Obr. 3. Diferencidlne diagnosticky postup u pacientov s dominantne paroxyzmdlnymi pondmahovymi

dyskinézami (adaptované podia Erro et al, 2014)
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PED - paroxyzmdlne pondmahové dyskinézy, MRl — magnetickd rezonancia, CSL — mozgovomiechovy mok,
BH4 — tetrahydrobiopterin, HVA — kyselina homovanilovd, HIAA - kyselina 5-hydroxyindoloctovd,

DRD - dopa-responzivna dysténia

Tab. 1. Ochorenia, ktoré moézu byt asociované s epizodickymi extrapyramidovymi prejavmi, ktoré
pripominaju paroxyzmdlne dyskinézy (adaptované podla Erro et Bhatia, 2019)

Imunitne mediované
ochorenia

Sclerosis multiplex

Akutna diseminovana encefalomyelitida
AntiVGKCGmediovand encefalitida
Anti-Caspr2 encefalitida

Hashimotova encefalopatia
Antifosfolipidovy syndrom
Parry-Romberg syndréom
Kryopyrin-asociovany periodicky syndrém

Vaskularne ochorenia

Néhla cievna mozgova prihoda
Moya-moya syndrom

Metabolické priciny

Hypo-/hyperglykémia
Hypokalciémia/hypoparatyreoidizmus/pseudoparatyreoidizmus
Tyreotoxikdza/hypotyreoidizmus

Wilsonova choroba

Maple syrup disease

Lesch-Nyhan syndrom

choroby

Mozgové nadory
Neurodegenerativne ochorenia vratane early-onset Parkinsonovej

Urazy Centrélne aj periférne
Kalcifikdcie bazalnych ganglif (Fahrova choroba)
Centrdlna pontinna myelinolyza
Kernikterus

Iné Encefalitida/postinfekénd

v infantilnom alebo skorom detskom veku,
¢asto paroxyzmalnymi atakmi dyskinéz,
ktoré sa neskOr menia na perzistujice s ob-
¢asnym paroxyzmalnym zhorsenim a navyse
pritomnostou atakov viazanych na spanok.
MxMD-ADCYS5 je fenotypovo velmi hetero-
génne ochorenie, ktoré sa moze manifestovat
v spektre od benignej hereditarnej chorey
s paroxyzmalnymi atakmi dyskinéz cez domi-
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nantne myoklonicku dysténiu az po spasticku
dysténiu s oneskorenim psychomotorického
VyVoja, ¢o je velmi ¢astou pri¢inou stanovenia
nespravnej diagnézy detskej mozgovej obrny
(DMO-mimic) (Carecchio, 2017; Necpdl, 2017).
Ochorenie sa ¢asto prejavuje dyskinézami
v oblasti tvére, ktoré sa historicky oznacovali
ako tvarové myokymie (Chen, 2012), neskor
sa ale preklasifikovali na tvarovu choreu.

HLAVNITEMA (

PAROXYZMALNE DYSKINE

Pritomné moézu byt abnormalne o¢né sakady
alebo okulomotoricka apraxia, v ranom veku
sa moze vyskytnut pomerne vyraznd axialna
hypoténia. Vyznamnou kauzalnou terapeu-
tickou moznostou pri MxMD-ADCYS5 je kava,
resp. kofein, ktory je antagonistom A2A re-
ceptorov a vedie kinhibicii adenylatcyklazy-5.
V neddvnej retrospektivnej studii sa efekt kavy
preukdzal u 87 % pacientov s tymto ochore-
nim (Meneret, 2022), z praxe je ale zrejmé, ze
tento efekt je vyznamne vacsi u pacientov
s fenotypom, pri ktorom dominuju chorea-
tické dyskinézy (na rozdiel od fenotypov s do-
minantnym myoklonicko-dystonickym alebo
spasticko-dystonickym fenotypom).

Sekundarne/symptomatické
PxD

S PxD alebo inymi stavmi, ktoré pripomina-
ju epizodicku choreodystoéniu, sa méze spajat
mnozstvo inych ochoreni vratane imunolo-
gickych, vaskuldrnych, metabolickych a inych.
Tieto ochorenia v porovnani s genetickymi
formami vznikaju podstatne castejsie v nes-
korsom veku a dospelosti, ich detailny zoznam
uvadzame v tabulke 1 (Erro, 2019). Medzi naj-
Castejsie sekundarne priciny PKD u mladych do-
spelych sa v3ak radi sclerosis multiplex (SM), na
ktoru treba mysliet. Pri SM je vyrazne efektivne
podavanie acetazolamidu, ktoré ma porovna-
telny efekt ako karbamazepin pri PxMD-PRRT2.
Okrem toho je Specificky potrebné spomenut
poruchy metabolizmu vapnika jednak vo forme
jeho nadmernej akumuldcie v mozgu (Fahrova
choroba, pri genetickych formach napriklad
mutécie génov PDGFB alebo XPR1), ako aj pri
poruchdch pristitnych teliesok pri hypoparaty-
reoidizme alebo pseudohypoparatyreoidizme.

Dif. dg. pri predpokladanej sekundarnej
pric¢ine PxD je vacsinou relativne priamocia-
ra, nakolko pacienti zvyc¢ajne manifestuju aj
iné typické prejavy tychto ochoreni a u mno-
hych zobrazovacie vy3etrenie navedie dalsiu
dif. dg. konkrétnym smerom. V diagnosticky
nejasnych situaciach by mal algoritmus zahfiat
v pripade negativneho MR mozgu aj CT mozgu
s ciefom vylucit pritomnost nadmernej akumula-
cie kalcia v mozgu. Laboratérne odbery by mali
okrem protilatok asociovanych so systémovymi
ochoreniami obsahovat aj antineuronalne proti-
latky, odbery na stitnu Zlazu a pristitne telieska,
ako aj rozsireny ionogram.
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