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»Dysténia  je  pohybové  ochorenie  charakterizované
protrahovanymi alebo intermitentnymi svalovymi kontrakciami,
ktoré sposobuju abnormalne, Ccasto repetitivne pohyby,
abnormalne postury alebo oboje.

» Dystonické pohyby maju typicky konkrétny vzorec, su kruativé
a mOzu mat charakter tremoru.

»Dystéonia je casto iniciovana alebo zhorSovana volovymi
pohybmi a je asociovana s pretekanim abnormalnej svalovej
aktivacie na okolité svalové skupiny.”
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Fenomenoldgia dystonie

* Fixna dystonia
* Mobilna dystonia
* Dystonicky tremor/myoklonus

* (Geste antagoniste
v

Edwards 2011
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Podla veku vzniku

|. Novorodenecky vek (<2 roky)

II. Detstvo (3-12 rokov)

I1l. Adolescencia (13-20 rokov)

V. Mladsia dospelost (21-40 rokov)

V. Starsia dospelost (>40 rokov)



Delenie podla telesnej distribucie

— Fokalna —len 1 svalova skupina resp. telesny segment

— Segmentalna — 2 susediace svalové skupiny resp. telesné
segmenty (napr. hlava + krk)

— Multifokalna — 2 nesusediace svalové skupiny resp. telesné
segmenty (napr. krk + dolnd koncatina)

— Hemidystonia

— Generalizovana — postihnutie vacsiny segmentov tela
vratane trupu — s alebo bez postihnutia DK
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IV. Paroxyzmalna dystonia



Viazany na Specificku ¢innost
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Pacientka 2 — predchadzajuce vysetrenia

MR mozgu — v norme

MR spektroskopia mozgu — v horme

Metabolické vysetrenie — bez Specifickej abnormity
Kardiologické vySetrenie — v norme

Foniatrické vysetrenie — v norme

USG brucha — v norme

Svalové enzymy — v norme

Genetickeé vysetrenie - ,v norme*“
— karyotyp






Gurusidheshwar 2012
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Prakticky vSetky podtypy

Odpoved na L-
dopu

Vyborna a
pretrvavajuca

Vyborna ale
nutné vysoké
davky

Dobra ale moze
byt nelplna

Dobra ale moéze
byt nelplna

Vyrazna a
pretrvavajuca

Dyskinézy

Zriedkavé

Zriedkavé

Casté

Mozné

Ziadne

Iné prejavy

Parkinsonizmus, Zivé reflexy, skolioza,
uzkost, depresia, OCD, poruchy spanku

Spasticita, okulogyrne krizy, nadmerny
slinotok, zly spanok, neonatalna
hyperfenylalaninémia

Typ A — progresivny hypokineticko-rigidny
syndrom

Typ B —komplexna encefalopatia —
tremor, ptdza, autondmna dysfunkcia,
spasticita, hypotdnia, oneskoreny vyvoj,
mentalna retardacia

Okulogyrne krizy, autondmna dysfunkcia,
oneskoreny vyvoj, mikrocefalia, rastova
retardacia, mentalna retardacia,
hypotdnia, spasticita, parkinsonizmus,
hyperreflexia

Skoré epileptické zachvaty, spasticita,
mierna kognitivna dysfunkcia

e Zaciatok na dolnych koncatinach, generalizuju, diurnalne fluktuacie



Ako liecit dopa responzivnu dystdniu

Inicialna davka L-dopy
NavysSovanie L-dopy

Management dyskinéz

Nasadenie amantadinu
Davka amantadinu
Chronické davky L-dopy
Nasadenie dopa agonistu

0.5-1.0 mg/kg/den rozdelené do 3-6 davok
0 0.1-0.5 mg/kg/den podla tolerancie kazdy mesiac

* Znizit L-dopu na predchdadzajucu tolerovanu davku
e Oddialit dalSie navySovanie kym dyskinézy neustupia

* Navysit frekvenciu ddvok

Ak nebudu efektivne vyssie uvedené postupy
4-6 mg/kg/den

3-20 mg/kg/den podla tolerancie

Ak L-dopa nie je tolerovana alebo neposkytuje dostatocny
klinicky efekt

Wijemanne 2015



Paroxyzmalna kinezigénna dysténia (PKD)
Paroxyzmalna non-kinezigénna dysténia (PNKD)

Paroxyzmalna ponamahova dystonia (PED)

Casto normalny neurologicky nalez medzi atakmi

Non-epileptické

Erro, Skorvanek et al, 2014



Possible Post-Traumatic

Paroxysmal Kinesigenic
Dyskinesia

V Chiesa, F Tamma, E Gardella,
E Caputo, R Canger

Movement Cnocders
(€)2008 The Movement Dinscder Soc ety
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B ORIGINAL ARTICLE

CLINICAL PRACTICE

The Clinical Syndrome of Paroxysmal Exercise-Induced Dystonia:

Diagnostic Outcomes and an Algorithm

Roberto Erro, MD,"** Maria Stamelou, MD, PhD,"** Christos Ganos, MD,">¢ Matej Skorvanek, MD,”® Viadimir Han, MD,®

Amit Batla, MD, PhD," Kailash P. Bhatia MD, FCRP**
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Pridavné prejavy

* Dystonia izolovana alebo asociovana s inym
neurologickym prejavom

Dysténia + myoklonus Dysténia + parkinsonizmus









Dystonia a okohybné abnormality Dystonia a retinitis pigmentosa

Niemann-Pick typ C (vertikalna obrna pohladu) PKAN (gén PANK2)
Huntingtonova choroba (okohybna apraxia, gén GM2 ganglioziddza (gény HEX-A a HEX-B,
IT15) oligosacharidy v moci, enzymatické testy)
Ataxia teleangiektazia (okohybna apraxia, AFP Metachromaticka leukodystrofia (gén arylsulfatazy A)

v sére, gén ATM)

Dysténia a hluchota Dysténia a parkinsonizmus
Mitochondrialne ochorenia Dopa-responzivna dystonia
Mohr-Tranebjaergov syndrom (gén DDP1) Genetické formy Parkinsonovej choroby so skorym
Woodhouse-Sakati syndrom (gén C2orf37) zaCiatkom (napr. mutdcia parkinu)

Dystonia a progresivna demencia Wilsonova choroba(hladina medi a ceruloplazminu,

GM1 a GM2 ganglioziddéza (gény HEX-A a HEX-B, gén ATP7B)

oligosacharidy v moci, enzymatické testy) Kufor-Rakeb syndrém (gén ATP13A2)
Glutaricka aciduria (gén GCDH) PLAN (gén PLA2G6)
Huntingtonova choroba (gén IT15) Atypicky parkinsonizmus: MSA, PSP, CBD

Huntingtonské fenokdpie (napr. SCA17, HDL-2) Levodopou indukované dyskinézy

Schneider et al. 2010



Jeden fenotyp mnoho génov

DYT6 (THAP1 gene)

DYT24 (ANO3 gene)

Iné gény



Jeden gén mnoho fenotypov
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Paroxysmal Exercise-Induced Dystonia
Within the Phenotypic Spectrum of
ECHS1 Deficiency
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Poliekova dystdnia (akutna/tardivna)

Neuroleptika (antiemetika)
— Liecba anticholinergika (biperiden) i.v.
Antimalarika, neskoré komplikacie L-dopy, dopaminovi agonisti
Po predavkovani — karbamazepin, fenytoin
Neexistuje — bezpecné neuroleptikum, bezpecna davka, bezpecna doba expozicie

Nizka miera remisie aj po ukonceni expozicie




Detska mozgova obrna

* Naddiagnostikovana + casto unikova diagnoza!

— Nie su potrebné dalsie vysetrenia, neexistuje
specificka liecba...

* Prenatalne a perinatalne obdobie!

— Aj pri perinatalnych problémoch sa moze stale
jednat o metabolické, mitochondridlne alebo iné
ochorenie

* Mnoho pacientov moze mat pri stanoveni
spravnej diagnozy liecCitelné ochorenie
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Treatable Inherited Rare Movement Disorders

H. A. Jinnah, MD, PhD,'* Alberto Albanese, MD (2 22 Kailash P. Bhatia, MD 4 Francisco Cardoso, MD,®
Gustavo Da Prat, MD,®” Tom J. de Koning, MD, PhD,? Alberto J. Espay, MD @,? Victor Fung, PhD, FRACP, '°

* Redukcia toxickych metabolitov — Cerebrotendindzna xanthomatoza,
Dystdnia/parkinsonizmus s akumuldciou manganu, 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

* Suplementacia vitaminov — 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

* Predchadzanie spustacom — Alternujica 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

« Sepcificka lieéba — AADC drugs, Dopa-responsive dystonia, Episodic ataia type 2,
GLUT-1 defficiency, Molybdenum cofactor defficiency, Paroxysmal kinesigenic
dyskinesia
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— Ataxia s okulomotorickou apraxioutyp 1, 2, 3, 4
— Ataxia telangiektazia
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focusing on video-oculography and

alpha-fetoprotein

Klinicky nalez zdielany

» Skory nastup, tazké poruchy chodze, expy prejavy (dystonia,
myoklonus, atd), senzorimotoricka neuropatia, cerebellarna atrofia

Video-okulografia — nedokaze spolahlivo odlisit
* Porucha sledovacich pohybov

 Hypometrické sakady

 Abnormalne antisakady

* \lyrazne zvysené latencie najma horizontalnych sakad

Alfa-fetoprotein

e AOAtyp1-7-15ng/L

 AOAtyp 2-15-65ng/L

e Ataxia telangiectazia - >65ng/L (pacientka hodnota 252ng/L)



» o-fetoprotein —252ng/L

ATAXIA TELANGIEKTAZIA



Dystonia
Generalizovana Fokalna / segmentalna

Funkcné zneschopnenie aleboina potreba liecby

1. volbap.o. lieky 1. volba botulotoxintypu A
*  Pokus s levodopou

*  Anticholinergika

*  Baclofen

*  Benzodiazepiny (clonazepam)

2. volbap.o. lieky ako pridavna Th

*  Neuroleptika? Botulotoxin typuB (ak rezistencia
natypA)
Botulotoxin prifokalnych tazkostiach

Hlboka mozgova stimulacia,
Hlboka mozgova stimulacia periférna selektivna denervacia
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