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Paroxyzmalne dyskinézy predstavujii heterogénnu skupinu ochoreni, ktoré sii vi¢sinou genetického povodu, avsak mozu byt aj sekundéarne/
symptomaticky alebo funkéne podmienené. Z hladiska klinického fenotypu delime paroxyzmalne dyskinézy na kinezigénne, nekinezi-
génne, ponamahové a viazané na spanok. Tento ¢lanok pribliZuje zakladni fenomenoldgiu, klasifikaciu, nomenklatiru tychto ochoreni
a kladie doraz na diferencialnu diagnostiku a prezentaciu najéastejSich ochoreni, ktoré sa manifestuji paroxyzmalnymi dyskinézami.
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Paroxysmal dyskinesia

Paroxysmal dyskinesia presents a heterogeneous group of disorders, mostly of genetic origin, but may be also of secondary/symptomatic
or functional etiology. In terms of clinical phenotype paroxysmal dyskinesia are classified as kinesigenic, non-kinesigenic, exercise-
induced and sleep-related. This review will outline the clinical phenomenology, classification, nomenclature of these disorders and
focus will be placed on the differential diagnosis and manifestation of most common disorders presenting with paroxysmal dyskinesia.

Key words: paroxysmal dyskinesia, kinesigenic, non-kinesigenic, exercise-induced, secondary, SLC2AT, PRRT2, MR1, ADCY5

Paroxyzmalne dyskinézy (PxD)
predstavuju heterogénnu skupinu ocho-
reni, ktoré st charakterizované rekurent-
nymi epizédami abnormalnych pohybov
so zachovanym vedomim (Erro, 2019). Ide
o neepileptické stavy, avSak ochorenia
z tejto skupiny sa ¢asto manifestuja aj
kombinaciou réznych inych epizodic-
kych neurologickych prejavov vratane
epilepsie, migrény alebo ataxie. PxD sa
mozu prejavovat dominantne choreatic-
kymi alebo dystonickymi dyskinézami,
pripadne ich kombinaciou. U ¢asti pa-
cientov je neurologicky nalez medzi atak-
mi normalny (izolované PxD), zatial ¢o
u inych pacientov moze byt interiktalny
nalez sprevadzany dal§imi neurologicky-
mi a systémovymi prejavmi (komplikova-
né PxD). Pri komplikovanejsich formach
sa mozu PxD vyskytovat v kombinacii
s inymi perzistentnymi prejavmi vra-
tane psychomotorického zaostavania,
mentalnej retardacie, spasticity, hypo-
tonie, ataxie a mnohych inych priznakov.
Etiologicky ide o pomerne heterogénnu
skupinu ochoreni podmienenych gene-
ticky, sekundarne/symptomaticky ale-
bo v ramci funkéného neurologického
ochorenia.

Delenie, klasifikacia

a nomenklatira PxD

Historicky sa PxD z hladiska feno-
typu a typu sptstacov delili do 4 skupin na

kinezigénne, nekinezigénne, ponamahové

a viazané na spanok (Gardiner, 2015).

+ Kinezigénne dyskinézy (PKD) st cha-
rakteristické kratkym trvanim do 1
minuty (vac¢sinou len niekolko se-
kand), spasta ich nahly alebo kratky
pohyb, vacsinou celého tela, niekedy
je potrebny trochu intenzivnejsi, ale
kratky pohyb, napriklad par drepov
alebo klikov, prebehnutie niekol’kych
metrov a pod.

« Non-kinezigénne dyskinézy (PNKD)
st PxD s najdlh§im trvanim,
Standardne v rozpéti od 10 mintt po
niekolko hodin. Ich spistacom st ne-
kinezigénne faktory, ako napriklad
kofein, alkohol, silné emocie, inava,
nedostatok spanku alebo stres.

+ Paroxyzmalne ponamahové dyskiné-
zy (PED) st1 dyskinézy s intermediar-
nym trvanim, v typickom rozmedzi
5 - 30 mindt, ktoré st sptistané dlhsou
fyzickou aktivitou, napriklad 15 minat
chddze, behu, bicyklovania a pod. PED
sa vacsinou prejavuji dominantne na
Casti tela, ktoré bolo zatazené cvice-
nim, ale nie je to pravidlo.

« PxD viazané na spanok sa v historic-
kom koncepte u vac¢Siny pacientov
neskor spajali s epilepsiou, ale
po opisani PxD spojenych s mutacia-
mi v géne ADCY?5 zaZili renesanciu,
nakol'ko tieto mutécie st pomerne
typické pre dané ochorenie.

V Case prvych genetickych obja-
vov sa PKD spéjali prevazne s mutaciami
v géne PRRT2, PNKD s mutaciami v géne
MR1 a PED s mutaciami v géne SLC2A1.
Ukéazalo sa vSak, ze fenotyp PxD pri
tychto genetickych ochoreniach je po-
merne heterogénny, pricom napriklad az
takmer polovica nositelov génu PRRT2
mala ataky sptiStané aj nekinezigénnymi
faktormi. Naopak nositelia génu MR1 mali
ataky spustané dlhsim cvi¢enim alebo
mali ataky, ktoré trvali menej ako mina-
tu (Erro, 2014a). Vzhladom na vyznamnu
fenotypovo-genotypovl variabilitu a tiez
na zaklade objavu mnohych dalsich gé-
nov, ktoré savisia s PxD (ADCY5, ECHS],
KCNMAL, PDGFB, XPR1, SLC16A2, ATP1A3,
CACNAIA, PDHAI, SNC8A, PDHX, DLAT,
GCHI1, LMX1B, PDE2A, KCNAI, 16p11.2
dupl, POLG, RHOBTB2, TMEMI51A), sa
dnes aj s prihliadnutim na platnt klasi-
fikaciu dystonii preferuje delenie podla
klinickej osi (na PKD, PNKD, PED alebo
PxD viazané na spanok) a podla etiolo-
gickej osi (genetické vs. sekundarne vs.
funkcéné) (Albanese, 2013). Vo vSeobec-
nosti ale plati, Ze primarne genetické
formy PxD vznikaji predovSetkym (resp.
pri niektorych génoch vyhradne) v det-
skom veku, kym sekundarne/sympto-
matické a funkéné PxD maja zaciatok
ovela CastejSie v dospelosti. Z hladiska
kliniky vo vztahu k etiol6gii ochorenia
je pomerne vyznamna pritomnost epi-
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lepsie, ktora je najcastejSia u pacientov
s kanalopatiami (SCN8A, KCNMA1), mene;j
Casta u pacientov s transportopatiami
(SLC2A1) a najmenej ¢asta u pacientov so
synaptopatiami (MR1, PRRTZ2) (Erro, 2017).

Z hladiska nomenklattry genetic-
kych foriem paroxyzmalnych dyskinéz
a ostatnych epizodickych extrapyrami-
dovych prejavov sa v stéasnosti preferuje
oznacenie ochorenia v podobe predpony
PxMD (paroxysmal movement disorder)
v kombinacii s nazvom génu alebo ocho-
renia, napr. PxMD-PRRT2 alebo PxMD-
-SLC2A1 (Marras, 2016). Vynimkou je
ochorenie pri mutacii ADCY5, ktoré sa
mozZe prejavovat pomerne Sirokou fe-
notypovou paletou, a preto sa podla no-
vych odportcani oznacuje ako MxMD-
-ADCY5 (mixed movement disorder)
(Lange, 2022).

Najcastejsie genetické

formy PxD

Genetické formy PxD st hetero-
génnou skupinou ochoreni s mnozstvom
opisanych génov. Zakladny diferencialne
diagnosticky postup je navrhnuty na ob-
razku 1 (Erro, 2019). V nasledujticej ¢asti

blizSie definujeme najCastejSie genetické
formy PxD.

PxMD-PRRT2
NajcastejSou genetickou pricinou

PKD st mutacie v géne PRRT2 (proline-

-rich transmembrane protein). Ide o au-

tozomalne dominantne dedi¢né ochore-

nie, ktoré postihuje chlapcov Castejsie
ako dievcata v pomere 4 : 1. Ochorenie
vznika takmer vyhradne v detskom veku,
pricom sa prejavuje 3 zakladnymi feno-

typmi (Ebrahimi-Fakhari, 2015):

1. Paroxyzmalne kinezigénne dyski-
nézy, ktoré majt vo velkej vacsine
pripadov typicky kinezigénny spus-
tac, trvaju < 1 minatu, zvyknt gene-
ralizovat a v priebehu dna sa u vac¢-
Siny pacientov vyskytnt desiatky az
stovky takychto atakov, pri¢om ich
frekvencia sa zva¢Sa v puberte za¢ne
zniZovat. PxMD-PRRT2 podla roz-
nych publikacii zodpoveda za pri-
blizne 40 - 90 % vSetkych pripadov
genetickych PKD.

2. Benigne familiarne infantilné
zachvaty (BFIS), ktoré sa zvycCajne
manifestuja kratkymi zachvatmi

vratane motorickych zarazov, cya-
noézy, hypertonie a zasklbov koncatin.
PxMD-PRRT2 zodpoveda za priblizne
80 % vSetkych pripadov BFIS.

3. Infantilné konvulzie plus choreoate-
toza (ICCA) sa prejavuji infantilnymi
zachvatmi v kombinacii s paroxyzmal-
nymi dyskinézami, ktoré sa vac¢Sinou
zaénu vyskytovat od 5 rokov veku.
PxMD-PRRT2 sa podiela priblizne na
90 % vsetkych pripadov ICCA.

Okrem tychto dominantnych
priznakov sa mé6zu zriedkavejsie muta-
cie v géne PRRT2 prejavit aj fenotypom

s PED, PNKD, epizodickou ataxiou, det-

skou epilepsiou s absenciami, paroxyz-

malnym tortikolisom alebo febrilnymi
zachvatmi. Ataky PKD sa manifestuji
vacsinou kombinaciou chorey a dysto-
nie, pribliZne polovica pacientov opisuje
pred atakmi PKD senzorick auru (Erro,
2014a). Nalez pri vySetreni magnetic-
kou rezonanciou (MRI) mozgu zvykne
byt normalny, laboratérne nalezy st bez
pozoruhodnosti, ochorenie sa potvrdi
geneticky. Pacienti s mutaciami v PRRT2
maja vo vacésine pripadov vynikajicu od-
poved na podavanie antikonvulziv, najméa

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

Paroxyzmdlne dyskinézy
Vylaé mimiky* a funkény pévod

- Vylu¢ ziskané a heredodegenerativne priciny
o (zvycajne neskorsi nastup, pozri tabulku 1)
\
N&hly pohyb
Spustac - S - Alkohol Iné nekinezigénne spustace/ziadne DIhSie cvicenie Pocas spanku
Aktivny Pasivny
Trvanie Sek-min Sek-min Hodiny Roznorodé Min-hod Sek-min
Typicka . . . L . Rostro- . ) . .
distribicia Koncatiny | Koncatiny | Koncatiny | Koncatiny | Koncatiny kaud4lna Krk Koncatiny/axidlna | KonCatiny Koncatiny
Ostatne -JE/M/EA MR -IM E/MR HPARE | MiEA | /Leighov syndrem | JA/SIEIMR | /E Ay
prejavy Au hypoténia
Sssmgza +(AD) | X-viazané | +(AD) | -/+(AD) | +(AD) | -/+(AD) | -/+(AD) Roznorodé -/+(AD) | -/+(AD) | +(AD)
Iné v 7 NN . 7
vySetrenia Zvysgna Kalcifikdcie Pallwdailne CSF*
sérovd fT3 mozgu hyperintenzity/CSF*

mféa:i;ﬂs'a PRRT2 | SLC16A2 | MRT | KNCMAT Ségé(‘;gz ATP1A3 | CACNATA |  ECHST (< 181) (szLyCéé?;e PRRT2 | ADCY5
(vek vzniku) (<187) (<2m) (<1871) (<1871) (<181) (<18 m) (<17 PDHAT1 (< 21) <187) (<181) | (<187)

" mimiky PxD zahrnaju epilepsiu, tonické spazmy, tetdniu, neuromyotdniu, periodicku paralyzu, epizodické ataxie

- nepritomné/negativne

+ pozitivne/pritomné

*malo by zahrmat glukdzu, laktat, pteriny a metabolity dopaminu

A - ataxia, AD - autozomalne dominantny, Au — autonémne funkcie, E - epilepsia, EA — epizodicka ataxia, M — migréna, HP — hemiplégia, MR — mentdlna retarddcia,
MD - non-paroxyzmalne extrapyramidoveé prejavy, S - spasticita
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karbamazepinu, ktory je prvou volbou.
Nezriedka ddjde u pacientov po nasade-
ni karbamazepinu prakticky k Gplnému
potlaceniu PKD atakov. Okrem mutacii
génu PRRT2 moZu byt s fenotypom PKD
spojené aj novoopisané gény TMEM15],
ktoré zodpovedaju za pribliZne 5 %
PRRT2 negativnych pripadov PKD (Tian,
2022). Tieto ataky su kratSie, manifestuju
sa vyhradne dystoniou a nie s spojené
s epilepsiou. Priblizne 10 % ostavajicich
PKD sa dalej vysvetlit mikrodeléciami
16p11.2, ktoré sa okrem PKD prejavuji
u vac¢Siny pacientov aj miernymi vyvo-
jovymi poruchami a v polovici pripadov
aj abnormalnym nalezom pri zobrazo-
vacich vySetreniach (Chen, 2022). Iné
pri¢iny, ako napriklad mutacie v gé-
ne SCN8A, st zriedkavé a prejavuju sa
dominantnejSie epilepsiou (Erro, 2017).

PxMD-PNKD

Najc¢astejSou pricinou PNKD st mu-
tacie v géne MR1 (myofibrillonesis regula-
tor) s autozomalne dominantnym typom
dedi¢nosti, prakticky vzdy s familiarnym
vyskytom a velmi skorym vekom nastu-
pu v prvej dekade (Bruno, 2007). PNKD st
vacsinou kombinaciou chorey a dystonie,
priblizne v 50 % pripadov generalizuja.
Zriedkavo sa u pacientov vyskytuje aj dy-
zartria, dysfagia, okulogyrne krizy, ne-
schopnost hybat sa pocas atakov, pripad-
ne bolest. Ochorenie sa méze kombinovat
s atakmi migrény, ale nikdy nie s epilepsiou
(Erro, 2014a). SptStacom je najma alko-
hol, kava alebo silné emdcie, Castejsie ako
stres, inava alebo dlhsie cvicenie. Zachvaty
maju tendenciou ustupovat s vekom bez
ohladu na liecbu. PNKD boli tieZ opisané
aj v kontexte mutacii génu KNCMAL, kto-
ry sa ale CastejSie spaja s epilepsiou alebo
neurovyvojovou poruchou (Erro, 2019).
Manazment PNKD je v porovnani s PKD
podstatne naroc¢nejsi a lie¢ba mava len
parcialny efekt, v terapii sa obvykle skti§aj
benzodiazepiny, antikonvulziva, levodopa,
botulotoxin a v refraktérnych pripadoch
aj hibkova mozgova stimulacia. Ddlezité je
vyhybat sa sptstacom.

PxMD-SLC2A1

(GLUT-1 deficiencia)

Mutacie v géne SLC2A1 (solute car-
rier family 2 member 1) st spojené s poru-
chou glukézového transportéra, ktory je

nevyhnutny pre aktivny transport gluk6-
zy do mozgu cez hematoencefalickl ba-
riéru (GLUT-1 deficiencia). PED pri PxD-
-SLC2A1 sa véa¢Sinou manifestuja kom-
binaciou chorey a dysténie s maximom
na dolnych koncatinach, resp. dolnej po-
lovici tela (Obr. 2) (Skorvanek, 2015). Pri
genotypovo-fenotypovych korelaciach
sa miernejSie missense mutacie v SLC2A1
spajali s izolovanej$imi PED a neskor$im
vekom nastupu (priblizne 1/3 pripadov)
a zavaznejsie mutacie, ktoré viedli k strate
funkcie SLC2A1, st zvy¢ajne spojené so
skorsim vekom nastupu ochorenia a kom-
plikovanejsim fenotypom vratane epi-
lepsie, mentalnej retardacie, hypotodnie,
spasticity a ataxie (Erro, 2019). Len 10 %
pripadov ma pozitivhu rodinn anamné-
zu, ochorenie vac¢sinou vznika de novo.
GLUT-1 deficiencia je najc¢astejSou prici-
nou PED, avSak zriedkavo sa moze preja-
vovat aj inymi dominantnymi fenotypmi
véitane PNKD, epizodickej ataxie, myot6-
nie a inych priznakov. PED pri GLUT-1de-
ficiencii mava Castq, ale vacsinou len par-
cialnu terapeutick1 odozvu na ketogénnu
diétu. Vyznamnou a pomerne obvyklou
pri¢inou PED su tiez ochorenia spoje-
né s poruchou metabolizmu dopaminu,
jednak pri dopa-reponzivnej dystonii
v detskom veku, ako aj Parkinsonovej cho-
robe privzniku v mladSej alebo neskorsej
dospelosti — v oboch pripadoch typic-
ky prejav najmé na dolnych konc¢atinach
po prolongovanom cviceni alebo zatazi
(Erro, 2014 b). V pripade abnormalneho
nalezu v oblasti bazalnych ganglii st naj-
pravdepodobnejsie mutacie génov ECHSI
alebo pyruvat dehydrogenazy (PDHAI)
(Olgiati, 2016; Erro, 2019). Diferencialne
diagnosticky algoritmus pri PED je zhr-
nuty na obrazku 3 (Erro, 2014 b).

MxMD-ADCY5

Mutacie v géne ADCY5 (adenylat-
-cyklaza typ 5) moézu stvisiet s prak-
ticky akymkolvek typom PxD vratane
PxD viazanych na spanok, ¢o je pomer-
ne typické prave pre toto ochorenie.
MxMD-ADCY5 obyc¢ajne zacina v in-
fantilnom alebo skorom detskom veku,
¢asto paroxyzmalnymi atakmi dyskinéz,
ktoré sa neskor menia na perzistujice
s obCasnym paroxyzmalnym zhor§enim
a navySe pritomnostou atakov viaza-
nych na spanok. MxMD-ADCYS5 je feno-

Obr. 2. Atak paroxyzmalnej ponamahovej dys-
ténie u 19-rocnej pacientky s geneticky potvr-
denou mutéciou génu SLC2AT (PxMD-SLC2A1,
GLUT-1 deficiencia) spusteny chédzou na cca
1000 metrov, pritomna choreodystdnia DK (foto-
archiv Neurologickej kliniky LF UPJS a UNLP,
Kosice, Skorvanek, 2015)

typovo velmi heterogénne ochorenie,
ktoré sa mdze manifestovat v spektre
od benignej hereditarnej chorey s pa-
roxyzmalnymi atakmi dyskinéz cez
dominantne myoklonick( dysténiu az
po spastickil dystoniu s oneskorenim
psychomotorického vyvoja, ¢o je velmi
¢astou pric¢inou stanovenia nespravnej
diagnozy detskej mozgovej obrny (DMO-
-mimic) (Carecchio, 2017; Necpal, 2017).
Ochorenie sa ¢asto prejavuje dyskiné-
zami v oblasti tvare, ktoré sa historicky
oznacovali ako tvarové myokymie (Chen,
2012), neskor sa ale preklasifikovali na
tvarova choreu. Pritomné mozu byt
abnormalne o¢né sakady alebo oku-
lomotoricka apraxia, v ranom veku sa
moze vyskytnat pomerne vyrazna axi-
alna hypotonia. Vyznamnou kauzalnou
terapeutickou moznostou pri MxMD-
-ADCYS5 je kava, resp. kofein, ktory je
antagonistom A2A receptorov a vedie
k inhibicii adenylatcyklazy-5. V nedav-
nej retrospektivnej §tadii sa efekt ka-
vy preukazal u 87 % pacientov s tymto
ochorenim (Meneret, 2022), z praxe je
ale zrejmé, Ze tento efekt je vyznam-
ne vicsi u pacientov s fenotypom, pri
ktorom dominuju choreatické dyskinézy
(na rozdiel od fenotypov s dominant-
nym myoklonicko-dystonickym alebo
spasticko-dystonickym fenotypom).

Sekundarne/

symptomatické PxD

S PxD alebo inymi stavmi, ktoré
pripominaj epizodick choreodystoéniu,
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Obr. 3. Diferencidlne diagnosticky postup u pacientov s dominantne paroxyzmélnymi pondmahovymi

dyskinézami (adaptované podla Erro et al., 2014)
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Tab. 1. Ochorenia, ktoré moézu byt asociované s epizodickymi extrapyramidovymi prejavmi, ktoré
pripominajd paroxyzmalne dyskinézy (adaptované podla Erro et Bhatia, 2019)

Imunitne mediované
ochorenia

Sclerosis multiplex

Akutna diseminovand encefalomyelitida
AntiVGKC-mediovand encefalitida
Anti-Caspr2 encefalitida

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

Vaskuldrne ochorenia

Nahla cievna mozgova prihoda
Moya-moya syndrém

Metabolické pric¢iny

Hypo-/hyperglykémia
Hypokalciémia/hypoparatyreoidizmus/pseudoparatyreoidizmus
Tyreotoxik6za/hypotyreoidizmus

Wilsonova choroba

Maple syrup disease

Lesch-Nyhan syndrom

Urazy Centrdlne aj periférne
Kalcifikacie bazélnych ganglii (Fahrova choroba)
Centrdlna pontinna myelinolyza
Kernikterus

Iné Encefalitida/postinfekénd

choroby

sa moZe spajat mnozstvo inych ochoreni
vratane imunologickych, vaskularnych,
metabolickych a inych. Tieto ochore-
nia v porovnani s genetickymi formami
vznikaji podstatne CastejSie v neskor-
Som veku a dospelosti, ich detailny zo-
znam uvadzame v tabulke 1 (Erro, 2019).
Medzi najcastejSie sekundarne priciny
PKD u mladych dospelych sa vSak radi
sclerosis multiplex (SM), na ktora tre-

Mozgové nadory
Neurodegenerativne ochorenia vratane early-onset Parkinsonovej

ba mysliet. Pri SM je vyrazne efektivne
podavanie acetazolamidu, ktoré ma po-
rovnatelny efekt ako karbamazepin pri
PxMD-PRRT2. Okrem toho je Specificky
potrebné spomentt poruchy metaboliz-
mu vapnika jednak vo forme jeho nad-
mernej akumulacie v mozgu (Fahrova
choroba, pri genetickych formach
napriklad mutacie génov PDGFB alebo
XPR1), ako aj pri poruchach pristitnych

teliesok pri hypoparatyreoidizme alebo
pseudohypoparatyreoidizme.

Dif. dg. pri predpokladanej sekun-
darnej pric¢ine PxD je vacSinou relativne
priamociara, nakolko pacienti zvycajne
manifestuja aj iné typické prejavy tychto
ochoreni a u mnohych zobrazovacie vy-
Setrenie navedie dalSiu dif. dg. konkrét-
nym smerom. V diagnosticky nejasnych
situdciach by mal algoritmus zahfnat v pri-
pade negativheho MR mozgu aj CT mozgu
s cielom vylacit pritomnost nadmernej
akumulacie kalcia v mozgu. Laboratorne
odbery by mali okrem protilatok asociova-
nych so systémovymi ochoreniami obsa-
hovat aj antineuronalne protilatky, odbery
na §titnu zlazu a pristitne telieska, ako aj
rozsireny ionogram.

Funkéné PxD

Od organickych PxD je nevy-
hnutné odlisit funkéné paroxyzmalne
extrapyramidové prejavy, ktoré mozu
tieto stavy imitovat. Vznikaja najma
v dospelosti, na rozdiel od organickych
PxD moézu byt spojené s variabilnymi
spustacmi u toho istého pacienta.
Pozitivne diagnostické kritéria zaht-
faji najma vyraznl intraindividualnu
variabilitu atakov s vyraznym zvySenim
ich frekvencie a zavaznosti pocas klinic-
kého vySetrenia, vel'mi variabilné trvanie
atakov, pritomnost inych medicinsky ne-
vysvetlitelnych somatickych alebo neu-
rologickych prejavov a atypicka odpoved
na lieky. Na zaklade pritomnosti tychto
prejavov je mozné stanovit diagnézu
funkénej PxD u vac¢Siny pacientov bez
nutnosti dal§ich doplnujacich vySetreni
(Ganos, 2014).

Terapia PxD

Terapeuticky pristup k PxD je do
momentu identifikacie kauzalnej priciny
vedeny predovsSetkym klinickym fenoty-
pom PxD. Kli¢ova je snaha o identifikaciu
podmienujtceho ochorenia, ktoré moze
mat vo viacerych pripadoch kauzalnu
lie¢bu, takisto je dblezita identifikacia
spustacov, ktorym je potrebné aktivne
sa vyhybat, ak to je mozné. V pripade
symptomatickej liecby PKD sa v tvode
odporaca sktsat bud karbamazepin,
alebo acetazolamid, pri dominujicej
PED a negativnom naleze na MRI je
potrebné realizovat lumbalnu punk-
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ciu, v pripade nizkeho pomeru glukozy
v likvore/sére (< 5 %) testovat na pri-
tomnost PxMD-SLC2A1 a skuasat ke-
togénnu diétu alebo pri normalnom
pomere glukézy u pacienta realizovat
skasku s levodopou (v mladSom veku
dopa-responzivna dystonia, v starSom
veku Parkinsonova choroba). U pacien-
tov s PNKD je terapia vo v§eobecnosti
naroc¢nejsia a skuiSaju sa terapeutické
modality, ktoré sme blizsie rozobrali
v kapitole PxMD-PNKD.

Zaver

U mnohych pacientov sa
v klinickej praxi ataky PxD zamienaju za
epilepsiu alebo iné paroxyzmalne stavy,
napriklad tonické spazmy, tetaniu, ne-
uromyotoniu, periodické paralyzy ale-
bo epizodické ataxie. Ich diferencialne
rozliSenie klinicky s pouzitim dalSich
vySetreni, najmi elektrofyziologickych
metod, je cestou k Uspechu pri tejto
skupine ochoreni. Sibor ochoreni PxD
je vyrazne heterogénny, avS§ak viacero
z tychto ochoreni je moZné terapeuticky
ovplyvnit bud kauzalnou, alebo sympto-
matickou terapiou. Spravna klasifikacia
a dohladanie kauzalnej pric¢iny, vac¢Sinou
genetickej, je preto kl'icom k Gspechu
v ich manaZmente.
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