuhlost (rigiditu) a povšechné zpo-
malení pohybu (bradykinezi), která byla 
až v posledních letech doplněna na tet-
rádu příznakem posturální instability [1,2]. 
Parkinsonova nemoc, dříve pokládaná za 
prototyp parkinsonského „hypokineticko- 
-rigidního“ syndromu, byla v  téže době 
považována za klinický korelát tzv. status 
lacunaris cerebri, kdy je oblast bazálních 
ganglií postižena drobnými mozkovými 
infarkty a mozková tkáň zde makrosko-
picky připomíná sýr s  malými oky. Bo-
hužel u určité části neurologické komu-
nity zůstala tato představa parkinsonizmu 
a jeho příčin platná dodnes. Parkinsonova 
nemoc je nyní jak v evropské mezinárodní 
klasifikaci nemocí (MKN-10), tak i ame-
rickém Diagnostic and Statistic Manual 
(DSM-IV) klasifikována jako neurodege-
nerativní onemocnění, jehož klinické pří-
znaky jsou důsledkem neurodegenerace 
více částí centrální nervové soustavy, nej-
významněji patrně oblasti pars compacta 
substantiae nigrae. Již téměř deset let je 
však více či méně jasné, že klinický průběh 
Parkinsonovy nemoci je tak mnohotvárný, 
že vede k úvahám o rozpadu této klinické 
jednotky na další fenotypy [3,4]. Genoty-
picky se nozologická jednotka G20 roz-
padá již od roku 1997, kdy byl popsán 
lokus PARK1, kódující manifestaci fami-
liární alfa-1-synukleinopatie. Od té doby 
výzkum pokročil, takže takových lokusů je 
dnes známo 15 [5,6].

Nicméně dělení parkinsonského syn-
dromu na fenotypy, které jsou od pů-
vodního „hypokineticko-rigidního“ syn-
dromu zásadně odlišné i  patologicky, 
začalo už před téměř 50 lety.

Progresivní supranukleární 
paralýza (PSP, Steele- 
-Richardson-Olszewski nemoc)
Začátkem 60. let minulého století si ně-
kolik bystrých kanadských neurologů za-
čalo všímat některých specifik klinického 
obrazu u pacientů, kteří byli léčeni pod 
diagnózou Parkinsonova nemoc. Patrně 
první z  nich byl John Richardson, jenž 
u  svých pacientů pozoroval „zvláštní“ 
typ pohledové obrny, dysexekutivní syn-
drom, progredující demenci, časté pády 
a absenci třesu. Jako spíše praktický – byť 
univerzitní – neurolog, který (asi) neměl 

Příloha 1. Klinická diagnostická kritéria progresivní supranukleární para-
lýzy [68].

1. Možná („possible“) progresivní supranukleární paralýza
Všechny tři příznaky:
• postupně progredující onemocnění
• začátek ve věku 40 a více
• nepřítomnost známek jiné příčiny poruchy
A některý z následujících:
• obrna vertikálního konjugovaného pohledu
• zpomalené vertikální sakády a významná posturální instabilita s pády během jednoho  
   roku průběhu nemoci

2. Pravděpodobná („probable“) progresivní supranukleární paralýza
Všech pět příznaků:
• postupně progredující onemocnění
• začátek ve věku 40 a více
• nepřítomnost známek jiné příčiny poruchy
• obrna vertikálního konjugovaného pohledu
• zpomalené vertikální sakády a významná posturální instabilita s pády během jednoho  
   roku průběhu nemoci

Vylučující kritéria pro diagnózu progresivní supranukleární paralýzy:
• recentní encefalitida
• „alien limb“ syndrom, kortikální somatosenzorické příznaky nebo temporoparietální  
   atrofie
• psychóza bez vztahu k dopaminergní léčbě
• významné cerebelární příznaky
• významná (nevysvětlená) dysautonomie
• těžké asymetrické příznaky parkinsonizmu
• relevantní strukturální abnormita bazálních ganglií v zobrazení
• Whippleova nemoc při PCR vyšetření likvoru

Obr. 1. Prof. John Steele (vlevo) diskutuje současnou klasifikaci parkinsonských 
syndromů s prof. Carlem Colosimem po své přelomové přednášce během světo-
vého neurologického kongresu v Bangkoku v říjnu 2009.
©foto Petr Kaňovský
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čas na další metody paraklinického tes-
tování, přizval ke konzultaci dalšího ko-
legu, Johna Steelea. Tak došlo k  tomu, 
že první z  tzv. parkinson-plus syndromů 
se dnes kromě popisného názvu a zkratky 
(Progressive Supranuclear Palsy, PSP) na-
zývá nemocí Steele-Richardson-Ols-
zewski [7,8]. Jerzy Olszewski byl patolog, 
který poprvé popsal dnes již charakteris-
tický obraz PSP; tehdy pochopitelně bez 
zmínky o patologické agregaci tau pro-
teinů. Je však otázka, které z podob ne-
moci toto jméno náleží, neboť následující 
vývoj poznání přinesl (před asi šesti lety) 
další rozdělení nozologické jednotky PSP 
na tzv. PSP Richardsonova typu a PSP par-

kinsonského typu, a o dva roky později 
byl přidán další fenotyp, tzv. pure akinesia 
with gait freezing [9]. Musíme zde však 
uvést, že John Steele na posledním světo-
vém neurologickém kongresu sám navrhl, 
aby se porucha nadále klasifikovala jako 
jedna nozologická jednotka a aby se jme-
novala Richardsonova nemoc (obr. 1) [10]. 

Multisystémová atrofie (MSA)
Další v řadě bylo onemocnění, které kom-
binovalo příznaky parkinsonizmu s auto-
nomní dysfunkcí a mozečkovým a pyrami-
dovým postižením. Porucha s dominantní 
autonomní symptomatikou byla již od po-
loviny 50. let nazývána Shy-Dragerovým 

syndromem, aniž kdy kdo podrobněji 
zkoumal bližší charakteristiky a kombinaci 
parkinsonských symptomů v rámci tohoto 
onemocněním [11]. Až v roce 1989 Nial 
Quinn dal této poruše název multisysté-
mová atrofie a postuloval klinická krité-
ria tohoto onemocnění [12]. Pokrok však 
i v této době šel pomalu: v Čechách byla 
autoritami existence této nemoci zpo-
chybňována ještě i po jejím prvním čes-
kém popisu v roce 1996 [13]. Za zhruba 
20 let, která uplynula od prvního kom-
pletního popisu onemocnění, diferenciace 
pokračovala. Quinnova původní kritéria 
jsou považována za obsolentní a nemoc je 
nyní popisována ve dvou variantách, tzv. 
MSA-C („cerebellar“) a MSA-P („parkin-
sonian“). Toto spíše arbitrární rozdělení 
je reflexí poměrně velkého počtu klinicko-
patologicky korelovaných případů, kdy ty-
pická patologie, totiž argyrofilní oligoden-
drogliální cytoplazmatické inkluze, byly 
nalezeny u případů s výrazně odlišným kli-
nickým fenotypem (obr. 3) [14]. Rozděle-
ním na fenotypy MSA-C a MSA-P jako by-
chom se obloukem vraceli do minulosti: 
MSA-C svými klinickými projevy a dalšími 
charakteristikami odpovídá zhruba tomu, 
co bylo v minulosti označováno jako „oli-
vopontocerebellární atrofie“, ať již typu 
Pierre-Marie-Foix-Alajouanine, Stewart-

Příloha 2. Klinická diagnostická kritéria multisystémové atrofie [69].

Doména Kritérium Klinický příznak
autonomní a genitourinární dysfunkce ortostatický pokles krevního tlaku  

o 30 mmHg v systole nebo 15 mmHg v diastole
nebo 
trvalá močová inkontinence s erektilní  
dysfunkcí (u mužů) 
nebo obojí

• ortostatická hypotenze (20 mmHg systo-
lická nebo 10 mmHg diastolická)

• močová inkontinence nebo močové 
reziduum

parkinsonizmus bradykineze 
a 
rigidita
nebo
posturální instabilita
nebo
tremor

• bradykineze (progresivní redukce rych-
losti a amplitudy volních pohybů při je-
jich opakování)

• rigidita
• posturální instabilita (ztráta primárních 

posturálních reflexů
• tremor (posturální, klidový nebo obojí)

mozečková dysfunkce ataxie chůze 
a
ataktická dysartrie
nebo
ataxie končetin
nebo
trvalý pohledový nystagmus

• ataxie chůze (brachybazie s nepravidel-
nými kroky)

• ataktická dysartrie
• ataxie končetin
• pohledový nystagmus

kortikospinální dysfunce nejsou definující kritéria • pyramidové iritační příznaky 
s hyperreflexií

Obr. 2. Typická „alfa-synukleinopatie“, Lewyho tělíska v neuronech, neuro-
nální degenerace a Marinescova tělíska, patologický obraz přiřazovaný k feno-
typu idiopatické Parkinsonovy nemoci.
©Ústav patologie LF UP a FN Olomouc
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-Holmes či jakékoliv jiné kombinace au-
torských jmen. MSA-P potom odpovídá 
spíše tomu, čemu se říkalo „striatonig-
ral degeneration“, byť toto označení ne-
bylo používáno déle než několik let [15]. 
Je potřeba zde zdůraznit, že i dnešní kri-
téria předpokládají prakticky intaktní ko-
gnitivní funkce jak u  formy MSA-C, tak 
i u formy MSA-P.

Demence s Lewyho tělísky 
(DLBD) a Parkinsonova nemoc 
s demencí (PDD)
Diskuze o  incidenci kognitivní poruchy 
nebo demence u P arkinsonovy nemoci 
trvá také zhruba 20 let. Původní názor 
totiž byl, že jen u menšiny pacientů, trpí-
cích idiopatickou Parkinsonovou nemocí, 
se vyvine kognitivní porucha nebo de-

mence. Díky pokrokům v terapii a moder-
ním dopaminergním preparátům, kterými 
jsou léčeni prakticky všichni pacienti, je 

přežití pacientů v posledních dekádách vý-
znamně delší. Vyšlo tím najevo, že u řady 
z nich se s progresí nemoci vyvíjí i kogni-

Příloha 3. Klinická diagnostická kritéria demence s Lewyho tělísky [70].

1. Ústřední příznaky (nezbytné pro diagnózu možné nebo pravděpodobné DLB):
• demence definovaná jako progresivní kognitivní úbytek dostatečné závažnosti, aby interferoval s normálním sociálním či pracovním 

fungováním
• významná nebo trvalá porucha paměti nemusí být v časném stadiu přítomna, ale stává se evidentní s průběhem onemocnění
• deficity pozornosti, exekutivní dysfunkce a porucha vizuospaciální orientace jsou zejména patrné

2. Základní příznaky (přítomnost dvou nezbytná pro diagnózu pravděpodobné DLB, jednoho pro diagnózu možné DLB):
• fluktuující kognitivní dysfunkce s vyjádřenými variacemi pozornosti a bdělosti
• rekurentní vizuální halucinace, které jsou typicky dobře formované a detailní
• spontánně se objevující parkinsonské příznaky

3. Podnětné příznaky (pokud je přítomen jeden nebo více těchto příznaků společně s jedním nebo více základními příznaky, 
lze učinit diagnózu pravděpodobné DLB; při absenci základních příznaků, jeden nebo více podnětných příznaků umožňuje 
diagnózu možné DLB):
• porucha REM spánku
• těžká hypersenzitivita na neuroleptika
• nízké vychytávání dopaminu v bazálních gangliích demonstrované pomocí SPECT nebo PET

4. Podpůrné příznaky (často přítomné, ale bez stanovené diagnostické specificity):
• opakované pády a synkopy
• přechodné nevysvětlené ztráty vědomí
• těžká ortostatická dysfunkce, např. ortostatická hypotenze nebo močová inkontinence
• halucinace jiného charakteru než vizuální
• strukturované bludy
• deprese
• relativní zachovalost meziotemporálních struktur v obraze CT/MR
• mozková hypoperfuze demonstrovaná pomocí SPECT/PET s okcipitálním maximem
• abnormální MIBG scintigrafie myokardu
• významné zpomalení základní EEG aktivity s ostrými temporálními transienty

5. Zpochybňující příznaky (při jejich přítomnosti je diagnóza DLB málo pravděpodobná):
• cévní onemocnění mozku manifestující se neurologickým deficitem nebo na MR zobrazení
• jiné onemocnění, které může způsobit zvažovaný klinický obraz
• primomanifestace parkinsonizmu ve stadiu těžké demence

Obr. 3. Alfa-synukleinopatie s argyrofilními oligodendrogliálními cytoplazma-
tickými inkluzemi, patologický obraz přiřazovaný k fenotypu multisystémové 
atrofie (zvětšení 100× a 400×).
©Ústav patologie LF UP a FN Olomouc

proLékaře.cz | 3.11.2025



Cesk Slov Ne urol N 2011; 74/ 107(6): 641– 653

Parkinsonské fenotypy – na cestě k nové nozologii atypických parkinsonských syndromů

Cesk Slov Ne urol N 2011; 74/ 107(6): 641– 653 645

Příloha č. 4. Klinická diagnostická kritéria Parkinsonovy nemoci s demencí [71].

A. Souhrn příznaků
I. Základní příznaky
1. Diagnóza Parkinsonovy nemoci na základě Queen Square Brain Bank kritérií
2. Syndrom demence s pozvolným začátkem a pomalou progresí, vyvíjející se v kontextu existující Parkinsonovy nemoci a diagnostiko-
vaný na základě anamnézy, klinického a psychologického vyšetření a definovaný jako:
• porucha ve více než jedné kognitivní doméně
• zřetelný pokles oproti nemorbidnímu stavu
• deficit je dostatečný, aby způsobil poruchu běžných denních činností (společenských, osobních i pracovních)

II. Asociované klinické příznaky
1. Kognitivní příznaky:
• porucha pozornosti (porucha spontánní a cílené pozornosti, špatné výsledky pozornostních testů, výkonnost může fluktuovat jak 
během dne, tak ze dne na den)
• exekutivní dysfunkce, zejména v doménách iniciace, plánování, formování konceptů, změn plánů apod.; bradyfrenie
• porucha vizuospaciální orientace včetně schopností percepce a konstrukce
• porucha paměti; jedná se spíše o poruchu staropaměti než novopaměti
• porucha řeči jen v oblasti vybavování slov a porozumění složitým souvětím
2. Behaviorální příznaky:
• apatie
• změny osobnosti a nálady včetně deprese a úzkosti
• halucinace, většinou vizuální a komplexní (formované vidiny osob, zvířat apod.)
• bludy, většinou paranoidní (žárlivecký blud nebo „phantom boarders“, nevítaní hosté)
• nadměrná denní spavost

III. Příznaky, které nevylučují diagnózu PDD, ale činí ji méně pravděpodobnou
• přítomnost jakékoliv jiné abnormality, která může být příčinou kognitivního deficitu, např. obraz cévního onemocnění mozku při  

CT/MR vyšetření
• neznámý interval mezi začátky rozvoje motorických a kognitivních symptomů

IV. Příznaky svědčící pro jiná onemocnění jako příčinu duševní poruchy, které, pokud jsou přítomny, činí diagnózu PDD 
nemožnou
• kognitivní a behaviorální symptomy objevující se pouze jako akutní zmatenost v důsledku systémového onemocnění nebo lékové 

intoxikace
• bipolární porucha
• příznaky kompatibilní s diagnózou pravděpodobné vaskulární demence podle NINDS-AIREN kritérií

B. Kritéria pro diagnózu pravděpodobné a možné PDD
Pravděpodobná PDD
A. Základní příznaky: oba musí být přítomny
B. Asociované příznaky:
• typický profil kognitivního deficitu včetně poruchy v nejméně dvou základních kognitivních doménách (fluktuující porucha pozornosti, 

dysexekutivní porucha, porucha vizuospaciální orientace, porucha paměti)
• přítomnost alespoň jednoho behaviorálního příznaku (apatie, deprese, úzkost, halucinace, bludy, nadměrná denní spavost)
C. Nepřítomnost jakéhokoliv příznaku ze skupiny III
D. Nepřítomnost jakéhokoliv příznaku ze skupiny IV

Možná PDD
A. Základní příznaky: oba musí být přítomny
B. Asociované klinické příznaky:
• atypický profil kognitivní poruchy v jedné nebo více doménách, jako např. významná fluentní afázie nebo porucha vybavování se za-

chovanou funkcí pozornostní
• behaviorální příznaky mohou ale také nemusí být přítomny
Nebo:
C. Přítomnost jednoho či více příznaků skupiny III
D. Nepřítomnost jakéhokoliv příznaku ze skupiny IV

proLékaře.cz | 3.11.2025



646

Parkinsonské fenotypy – na cestě k nové nozologii atypických parkinsonských syndromů

Cesk Slov Ne urol N 2011; 74/ 107(6): 641– 653 Cesk Slov Ne urol N 2011; 74/ 107(6): 641– 653

neboli česky „demence s L ewyho tě- 
lísky“ [22].

Dnes již víme, že nejčastější fenotyp 
DLBD je parkinsonský, s absencí třesu. Od 
klasické Parkinsonovy nemoci (kromě ab-
sence třesu, která však může být i u Par-
kinsonovy nemoci) se odlišuje tím, že 

a  zároveň přítomnost neurofilamento-
vých změn a  amyloidových plak  [21]. 
V  roce 1996 potom Ian McKeith publi-
koval (dosud jediná) klinická diagnostická 
kritéria této nemoci, kterou nazval „diff-
use Lewy body disease“, a které se dnes 
říká „Dementia with Lewy bodies (DLBD)“ 

tivní deficit, což bylo reflektováno i v pu-
blikovaných studiích; při důkladnějším 
zkoumání větších kohort, které probíhalo 
zhruba od poloviny 90. let, bylo zjištěno, 
že až 50 % pacientů trpělo různě vyjád-
řeným kognitivním deficitem [16]. Toto 
procento bylo v  textech publikovaných 
v  průběhu posledních 10  let průběžně 
zvyšováno až na více než 90 %, než se 
nakonec na základě recentních epidemi-
ologických studií ustálilo mezi 30–40 % 
[17–19]. Ale již v počátcích zkoumání vět-
ších kohort bylo patrné, že část těchto 
pacientů manifestuje distinktní fenotyp, 
který sdílí mnohé znaky s Alzheimerovou 
nemocí. Ve stejné době specialisté věnu-
jící se Alzheimerově nemoci, např. Laura 
Fratiglioni a  její tým (jako první) popiso-
vali až u 20 % pacientů s Alzheimerovou 
chorobou extrapyramidové příznaky upo-
mínající nápadně na Parkinsonovu nemoc 
[20]. Zjištěné skutečnosti se staly podkla-
dem (dodnes nekončící) diskuze, zda sku-
tečně může existovat něco jako „alzhei-
merská varianta Parkinsonovy nemoci“ 
nebo „parkinsonská varianta Alzhei-
merovy nemoci“. Zároveň s  touto dis-
kuzí probíhaly klinickopatologické stu-
die, které zjistily, že obě výše uvedené 
varianty neurodegenerativních onemoc-
nění sdílejí společnou patologii, a  to di-
fuzní přítomnost Lewyho tělísek v kortexu 
i  jiných oblastech šedé hmoty mozkové, 

Příloha 5. Klinická diagnostická kritéria kortikobazálního syndromu [72].

1. Základní charakteristiky
Pozvolný začátek a progresivní průběh
Nepřítomnost jiné identifikovatelné příčiny
Kortikální dysfunkce vyjádřená alespoň jedním z následujících:
• fokální nebo asymetrická ideomotorická apraxie
• alien limb syndrom
• kortikální somatosenzorický deficit
• vizuální nebo somatosenzorický neglect syndrom
• konstrukční apraxie
• fokální nebo asymetrický myoklonus
• řečová apraxie/non-fluentní afázie
Extrapyramidová dysfunkce vyjádřená alespoň jedním z následujících:
• fokální nebo asymetrická rigidita končetin bez odpovědi na podání L-DOPA
• fokální nebo asymetrická dystonie končetin

2. Podpůrné nálezy
Různě rozsáhlý stupeň fokální nebo lateralizované kognitivní dysfunkce, s relativně zachovanou pamětí a schopností učení
Fokální nebo asymetrická atrofie při CT nebo MR vyšetření mozku, s maximem v F-P oblasti
Fokální nebo asymetrická hypoperfuze při SPECT nebo hypometabolizmus při PET vyšetření, typicky s maximem v oblasti F-P kortexu, ne-
bo/a bazálních gangliích nebo/a thalamu

Obr. 4. Typická tauopatie, v tomto případě frontotemporální demence, Pic-
kova tělíska v neuronech jsou tvořena patologicky fosforylovanými tubuly tau 
proteinu.
©Ústav patologie LF UP a FN Olomouc
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neexistují, a  je tedy při diferenciální dia-
gnóze nutno vycházet ze stále platných 
McKeithových kritérií DLBD z roku 1996.

Kortikobazální syndromy (CBS)
Jen krátkou dobu před Quinnovým popi-
sem a definicí multisystémové atrofie se 
v literatuře začaly objevovat častější popisy 
pacientů, kteří trpěli parkinsonizmem s ná-
padným jednostranným postižením [24].  
Klasická Parkinsonova nemoc sice větši-
nou (nebo téměř vždy) začíná jako jed-
nostranný syndrom, během prvních let 
průběhu nemoci ale dochází u naprosté 
většiny pacientů k symetrizaci, která sice 
nebývá dokonalá, ale (snad kromě třesu, 
jenž v  řadě případů zůstává akcento-
vaný na jedné či druhé straně těla) posti-
žení je na obou stranách těla přinejmen-
ším srovnatelné. U popisovaných případů 
však významná lateralizace symptomů 
(nikoliv tedy stranová predilekce) zůstá-
vala patrná po celou dobu průběhu jejich 
nemoci a s progresí se zvýrazňovala. Při 
bližším zkoumání a opakovaných vyšetře-
ních bylo záhy jasné, že u takto postiže-
ných pacientů je přítomna další porucha, 
jejíž příčinu je třeba hledat v lézi postihu-
jící identickou hemisféru, tj. tu, která od-
povídá straně parkinsonského postižení. 
V rámci metaanalýzy kazuistik (tehdy cel-
kem sedm) bylo zjištěno, že tato porucha 
byla lokalizována do oblasti mozkové kůry 
a že je pravděpodobně identická s poru-
chou, popsanou Rebeizem v  roce 1967 
po názvem „corticodentatonigral de-
generation with neuronal achromasia“. 
K popisu syndromu byl tedy navržen ter-
mín kortikobazální degenerace [25]. Po-
ruchou přídatnou k parkinsonizmu může 
být u  tohoto onemocnění prakticky co-
koli: myoklonus, poruchy symbolických 
funkcí, jako je řeč, porozumění řeči, 
psaní, čtení, pravolevá a prostorová orien
tace, může být přítomna porucha nazý-
vaná „alien hand“, tj. syndrom cizí ruky, 
kdy si končetina „dělá prakticky, co chce“ 
nezávisle na vůli pacienta [26]. Kortikoba-
zální degenerace je krásný příklad toho, 
jak konsekutivně dochází ke štěpení ur-
čitého parkinsonského fenotypu. V prů-
běhu minulých 20 let bylo postupně zjiš-
těno, že se jedná o další tzv. tauopatii a že 
je mnohem častější, než se zdálo; zároveň 
bylo při klinickopatologickém zkoumání 
zjištěno, že její fenotyp je více než varia-
bilní, neboť dokáže imitovat prakticky ja-
kýkoliv parkinsonský syndrom a je patrně 

zdrojem diagnostické i  klasifikační kon-
fuze [23]. Existuje nepříliš zřetelná dělicí 
linie, která odlišuje demenci s Lewyho tě-
lísky od Parkinsonovy nemoci na základě 
rychlosti, s jakou se vyvine kognitivní po-
rucha na úrovni demence, v současnosti 
je uznávána arbitrární hranice 12 měsíců. 
V době ultrastrukturálních a genetických 
podkladů klasifikace chorobných stavů je 
to pochopitelně zcela nedostatečné krité-
rium, ale in vivo nic víc k dispozici není. 
Jednoznačná diagnostická kritéria Parkin-
sonovy nemoci s demencí v současnosti 

pacienti trpí zrakovými halucinacemi a po-
měrně brzy se u nich vyvine progredující 
kognitivní porucha, jež (většinou do dvou 
let) vede k  invalidizující demenci. Dalším 
typickým znakem je vysoká senzitivita vůči 
neuroleptikům a některým antiemetikům 
(tietylperazin nebo metoklopramid), je-
jichž antidopaminergní a anticholinergní 
efekt může způsobit rozvoj katatonního 
stavu a vystupňovat svalovou rigiditu. Bo-
hužel se demence s Lewyho tělísky feno-
typicky příliš neodlišuje od Parkinsonovy 
nemoci s demencí (PDD), což je dodnes 

Příloha 6. Klinická diagnostická kriteria behaviorální varianty frontotem-
porální demence (bvFTD) [73].

Charakterové změny a porucha sociálního chování jsou dominantními projevy v po-
čátečních stadiích i dále v průběhu onemocnění. Zrakově-prostorová orientace, praxe 
a paměť zůstávají intaktní nebo relativně dobře zachovány.

I. Hlavní diagnostická kritéria
a) Plíživý začátek a postupná progrese
b) Časný úpadek ve společenském mezilidském chování
c) Časná porucha regulace vlastního chování
d) Časné emoční oploštění
e) Časná ztráta náhledu

II. Podpůrná diagnostická kritéria 
a) Behaviorální poruchy
• úpadek ve vlastní hygieně
• mentální rigidita a neoblomnost, neústupnost
• roztržitost a nestálost
• změna stravovacích návyků, přejídání se
• ulpívavé a stereotypní chování
• utilizační chování

b) Poruchy řeči a jazyka
• pozměněná řečová produkce
	• porucha spontaneity a střídmost v řeči
	• překotná řeč, potíže s hláskami, řeč se rozpadá
• stereotypní řeč
• echolalie
• perseverace
• mutizmus

c) Fyzikální symptomy
• primitivní reflexy
• inkontinence
• akineze, rigidita, třes
• nízký a nestabilní krevní tlak

d) Pomocná vyšetření
• neuropsychologické: závažná porucha funkce frontálních laloků při současném chy-

bění afázie, amnézie nebo poruchy zrakově-prostorové orientace
• zobrazovací vyšetření mozku (struktuální a/nebo funkční): atrofie, hypoperfuze nebo 

hypometabolizmus převážně ve frontálních a/nebo předních temporálních lalocích
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„Neurodegenerative overlap 
syndrome“ a guamský 
parkinsonský komplex
Asi před 15 lety se začala častěji obje-
vovat sdělení uvádějící, že někteří paci-
enti trpící frontotemporální demencí jeví 
i znaky parkinsonského fenotypu. U řady 
pacientů v takovém případě rozvoj sym-
ptomů FTLD předchází rozvoj kortikoba-
zálního syndromu a vice versa a konečnou 
diagnózou patologickou je většinou CBD. 
O něco méně častěji se manifestuje sou-
časně s FTLD i PSP fenotyp [42]. Nicméně 
u řady pacientů manifestujících FTLD ne-
jsou přítomny jen příznaky parkinsonské, 
ale i příznaky amyotrofické laterální skle-
rózy, dalšího neurodegenerativního one-
mocnění, které však ve své původní po-
době postihuje především míchu. To už 
začalo být hodně zajímavé, a to pro ná-
padnou podobnost tohoto syndromu 
s tím, čemu se říká „lytico-bodig“ v cha-
morrštině, a  tzv. guamský parkinsonský 
komplex v odborné literatuře. Jde o ende-

Schenk v  roce 1951 popsali manifestaci 
tohoto onemocnění ve velké německé ro-
dině [35]. Dědičnost frontotemporální de-
mence s vazbou na chromozom 17 však 
byla dokumentována až v roce 1994 [36]. 
Mezitím ovšem proběhla řada klinickopa-
tologických studií, na základě jejichž vý-
sledků prošla terminologie tohoto one-
mocnění několika fázemi. Od „demence 
frontálního typu“ [37] přes „frontální de-
generaci“  [38] nebo „frontální degene-
raci non-alzheimerovského typu“ [39] či 
„frontotemporální demenci“ až po sou-
časné označení. Dnes uznávané označení, 
vycházející jak z klinické manifestace, tak 
z klinicko-anatomicko-patologických ko-
relací degenerativních změn, je FTLD 
(Frontotemporal Lobar Degeneration) 
s třemi subtypy: bvFTD – behaviorální va-
rianta bez zjevného jazykového deficitu, 
sémantická demence (SD) a progresivní 
non-fluentní afázie, PNFA [40]. Na základě 
nejnovějších poznatků se však zdá, že ani 
toto označení nebude konečné [41].

nejčastější příčinou diagnostických omylů 
[27–29]. Korelační ultrastrukturální stu-
die, publikované zcela recentně, navíc na-
svědčují tomu, že kortikobazální degene-
race je extrémně heterogenní jednotkou 
nejen v klinické, ale i  v patologické po-
době. V  řadě případů pacienti jevili kli-
nicky jasný obraz kortikobazální degene-
race, nicméně post mortem byly zjištěny 
patologické změny odpovídající nejenom 
klasické CBD, ale i Alzheimerově nemoci, 
FTD nebo PSP. Je tudíž zřejmé, že z klinic-
kého obrazu nelze ani minimálně spoleh-
livě odhadnout charakter odpovídajících 
patologických změn [30]. Z toho důvodu 
je v dnešní době termín „kortikobazální 
degenerace“ rezervován až pro diagnózu 
patologickou, zatím co všechny klinické 
manifestace odpovídající původnímu 
označení CBD jsou souhrnně označovány 
jako kortikobazální syndromy [31].

Frontotemporální demence 
(FTD)
Ještě složitější je situace s tzv. frontotem-
porální demencí. Toto onemocnění bylo 
známo více než 100 let jako Pickova de-
mence, a to podle autora prvního popisu 
onemocnění v  roce 1892, dlouholetého 
přednosty německé neuropsychiatrické 
kliniky Karlo-Ferdinandovy univerzity 
v Praze Arnolda Picka, který se narodil ve 
Velkém Meziříčí jako syn uzenáře; potomci 
jeho bratra dodnes vyrábějí v S zegedu 
slavný Pick Szálami, Pickův uherák [32].  
Pickova demence byla považována za 
jeden z  typů presenilní demence, aniž 
se (a  to po dobu celých sta let) uvažo-
valo o nějakém vztahu tohoto onemoc-
nění k extrapyramidovému systému. Pick 
v podstatě popsal dvě různé manifestace 
onemocnění, jednu s  převažujícími be-
haviorálními změnami a druhou s převa-
žující poruchou řeči. Všiml si velmi často 
přítomné klinickoanatomické korelace 
obou forem s nápadnou atrofií frontál-
ního nebo temporálního laloku [33]. His-
tologické abnormality související s P ic-
kovou chorobou nepopsal Pick sám, ale 
až v roce 1911 Alois Alzheimer (obr. 4). 
Zhruba od 20. let minulého století se vžil 
a začal užívat eponym Pickova choroba, 
která byla považována za jednu klinickou 
entitu, v  jejímž průběhu se rozlišovaly tři 
fáze: první s poruchami chování, druhá 
s  fokálními symptomy v  podobě afázie 
a  třetí s generalizovanou demencí [34]. 
Nejprve Sanders v roce 1939 a následně 

Příloha 7. Klinická diagnostická kritéria progresivní non-fluentní afázie 
jako formy frontotemporální demence (FTLD-PNFA) [73].

Porucha vyjadřovací schopnosti řeči je dominantním symptomem v počátku i v celém 
dalším průběhu onemocnění. Další kognitivní funkce zůstávají intaktní nebo relativně 
dobře zachovány.

I. Hlavní diagnostická kritéria
a) plíživý začátek a postupná progrese
b) nonfluentní spontánní řeč s minimálně jednou z následujících poruch: agramatizmus, 
fonemické parafázie, anomie

II. Podpůrná diagnostická kritéria
a) Poruchy řeči a jazyka:
• koktání nebo orální apraxie
• poruchy opakování
• alexie, agrafie
• v časných stadiích zachováno porozumění významu slov
• pozdějších stadiích mutizmus

b) Behaviorální poruchy
• v časných stadiích zachovány společenské schopnosti
• v pozdějších stadiích změny chování podobné FTD

c) Fyzikální symptomy
• v pozdějších stadiích kontralaterálně primitivní reflexy, akineze, rigidita a třes

d) Pomocná vyšetření
• neuropsychologické: nonfluentní afázie při současném chybění poruchy paměti nebo 

poruchy prostorového vnímání
• zobrazovací vyšetření mozku (struktuální a/nebo funkční): asymetrické postižení s ab-

normitami v dominantní (obvykle levé) hemisféře
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vést k rozvoji guamského parkinsonského 
komplexu (přestože i tato hypotéza je ně-
kterými kolegy zpochybňována).

Jak velké tedy muselo být překvapení 
specialistů, kteří v  posledních zhruba 
15 letech opakovaně ve svých ordinacích 
ve Spojených státech i Evropě viděli pa-
cienty, kteří se až neuvěřitelně nápadně 
podobali těm z ostrova Guam? Pacienti 
několik let léčeni pro klasickou Parkinso-
novou nemoc, a náhle se u nich objevily 
příznaky amyotrofické laterální sklerózy 
a  progredující demence? V  první chvíli 
nebylo jasné, zda nejde o  diagnostické 
omyly, ale skutečně se jednalo o pacienty, 
kteří nadále dobře odpovídali na léčbu  
L-DOPA, jejich demence progredovala 
a  postupně přestali být schopni mlu-
vit a  polykat [44–46]. Tedy jasný obraz 
guamského parkinsonského komplexu, 
o kterém však Steele poměrně přesvěd-
čivě tvrdí, že je exotoxického původu. 
Zatím medicínská záhada, jejíž vysvětlení 
dosud neexistuje a nemá smysl se pouš-
tět do spekulací, neboť dat je v tuto chvíli 
relativně málo a  musíme pečlivě zkou-
mat všechny okolnosti, než vyslovíme ale-
spoň hypotézu. Je však jasné, že existuje 
další parkinsonský fenotyp, který se pro 
nedostatek trefnější terminologie v sou-
časnosti nazývá již před 15 lety použitým 
termínem „neurodegenerative overlap 
syndrome“, tedy syndrom překrývající se 
neurodegenerace [47].

Guadeloupský parkinsonizmus
Znalost guamského parkinsonského kom-
plexu pravděpodobně způsobila, že bližší 
poznání a popis dalšího endemického aty-
pického parkinsonského syndromu trval 
mnohem kratší dobu. Jedná se o tzv. gua-
deloupský parkinsonizmus, který kombi-
nuje klasické parkinsonské příznaky a de-
menci, ve více než v  polovině případů 
doplněné symptomy typickými spíše pro 
PSP, jako je posturální instabilita a pády, 
okohybné poruchy, dysartrie a  patolo-
gické kožní reflexy [48]. Podobně jako 
u guamského komplexu i v případě gua-
deloupského parkinsonizmu byla hle-
dána ekotoxická noxa. Názor se nakonec 
ustálil na tzv. charlotinkách („sourcrop“ 
ve francouzské kreolštině), plodech rost-
liny z čeledi Anonnaceae (Annona muri-
cata), které jsou na ostrově hustě konzu-
movány (obr. 6). Bylo zjištěno, že obsahují 
specifický neurotoxin z třídy acetogeninů. 
Předpokládá se však nepochybná familiár

se o pomalých virech apod., ale nakonec 
bylo s určitou pravděpodobností zjištěno, 
že příčinou nemoci může být chronická in-
toxikace, jež vzniká požíváním masa ma-
lých netopýrů (tzv. Mariana fruit bat), kteří 
se téměř výlučně živí šťávou z cykasových 
plodů (obr. 5). A právě tato šťáva obsahuje 
specifický neurotoxin, který způsobuje po-
zvolné odumírání a zánik určitých nervo-
vých buněk [43]. Tím se dostáváme oblou-
kem k osobě Johna Steelea, protože právě 
on to byl, kdo se se svým týmem dopát-
ral celého potravního řetězce, jenž může 

mickou nemoc vyskytující se pouze na os-
trově Guam v Marianách a na poloostrově 
Kii ostrova Kjúšú v Japonsku. Nemoc byla 
poprvé popsána španělskými misionáři 
před více než 200  lety (jde tedy o popis 
starší než Parkinsonův), a byla na uvede-
ných místech poměrně (až velmi) často pří-
tomna do 70. let minulého století, kdy její 
incidence začala pozvolna klesat. Nemoc 
byla charakteristická kombinací parkin-
sonizmu s amyotrofickou laterální skleró-
zou (ALS) a progredující demencí. Příčina 
nemoci byla dlouho neznámá. Mluvilo 

Příloha 8. Klinická diagnostická kritéria sémantické demence jako formy 
frontotemporální demence (FTLD-SD) [73].

Porucha porozumění významu slov a /nebo předmětů jsou dominantními projevy v po-
čátečních stadiích i dále v průběhu onemocnění. Další kognitivní funkce zůstávají in-
taktní nebo relativně dobře zachovány.

I. Hlavní diagnostická kritéria
a) Plíživý začátek a postupná progrese
b) Jazykové poruchy charakterizované:
• fluentní, obsahově chudou řečí
• ztrátou chápání významu slov, manifestující se poruchou pojmenování a porozumění
• sémantické parafázie
c) Poruchy vnímání
• prosopagnózie: porucha rozpoznání osob podle tváří
• asociativní agnózie: porucha pojmenování předmětů
d) Zachována schopnost srovnávání a obkreslování
e) Zachována schopnost opakování jednoduchých slov
f) Zachována schopnost čtení nahlas a psaní na diktát se správným pravopisem

II. Podpůrná diagnostická kritéria
a) Poruchy řeči a jazyka
• překotná řeč
• používání idiosynkratických slov
• chybění fonemických parafázií
• lehká dyslexie a dysgrafie
• zachovalá kalkulie
b) Behaviorální poruchy
• ztráta soucitu a empatie
• ztráta zájmů
• skoupost, lakomství
c) Fyzikální symptomy
• akineze, rigidita, třes
• primitivní reflexy v pozdějších stadiích
d) Pomocná vyšetření
• neuropsychologické:
• těžká sémantická porucha manifestující se neschopností porozumět významu slov, 

poruchou pojmenovávání a neschopností rozpoznat tváře známých osob a předměty
• zachována fonologie a syntaxe, základní zpracování vjemů, zachovány prostorové 

schopnosti a day-to-day memorování
• zobrazovací vyšetření mozku (struktuální a/nebo funkční): atrofie, hypoperfuze nebo 

hypometabolizmus převážně v předních částech temporálních laloků (symetricky nebo 
asymetricky)
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rativních onemocněních. Příkladem je pri-
mární laterální skleróza-parkinsonizmus 
nebo komplikovaná hereditární spas-
tická paraparéza. U typu SPG10 a SPG11 
je parkinsonizmus první manifestací one-
mocnění a až v pozdějším průběhu se při-
dávají příznaky postižení horního moto-
neuronu v podobě spastické paraplegie 
[50,54].

Spinocerebellární ataxie (SCA)
Nakonec je třeba se zmínit o parkinson-
ském fenotypu, který se manifestuje spo-
lečně s dominantním mozečkovým syn-
dromem. Tento obraz je charakteristický 
pro spinocerebellární ataxie, skupinu one-
mocnění, u  nichž dochází k  postupně 
progredující mozečkové degeneraci, po-
stižení aferentních a eferentních spojení 
mozečku, zadních provazců míšních, pří-
padně pyramidové dráhy, pontinních 
jader a jiných částí CNS. V minulosti byly 
mozečkové degenerace velmi málo pro-
zkoumanou oblastí, u níž výrazný pokrok 
nastal až v  90. letech minulého století 
v souvislosti s expanzí molekulární biolo-
gie a genetiky. Byla objevena řada genů 
zodpovědných za klinické příznaky, ob-
jevila se možnost stanovení přesné dia-
gnózy a  in-vivo lokalizace lokusu, chro-
mozomu, genu a  genového produktu. 
Spinocerebellární ataxie jsou charakteri-

novy nemoci byl prokázán i u příbuzných 
pacientů s ALS [52]. Není překvapením, 
že u  pacienta s  typickou dopa-respon-
zivní Parkinsonovou nemocí bez demence 
a bez známek onemocnění motoneuronu 
byla popsána těžká degenerace nigrálních 
neuronů, ale nikoli s přítomností Lewyho 
tělísek, nýbrž s  patologickým nálezem 
shodným s ALS [56]. Obdobně je popsána 
degenerace nigrálních neuronů s Lewyho 
tělísky u  pacientů se sporadickou ALS, 
ale bez jakýchkoliv parkinsonských pří-
znaků [57]. Patologicky byla dokumento-
vána u ALS-P současná přítomnost jak ty-
pického nálezu pro Parkinsonovu nemoc 
s L ewyho tělísky a  degenerací dopami-
nergních neuronů, tak typického nálezu 
pro ALS s numerickou atrofií velkých mo-
torických neuronů předních rohů míšních 
a nálezem eosinofilních granulárních in-
kluzí tzv. Buninových tělísek a inkluzí rea
gujících na ubikvitinová antiséra. Nálezy 
těchto studií naznačují, že amyotrofická 
laterální skleróza i P arkinsonova nemoc 
by mohly sdílet obdobné patogenetické 
mechanizmy, ale žádná společná mu-
tace zatím popsána nebyla. Kromě ALS-P, 
multisystémové atrofie, guamského kom-
plexu a FTLD-parkinsonizmus-amyotrofie 
vázané na chromozom 17 se onemocnění 
motoneuronu kombinované s parkinso-
nizmem nachází i u další neurodegene-

ní susceptibilita, a to vzhledem k tomu, že 
prevalence onemocnění není nijak drama-
ticky vysoká, přičemž konzumaci zmíně-
ných plodů se oddává téměř celá ostrovní 
populace [49].

Brait-Fahnova nemoc
Další extrémně vzácná koexistence par-
kinsonizmu a  onemocnění motoneu-
ronu v podobě ALS byla poprvé popsána 
před téměř 30 lety Kennethem Braitem 
a S tanley Fahnem [50,51] Na rozdíl od 
guamského parkinsonského komplexu 
s příznačnou demencí a na rozdíl od mul-
tisystémové atrofie s autonomními nebo 
cerebelárními projevy nedominují v tomto 
případě žádné další neurologické pří-
znaky. Doposud byl ALS-parkinsonizmus 
(ALS-P nebo též „Brait-Fahn disease“) 
popsán u 42 pacientů, z nichž u  téměř 
poloviny byla zaznamenána dobrá od-
povídavost na L-DOPA [52–54]. Přesný 
patofyziologický mechanizmus nebyl 
jednoznačně objasněn, ale některé stu-
die poukazují na překrývání obou jedno-
tek nejen v rovině klinického obrazu, ale 
i ve výsledcích epidemiologických šetření, 
neurozobrazovacích vyšetření či patolo-
gických nálezů. Radioizotopové zobrazo-
vací metody poukázaly na dopaminergní 
deficit u pacientů s ALS i bez známek par-
kinsonizmu [55]. Častější výskyt Parkinso-

Příloha 9. Kritéria společná pro všechny varianty frontotemporální de-
mence (FTLD) [73].

III. Podporující diagnostické znaky
a) Začátek příznaků před 65. rokem, pozitivní rodinná anamnéza podobného onemoc-

nění v příbuzenstvu prvního stupně
b) Bulbární syndrom, svalová slabost a fascikulace

IV. Vylučovací diagnostická kritéria
a) Anamnestická a klinická:
• náhlý začátek s iktovou příhodou
• trauma hlavy související se začátkem příznaků
• časná, těžká poruchy paměti
• prostorová dezorientace
• logoklonická (opakování poslední slabiky) festinující (opakování některé hlásky)  

řeč ztrácející smysl
• myoklonus
• projevy léze kortikospinální dráhy
• mozečková ataxie
• choreoatetóza
b) Pomocná vyšetření:
• dominující postcentrální strukturální nebo funkční deficit při zobrazovacích vyšetření 

mozku; multifokální léze na CT nebo MR mozku
• laboratorní nálezy svědčící pro metabolické nebo zánětlivé postižení CNS

Obr. 5. Mariana fruit bat (Pteropus 
mariannus).
©foto US Fish and Wildlife Service at 
en.wikipedia
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ropě, velmi častá např. v Brazílii) či velmi 
vzácně se vyskytujících SCA 12 a SCA 21. 
Byly popsány abnormity při DaTSCAN 
(„dopamine transporter imaging“) vyšet-
ření s  predominantním postižením pre-
synaptické dopaminergní funkce u  růz-
ných typů AD-SCA, např. SCA 2,3 [64]. 
Patologické studie prokázaly poměrně ši-
roké spektrum neurodegenerace: ztráty 
neuronů, atrofie a gliové změny v oblasti 
substantia nigra, nucleus caudatus, glo-
bus pallidus, putamen, nucleus subtha-
lamicus, tedy prakticky všech jader ex-
trapyramidového systému u  řady typů 
AD-SCA (např. SCA 1,2,3,6,7,17, a den-
tato-rubro-pallido-luysiánské atrofie, tzv. 
DRPLA [62]. Recentně publikovaná práce 
zdůrazňuje přítomnost extrapyramido-
vých příznaků a SCA 2 genotyp jako dů-
ležité negativní aspekty signifikantně zvy-
šující pády u pacientů s SCA [65]. U SCA 
s  dominantním parkinsonským fenoty-
pem dokonce dobře funguje dopaminer-
gní léčba a v literatuře se objevují zmínky 
o  symptomatickém účinku amantadinu 
u SCA3 nebo hluboké mozkové stimulace 
u SCA2 [66]. Spektrum diferenciální dia-
gnostiky atypických parkinsonských syn-
dromů rozšiřuje (a pochopitelně kompli-
kuje) syndrom fragilního chromozomu X 
s tremorem/ataxií (FXTAS), který je vázán 
na dospělý věk a může se projevit kromě 
tremoru, ataktické chůze, autonomní dys-
funkce a neuropatií také atypickým par-
kinsonským syndromem a demencí [67].

Závěr
Medicína je v  zásadě biologická věda 
a  jako ostatní biologické vědy i  ona se 
rozvíjí na základě dalšího poznání ultra-
strukturální morfologie a  jejích souvis-
lostí. I  vývoj poznání parkinsonské neu-
rodegenerace v  posledních 100 letech 
je v  podstatě reflexí zlepšeného klinic-
kého pozorování déle přežívajících pa-
cientů a rozmachu morfologických a ge-
netických metod. Dnešní Parkinsonova 
nemoc je prostě jinou nemocí než nemoc, 
kterou popsal James Parkinson, a dnešní 
parkinsonský fenotyp, ať už je jakéhoko-
liv druhu, je ze všeho nejvíce věrným od-
razem progredující neurodegenerace. Ta 
může mít přímou, kaudokraniální pro-
gresi, kdy je degenerativním procesem 
zachvacována postupně další a další část 
mozku ve směru od mozkového kmene 
k  hemisférám. Potom se onemocnění 
bude lékařům a  okolí jevit jako nemoc 

zejména ve vztahu ke kognitivním a non-
motorickým funkcím [58–61]. Nejvíce pro-
zkoumanou skupinou SCA jsou autozo-
málně dominantní SCA (AD-SCA), u nichž 
je v současné době registrováno 28 pro-
kázaných genetických typů. Incidence se 
odhaduje na 3/100 000 a  je zjevný roz-
díl v geografické distribuci [62]. Klinická 
diagnóza specifických subtypů AD-SCA je 
ovšem významně komplikována výrazným 
překrýváním fenotypických příznaků mezi 
jednotlivými genotypy a výraznou varia-
bilitou klinických příznaků v  jednotlivých 
genotypech AD-SCA [63]. Velmi výrazný 
parkinsonský fenotyp se může objevit 
u SCA 2, SCA 3 (nejčastější AD-SCA v Ev-

zovány širokým spektrem neurologických 
příznaků: kromě dominujících symptomů 
odpovídajících palleocerebellárnímu 
a neocerebellárnímu syndromu se mohou 
objevit extracerebellární příznaky, jako 
např. atrofie optiku, katarakta, spasticita, 
z  poruch extrapyramidových především 
parkinsonizmus, ale také dystonie, myo-
klonus, třes, nebo chorea; s parkinsoniz-
mem koexistují periferní neuropatie (ty-
pická je axonální neuropatie), sfinkterové 
poruchy, postižení kognitivních funkcí až 
charakteru demence, rozhodovacích pro-
cesů či epilepsie [58]. Dominantní je však 
u  všech typů SCA postižení mozečku, 
struktury po dlouhá desetiletí opomíjené 

Obr. 6. Sourcrop (Annona muricata).
©Damien Boiley at en.wikipedia 
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degeneration. Adv Neurol 2000; 82: 183–196.
28. Doran M, du Plessis DG, Enevoldson TP, Fletcher 
NA, Ghadiali E, Larner AJ. Pathological heterogenity 
of clinically diagnosed corticobasal degeneration.  
J Neurol Sci 2003; 216(1): 127–134.
29. Wadia PM, Lang AE. The many faces of cortico-
basal degeneration. Parkinsonism Relat Disord 2007;  
13 (Suppl 3): S336–S340.
30. Ling H, O‘Sullivan SS, Holton JL, Revesz T, Massey LA, 
Williams DR et al. Does corticobasal degeneration 
exist? A clinicopathological re-evaluation. Brain 2010; 
133 (Pt 7): 2045–2057.
31. Strupp M. Corticobasal syndrome: a field of un-
certainty. J Neurol 2011; 258(1): 173–175.
32. Berrios GE, Girling DM. Introduction: Pick‘s di-
sease and the ‚frontal lobe‘ dementias. Hist Psychiatry 
1994; 5 (20 Pt 4): 539–547.
33. Pick A, Girling DM, Berrios GE. On the symptomato-
logy of left-sided temporal lobe atrophy. Classic Text No. 
29. (Translated and annotated by D.M. Girling and G.E. 
Berrios.) Hist Psychiatry 1997; 8 (296 pt 1): 149–159.

velmi blízká Parkinsonovu popisu. Jakáko-
liv „odbočka“ z této relativně přímé cesty 
neurodegenerace však bude příčinou 
toho, že se rozvine jiný fenotyp než onen 
klasický. Vyvine se některý z  výše po-
psaných fenotypů, které pro nedostatek 
lepší terminologie nazýváme „atypické“ 
a které v současnosti klinicky pouze nedo-
konale charakterizujeme za pomoci (bez 
výjimky) obsolentních a většinou prakticky 
nepoužitelných klinických diagnostických 
kritérií (přílohy 1–9) [68–73].

Bližší (a doufejme že skutečné) vztahy 
mezi klasickým obrazem onemocnění 
a obrazy atypickými a mezi charakterem 
a místem neurodegenerace zatím mapu-
jeme [74]; do jaké míry se na klinickém 
fenotypu projevuje dominantní typ neu-
rodegenerace, tj. tauopatie nebo alfa-sy-
nukleinopatie a jejich vzájemný poměr či 
překrývání, je v současné době jen luště-
nou záhadou [75].
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