CONTROVERSIES

KONTROVERZE

Je esencialny tremor
choroba alebo syndrém?

Is essential tremor a disease
or a syndrome? DISEASE
Podla novej klasifikdcie tremoru z roku
2018 je esencidlny tremor (ET) definovany
ako izolovany akény tremor dominantne
HK (nie izolovany tras hlasiviek alebo hlavy),
ktory trvd minimalne 3 roky a nie su pri-
tomné iné neurologické prejavy ako dysto-
nia, ataxia alebo parkinsonizmus [1]. Napriek
Castému familidrnemu vyskytu nebol dote-
raz objaveny gén, ktory by bol spojeny s mo-
nogénovou formou ET u vacsej casti tejto
populdcie, ET nie je mozné potvrdit pato-
logicky a tiez neexistuje specificky nalez pri
neurozobrazovacom vysetreni mozgu, ktory
by dokdzal potvrdit diagnézu ET. A tu na-
stdva problém, ktory nds vedie k uvazovaniu
otom, Ze ET nie je choroba, ale syndrém po-
zostavajuci z vela réznych ochoreni. A pre-
toZe vysetrujeme taku heterogénnu skupinu
pacientov, nie sme schopni identifikovat jej
pricinu.

Co teda vo vieobecnosti definuje extra-
pyramidové ochorenie (chorobu)? Budme
k sebe Uprimnf a pozrime sa na analdégiu
s Parkinsonovou chorobou (PCH), ktord ma
,chorobu” dokonca v nazve.

Klinika — ET je monosymptomatické ocho-
renie (jedno z klinicky najhomogénnejsich,
aké poznédme), kde podla definicie méze
mat pacient jedine tremor a nesmu byt pri-
tomné Ziadne iné neurologické prejavy. Je-
diny nekonzistentny klinicky faktor pri ET
je bimodalny vek vzniku, ktory nds nabdda
k tomu, aby sme uvazovali o réznych etiold-
giach veducich k symptomatolégii ET. Na-
proti tomu u pacientov s PCH okrem bra-
dykinézy vidime rozsiahlu paletu priznakov.
U priblizne 30 % pacientov sa nikdy neobjavi
tremor, spektrum nemotorickych priznakov
je mimoriadne pestré a heterogénne, PCH
moze vzniknut od adolescencie po sénium
(s preukazatelne rozdielnou etioldgiou).

Genetika — pri ET ma > 50 % pacientov po-
zitivnu rodinnd anamnézu, pricom doteraz
nebol objaveny jediny gén, ktory by dokézal
vysvetlit vyznamnejsiu proporciu tejto gene-
tickej viazanosti. Pri PCH naopak poznédme
viac ako 20 monogénovych foriem, ktoré
zodpovedaju za priblizne 15 % pripadov
ochorenia [2]. Problém je, Ze vacsina funguje
Uplne rozdielnym mechanizmom od mito-
chondridlneho postihnutia po ovplyvnenie
a-synukleinu, lyzozémov a inych bunkovych
struktur a funkcif.

Zobrazovacie vysetrenia — pri ET nepo-
zname Zziadny specificky nélez na MR alebo
inom rutinnom zobrazovacom vysetrent.
Pri PCH povaZujeme za zlaty Standard DaTl-
scan, avsak aj tu existuje skupina pacientov,
ktorf maju klinicky parkinsonizmus, ale nega-
tivny DaTscan (tzv. scans without evidence
of dopaminergic deficit). Avsak aj ¢ast tychto
pacientov s inicidlne negatfivnym DaTsca-
nom moze nélez ¢asom progredovat a Dal-
scan u nich bude po niekolkych rokoch
pozitivny [3]. Ani toto vysetrenie teda neza-
rucuje nespochybnitelné potvrdenie/vyvra-
tenie diagndzy. Navyse Dalscan bude po-
zitivny aj pri inych neurodegenerativnych
parkinsonizmoch.

Patoldgia — pri ET Specificky patolo-
gicky ndlez nepozname, u priblizne 12 %
pacientov moéze byt pitevny ndalez charak-
teristicky pre progresivnu supranukledrnu
obrnu. Pri PCH sa za definujuci prejav pova-
Zuje pritomnost Lewyho teliesok. Napriek
tomu u casti pacientov s geneticky podmie-
nenym parkinsonizmom (napr. gény par-
kin alebo LRRK2) Lewyho telieska vobec pri-
tomné byt nemusia [4].

Napriek klinickej homogénnosti a chy-
bajucim dbékazom o nejednotnej etiold-
gii mame tendenciu oznacovat ET ako syn-
drom. To celkom nedava logiku vo svetle
PCH, ktord je klinicky vyrazne heterogénna
a preukazatelne podmienend rozdielnymi
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etiopatogenetickymi mechanizmami. Na-
vyse, ak by sme nepouzivali pojem ET ako
ochorenia, prinieslo by to mnoho dalsich
pragmatickych problémov. V prvom rade
by sme prisli o naj¢astejsie extrapyramidové
ochorenie zahrnuté v ICD-10 a s tym sUvi-
siace vymoZenosti, ako napr. ndrok na kom-
penzécie, jednoduchsiu komunikéciu s pois-
toviiami, atd. Ako by sme v takom pripade
oznacovali ochorenie pacienta? Izolovany
posturdlny a kineticky tremor HK s pozitiv-
nou rodinnou anamnézou a terapeutickou
odpovedou na alkohol? To by ndm asi velmi
nepomohlo. Je tazké si predstavit, ako by sa
s takymto ndzvom choroby pacienti zdruzo-
vali a vytvarali pacientské organizacie, ako by
si vyhladavali informécie o ochorenti, ako by
sme robili fundraising, resp. ako by sa na to
pozerali revizni lekari a pracovnici socidlnej
poistovne. Nebudme teda pokrytci a dajme
kazdému rovnaku 3ancu — nazyvajme bud
ET chorobou alebo PCH syndromom.
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