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Vzhfadom na velmi rychlo sa rozvijajicu neuro-
genetiku nebolo fahké vybrat reprezentativne témy,
ktoré by vystizne demonstrovali aktudlny stav v tejto
oblasti. Donedévna sa lekérska genetika zaoberala
prevazne poruchami poctu, zmenami Struktury chro-
mozémov a monogénnymi dediénymi chorobami,
V stcasnosti sa situacia meni v désledku rozvoja
molekularmej genetiky. Tato umoZriuje poskytnut kli-
Cim dalej vacSej skupiny ochoreni. Revolu¢nym
vstupom takéhoto charakteru do neuroldgie bolo
zmapovanie lokalizacie mutovaného génu na 4 chro-
mozém u Huntingtonovej choroby a neskér aj iden-
tifikovanie jemu prislusného proteinu. Postupne na-
rasta pocet identifikovanych génov v spojitosti nielen
50 zndmymi hereditarnymi formami degenerativnych
ochoreni (m. Parkinson, demencie, spinocerebelar-
ne ataxie, neuromuskuldrne ochorenia a iné), ale
tiez u ochoreni a pordch povodne nezaradovanych
medzi degenerativne ochorenia (epilepsia, sclerosis
multiplex, bolest). RozSiruju sa tiez vedomosti o roz-
norodosti mutécii ako aj polymorfizme génov. Ge-
netickymi Studiami rozpozndvand heterogénnost
etiopatogenetickych mechanizmov pdvodne dekla-
rovanych nozologickych chorobnych jednotiek vedie
postupne k vzniku ich nove;j klasifikacie.

Predkladané publikdcie nemézu oboznamit Ci-
tatela s celou Sirkou novych poznatkov v oblasti neu-

rogenetiky. Su len ur€itou ilustraciu dosiahnutého
pokroku v tejto oblasti. Prvy ¢lanok venovany pro-
blematike RNA interferencie informuje o jednom
z poslednych objavov v oblasti molekularmej gene-
tiky. Dotyka sa novozistenych funkcii réznych foriem
nekddujucich RNA, a to hlavne ich dcasti pri kon-
trole génovej transkripcie. VyuZitie poznatkov z RNA
interferencie ma uplatnenie aj v lieCbe réznych ty-
pov hereditarnych neurodegenerativnych ochoreni.
Druhy ¢lanok je venovany hereditarnym axonalnym
a neurondlnym motorickym neuropatidm. Popisané
su tu novSie zistené patomechanizmy tychto ocho-
reni. Poukdzané je na vzajomné etiopatogenetické
prepojenie postihnutia tak horného ako aj dolného
motorického neurénu. Treti ¢ldnok poskytuje infor-
macie o prinose molekuldrnogenetickych metdd
v diagnostike a prevencii humannych prionovych
chordb. Stvrty ¢ldnok o syndrémoch naliehajicich
génov s neurobehaviordlnou symptomatoldgiou
obsahuje aj ilustrativne kazuistiky. Rozpoznanie
tychto mikrodele¢nych syndrémov s neurobehavio-
ralnou symtomatoldgiou umoznilo po prvykrat dat do
vztahu presne definovanu genetickl poruchu s urci-
tou funkénou oblastou mozgu tak ako je to napriklad
u Williamsovho syndrému. U tohto ochorenia je tu
okrem inych priznakov pritomné postihnutie prepoje-
nia zrakového okcipitalneho centra do parietalneho
laloka pri zachovani jeho spojenia s bazalnou ¢astou
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temporalneho laloka. Tento nélez sa klinicky preja-
vuje zachovanim rozpozndvacej zrakovej funkcie
pri su¢asne vyraznejSom naru$eni vizuomotorickej
kontroly. Piaty ¢lanok o X-adrenoleukodystrofii po-
dava prehfad o su¢asnom stave diagnostiky tohto
ochorenia v SR. Sesty &lénok ilustruje moznosti vy-
uzitia novych molekuldrnogenetickych diagnostic-
kych metdd aj v takej oblasti ako je bolest. Bolest
z polohy nerofyziologického nazerania sa takto do-
stadva na Uplne ind droven blizSieho pozndvania jej
molekularnogenetickych etiopatogenetickych me-
chanizmov. Tento pristup ndm umozriuje pochopit
nielen rozdiely vo vnimani bolesti u jednotlivych
0s0b, ale aj individuélne sklony k vzniku réznych fo-
riem chronickej bolesti. Dufam, Ze jednotlivé kapitoly
z neurogenetiky zaujmu citatelov ¢asopisu a poskyt-
nd im orientéciu v tejto rychlo sa rozvijajucej a per-
spektivnej oblasti.

Sucasne dakujem spoluautorom za bezproblé-
movu spolupracu pri priprave tejto hlavnej témy &a-
Sopisu.
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