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Úvod
Jedným z rezonujúcich a neuralgických bodov súčasnej 

klinickej neurológie je skupina tzv. degeneratívnych ocho-
rení, alternatívne nazývaných i ako systémové ochorenia a 
atrofie alebo heredofamiliárne degeneratívne ochorenia ner-
vového systému. Zaujímavé je, že niektoré renomované učeb-
nice neurológie doslovne ignorujú tieto eponymy a zaraďujú 
ochorenia v minulosti i prítomnosti označované ako degene-
ratívne do skupiny ochorení s poruchami pohybu, do skupi-
ny ataxií, demencií alebo geneticky podmienených ochorení 
(14). Niektoré učebnice naopak zachovávajú tradičné ozna-
čenie skupiny degeneratívnych ochorení nervového systému 
(1). Graham a Oppenheimer v roku 1969 použili termín 
multisystémová atrofia, Vinken a Bruyn (1975) označujú tie-
to ochorenia ako systémové ochorenia a atrofie, avšak Bo-
bowick a Brody (1975) otvorene označujú túto skupinu za 
chaotickú a konfúznu (3, 10, 18, 19). Navyše, ak nielen sú-
časná medicína, ale aj neurológia pozná ako skupinu systé-
mových ochorení napr. kolagenózy alebo metabolické a en-
dotoxické poruchy s postihnutím viacerých orgánov (napr. 
kože, kardiorespiračného, gastrointestinálneho alebo cievne-
ho systému), potom sa skutočne vynára otázka, či neexistu-
je určitá oprávnenosť zachovať pôvodný názov degeneratív-
nych ochorení nervového systému a určitým spôsobom zdô-
vodniť i jeho opodstatnenie. 

História a súčasnosť problematiky
V súvislosti so skupinou degeneratívnych ochorení sa 

často spomína fenomén degenerácia nervovej bunky a de-
generácia nervového systému. Podľa slovníka cudzích slov 
tento pojem reprezentuje: postupné oslabenie životných 
funkcií, biologicky nepriaznivú premenu z generácie na ge-
neráciu, v spoločnosti úpadok. Tento pojem je určite star-
ší a dlhšie používaný, ako ho použil Waller v roku 1848 
pre opísanie morfologických zmien v mechanicky poško-
denom periférnom nerve. Tento pochod sa bežne odvtedy 
nazýva Wallerovou degeneráciou. 

O degeneratívnych pochodoch prebiehajúcich v nervo-
vom systéme sa vo všeobecnosti hovorí u etiologicky rôznych 
skupín ochorení. Degenerujú nervové vlákna i nervové bun-
ky po ischemickom, zápalovom i traumatickom poškodení, 
pri rôznych metabolických poruchách. Degenerácia nervové-

ho systému je teda všeobecným javom, fenoménom, ktorý je 
typický pre akvirované, ale i pre geneticky determinované ale-
bo kongenitálne podmienené poruchy morfológie a funkcie 
nervového systému. Tieto dva rôzne uhly pohľadu sú i príči-
nou, prečo sa z niektorých renomovaných učebníc neuroló-
gie stráca skupina degeneratívnych ochorení a postupne sa 
nahrádza skupinou genetických porúch. Mnohé degeneratív-
ne ochorenia sa stávajú súčasťou kapitol o demenciách, poru-
chách postúry a pohybu, ata xiách, poruchách senzorických 
funkcií a podobne (14, 15). Sú však i autori, ktorí zotrvávajú 
na platforme existencie skupiny degeneratívnych ochorení 
nervového systému v užšom zmysle slova (1).

V súčasnosti táto kontroverzná skupina nervových 
ochorení prechádza ďalším štádiom vývoja. Od prvých 
zmienok o degeneratívnych ochoreniach nervového systé-
mu od Virchowa (1855) a Eulenberga (1856), od čias pr-
vých správ o hereditárnych neuropatiách (Duchenne 1858, 
Charcot 1869, 1886, Marie 1886), olivo-ponto-cerebelár-
nych atrofiách (Déjerine a Thomas 1900), alebo atrofiách 
mozgovej kôry a demenciách (Pick 1892, Alzheimer 1911), 
ktoré môžeme nazvať i obdobím deskripcie klinickej symp-
tomatológie, už uplynulo takmer jeden a pol storočia. 

Vývoj pohľadu na túto skupinu ochorení sa v ďalšom 
období niesol v znamení objasňovania morfologických 
zmien od čias Tretjakova, ktorý v r. 1919 opísal zmeny 
v substancia nigra. Snáď najprevratnejšie zmeny podmie-
nil rozvoj elektrónovej mikroskopie a ďalších vyšetrova-
cích biochemických, imunohistochemických a rádiogra-
fických metód. Seitelberger v roku 1975 rozdeľuje dege-
neratívne procesy CNS na neuronálne (akumulačné, ar-
gyrofilné, lipopigmentové a atrofické) a gliálne (oligo-
dendrogliové demyelinizačné a astrocytové transportné) 
dystrofie (16). Súčasné obdobie, s rozvojom molekulárnej 
biológie a najmä genetiky, prinieslo nové poznatky o štruk-
turálnych zmenách buniek (bunkové organelopatie, mi-
tochondriálne, peroxizómové, lyzozómové a ďalšie poru-
chy) a o poruchách biochemizmu buniek, najmä dôkazy 
o prítomnosti niektorých patologických substrátov, hlav-
ne proteínov. V mnohých prípadoch dochádza i k zisteniu 
príčiny v podobe génovej abnormity na niektorom lokuse 
určitého chromozómu, a v niektorých prípadoch sa preu-
káže i pôvodca ochorenia, napr. neprítomný enzým alebo 
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Tabuľka 1. Vzťahy hereditárnych neurodegeneratívnych ochorení s vybranými genetickými ukazovateľmi

 Názov choroby                        Genetický typ prenosu / typ ochorenia Genetická chromozomálna porucha (lokus) Proteín
I. ACH                                         AD  21 pter – q21  APP 
                                                 AD  14q24.3  Presenilin I. 
                                                 AD  1q  Presenilin II. 
                                                  19q13.2  APOE 
                                                 S  12p11–12  α2makroglobulín 
 PCH-FTD                                F  17
 asociované demencie             F 
                                                 S  
II. a PSSA                                      AR I–III  5q11–q13 SMN, NAIP ?
 Hex. PSSA                              AR 
 HBP                                         X  Xq11–12
 ALS                                          F 
                                                 AD  21q21 
                                                 AR  2 q33–35
 HSP                                         AD 14q, 15q, 2p 
                                                 X Xq28, Xq22 
                                                 homozygot. 16q24.3 paraplegin
II. b PCH                                         AD–P1  4q21–q22  α-synuklein 
                                                 AR–P2  6q25–q27  parkin 
 HCH                                         AD   4p16.3 huntingtin  
 HPD-DRD                                 14q22.1
 ITD                                           AD I. 9q34.1  torsin A
                                                 X III.  Xq13.1 
                                                 AD V.  14q22.1
                                                 AD VI.  8p21–q22
                                                 AD VIII.  2q33–q35
                                                 AD XII.  19q 
 ET                                            F 2p, 3q
III. a  SCA                                         ADCA I.  – SCA 1 6p22–p23 ataxin 1 
                                                  – SCA 2 12q24.1  ataxin 2 
                                                  – SCA 3 14q32.1  ataxin 3 
                                                  – SCA 4 16q, 13q  ataxin 4 
                                                 ADCA II. – SCA 7 3p21.1–p12  ataxin 7  
                                                 ADCA III. – SCA 5 11 cent. 
                                                  – SCA 6 19p13 
                                                  – SCA 8 19p13 (3´VTR)  CACNA1A-α1A-Ca2+ kanál 
                                                  – SCA 10 22q13.3 
                                                  – SCA 12  5p31–p 31  E46 
                                                    PPP2R-2B-PP2ABβ
 DRPLA                                    AD    12p12  atrofin 1 
 EA1                                          AD   12p  KCNA 1 
 EA2                                          AD  19p   CACNA 1A  
 EA3                                          AD   1p  
 SA-FCH                                   AR   9p13  frataxin 
 AT                                            AR   11p  
 FEVD                                       AR  8q  α-tokoferol 
                                                    transportný proteín
III. b  HMSN                                     AD–I.   1q21.1–q23.3, 17p12–p11.1 duplikácia PMP 22 
 (CHMTCH)                               10q21  EGR 2 
 HMSN-TO                               AD  17p11.2–p12  chýbanie PMP 22  
 HMSN                                     AD–II.  1p36.3q13–22.7 
 HMSN-DSCH                          AD–III.   1q  MPZ (Po) 
                                                  17p  PMP 22 
                                                  10q21  EGR 2 
                                                 AR  8q13–21.1 
                                                 X  Xq13  konexin 32 (Cx 32)  
 HMSN-RP                               X–VII.  Xp22.2–Xq26 
 FAN                                         AD I.–III. 18q11.2–q12.1   transtyretin 
                                                   IV.  apoprotein A1 
                                                   V.   gelsonin
 HSAN                                      AD I. 
                                                 AR II.–IV.  9q31–q33
 HIOH (Shy-Dragerov syndrom) I
III. c MSA 
 PCH+HSAN
 MJCU
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systém enzýmov, ktorý spôsobuje morfologickú a funkčnú 
poruchu.

Už v minulosti sa táto skupina označovala ako heredi-
tárna, geneticky podmienená. V roku 1932 Vessie vo svojej 
štúdii o Huntingtonovej chorobe vo východnej časti USA 
preukázal genealogickou štúdiou, že prakticky všetky prí-
pady tohto ochorenia sú descendenti 6 emigrantov z ang-
lického Suffolku z roku 1630 (1). Genetické štúdie v súčast-
nosti umožňujú na základe DNA štúdií a analýz diferen-
covanie početných autozomálne dominantných a recesív-
nych skupín spinocerebelárnych degenerácií (7). 

Pojem dystrofie a degenerácie sa v tejto súvislosti často 
spomína spolu s pojmom „abiotrofického syndrómu neuró-
nu a glie“, a často s eponymom „apoptózy“ – naprogramo-
vanej bunkovej smrti. V tejto súvislosti sa teda vynára pro-
ces geneticky naprogramovaných mechanizmov spoje-
ných s poruchami membránového transportu, oxidačným 
stresom a energetickým deficitom nervovej bunky s úbyt-
kom metabotropných receptorov. Tieto aspekty umožňujú 
i niektoré nové pohľady na možnosti klasifikácie a rozde-
lenia tejto skupiny ochorení (tau-patie, alfasynukleopatie, 
polyglutaminopatie, organelopatie a pod.) (17).

Rozvoj molekulárnej biológie a genetiky umožňuje teda 
pomerne presné klasifikovanie geneticky podmienených 
štrukturálnych a funkčných porúch bunky. V tejto skupine 
ochorení geneticky podmienených však existuje veľká sku-
pina molekulárne-biologických porúch postihujúcich všet-
ky orgány (alebo niektoré ďalšie orgány, napr. svaly, paren-
chymatózne orgány, retikuloendoteliálny systém) okrem 
tkaniva nervového systému. A naopak, sú ochorenia, kde je 
postihnutý poruchou výlučne nervový systém. Práve táto 
skupina ochorení by mala byť predmetom záujmu neuroló-
gov o jej zatriedenie v hierarchii nervových ochorení.

Pri tomto pohľade na možnosti klasifikácie skupiny 
neurodegeneratívnych ochorení sťažujú situáciu i problé-
my samotného spektra klinických príznakov diagnostiko-
vaných intravitálne, resp. až postmortálne. Ich výskyt v po-
pulácii rodinného spektra alebo spektra ostatnej populácie 
s možnosťou ich sporadického výskytu. Mnohí autori pre-
to hovoria o spektre niektorých ochorení v populácii a pri-

rovnávajú ich k množinám symptomatických alebo asymp-
tomatických, primárnych alebo sekundárnych prípadov 
(3), alebo o vzájomnom prieniku viacerých množín tvore-
ných určitými klinickými jednotkami (10, 13). Zdá sa, že 
i pre túto skutočnosť niektoré klasifikácie neurodegenera-
tívnych ochorení bývajú nepresné, chaotické, čo i niektorí 
autori vopred konštatujú (3, 18, 19). Klinický obraz do-
minujúcich symptómov sa často dopĺňa asociovanými prí-
znakmi alebo skupinami príznakov. Vznikajú i nové zosku-
penia klinických syndrómov a znakov, zaraďovaných už 
do samostatných skupín alebo jednotiek, vznikajú i nové 
eponymy, napr. multisystémové atrofie (MSA) (12).

Adams a Victor (1993) rozdeľujú skupinu degeneratív-
nych ochorení nervového systému na demencie, demencie 
kombinované s inými poruchami, poruchy postúry a pohy-
bu, ataxie, svalové slabosti a atrofie, poruchy zraku a neu-
rosenzorické poruchy sluchu a označujú ich prívlastkom 

„progresívny“.
Z tohto pohľadu klinickej symptomatológie je zaujíma-

vé konštatovanie, že táto skupina má určité typické klinic-
ké charakteristiky:
1. postupný začiatok, obvykle v určitom veku, s postup-

ným a progresívnym priebehom pokračujúcim roky 
i desaťročia

2. familiárny výskyt (preukázané väčšinou genetické väzby)
3. obvykle symetrický klinický obraz (s anatomickými lé-

ziami a poruchami určitých fyziologických funkcií).
Keďže možnosti intravitálnej klinickej klasifikácie ma-

jú svoje hranice (pre morfologickú klasifikáciu je to znač-
ný únik prípadov bez možnosti bioptického alebo nekrop-
tického vyšetrenia, genetický dôkaz je nutné vždy korelo-
vať s klinickou symptomatológiou), potom skutočne naj-
schodnejšou cestou pre klasifikovanie tejto skupiny zostá-
va klinický obraz a poruchy funkcií určitých systémov 
nervového tkaniva.

Ak zohľadníme neurofyziologické aspekty a princípy 
aferentných a eferentných systémov spolu s funkciou nervo-
vého systému charakteru integračného, asociačného, mo-
torického, senzitívneho alebo senzorického typu, možno 
túto skupinu ochorení rozdeliť alebo klasifikovať i z iné-

 Názov choroby                        Genetický typ prenosu / typ ochorenia Genetická chromozomálna porucha (lokus) Proteín
IV. a HPH-PKVA
 – samostatné
 – asociované                               
IV. b  HPS-OA
 – DAO                                      AD 3q28q29
 – ARKOA                                AR
                                                 X 
 HPS-RP
 – RP                                         AD 3q21q–24  
                                                 AR
                                                 X  
 – KA                                         AD 17p 
 – nesystémové                         7q, 8q, 11q21, 17p, 19q13.4
 dominantné RP 

Vysvetlivky: názvy ochorení sú uvedené v klasifikácii v texte; AD – autozomálne dominantný, AR – autozomálne recesívny, F – familiárny, S – sporadická forma, 
APP – amyloid precursor protein, APOE – apolipoprotein E, SMN – survival motor neuron gene, NAIP – neuronal apoptosis inhibitory protein, PMP – peripheral 
myelin protein, MPZ – myelin protein zero, CX 32 – konexin 32, EGR – early growth response gene, KA – kongenitálna amauróza
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ho ako čisto morfologického, genetického alebo klinického 
symptomatologicko-syndromologického hľadiska.

Cieľom tejto štúdie bolo teda poukázať i na túto možnosť 
rozdelenia a klasifikácie neurodegeneratívnych ochorení.

Návrh klasifikácie neurodegeneratívnych ochorení 
z funkčného (neurofyziologicko-klinického) hľadiska:
I. Poruchy integračných funkcií nervového systému a vyššej 

mozgovej činnosti (poruchy integračných, asociačných 
dráh - klinický syndróm demencie)

 •• Alzheimerova choroba (ACH)
 •• Pickova choroba – fronto-temporálna demencia (PCH-

FTD) a iné demencie klinicky identické s ACH a morfo-
logicky odlišné – kortikobazálna ganglionárna degene-
rácia, familiárna progresívna subkortikálna glióza, de-
mencia s Lewyho telieskami, mezolimbokortikálna a 
talamická demencia

 •• asociované demencie s inými neurologickými a psy-
chiatrickými chorobami (Huntingtonova choroba, Par-
kinsonova choroba, progresívna supranukleárna obrna, 
amyotrofická laterálna skleróza, olivo-ponto-cerebellár-
na atrofia, depresia, schizofrénia).

II. Poruchy eferentných systémov (motorických priamych a 
nepriamych dráh) 

a) poruchy periférneho a centrálneho motoneurónu
 •• amyotrofická laterálna skleróza (ALS) 
b) poruchy periférneho motoneurónu
 •• progresívne spinálne svalové atrofie (PSSA): Werdnig – 

Hoffmannova PSSA, Kugelberg – Welanderovej PSSA 
(adolescentná a dospelá klinická forma), hexozamini-
dázová PSSA

 •• hereditárna bulbárna paralýza (HBP), HBP s hlucho-
tou (Brown-Vialetto-Van Leareov syndróm), HBP bez 
hluchoty v detskom veku (Fazio-Londeho cho roba)

c) porucha centrálneho motoneurónu (pyramídovej dráhy)
 •• hereditárna spastická paraplégia (HSP)
d) poruchy tzv. nepriamych extrapyramídových motoric-

kých dráh (poruchy regulácie postúry, svalového tonu-
su a hybnosti)

 •• Parkinsonova choroba (PCH)
 •• Huntingtonova choroba (HCH)
 •• benígna hereditárna chorea (BHCH), chronická ju-

venilná hereditárna chorea, idiopatická torzná dysto-
nia (ITD) a lokálne-fokálne dystonicko – dyskinetické 
syndrómy (torticollis spastica, orofaciálny dyskinetic-
ký syndróm, blefarospazmus, hemispazmus, atď.), here-
ditárna progresívna dystonia (HPD) s diurnálnou fluk-
tuáciou alebo DOPA-responzívna  dystonia (DRD). 

III. Poruchy eferentných i aferentných systémov (motoric-
ko – senzitívnych) a tzv. systémové-multisystémové ocho-
renia

a) poruchy mozočka a jeho eferentných a aferentných dráh
 •• spinálne ataxie (SA)
 – Friedreichova choroba (FCH)
 – hereditárna spastická ataxia 
 •• spinocerebellárne ataxie (SCA)
 – autozomálne dominantná cerebellárna ataxia (AD-

CA): ADCA I.–III. typu (SCA 1–12), dentato-rubro-

pallido-luysiálna atrofia (DPRLA), epizodické ataxie 
(EA), olivo-ponto-cerebellárna atrofia (OPCA)

 – autozomálne recesívne cerebellárne atrofie (ARCA): 
varianty OPCA, dentato-rubrálna degenerácia (Ram-
say-Huntova, tzv. baltický myoklonus), ataxia telean-
giectasia (AT), familiárne vitamin E deficientné ataxie 
(FEVD)

b) poruchy periférneho a autonómneho nervového systému
 •• hereditárne motoricko – senzitívne neuropatie (HMSN), 

1.–7. typu podľa Dycka (Charcot-Marie-Toothovej choro-
ba, progresívna hypertrofická neuropatia Déjerine-Sot-
tasova choroba – HMSN-CHMTCH a HMSN-DSCH), 
familiárna amyloidná neuropatia (FAN), HMSN s út-
lakovými prejavmi (HMSN-TP), HMSN so spastickou 
paraplégiou (HMSN-SP)

 •• hereditárne senzitívne a autonómne neuropatie (HSAN): 
familiárna dysautonómia Riley-Dayov syndróm, konge-
nitálna senzitívna neuropatia s anhidrózou a s univerzál-
nou stratou bolesti, hereditárna ortostatická hypotenzia 

– Shy-Dragerov syndróm (HIOH) 
c) multisystémová atrofia (MSA) – postihnutie viacerých 

systémov
 •• klinický obraz zahrňuje symptomatológiu parkinsonovho 

syndrómu, mozočkovú symptomatológiu s autonómnou 
dysfunkciou (niekedy i pyramídovú symptomatológiu)

 •• Parkinsonova choroba a autonómna dysfunkcia (PCH+ 
HSAN)

 •• Machado-Josephova choroba (MJCH) alebo OPCA.
IV. Poruchy aferentných senzorických systémov (samostatné 

a asociované jednotky)
a) hereditárna progresívna hluchota (HPH), progresívna 

kochleovestibulárna atrofia (PKVA)
 •• samostatná HPH 
 •• asociovaná HPH (so somatickými poruchami, s ocho-

rením retiny a zrakového nervu a s postihnutím CNS)
b) hereditárna progresívna slepota (HPS)
 •• HPS s optickou atrofiou (HPS-OA)
 – dominantná optická atrofia Kjaerrovho typu (DOA), 

autozomálne recesívna kongenitálna optická atrofia 
(ARKOA) a na X-chromozóm viazaná optická atrofia 
detského veku

 – asociované optické atrofie (Bohrov syndróm a Wolfra-
mov syndróm)

 •• HPS s retinitis pigmentosa (HPS-RP) – tapetoretinál-
na degenerácia

 – primárna RP 
 – asociované RP s inými poruchami somatickými a CNS 

(väčšinou AD, menej často AR alebo na X-chromozóm 
viazané poruchy).

Záver
Predložený je návrh klasifikácie ochorení nervového 

systému, ktoré sú charakterizované procesom degenerá-
cie buniek nervového systému, úbytkom počtu funkčných 
elementov – neurónov, degradáciou neuronálnych funk-
cií, a samozrejme tým i určitými klinickými prejavmi. 
Za dominujúci princíp tohoto pohľadu na klasifikáciu ne-
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urodegeneratívnych ochorení sme povýšili funkčné preja-
vy nervového systému v korelácii s klinickou symptomato-
lógiou. Rozvoj molekulárnej biológie a genetiky sľubuje 
ďalšie možnosti postupného vyčleňovania niektorých jed-
notiek a tiež nové možné pohľady na klasifikáciu tejto 
skupiny ochorení.

Ako teda ďalej?
1. Rešpektovať moderné trendy v medicíne, akceptovať 

v etiologickom rozdelení ochorenia akvirované i ocho-
renia geneticky podmienené.

2. Za degeneratívne ochorenia v neurológii je treba pova-
žovať tie ochorenia, u ktorých genetický kód spôsobuje 
menejcennosť funkčnej zdatnosti nervovej bunky a po-
stupne môže viesť k jej smrti.

3. Za racionálne považujeme, ak sa ohraničí skupina neuro-
degeneratívnych ochorení s postihnutím bunkových štruk-
túr všetkých (alebo viacerých) orgánov a skupina neurode-
generatívnych ochorení v užšom zmysle slova, kde ide o vý-
lučné postihnutie štruktúr nervového systému (alebo as-
poň nie je bezpečne známe postihnutie i iných orgánov).

4. Priblížiť možnosti diagnostiky vo všeobecnej rovine 
podľa symptomatológie a základných neurofyziologic-
kých aspektov porúch vyššej mozgovej činnosti – aso-
ciačnej a integračnej funkcie nervového systému, moto-
rických, senzitívnych a senzorických funkcií.

5. Diagnostika genetickej poruchy je rovnako náročná 
ako možnosti klasifikovania z tohto aspektu, a rovnako 
náročná je i možnosť klasifikácie ochorení tejto skupi-
ny podľa typu molekulárne-biologickej poruchy.
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