Metabolické ochorenia nervového systéemu
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Pri literdrnom patrani po metabolickych
ochoreniach suvisiacich s nervovym systémom
sme konfrontovani s velkym mnozstvom hetero-
génnych informécil. Pri pokuse o ich spracovanie
je nevyhnutné metabolické ochorenia nervové-
ho systému definovat.

Najprisnejsia definicia neurometabolickych
ochoreni ich charakterizuje ako ochorenia spo-
sobené genetickou poruchou enzymov inter-
medidlneho metabolizmu (Pascual, 2007). Tieto
mo&zeme delit na tri vacsie podskupiny. Su to po-
ruchy bunkovej membrany (poruchy transportu
alebo neurotransmisie), poruchy vnutrobunko-
vych organel (ochorenia peroxizémové, mito-
chondridine, lyzozémové a poruchy glykozylacie)
a enzymové ochorenia (s delenim podla typu
enzymu a jeho postavenia v jednotlivych meta-
bolickych retazcoch). Predstavu o rozsahu tejto
problematiky dobre zrkadli najrespektovanejsia
databdza dedi¢nych ochoreni — Mc Kusickov
katalég. V jeho poslednej tlacenej forme z roku
1998 je spominanych viac ako 6000 dedicnych
ochorent, z nich je priblizne 500 identifikovanych
ako dedi¢né ochorenia so zndmym primarnym
enzymovym defektom. Rozsah dnesného po-
znania je, samozrejme, vacsi a zistitelny v online
databaze OMIM. Fenotypovo ide o pestru skélu
prejavov. Vo vieobecnosti si ochorenia bunkovej

membrany charakterizované miernejsim klinic-
kym poskodenim, ochorenia organel pomaly sa
akumulujucimi prejavmi a enzymové ochorenia
byvaju spojené s biochemickymi abnormalitami
zistitelnymi v tkanivach a tekutinach. Vac¢sina neu-
rometabolickych enzymopatif sa prejavi v ranom
a neskorsom detstve, klinicka manifestacia v ado-
lescencii a dospelosti je vzacnejsia.

Sirsie ponata definicia neurometabolickych
ochoreni okrem poruich enzymov intermedidl-
neho metabolizmu medzi tieto ochorenia zahf-
na i hereditdrne poruchy tvorby Strukturalnych
bielkovin bunky a bielkovin podielajicich sa
na bunkovej imunite, drazdivosti, bunkovom
vylucovani, pohybe a medzibunkovej komuni-
kécii. Spektrum moznych fenotypickych preja-
vov tymto opat rastie.

Zvladstnu kapitolu tvoria neurologické
prejavy metabolickych poruch inych organo-
vych systémov. V ¢asto citovanej Adamsovej
a Victorovej ucebnici neurolégie (Ropper, 2009)
najdeme ich delenie podla klinickych prejavov
- metabolické ochorenia s poruchami vedomia,
s progresivnym extrapyramidovym syndrémom,
s cerebeldrnou ataxiou, s psychotickymi prejav-
mi a demenciou.

Ako z uvedeného vyplyva, priniest komplexny
prehlad o metabolickych ochoreniach s prejav-
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mi na nervovom systéme by vyZzadovalo spisat
rozsiahlu monografiu. Vzhladom na moznostiam
Neuroldgie pre prax bol zvoleny iny pristup. V troch
prispevkoch (o mitochondridlnych ochoreniach,
neurologickych prejavoch deficitu vitaminu B12
a $pecifickom type hereditarnej neuropatie spoje-
nej so zmenenym metabolizmom transportného
proteinu) ich autori demonstruju pestrost neurolo-
gickych prejavov metabolickych portich. Dufame,
Ze poznatky obsiahnuté v tychto prispevkoch pri-
speju k spravnej diagnostike a lie¢be metabolic-
kych poskodenf nervového systému.
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