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Za zriedkavu chorobu (ZCH) sa povazuje
choroba s vyskytom menej ako 5 chorych
na 10 000 obyvatelov, resp. s vyskytom
1 pacient na 2 000 a viac 0s6b. V suc¢asnos-
ti je znamych viac ako 6 000 réznych ZCH,
ktoré postihuju celkovo 3,5-6 % populacie
v Eurépskej unii (Hr¢kova, 2021). Geneticky
podmienené neuromuskuldrne ochorenia
a autoimunitné neuromuskuldrne ocho-
renia, ktoré tvoria spolo¢ne uz vyse 1 000
samostatnych nozologickych ochoreni,
patria k najc¢astejsim ZCH. Neuromuscular
Disorders v decembrovom ¢isle pre kazdy
nasledujuci rok publikuje — aktudlne The
2021 version of the table of neuromuscular
disorders (nuclear genome) - a poskytuje ¢i-
tateflom updatovany zoznam monogénnych
neuromuskularnych ochoreni (Benarroch et
al., 2020). Tieto neuromuskularne ochorenia
su zaklasifikované do 16 skupin. Klinicko-
genetickd entita ma v kazdej skupine svoje
Specifické ¢islo. Urcity gén moze byt pricinny
pri viacerych nozologickych jednotkach -
tzv. fenotypicka heterogenita ako napr. pri
LMNA defektoch. A naopak, urcita klinicka
entita moze byt spdsobena viacerymi al-
ternativnymi génmi — napr. genotypicka
heterogenita pri CMT. Pri niektorych ocho-
reniach sa dokonca vyskytuju oba typy hete-
rogenity. Kazdy rok do zoznamu monogén-
nych neuromuskuldrnych ochoreni pribida
30-35 génovych mutacii (Benarroch et al.,
2020). Vyrazne sa rozsiril pocet pletenco-
vych muskularnych dystrofii (LGMD), ktoré

sa lisia variabilnym priebehom, klinickym
fenotypom, zévaznostou postihnutia, typom
dedi¢nosti, odliSnym patofyziologickym me-
chanizmom, vekom pri vzniku od utleho det-
stva az po dospelost. Velmi vyznamnym bol
rozvoj molekularno-genetickej diagnostiky,
ktord umoznila objavenie mnozstva novych
génovych defektov. Z tychto dévodov bola
vytvorend nova definicia a prehfadna klasi-
fikacia pletencovych muskularnych dystrofii
(Straub, Murphy et Udd, 2018; Soskova et
Spalek, 2021). DIhoroéne prevladal nazor, ze
geneticky podmienené ZCH postihuju najma
novorodencov a deti od utleho detského
veku. Urcite to neplati pre hereditarne neuro-
muskularne ochorenia, ktoré sa klinicky ma-
nifestuju castejsie v dospelom veku. V sucas-
nosti su uz niektoré geneticky podmienené
neuromuskularne ochorenia liecitelné. Pre
progndézu pacientov s tymito ochoreniami
jerozhodujuce véasné urcenie spravnej dia-
gndzy a naslednd ordinécia efektivnej liecby.
Tejto problematike sa venuje jeden z ¢lankov
hlavnej témy (Spalek, 2021).

K zriedkavym chorobdm patri aj vysoky
pocet autoimunitnych neuromuskularnych
ochoreni. Autoimunitné akutne polyradi-
kuloneuritidy a chronické autoimunitné
polyneuropatie predstavuju heterogénnu
skupinu ochoreni.V aktuélnej medzinarod-
nej klasifikacii MKCH-10 maju viak len dva
blizsie nediferencované kody. Suvisi to so
skutocnostou, ze klasifikacia MKCH-10 ro-
zozndva asi len 300 ZCH z celkového poctu

6 000. Tento fakt znemoznuje z MKCH-10 zis-
kat presné Statistické udaje o vyskyte zried-
kavych choréb. Preto Orphanet presadil kla-
sifikacny systém, podla ktorého ku kazdému
zriedkavému ochoreniu a kazdému podtypu
priraduje samostatné cislo, tzv. Orpha num-
ber. Napriklad chronické autoimunitné po-
lyneuropatie - CIDP, MADSAM a MMN maju
uz svoje vlastné Orpha ¢islo. Orphanet vak
v tejto klasifikacii este nedosiahol dokonalu
preciznost. Prikladom je myasténia gravis
s MKCH-10 kédom 70.0, ktord ma Orpha ¢islo
589 pre vsetky podtypy MG. Od zaciatku
21. storotia postupne pribudali dokazy, ze
myasténia gravis je heterogénne ochore-
nie. OdliSuje sa typmi autoprotiladtok proti
Specifickym antigénom, r6znou patoldgiou
tymusu, vyraznymi rozdielmi v intratymuso-
vej a extratymusovej patogenéze myasténie
gravis, vekom pri vzniku a variabilnou re-
sponzibilitou na rézne typy imunoterapie
(Gilhus et Verschuuren, 2015). Tieto samo-
statné formy myasténie gravis zatial nemaju
urcené svoje vlastné Orpha cisla. Vcasna
diagndza spravnej formy myasténie gravis
umoznuje indikovat adekvatnu Specificka
imunoterapiu, ktord vykazuje urcité a nie-
kedy zasadné odlisnosti pri jednotlivych
podtypoch myasténie gravis.

Cielom autorského kolektivu hlavnej témy
bolo najnovsimi poznatkami a osobnymi sku-
senostami pribliZit a sprostredkovat proble-
matiku ,Zriedkavé neuromuskularne choroby”
SirSej neurologickej komunite.
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