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GENETIKA EXTRAPYRAMIDOVYCH OCHORENT — ORIENTACIA V SUCASNYCH MOZNOSTIACH A

Obr. 3. Update algoritmu Standardu Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky pre skrining zried-
kavych extrapyramidovych ochoreni (adaptované zo Skorvdnek et al, 2021)
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sa mali byt zvazované pri diagnostike vzdy
v danej populdcii.

Podobne ako pri parkinsonizme aj pri
hyperkinetickych ochoreniach je v diferen-
cidlne diagnostickom procese kli¢ovym
vychodiskom klinicky fenotyp pacienta
a jeho spravne syndromologické zaradenie.
Diferencidlne diagnosticky proces s déra-
zom na geneticky podmienené ochorenie
by mal prebiehat v nasledujucich na se-
ba logicky nadvézujucich krokoch detai-
Ine zhrnutych v revidovanom 3$tandarde

Ministerstva zdravotnictva SR pre skrining

zriedkavych extrapyramidovych ochoreni

(Skorvének, 2021) (Obr. 2):

B Fenomenologické zatriedenie pacienta -
ur¢enie dominujucej extrapyramidovej —
hyperkinetickej symptomatolégie (Obr. 3)
a detailné klinické vysetrenie zamerané na:
= neurologické prejavy — okrem hyperki-

netickych prejavov vysetrenie Specific-
kych poruch okulomotoriky, kognitiv-
nej dysfunkcie, apraxie, behavioralnych
zmien, cerebeldrnej dysfunkcie, postoja
a chodze, pritomnosti parkinsonizmu
atd’,

KEHO NEUROLOGA

= vysetrenie, resp. anamnesticky rozbor
non-neurologickych prejavov — vra-
tane poruch obliciek, pecene, srdca,
hematologického systému, oka, ucha,
endokrinného systému, muskuloskele-
télneho systému, gastrointestinalneho
traktu a koze.

B Syndromologické zatriedenie pacienta,
teda zatriedenie pacienta do syndromo-
logickej skupiny, podla ktorej budeme
nasledne realizovat dalsie diferencidlne
diagnostické vysetrenia - napr. myoklo-
nus-dysténia, dystdnia s hluchotou, ataxia
s okulomotorickou apraxiou a pod.

B Realizovanie dalsich dopliujucich vysetre-
ni zameranych na vylucenie sekundérnej/
ziskanej priciny tazkosti pacienta - vratane
Strukturdlnej [ézie, autoimunitného alebo
infekéného ochorenia, metabolickych ale-
bo endokrinnych poruch a podobne.

BV pripade negativneho vysledku, resp.
ndlezu od zaciatku vysoko suspektného
na geneticky povod tazkosti — napr. po-
zitivna rodinna anamnéza, vznik tazkosti
v detskom veku, $pecifické prejavy sved-
¢iace o konkrétnom genetickom ochoreni
(napr. kombindcia generalizovanej chorey,
behavioralnych zmien a kognitivnej dy-
sfunkcie v dospelosti — Huntingtonova
choroba, alebo ataxia s kataraktou, hna¢-
kami a xantémami Sliach — cerebroten-
dinézna xantomatdza a pod.), realizujeme
u pacienta genetické vysetrenie.

Indikacia typu genetického vysetrenia
bude v prvom rade zaloZena na konkrétnom
fenotype pacienta. Indikaciu je vhodné reali-
zovat najma cestou extrapyramidovych $pe-
cialistov/centier, resp. klinickych genetikov
so Specializaciou na neurologické ochorenia,
ktori su znali fenomenoldgie extrapyramido-
vych ochoreni, ¢o s velkou pravdepodobnos-
tou zvysi ¢asovu aj finan¢nu efektivitu dalSie-
ho diagnostického/genetického testovania.

V pripade velmi 3$pecifického klinic-
kého ndlezu - napr. nalez konzistentny
s Huntingtonovou chorobou, mézeme tes-
tovat cielene jeden konkrétny gén. Takato
indikacia v3ak vo svetle dnesnych diagnostic-
kych moznosti ddva zmysel najma pri ochore-
niach, kde pri konkrétnom fenotype je velmi
vysoka pravdepodobnost zachytenia jedného
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