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VRODENE PORUCHY METABOLIZMU S NEUROLOGICKYMI PREJAVMI V DOSPELOM VEKU
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Priznaky postihnutia nervového systému su velmi ¢asto spojené s geneticky podmiene-
nymi chorobami. Dedi¢né metabolické poruchy alebo vrodené poruchy metabolizmu
predstavuju heterogénnu skupinu, pricom je uz opisanych viac ako 1000 chorobnych
jednotiek. Patria medzi zriedkavé choroby a ¢ast z nich sa manifestuje aj neurologickou
symptomatolégiou — neurometabolické ochorenia. Rozsirenie skaly DNA vy3etrovacich
metdd umoznuje spolahlivi diagnostiku mnohych ochoreni. Vzhladom na pocetnost
neurometabolickych porich mozno v limitovanom rozsahu publikacie prezentovat iba
Cast vybranych poznatkov, pricom preferenc¢ne su uvedené tie, ktoré sa manifestuju v do-
spelom veku a su terapeuticky dobre ovplyvnitelné. Ciefom prace je poskytnut stru¢ny
prehlad. Ziskané informacie s cenné aj pre geneticku konzultaciu postihnutych rodin.
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Adult-onset inborn errors of metabolism with neurological manifestation

The symptoms of the nervous system are very often associated with genetic diseases.
Inborn errors of metabolism represent a heterogeneous group with more than 1000
disorders. These are rare disorders and some of them are also manifested by neurological
symptomatology - called as neurometabolic diseases. Genetic diagnostics is based on
variety of DNA techniques and enables reliable diagnosis of many diseases. Due to the
wide range of inborn errors of metabolism only a selected part is presented. We focus
on disorders which are manifesting in adulthood and can be positively influenced by
causal therapeutic approach. The aim of the work is to provide a brief overview. The
information obtained is also valuable for genetic counselling in affected families.
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Uvod

Neurogenetické ochorenia predstavuju $i-
roku $kalu genetickych ochoreni's dominujuci-
mi priznakmi postihnutia nervového systému.
Odhaduje sa, zZe viac ako tretina genetickych
patoldgii postihuje vo vyraznej miere nervovy
systém (Chandoga et al., 2013). Dedi¢né meta-
bolické poruchy (DMP) alebo vrodené poruchy
metabolizmu predstavuju heterogénnu sku-
pinu uz viac ako 1000 chorobnych jednotiek.
DMP su definované ako poruchy metaboliz-
mu nasledkom dedi¢ne podmieneného de-
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ficitu enzymu alebo transportného proteinu.
Patogénny variant (mutécia) v prislusnom géne
kauzalne zapri¢inuje nedostato¢nost urcitej
metabolickej drahy. Dosledkom tohto deficitu
sa v organizme hromadi substrat, ktory nemo-
ze byt metabolizovany na produkt alebo trans-
portovany na miesto svojho urcenia. Narusena
je rovnovéaha danej biochemickej cesty a kli-
nické symptémy su spdsobené akumulaciou
substratu a jeho bo¢nych metabolitov, ktoré
su casto toxické pre organizmus, alebo chy-
banim koncového produktu. Dedi¢nost pri
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