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Vzhľadom na veľmi rýchlo sa rozvíjajúcu neuro-
genetiku nebolo ľahké vybrať reprezentatívne témy, 
ktoré by výstižne demonštrovali aktuálny stav v tejto 
oblasti. Donedávna sa lekárska genetika zaoberala 
prevažne poruchami počtu, zmenami štruktúry chro-
mozómov a monogénnymi dedičnými chorobami, 
V súčasnosti sa situácia mení v dôsledku rozvoja 
molekulárnej genetiky. Táto umožňuje poskytnúť kli-
nikovi bližšie informácie o molekulárnej patogenéze 
čím ďalej väčšej skupiny ochorení. Revolučným 
vstupom takéhoto charakteru do neurológie bolo 
zmapovanie lokalizácie mutovaného génu na 4 chro-
mozóm u Huntingtonovej choroby a neskôr aj iden-
tifikovanie jemu príslušného proteínu. Postupne na-
rastá počet identifikovaných génov v spojitosti nielen 
so známymi hereditárnymi formami degeneratívnych 
ochorení (m. Parkinson, demencie, spinocerebelár-
ne ataxie, neuromuskulárne ochorenia a iné), ale 
tiež u ochorení a porúch pôvodne nezaraďovaných 
medzi degeneratívne ochorenia (epilepsia, sclerosis 
multiplex, bolesť). Rozširujú sa tiež vedomosti o rôz-
norodosti mutácií ako aj polymorfizme génov. Ge-
netickými štúdiami rozpoznávaná heterogénnosť 
etiopatogenetických mechanizmov pôvodne dekla-
rovaných nozologických chorobných jednotiek vedie 
postupne k vzniku ich novej klasifikácie.

Predkladané publikácie nemôžu oboznámiť či-
tateľa s celou šírkou nových poznatkov v oblasti neu-

rogenetiky. Sú len určitou ilustráciu dosiahnutého 
pokroku v tejto oblasti. Prvý článok venovaný pro-
blematike RNA interferencie informuje o jednom 
z posledných objavov v oblasti molekulárnej gene-
tiky. Dotýka sa novozistených funkcií rôznych foriem 
nekódujúcich RNA, a to hlavne ich účasti pri kon-
trole génovej transkripcie. Využitie poznatkov z RNA 
interferencie má uplatnenie aj v liečbe rôznych ty-
pov hereditárnych neurodegeneratívnych ochorení. 
Druhý článok je venovaný hereditárnym axonálnym 
a neuronálnym motorickým neuropatiám. Popísané 
sú tu novšie zistené patomechanizmy týchto ocho-
rení. Poukázané je na vzájomné etiopatogenetické 
prepojenie postihnutia tak horného ako aj dolného 
motorického neurónu. Tretí článok poskytuje infor-
mácie o prínose molekulárnogenetických metód 
v diagnostike a prevencii humánnych prionových 
chorôb. Štvrtý článok o syndrómoch naliehajúcich 
génov s neurobehaviorálnou symptomatológiou 
obsa huje aj ilustratívne kazuistiky. Rozpoznanie 
týchto mikrodelečných syndrómov s neurobehavio-
rálnou symtomatológiou umožnilo po prvýkrát dať do 
vzťahu presne definovanú genetickú poruchu s urči-
tou funkčnou oblasťou mozgu tak ako je to napríklad 
u Williamsovho syndrómu. U tohto ochorenia je tu 
okrem iných príznakov prítomné postihnutie prepoje-
nia zrakového okcipitálneho centra do parietálneho 
laloka pri zachovaní jeho spojenia s bazálnou časťou 

temporálneho laloka. Tento nález sa klinicky preja-
vuje zachovaním rozpoznávacej zrakovej funkcie 
pri súčasne výraznejšom narušení vizuomotorickej 
kontroly. Piaty článok o X-adrenoleukodystrofií po-
dáva prehľad o súčasnom stave diagnostiky tohto 
ochorenia v SR. Šestý článok ilustruje možnosti vy-
užitia nových molekulárnogenetických diagnostic-
kých metód aj v takej oblasti ako je bolesť. Bolesť 
z polohy nerofyziologického nazerania sa takto do-
stáva na úplne inú úroveň bližšieho poznávania jej 
molekulárnogenetických etiopatogenetických me-
chanizmov. Tento prístup nám umožňuje pochopiť 
nielen rozdiely vo vnímaní bolesti u jednotlivých 
osôb, ale aj individuálne sklony k vzniku rôznych fo-
riem chronickej bolesti. Dúfam, že jednotlivé kapitoly 
z neurogenetiky zaujmú čitateľov časopisu a poskyt-
nú im orientáciu v tejto rýchlo sa rozvíjajúcej a per-
spektívnej oblasti. 

Súčasne ďakujem spoluautorom za bezproblé-
movú spoluprácu pri príprave tejto hlavnej témy ča-
sopisu.
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