B PxD viazané na spanoksav historickom
koncepte u vacsiny pacientov neskor
spajali s epilepsiou, ale po opisani PxD
spojenych s mutéciami v géne ADCY5
zazili renesanciu, nakolko tieto mutécie
su pomerne typické pre dané ochorenie.

V case prvych genetickych objavov sa
PKD spajali prevazne s mutaciami v géne
PRRT2, PNKD s mutaciami v géne MR1 a PED
s mutaciami v géne SLC2A1. Ukézalo sa viak,
ze fenotyp PxD pri tychto genetickych ocho-
reniach je pomerne heterogénny, pricom
napriklad az takmer polovica nositelov génu
PRRT2 mala ataky spustané aj nekinezigén-
nymi faktormi. Naopak nositelia génu MR1
mali ataky spustané dlhsim cvicenim alebo
mali ataky, ktoré trvali menej ako minatu
(Erro, 2014a). Vzhladom na vyznamnu
fenotypovo-genotypovu variabilitu a tiez
na zéklade objavu mnohych dalsich génov,
ktoré suvisia s PxD (ADCY5, ECHS1, KCNMAT,
PDGFB, XPR1, SLC16A2, ATP1A3, CACNATA,
PDHAT, SNC8A, PDHX, DLAT, GCH1, LMX1B,
PDE2A, KCNAT1, 16p11.2 dupl, POLG, RHOBTB2,

TMEM151A), sa dnes aj s prihliadnutim na
platnu klasifikaciu dystonii preferuje dele-
nie podla klinickej osi (na PKD, PNKD, PED
alebo PxD viazané na spanok) a podla etio-
logickej osi (genetické vs. sekundérne vs.
funk¢né) (Albanese, 2013). Vo vSeobecnosti
ale plati, ze priméarne genetické formy PxD
vznikaju predovietkym (resp. pri niektorych
génoch vyhradne) v detskom veku, kym
sekundarne/symptomatické a funkéné PxD
maju zaciatok ovela castejsie v dospelosti.
Z hladiska kliniky vo vztahu k etiolégii ocho-
renia je pomerne vyznamna pritomnost epi-
lepsie, ktora je najcastejsia u pacientov s ka-
nalopatiami (SCN8A, KCNMAT), menej ¢asta
u pacientov s transportopatiami (SLC2AT)
a najmenej ¢astd u pacientov so synapto-
patiami (MR1, PRRT2) (Erro, 2017).

Z hladiska nomenklatiry genetic-
kych foriem paroxyzmdlnych dyskinéz
a ostatnych epizodickych extrapyramido-
vych prejavov sa v sucasnosti preferuje
oznacenie ochorenia v podobe predpony
PxMD (paroxysmal movement disorder)
v kombinacii s ndzvom génu alebo ochore-
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nia, napr. PxMD-PRRT2 alebo PxMD-SLC2A1
(Marras, 2016). Vynimkou je ochorenie pri
mutacii ADCY5, ktoré sa moze prejavovat po-
merne Sirokou fenotypovou paletou, a preto
sa podla novych odporucani oznacuje ako
MxMD-ADCY5 (mixed movement disorder)
(Lange, 2022).

NajcastejSie genetické formy
PxD

Genetické formy PxD su heterogénnou
skupinou ochoreni s mnozstvom opisanych
génov. Zakladny diferencialne diagnostic-
ky postup je navrhnuty na obrazku 1 (Erro,
2019). V nasledujucej casti blizsie definuje-
me najcastejsie genetické formy PxD.

PxMD-PRRT2

Naj¢astejsou genetickou pric¢inou PKD
sU mutacie v géne PRRT2 (proline-rich
transmembrane protein). Ide o autozoma-
Ine dominantne dedi¢né ochorenie, ktoré
postihuje chlapcov ¢astejsie ako dievcata
v pomere 4: 1. Ochorenie vznika takmer vy-
hradne v detskom veku, pricom sa prejavuje

Obr. 1. Diferencidlna diagnostika genetickych foriem PxD podla klinickych prejavov (adaptované podla Erro et Bhatia, 2019)

Paroxyzmalne dyskinézy
Vyla¢ mimikyA a funkény pévod

o Vylu¢ ziskané a heredodegenerativne priciny
o (zvycajne neskorsi nadstup, pozri tabulku 1)

\
o Nahly pohyb o e o .
Spustac . - Alkohol Iné nekinezigénne spustace/ziadne Dlhsie cvicenie Pocas spanku
Aktivny Pasivny
Trvanie | Sek-min Sek-min Hodiny Roznorodé Min-hod Sek-min
Typicka _— — o o L Rostro- L - e _—
distriblcia Koncatiny | Koncatiny | Koncatiny | Koncatiny | Koncatiny Kaudalna Krk Koncatiny/axialna Koncatiny Koncatiny
Ostatne | e aea | MR M E/MR - HP/A/E/AU | -/M/EA | ~/Leighov syndrém | /A/SEE/MR | —/E e
prejavy hypotdnia
anz(::r‘wlzz /+(AD) | X-viazané | +(AD) | ++(AD) | +(AD) | -+(AD) | -/+(AD) Réznoroda /H(AD) | A AD) |+ (AD)
Iné
vyetrenia ) Zvysena ) ) Kalcifikacie ) ) PallidéIne CSpr ) )
sérova T3 mozgu hyperintenzity/CSF*
Naﬁztgjz PRRT2 | SLCI6A2 | MR1 | KNCMAI Ségéong ATPIA3 | CACNAIA | ECHSI (<180 | ZSVL}ZTQQ PRRT2 | ADCY5
(vekvzniky) [ S 180 («2m) | &8 | <180 | gy | &18M) | 10 PDHA1 (< 21) gy | €18) | 180

A mimiky PxD zahfiaju epilepsiu, tonické spazmy, tetdniu, neuromyotoéniu, periodicku paralyzu, epizodické ataxie

- nepritomné/negativne
+ pozitivne/pritomné

*malo by zahfriat glukozu, laktdt, pteriny a metabolity dopaminu
A - ataxia, AD — autozomdlne dominantny, Au — autonémne funkcie, E - epilepsia, EA — epizodickd ataxia, M — migréna, HP — hemiplégia, MR — mentdlna retarddcia,
MD — non-paroxyzmdilne extrapyramidové prejavy, S - spasticita
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