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Klasifikacia a zakladny diferencialne-
-diagnosticky pristup k dystonickym syndromom
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Dysténia a dystonické syndréomy predstavuju heterogénnu skupinu ochoreni, ktoré mézu v rdmci beznej klinickej praxe predsta-
vovat zasadnejsi diferencidlne-diagnosticky problém. V tomto ¢lanku je blizsie prediskutovany zakladny pragmaticky pristup k
dystonickym syndrémom z hladiska ich klasifikacie ako aj diferencidlnej diagnostiky.
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Classification and general differential diagnostic approach to dystonic syndromes

Dystonia and dystonic syndromes present a heterogeneous group of disorders and may pose a major differential-diagnostic challenge in the
routinne clinical practice. This manuscript discusses the basic pragmatic approach to classification and differential diagnosis of dystonic syndrome.
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Dystonia je definovand ako: ,pohybové ocho-
renie charakterizované protrahovanymi alebo
intermitentnymi svalovymi kontrakciami, ktoré
sposobuju abnormalne, Casto repetitivne pohy-
by, abnormélne postury alebo oboje. Dystonické
pohyby maju typicky konkrétny vzorec, st krutivé
amozu mat charakter tremoru. Dysténia je ¢asto
iniciovana alebo zhorsovana vélovymi pohyb-
mi a spdja sa s pretekanim abnormélnej svalovej
aktivacie na okolité svalové skupiny” (Albanese,
2013). Normalna motoricka aktivita je pri dystonii
rusend nadmernymi stahmi zicastnenych svalov
a zapdjanim svalovych skupin, ktoré sa na danom
pohybe normalne nezdcastnuju (ko-kontrakcia),
a chybanim reciprocnej inhibicie inych svalov. Ide
0 vysoko organizovany, komplexny, ale aberantny
pohyb. Fixna dysténia znamena trvalé abnormaine
drzanie postihnutej ¢asti tela, vzorec dysténie je
konstantny, dlhodobo pretrvava kontrakcia dysto-
nickych svalov. Pri mobilnej dystonii sa abnormalne
postavenie menf vzhladom na polohu a aktivitu
postihnutej Casti tela. Dystonické prejavy sa mézu
objavit na ktorejkolvek ¢asti tela a zvycajne sa zvy-
razAuju pri pohybe, v spanku miznu. Dystonické

prejavy, ktoré su pritomné len pri aktivnom pohy-
be, oznacujeme ,akéna dystonia” (Skorvének, 2015).

Pri diagnostike dystonie je klucovy logicky
postup, ktory prebieha v poradf: a) fenomeno-
|6gia, b) syndromoldgia a ¢) az nasledne urcenie
etiolégie ochorenia. Dolezitym prvym krokom
pri diagndéze dystonie je vzdy rozoznanie abnor-
malneho pohybu ako dystonického (obrazok 1).
Najcharakteristickejsou ¢rtou dystonickych pohy-
bov je ich konstantnd smerovost (direkcionalita).
Pri dysténii maju pohyby konkrétny vzorec a ¢as-
to zahfhaju rovnaku skupinu svalov na rozdiel od

chorey, pri ktorej je ¢asto nemozné predpovedat,
aky nasledovny pohyb pacient vykona. Pohyby
typicky spdsobuju kritenie Casti tela a stahy su pro-
longované na rozdiel od pohybov, ktoré mézeme
vidiet pri myoklone. Dystonicky tremor je typicky
nepravidelny, sklbavy, vykazuje smerovu prevahu
(t.j. myknutie jednym smerom je nasledované po-
malsim pohybom opacnym smerom). Na rozdiel od
tikov nie su pohyby predchddzané nutkanim vy-
konat pohyb a nasledované uvolnenim vnutornej
tenzie po jeho vykonant. Pre prehlad inych ochoreni
potencidlne imitujucich dystdniu pozri tabulku 1.

Obr. 1. Zdkladny zjednoduseny algoritmus diferencidcie extrapyramidovej fenomenoldgie
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Tab. 1. Ochoreniaimitujice dysténiu (adaptova-
né podla van Egmond, 2018)
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Tab. 2. Klasifikdcia dystonickych syndrémov podla Movement Disorder Society Consensus Update

(adaptované podla Albanese et al,, 2013)

Typ dysténie | Imitujuce ochorenie

Os I: delenie podla klinickych charakteristik

Os II: delenie podla etioldgie

Facidlna Tiky
dysténia Stereotypie
Funkené
Cervikalna Tiky
dysténia Stereotypie

Obrna n. trochlearis
Vestibulopatia

Spazmus nutans

Ziskany nystagmus
Kongenitalny torticollis
Zranenia m.
sternokleidomastoideus
Benigny paroxyzmalny
torticollis u detf

Tumor zadnej lebecnej jamy
Tumor v oblasti epifyzy
Chiariho malformacia
Atlanto-axialna subluxacia
Tumor v oblasti krku
Syringomyélia hornej ¢asti miechy
Juvenilnd reumatoidna artritida
Sandiferov syndrom
Klippel-Feil syndrom

Funk¢né

Skoliéza
Stiff person syndrém
Funkéné

Dystonia trupu

Koncatinova
dysténia

Pretekanie pohybov u batoliat
(normalne vyvojové pohyby)
Stereotypie

Subluxacie ramena
Dystonické tiky

Myotdnia

Neuromyotonia

Kre

Satayoshi syndrom

Rigidita

Spasticka dystonia

Fokalne tonické zachvaty
Spazmy (hypokalcémia,
hypomagnezémia, alkaléza)
Deaferentdcia (pseudoatetdza)
Funkené

Generalizovana
dysténia

Opistotonus
Stiff person syndrém
Funkené

Klasifikacia dystonickych
syndromov

Po zvlddnuti fenomenologického zatriede-
nia abnormélneho pohybu nasleduje jeho dalsia
klasifikacia, pri ktorej je velmi vyhodné pouzivat
novu klasifikaciu dystonii, ktora obsahuje 2 logic-
ky rozdelené osi — klinickdi os (syndromoldgia)
a etiologicku os (tabulka 2). Tieto dve osi hodno-
time nezdvisle od seba, aviak komplementarne
sa dopliaju a vyrazne zvysuju pravdepodobnost
spravneho zaradenia dystonického syndrému
(Albanese et al, 2013). V prvom kroku je potreb-
né zaklasifikovat pacienta na klinickej osi, ktord
zahfia vacsinu relevantnych anamnestickych

a klinickych prejavoy, ktoré je potrebné vysetrit
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Klinické charakteristiky dystonie

Patoldgia nervového systému

Vek vzniku

Novorodenecky vek (< 2 roky)
Detstvo (312 rokov)
Adolescencia (13-20 rokov)
Mladsia dospelost (21-40 rokov)
Starsia dospelost (> 40 rokov)

Dokaz degeneracie
Dokaz Strukturalnej (¢asto statickej) lézie
Bez dékazu degeneracie alebo Strukturalnej 1ézie

Vrodené alebo ziskané ochorenie

Telesna distribucia

Fokalna

Segmentalna

Multifokalna

Generalizovana (s alebo bez postihnutia DK)
Hemidysténia

Vrodené ochorenie

Autozomalne dominantny typ dedi¢nosti
Autozomalne recesivny typ dedi¢nosti
X-viazany recesivny typ dedicnosti
Mitochondridlny typ dedi¢nosti

Ziskané ochorenie
Perinatdlne poskodenie mozgu

Dysténia viazana na konkrétnu ¢innost
Diurnélne fluktuacie
Paroxyzmélna dystonia

: ° Infekcia

Pr!ebeh v ¢ase ‘ Poliekové
Prlepeh ochorenia Toxické

Stat\cky’ Vaskularne
Pro‘gre.S‘\VHy Neoplazma
Varlgblllta N Poranenie mozgu
Perzistentné tazkosti Psychogénne

Asociované prejavy

Dystodnia izolovana alebo kombinovana
inym extrapyramidovym prejavom
|zolovana dystonia

Kombinovana dystonia

Pritomnost inych neurologickych alebo
systémovych prejavov

Idiopatické ochorenie
Sporadické
Familidrne

u pacientov s dystoniou. Takto ziskané syndrémy
vedia ¢asto naznacit aj etioldgiu ochorenia — na-
priklad izolovana fokélna (cervikéaina) dysténia so
vznikom v neskorsej dospelosti bude vo vacsi-
ne pripadov idiopatickd a okrem MR vySetrenia
mozgu a zakladnych laboratérnych parametrov
si vacsinou nebude vyzadovat iné komplexné
diagnostické postupy. Naopak, ak vidim napr.
progredujucu generalizovanu dysténiu, kom-
binovanu s okohybnou abnormalitou a vzni-
kom v detstve, tak bude nevyhnutnd podstat-
ne detailnejsia diferencidlna diagnostika, avsak
spravnym pristupom k syndromoldgii si ¢asto
vieme potencidlny okruh zUzit na znesitelny/
vysetritelny pocet ochoreni (v tomto pripade
napriklad Niemann-Pick typ C, ataxia, telangiek-
tazia atd). Specifickym problémom v diagnos-
tike mézu byt paroxyzmalne dyskinézy, ktoré
samoézu u niektorych pacientov zamenit za iné
epizodické neurologické prejavy — predovset-
kym epileptické zachvaty (v skutocnosti su ¢asto
pritomné v koincidencii). Paroxyzmalne dyskiné-
zy mozu mat charakter dysténie alebo chorey,
nie su sprevadzané poruchou vedomia a interik-
talny nélez je ¢asto v poriadku. Ich odlisenie od
epileptickych zachvatov je doleZité predoviet-
kym preto, Ze su ¢asto vyborne liecitelné — napr.

paroxyzmalna kinezigénna dystonia (typicky
mutacie PRRT2 — karbamazepin, sekundarne
pri sclerosis multiplex — acetazolamid) alebo
paroxyzmalna pondmahové dysténia (GLUT-1
deficiencia - ketogénna diéta, dopa-responzivna
dystoénia — levodopa).

Urcenie etiologie
dystonického syndromu

Z hladiska pristupu k ur¢eniu etioldgie dy-
stonie je dolezitd najma kombinacia veku vzniku
a distribucie dysténie. Pri dysténii so vznikom
v dospelosti budeme zvazovat najmd idiopatic-
ké dystonie (fokdlna alebo segmentélna na hor-
nej polovici tela), ziskané (najcastejsie poliekové,
vaskuldrne — tabulka 3) alebo degenerativne,
napr. pri Parkinsonovej chorobe, ktord moéze
najma v mladsej dospelosti ¢asto zacinat ako
koncatinova dysténia.

Pri dystonickych syndromoch so vznikov
v detstve alebo adolescencii bude patofyzio-
logicky podklad podstatne pestrejsi vratane
genetickych a autoimunitne-mediovanych
ochoreni. V tejto skupine pacientov po klinickom
zatriedeni dystonického syndrému je potrebné:
B Vylucit mozné sekundérne priciny dystonie,

najma poliekové, ale aj iné (pozri tabulka 3).
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Tab. 3. Klinické prejavy naznacujice pritomnost ziskanej dystdnie (adaptované podia van Egmond et al, 2018)

Klinické prejavy

Diferencialna diagnéza

Odporucané inicialne vysetrenia

Akutny nastup dystonie alebo
rapidne progresivny priebeh

Strukturélna lézia
Vonkajsi inzult
Autoimunitné
ADEM

Infekcia

Neurozobrazovacie
Neurozobrazovacie
Autoprotildtky v sére a likvore
Neurozobrazovacie, likvor
Neurozobrazovacie, likvor

Unilateralna dysténia

Strukturélna lézia

Vonkajsi inzult
Autoimunitné
Demyeliniza¢né ochorenie
Antifosfolipidovy syndrom
DMO

Neurozobrazovacie
Neurozobrazovacie
Autoprotildtky v sére a likvor
Neurozobrazovacie, likvor
ViySetrenie séra
Neurozobrazovacie

Psychiatrické symptomy (de novo)

Autoimunitné
Infekcia

Autoprotildtky v sére a likvor
Neurozobrazovacie, sérum, likvor

Zachvaty (de novo)

Strukturélna lézia
Autoimunitné

Infekcia

Rasmussenov syndrom

Neurozobrazovacie
Autoprotildtky v sére a likvor
Neurozobrazovacie
Neurozobrazovacie, sérum, likvor

Znamky meningoencefalitidy
alebo encefalitidy

Autoimunitné
Infekcia

Autoprotildtky v sére a likvor
Neurozobrazovacie, sérum, likvor

Abnormilny pérod alebo
popdrodné obdobie

DMO

Neurozobrazovacie

Lokdlne znamky autonémne;j
poruchy a bolesti

Syndrém komplexnej
regiondlnej bolesti 1 (CRPST)

Klinickd diagnoza

Obr. 2. Diagnosticky algoritmus pri dystonickych syndrémoch u deti a adolescentov (adaptované podia

van Egmond et al, 2018)
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V tomto smere je nevyhnutné podotknut, Ze
predpokladom pre diagnézu detskej moz-
govej obrny (DMO) je anamnéza jednoznac-
nych pre — alebo perinatalnych problémov,
ktoré by k DMO viest mohli, neprogresivny
charakter ochorenia a zaroven negatfvna
rodinnd anamnéza. V pripade, Ze tieto pod-
mienky splnené nie su, mala by byt diagnéza
DMO spochybnend a mala by sa realizovat
detailna diferencidlna diagnostika, nakolko
mdze ist o kauzélne liecitelné ochorenia
(Leach et al,, 2014).

B Ak nie sU pritomné zjavné znamky svedcia-
ce o ziskanej dystonii, je potrebné vykonat
terapeuticky pokus s levodopou (najma pri
diurndlnych fluktuéciach).

B Ziroven by sa mali realizovat zakladné a roz-
sfrené (napr. metabolické) laboratérne vyse-
trenia zamerané predovsetkym na liecitelné
genetické ochorenia (Jinnah et al,, 2017).

B Ak su tieto testy negativne alebo by trvali
dihsie ako ziskanie vysledkov genetickych
vysetreni, tak je v pripade nejasnej etiold-
gie vhodné realizovat genetické testovanie
pomocou metodik sekvenovania novej
generacie (next-generation sequencing —
NGS), napriklad cielené panelové testovanie
alebo este lepsie vysetrenie celoexdmovou
sekvendciou. Diagnosticky algoritmus dysto-
nickych syndrémov u deti a adolescentov je
blizsie opisany na obrazku 2.

Spravna klasifikacia a urcenie etioldgie dy-
stonického syndrému je nevyhnutné na ade-
kvatny manazment pacientov a pripadne na
odhalenie liecitenych ochoreni spojenych s dy-
sténiou a dystonickymi syndrémami. Nakolko
je diferencidlna diagnostika pri tychto ochore-
niach ¢asto narocna a komplexna, je vhodné
U pacientov s nejasnou diagnézou po realizacii
inicidlnych bazélnych vysetreni (vratane zobra-
zovacieho vysetrenia mozgu) konzultovat Spe-
cializované extrapyramidové centra s cielom
dalsej diagnostiky a potencidlnej liecby.
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