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Jeden z dévodov, pre¢o mnohi z nas nein-
klinuju k extrapyramidovym ochoreniam je, ze
predstavuju obrovsky subor ¢asto komplikova-
nych a vzacnych klinickych jednotiek, ktoré sa
navyse nedaju liecit. Treba vSak hned'na tvod
zdobraznit, Ze stale narastd zoznam ochoreni,
ktoré sa daju rozlicnymi spdsobmi ovplyvriovat
niekedy az velmi dobre, najma ak sa diagnos-
tikuju skoro. Prave preto treba na ne v diferen-
cidlne-diagnostickych uvahach mysliet a ich
vysetrenia pred ostatnymi prioritizovat. Vacsina
tychto ochoreni spada do okruhu dedi¢nych
poruch metabolizmu, ktorych je aktuélne zna-
mych uz okolo 1600. Extrapyramidové ochore-
nia z nich predstavuju vyse 200 samostatnych
jednotiek (iembase.org). Hoci s tieto poruchy
zriedkavé (a ¢asto marginalizované), suborne
tvoria signifikantnu skupinu chorych. Kvoli
akémusi priam etickému aspektu, spocivaju-
comyvich ,pocetnej” nevyhode oproti omnoho
Castejsim ochoreniam, sa im venuje nelmerne
mensia pozornost zo strany klinickych studii,
financovania, osvety a pod.

Liecitelné vzacne extrapyramidové ochore-
nia su predmetom interdisciplinarnej spoluprace
pediatra, pediatrického neuroldga, klinického
genetika a expertov na extrapyramidové a de-
di¢né metabolické poruchy. Prevazne ide o det-
ské ochorenia, no mézu sa prezentovat aj v do-
spelosti. U vacsiny ide o multisystémové ocho-
renia, pricom rozli¢cné extrapyramidové preja-
vy sa u nich vyskytuju ¢asto v kombinaciach.
Symptémy moézu vznikat akutne, subakutne,
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alebo mézu byt fluktuujuce ¢&i epizodické.
Niektoré sa exacerbuju za podmienok zvyse-
ného metabolického stresu, ako napriklad pri
hladovani, zvysenom prijme proteinov, alebo
hortcke. Hoci sa moézu prezentovat rozlicny-
mi typmi dedi¢nosti, prevaZzuje autozomalne
recesivna. V klinickej diagnostike treba aktivne
patrat aj po inych neuropsychiatrickych (na-
pr. kataplexia alebo vertikdlna supranuklearna
pohladova obrna pri Niemann-Pickovej cho-
robe C, automutilacie pri Lesh-Nyhanovom
syndréme) a systémovych prejavoch (hepato-
splenomegalia pri Gaucherovej chorobe, ka-
tarakta pri Wilsonovej chorobe alebo cerebro-
tendin6znej xantomatdze). Patologické zmeny
na MRl mozgu charakterizuju symetrické T2
hyperintenzivne |ézie bazalnych ganglii (napr.
pri organickych acidémiach alebo v ramci
Leigh-like obrazu mitochondridlnych poruch),
mineralizacia bazalnych ganglii (neurogenera-
cia s ukladanim tazkych kovov v mozgu), alebo
signalové abnormality bielej hmoty. V pripade
dopa-responzivnej dystonie, Niemann-Pickovej
choroby C a dalsich ochoreni je vdéak MRI nepri-
nosné.V diagnostike sa pouzivaju ¢asto pomer-
ne extenzivne vysetrenia krvi, mocu, skrining zo
suchej kvapky krvi a pod. Nenahraditelny je pri-
nos genetickej diagnostiky cielenych vysetreni
konkrétneho suspektného génu alebo skupiny
génov Sangerovou sekvenaciou, alebo techni-
kami next generation sekvendcie, ktord umoz-
fuje detekciu panelu réznych génov ¢i detekciu
vietkych protein-kddujucich oblasti genému
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(tzv. celoexémova sekvendcia). Liecba zahrnuje
rozli¢né pristupy: redukciu toxickych produktov
(miglustat), diétne intervencie (napr. ketogénna
diéta), suplementdciu vitaminov, vyhybanie sa
spustacom, Specifické lieky (napr. levodopa pri
dopa-responzivnej dystonii), enzymovu terapiu
(napr. cerliponaza alfa pri infantilnej neurondlnej
ceroid lipofuscinodze), chela¢nu lie¢bu (fosfet-
pantotenat pri NBIA). Pri niektorych ochoreniach
sa skusa hlbokd mozgova stimulacia, genetic-
ka liecba, liecba chaperénmi a pod. (Ebrahimi-
Fakhari et Pearl 2020, Jinnah et al., 2018).

ESte raz zddraziiujeme: ¢im skoér sa poten-
cidlne liecitelné ochorenie rozpozna, tym lepsi
je osud pacienta. Jeho oddialena diagnosti-
ka alebo nerozpoznanie vazne poskodzuje
zdravie pacienta. Spomedzi tychto poruch
by sme si nemali neviimnut tychto top 10: do-
pa-responzivna dysténia, Wilsonova cho-
roba, syndrom GLUT-1 deficiencie, ataxia
pri deficiencii vitaminu E, biotin-tiamin-
-responzivna choroba bazalnych ganglii,
deficit cerebralneho kreatinu, glutaricka
aciduria typ 1, cerebrotendindézna xan-
tomatoéza, poruchy manganového trans-
portu, Niemann-Pickova choroba typ C
(Ebrahimi-Fakhari et Pearl, 2020). Nasledujuce
Styri ¢lanky s zamerané na vacsinu z nich,
pricom problematika dopa-responzivnej
dystonie bola uz v tomto ¢asopise osobitne
spracovana (Necpdl, 2015).

Prajem prijemné a hlavne nducné Citanie.

rare movement disorders. Mov Disord. 2018;33:21-35.
4. Necpdl J. Klinicko-genetickd heterogenita dopa-respon-
zivnej dystonie. Neurol. praxi. 2015;16(3):163-166.

KORESPONDENCNI ADRESA AUTORA: MUDY. Jan Necpal, necpal.neuro@gmail.com
Neurologické oddelenie, Nemocnica Zvolen, a.s.,
Kuzmanyho nabrezie 28, 960 01 Zvolen

Cit. zkr: Neurol. praxi. 2022;23(2):107
Clének pfijat redakcf: 17. 8. 2021

www.neurologiepropraxi.cz

/ Neurol. praxi. 2022;23(2):107 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 107



