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Mili ¢itatelia,

dostava sa vdm do ruk vydanie, v ktorom
je hlavnou témou neurogenetika. V rdmci
redak¢nej rady sme sa rozhodli zaradit tuto
tému vzhladom na jej rastuci vyznam v neu-
rolégii a v medicine celkovo. Ked sme mali
pred dvadsiatimi rokmi na klinike mladého
pacienta so spinocerebelldrnou ataxiou, alebo
spastickou paraparézou, tak ndm trvalo celé
roky, pokial sme sa prepracovali ku genetickej
kauzalnej diagnéze. Museli sme osekvenovat
mnozstvo génov, pracne detegovat dynamic-
ké mutécie. Dnes takéhoto pacienta zaradime
na panel génov pre SCA alebo SPP a vysledok
mame metédami MPS (masivneho paralel-
ného sekvenovania) v horizonte mesiacov.
V buducnosti to snad bude este rychlejsie.
Ak nedospejeme k vysledku v tomto kroku,
nasleduje WES (whole exome sequencing)
alebo aj WGS (whole genome sequencing),
ktoré nam odhalia stovky az tisice polymor-
fizmov a variantov u kazdého vysetrovaného.

Problémom teda nie je ani tak detekcia ale in-
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terpretdcia vysledkov. Doterajsie metddy zalo-
zené na short read sequencing (sekvenovanie
kratkych usekov) budu postupne nahradzané
metddamilong read sequencing, ktoré umoz-
nia sekvenovanie dlhych Gsekov a teda aj de-
tekciu komplexnych strukturalnych varianov
ako su dynamické mutacie (expanzie), inverzie,
delécie, ¢im ulahdia a zefektivnia pracu ako
aj spresnia dosiahnuté vysledky.
Neurodegenerativne ochorenia boli tra-
di¢ne uvadzané ako sporadické. Len u pribliz-
ne 5-10% sa predpokladalo, Ze maju genetic-
kd komponentu. Dnes vieme, Ze vo vacsine
pripadov neurodegenerativnych ochoreni
sa dd vystopovat nejaka geneticka predispo-
zicia. Doba sa teda meni a neurogenetika sa
stava neodmyslitefnou sucastou diagnostiky
v neuroldgii. ESte vac¢Sou vyzvou sa stava epi-
genetika, teda ziskané modifikacie DNA, ktoré
ovplyviuju expresiu (zapinanie a vypinanie)
jednotlivych génov. Diagnostika geneticky
podmienenych ochoreni je nepochybne
velkym pokrokom. Omnoho zlozZitejsie je

to viak s lietbou geneticky podmienenych
ochoreni. TakZe napredovanie vyskumu v tej-
to oblasti prindsa rovnako vela otazok ako
odpovedi.

V naSom monotematickom bloku o neu-
rogenetike sme vybrali 5 nosnych tém:
Epilepsie, Demencie, Spinocerebellarne ata-
xie, Extrapyramidové ochorenia a Poruchy
metabolizmu s neurologickymi prejavmi aby
sme preukdzali silu a vyznam genetiky ako
kauzélneho faktora tychto ochoreni. Snazili
sme sa, aby tieto prispevky neboli len strohou
deskripciou, ale aby ¢itatela plasticky povodili
po zdkutiach genetiky v danej oblasti. Verime,
Ze si pridu na svoje neurolégovia pracujici na
klinikach ako aj neurolégovia zambulancii,
aby sa v ich diferencidlno-diagnostickych
Uvahach postupne usidlovala aj genetika.
V neposlednom rade je tento blok urceny aj
genetikom, aby videli komplexitu genotypo-
vo-fenotypovych interakcii.
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