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DIAGNOSTICKE SCHEMA PRO DYSTONII:
(1) U dospélych
(2) U déti a dospivajicich
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Odmitnuti odpovédnosti:

"Podpora Evropské komise pro vydani této publikace nepredstavuje schvaleni jejiho obsahu, ktery odrazi
pouze nazory autoru, a Komise nenese odpovédnost za jakékoli pouziti informaci v ni obsazenych."

Dalsi informace o Evropské unii jsou k dispozici na internetu (http://europa.eu).
Lucemburk: Urad pro publikace Evropské unie, 2019
© Evropska unie, 2019

Reprodukce je povolena pod podminkou uvedeni zdroje.
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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA
ONEMOCNENI (ERN-RND)

ERN-RND je evropska referencni sit zfizend a schvdlena Evropskou unii. ERN-RND je zdravotnickd
infrastruktura, kterd se zaméruje na vzacna neurologickda onemocnéni (RND). Tfemi hlavnimi pilifi ERN-
RND jsou (i) sit odbornikd a odbornych center, (ii) vytvareni, sdruZovani a Sifeni znalosti o RND a (iii)
zavadéni elektronického zdravotnictvi, které umozni, aby odborné znalosti cestovaly misto pacientl a
rodin.

ERN-RND sdruzuje 64 prednich evropskych odbornych center a 4 pfidruzené partnery ve 24 ¢lenskych
statech a zahrnuje vysoce aktivni pacientské organizace. Centra se nachazeji v Rakousku, Belgii, Bulharsku,
Chorvatsku, Kypru, Ceské republice, Dansku, Estonsku, Finsku, Francii, Némecku, Recku, Madarsku, Italii,
Loty3sku, Litvé, Lucembursku, Malté&, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Spanélsku a Svédsku.

ERN-RND pokryva nasledujici skupiny onemocnéni:
e Ataxie a dédi¢né spastické paraplegie
e Atypicky parkinsonismus a genetickd Parkinsonova choroba
e Dystonie, paroxysmalni porucha a neurodegenerace s akumulaci mozkovych iontd
e Frontotemporalni demence
e Huntingtonova choroba a dalsi ukoly
e Leukodystrofie

Konkrétni informace o siti, odbornych centrech a zahrnutych onemocnénich najdete na internetovych
strdnkdch sité www.ern-rnd.eu.

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropska referencni sit pro vzdcnd neurologickd onemocnéni vytvorila diagnostické
schéma pro dystonii, které ma pomoci pri diagnostice pacienti s dystonii. Referenéni sit
doporucuje pouZivat tyto diagnostické schémata.

YLOUCENI ODPOVEDNOSTI

U klinickych pokyn(, doporucenych postupd, systematickych souhrnnych praci a dalsi metodiky, které
ERN-RND zverejnuje, schvaluje Ci povaZuje za pfinosné, se jedna o hodnoceni soucasnych védeckych a
klinickych poznatkd, které jsou k dispozici jako studijni materialy.

Je moiné, Ze tyto informacni materidly (1) nezminuji veskeré mozné zpUsoby lécby a péce o pacienta, a
nelze je tudiz povazovat za pecovatelské standardy; (2) nejsou pribéiné aktualizovany, a moina tedy
nereflektuji nejnovéjsi poznatky (v dobé mezi zpracovanim a publikaci resp. cetbou ¢i studiem
informacniho materidlu se vyvoj mizZe posunout opét o néco dale); (3) jsou zaméreny jen na explicitné
uvedenou tematiku; (4) nepredepisuji konkrétni Iékafskou péci; (5) nenahrazuji nezavisly, profesionalni
nazor osetfujiciho lékare, jelikoZ nezohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. Osettujici lékar by mél v
kazdém ptipadé volit IéCebny postup individualné podle konkrétniho pacienta. Vyuziti téchto informaci je
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odraZeji soucasny stav poznatk( a ERN-RND za né neruci
ani explicitng, ani implicitné. ERN-RND vyslovné odmita jakoukoliv zaruku za praktickou pouZitelnost a
vhodnost s ohledem na konkrétni zplsob pouziti nebo konkrétni Ucel. ERN-RND nepfejimd Zadnou
odpovédnost za pfipadnou Ujmu na zdravi nebo vécnou Skodu, ktera vznikla na zakladé nebo v souvislosti
s vyuZzivanim téchto informaci, ani za pfipadné omyly a opomenuti.
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METODIKA

Vyvoj diagnostickych schémat pro dystonii provedla skupina pro dystonii, paroxysmalni poruchu a NBIA
ERN-RND.

comlex diseases

Skupina onemocnéni pro dystonii, paroxysmalni poruchy a NBIA:

Koordinatofi skupin nemoci:

Alberto Albanese?; Thomas Klopstock?; Marie Vidailhet?

Clenové skupiny nemoci:

Enrico Bertini*; Kailash Bhatia®; Elena Chorbadgieva®; Yaroslau Compta’; Adrian Danek?; Alejandra
Darling’; Tom de Koning®; Marina de Koning-Tijssen®, Malgorazate Dec-Cwiek®; Maria Teresa Dotti?;
Antonio Elia''; Antonio Federico!?; Dusan Flisar'?; Thomas Gasser!?; Kathrin Grundmann?'3; Kinga
Hadzsiev'#; Christine Klein®>; Jiri Klempir'®; Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs'*; Bernhard Landwehrmeier?s;
Ebba Lohmann?3; Sebastian Léns'®>; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar®?; Alexander Miinchau®®; Juan
Dario Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?%; Belén Pérez Duefias?’; Bart Post??; Evien
RUzZi¢ka?3; Sinem Tunc!®; Michel Willemsen??; Giovanna Zorzi'!

1IRCCS Clinical Institute Humanitas — Rozzano, Italy; 2Klinikum der Universitat Minchen, Germany; 3Assistance Publique-Hopitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriére, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; “Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy;
SUniversity College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; ¢University Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria;
7Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 8University Medical Center Groningen, Netherlands;
SUniversity Hospital in Krakow, Poland; 1°A0U Siena, Italy; 12Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 22University
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; BUniversitdtsklinikum Tibingen, Germany; “4University of Pécs, Hungary; *Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; 6General University Hospital in Prague, Czech Republic; University Medical Centre Ljubljana, Slovenia;
18Universitatsklinikum Ulm, Germany; 1*Semmelweis University, Hungary; 2°Universitatsklinikum Bonn, Germany; 2'Hospital Universitari Vall
d'Hebron, Spain; 22Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands; 23Motol
University Hospital, Czech Republic.

Proces tvorby vyvojovych diagramu:
e -Vyvoj vyvojovych diagramU - Cerven - listopad 2017
e -Diskuse/revize ve skupiné pro onemocnéni ERN-RND - listopad 2017 - ¢erven 2018
e -Souhlas s diagnostickymi schématy béhem vyro¢niho zasedani ERN-RND 2018 - 08/06/2018
e -Souhlas s dokumentem celé skupiny nemocnych - 26/09/2018



Diagnosticky diagram pro dystonii u dospélych

(podle A. Albaneseho, M. Di Giovanniho a S. Lalliho: Dystonie: Eur J Neurol:
Diagnosis and Management (Diagnostika a Iécba), Eur J Neurol. 2018 Jul 23. doi:

10.1111/ene.13762. [Epub ahead of print])

Neurologické vysetreni (osa 1)

{ !

Segmentalni nebo
generalizované

Parkinsonismus

Strukturovand vysSetfeni specifickd pro dany syndrom

1. Zobrazeni (degenerativni, statické nebo bez léze)
2. VysSetreni pro ziskané formy (metabolické atd.)
3. Genetické testovani (test jednoho genu nebo NGS panel)

| | | |
v

Etiologicka diagndza (osa Il)

Plan 1écby

v

Symptomaticka Lécba specn‘lcl.(a pro dany
mechanismus

Obrazek 2 Klinickd strategie od vysetfeni po plan lécby. Po vysetfeni je fenomenologie voditkem pro diagnostické vysetreni.

Ziskané informace umoznuji definovat plan lé¢by, at uz symptomaticky, nebo specificky pro dany mechanismus. Nedavno byl
sestaven seznam specifickych lé¢ebnych postupl modifikujicich onemocnéni u dystonickych syndromd [94] BoNT, botulinum

neurotoxin; DBS, deep brain stimulation; NGS, next-generation sequencing. (Barevny obrazek si muZete prohlédnout na

wileyonlinelibrary.com).

Copyright © 1999-2019 John Wiley & Sons, Inc. VSechna prava vyhrazena



Diagnosticky diagram pro dystonii u déti a dospivajicich

(podle van Egmond ME, Kuiper A, Eggink H, et al. J Neurol Dystonia in children and adolescents: a

systematic review and a new diagnostic algorithm Neurosurg Psychiatry 2015;86:774-781.)
Cely clanek naleznete zde: http://dx.doi.org/10.1136/innp-2014-309106

Diagnosticky algoritmus dystonie u déti a dospivajicich

Diagnostické vySetfeni zamérené na

. .. ne
Krok 1: Jedna se o dystonii? mimickou dystonii (tabulka 1) nebo
na jinou pohybovou poruchu.
ano
Krok 2: MUZe byt dystonie ano Diagnostické vySetfeni zamérené na
zpUsobena léky nebo toxickymi mimickou dystonii (tabulka 1) nebo
l[atkami? (Tabulka 2) na jinou pohybovou poruchu.
ne
Provedte magnetickou rezonanci
mozku
ano
Krok 3: Zjevné stopy Specificka diagnostika
pro dalsi formy ziskané
dystonie? (Tabulka 3)
Zjisténa pricina?
ne
ne ano
Krok 4: Provedte doporucend biochemicka vysetreni (tabulka 4) Pokud je to
zamérena na lécitelné IEM (dodatek 3) a zahajte zkousku s levodopou. mozné: zahdjit
lécbu
a

Krok 5: Sekvenovdani nové generace (Doplnék 1)
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