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Extrapyramídové ochorenia predstavujú heterogénnu skupinu ochorení, v mnohých 
prípadoch monogénne podmienenú. Najmä zásluhou technologického pokroku v ob-
lasti sekvenovania došlo v posledných rokoch k významnému posunu diagnostických 
algoritmov pre túto skupinu ochorení, kde sa čoraz viac využívajú metodiky „next-gene-
ration sequencing“. V prehľadovom článku je prezentovaný súčasný pohľad na genetickú 
diagnostiku extrapyramídových ochorení, súčasné možnosti testovania a prichádzajúce 
trendy so zameraním najmä na priblíženie pragmatických algoritmov testovania. 
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monogénové ochorenia, multiomika.

Genetics of movement disorders – outline of current options 
and upcoming diagnostic trends for clinical neurologists 

Movement disorders represent a heterogeneous group of diseases, often with a mono-
genic background. Especially thanks to technological progress in the field of sequen
cing, there has been a significant shift in diagnostic algorithms for this group of 
diseases in recent years, where "next-generation sequencing" methodologies are 
increasingly being used. The review article presents a current view of the genetic 
diagnostics of movement disorders, current testing options and upcoming trends, 
with a particular focus on pragmatic testing algorithms. 
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Hypokinetické ochorenia – 
parkinsonizmus

Parkinsonova choroba (Pch) predstavu-

je druhé najčastejšie neurodegeneratívne 

ochorenie, pri ktorom až objav familiárnej 

formy Pch v dôsledku mutácie v géne pre 

alfa-synukleín (SNCA) koncom deväťdesia-

tych rokov (Polymeropoulos, 1997) viedol 

k súčasnému chápaniu Pch ako ochore-

nia s komplexným genetickým pozadím 

(Blauwendraat, 2019). 

Na celkovom riziku rozvoja Pch sa ge-

netické varianty podieľajú vo všeobecnosti 

približne v 25 %. V širšom spektre rozlišu-

jeme genetické varianty, ktoré len zvyšujú 

riziko vzniku ochorenia, a zriedkavé varian-

ty s monogénovou dedičnosťou (približne 

5 – 10 % prípadov), ktoré sa riadia klasickými 

mendelovskými zákonmi dedičnosti (Day, 

2021). V súčasnosti poznáme viacero loku-

sov asociovaných s monogénovou formou 

Pch. Mutácie v géne pre SNCA, LRRK2, VPS35 
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