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Diagnostický prístup k pacientom s dystóniou



➢Dystónia je pohybové ochorenie charakterizované

protrahovanými alebo intermitentnými svalovými kontrakciami,

ktoré spôsobujú abnormálne, často repetitívne pohyby,

abnormálne postúry alebo oboje.

➢Dystonické pohyby majú typicky konkrétny vzorec, sú krútivé

a môžu mať charakter tremoru.

➢Dystónia je často iniciovaná alebo zhoršovaná vôľovými

pohybmi a je asociovaná s pretekaním abnormálnej svalovej

aktivácie na okolité svalové skupiny.“



Má pacient poruchu hybnosti?

Hypokinetickú
(parkinsonizmus)

Hyperkinetickú

Jednoduchý šklbavý pohyb Komplexnejší pohyb/postúra Tiky

Rytmický Nerytmický Nepredvídateľný Predvídateľný/má vzorec

Tremor Myoklonus Chorea Dystónia



Ataxia



Dystónia?



Fenomenológia dystónie
• Fixná dystónia

• Mobilná dystónia

• Dystonický tremor/myoklonus

• Geste antagoniste

Edwards 2011
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Podľa veku vzniku

I. Novorodenecký vek (<2 roky)

II. Detstvo (3-12 rokov)

III. Adolescencia (13-20 rokov)

IV. Mladšia dospelosť (21-40 rokov)

V. Staršia dospelosť (>40 rokov)



Delenie podľa telesnej distribúcie

– Fokálna – len 1 svalová skupina resp. telesný segment

– Segmentálna – 2 susediace svalové skupiny resp. telesné 
segmenty (napr. hlava + krk)

– Multifokálna – 2 nesusediace svalové skupiny resp. telesné 
segmenty (napr. krk + dolná končatina)

– Hemidystónia

– Generalizovaná – postihnutie väčšiny segmentov tela 
vrátane trupu – s alebo bez postihnutia DK



Adamovicova 2011
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Viazaný na špecifickú činnosť
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www.youtube.com





Gurusidheshwar 2012



Pacientka 2 – predchádzajúce vyšetrenia

• MR mozgu – v norme

• MR spektroskopia mozgu – v norme

• Metabolické vyšetrenie – bez špecifickej abnormity

• Kardiologické vyšetrenie – v norme

• Foniatrické vyšetrenie – v norme

• USG brucha – v norme

• Svalové enzýmy – v norme

• Genetické vyšetrenie - „v norme“
– karyotyp





Gurusidheshwar 2012





Prakticky všetky podtypy
• Začiatok na dolných končatinách, generalizujú, diurnálne fluktuácie

Dedičnosť Odpoveď na L-
dopu

Dyskinézy Iné prejavy

Deficit GTP-
cyklohydrolázy 1

AD Výborná a 
pretrvávajúca

Zriedkavé Parkinsonizmus, živé reflexy, skolióza, 
úzkosť, depresia, OCD, poruchy spánku

Deficit GTP 
cyklohydrolázy 1

AR Výborná ale 
nutné vysoké 
dávky

Zriedkavé Spasticita, okulogýrne krízy, nadmerný 
slinotok, zlý spánok, neonatálna
hyperfenylalaninémia

Deficit tyrozín
hydroxylázy

AR Dobrá ale môže 
byť neúplná

Časté Typ A – progresívny hypokineticko-rigidny
syndróm
Typ  B – komplexná encefalopatia –
tremor, ptóza, autonómna dysfunkcia, 
spasticita, hypotónia, oneskorený vývoj, 
mentálna retardácia

Deficit sepiapterín
reduktázy

AR Dobrá ale môže 
byť neúplná

Možné Okulogýrne krízy, autonómna dysfunkcia, 
oneskorený vývoj, mikrocefália, rastová 
retardácia, mentálna retardácia, 
hypotónia, spasticita, parkinsonizmus, 
hyperreflexia

Deficit PTP syntetázy AR Výrazná a 
pretrvávajúca

Žiadne Skoré epileptické záchvaty, spasticita, 
mierna kognitívna dysfunkcia



Ako liečiť dopa responzívnu dystóniu
Iniciálna dávka L-dopy 0.5-1.0 mg/kg/deň rozdelené do 3-6 dávok

Navyšovanie L-dopy o 0.1-0.5 mg/kg/deň podľa tolerancie každý mesiac

Management dyskinéz • Znížiť L-dopu na predchádzajúcu tolerovanú dávku

• Oddialiť ďalšie navyšovanie kým dyskinézy neustúpia

• Navýšiť frekvenciu dávok

Nasadenie amantadínu Ak nebudú efektívne vyššie uvedené postupy

Dávka amantadínu 4-6 mg/kg/deň

Chronické dávky L-dopy 3-20 mg/kg/deň podľa tolerancie

Nasadenie dopa agonistu Ak L-dopa nie je tolerovaná alebo neposkytuje dostatočný 
klinický efekt

Wijemanne 2015



• Paroxyzmálna kinezigénna dystónia (PKD)

• Paroxyzmálna non-kinezigénna dystónia (PNKD)

• Paroxyzmálna ponámahová dystónia (PED)

• Často normálny neurologický nález medzi atakmi

• Non-epileptické Erro, Skorvanek et al, 2014









Prídavné prejavy

• Dystónia izolovaná alebo asociovaná s iným 
neurologickým prejavom

Dystónia + myoklonus Dystónia + parkinsonizmus







Schneider et al. 2010

Dystónia a okohybné abnormality Dystónia a retinitis pigmentosa

Niemann-Pick typ C (vertikálna obrna pohľadu)

Huntingtonova choroba (okohybná apraxia, gén 

IT15)

Ataxia teleangiektázia (okohybná apraxia, AFP

v sére, gén ATM)

PKAN (gén PANK2)

GM2 gangliozidóza (gény HEX-A a HEX-B,

oligosacharidy v moči, enzymatické testy)

Metachromatická leukodystrofia (gén arylsulfatázy A)

Dystónia a hluchota Dystónia a parkinsonizmus

Mitochondriálne ochorenia

Mohr-Tranebjaergov syndróm (gén DDP1)

Woodhouse-Sakati syndróm (gén C2orf37)

Dopa-responzívna dystónia

Genetické formy Parkinsonovej choroby so skorým 

začiatkom (napr. mutácia parkinu)

Wilsonova choroba(hladina medi a ceruloplazmínu,

gén ATP7B)

Kufor-Rakeb syndróm (gén ATP13A2)

PLAN (gén PLA2G6)

Atypický parkinsonizmus: MSA, PSP, CBD

Levodopou indukované dyskinézy

Dystónia a progresívna demencia

GM1 a GM2 gangliozidóza (gény HEX-A a HEX-B,

oligosacharidy v moči, enzymatické testy)

Glutarická acidúria (gén GCDH)

Huntingtonova choroba (gén IT15)

Huntingtonské fenokópie (napr. SCA17, HDL-2)



Jeden fenotyp mnoho génov

DYT6 (THAP1 gene)

DYT24 (ANO3 gene)

Iné gény



Jeden gén mnoho fenotypov
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Polieková dystónia (akútna/tardívna)
• Neuroleptiká (antiemetiká)

– Liečba anticholinergiká (biperiden) i.v.

• Antimalariká, neskoré komplikácie L-dopy, dopamínoví agonisti

• Po predávkovaní – karbamazepín, fenytoín

• Neexistuje – bezpečné neuroleptikum, bezpečná dávka, bezpečná doba expozície

• Nízka miera remisie aj po ukončení expozície



Detská mozgová obrna

• Naddiagnostikovaná + často úniková diagnóza!

– Nie sú potrebné ďalšie vyšetrenia, neexistuje 
špecifická liečba...

• Prenatálne a perinatálne obdobie!

– Aj pri perinatálnych problémoch sa môže stále 
jednať o metabolické, mitochondriálne alebo iné 
ochorenie

• Mnoho pacientov môže mať pri stanovení 
správnej diagnózy liečiteľné ochorenie



• Redukcia toxických metabolitov – Cerebrotendinózna xanthomatóza, 
Dystónia/parkinsonizmus s akumuláciou mangánu, Gaucher, Niemann Pick type C, 
Wilson

• Diétne intervencie – Abetalipoproteinémia, Cerebral creatine def, GLUT-1 def, 
Glutaric aciduria type 1, Homocystinuria, Maple syrup urine disease, 
Methylmalonic aciduria, Phenylketonuria, Propionic acidemia, Pyruvate
dehydrogenase complex def, Refsum disease

• Suplementácia vitamínov – Abetalipoproteinemia, AADC def, Ataxia with vit E def, 
Biotin-thiamin responsive basal ganglia disease, Biotinidase def, Cerebral folate def, 
Cobalamin def, Coenzyme Q10 def, Homocystinuria, Pyruvate dehydrogenase
complex def

• Predchádzanie spúšťačom – Alternujúca hemiplégia v detstve, Biotin-thiamin
responsive basal ganglia disease, Episodic ataxia type 2, Glutaric aciduria type 1, 
Maple syrup urine disease, Methylmalonic aciduria, Paroxysmal kinesigenic / 
nonkinesigenic dyskinesia, Propionic acidemia, Rapid onset dystonia parkinsonism

• Šepcifická liečba – AADC drugs, Dopa-responsive dystonia, Episodic ataia type 2, 
GLUT-1 defficiency, Molybdenum cofactor defficiency, Paroxysmal kinesigenic
dyskinesia







Fenomenológia

• Ataxia

• Dystónia

• Myoklonus

• Okulomotorická apraxia

• Dif.dg???

– Ataxia s okulomotorickou apraxiou typ 1, 2, 3, 4

– Ataxia telangiektazia



Klinický nález zdieľaný
• Skorý nástup, ťažké poruchy chôdze, expy prejavy (dystónia, 

myoklonus, atď), senzorimotorická neuropatia, cerebellárna atrofia

Video-okulografia – nedokáže spoľahlivo odlíšiť
• Porucha sledovacích pohybov
• Hypometrické sakády
• Abnormálne antisakády
• Výrazne zvýšené latencie najmä horizontálnych sakád

Alfa-fetoproteín
• AOA typ 1 – 7-15ng/L
• AOA typ 2 – 15-65ng/L
• Ataxia telangiectazia - >65ng/L (pacientka hodnota 252ng/L)



• α-fetoproteín – 252ng/L

ATAXIA TELANGIEKTÁZIA





www.expy-ke.sk

www.movementdisorders.org


