
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Vydal ERN-RND: 11. února 2019 

 

 

DIAGNOSTICKÉ SCHÉMA PRO DYSTONII: 
(1) U dospělých 

(2) U dětí a dospívajících 



 

Odmítnutí odpovědnosti: 

 "Podpora Evropské komise pro vydání této publikace nepředstavuje schválení jejího obsahu, který odráží 
pouze názory autorů, a Komise nenese odpovědnost za jakékoli použití informací v ní obsažených." 

 

Další informace o Evropské unii jsou k dispozici na internetu (http://europa.eu). 

Lucemburk: Úřad pro publikace Evropské unie, 2019 

© Evropská unie, 2019 

Reprodukce je povolena pod podmínkou uvedení zdroje. 

  



 

ERN-RND je evropská referenční síť zřízená a schválená Evropskou unií. ERN-RND je zdravotnická 
infrastruktura, která se zaměřuje na vzácná neurologická onemocnění (RND). Třemi hlavními pilíři ERN-
RND jsou (i) síť odborníků a odborných center, (ii) vytváření, sdružování a šíření znalostí o RND a (iii) 
zavádění elektronického zdravotnictví, které umožní, aby odborné znalosti cestovaly místo pacientů a 
rodin. 

ERN-RND sdružuje 64 předních evropských odborných center a 4 přidružené partnery ve 24 členských 
státech a zahrnuje vysoce aktivní pacientské organizace. Centra se nacházejí v Rakousku, Belgii, Bulharsku, 
Chorvatsku, Kypru, České republice, Dánsku, Estonsku, Finsku, Francii, Německu, Řecku, Maďarsku, Itálii, 
Lotyšsku, Litvě, Lucembursku, Maltě, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Španělsku a Švédsku. 

 

ERN-RND pokrývá následující skupiny onemocnění:  
 Ataxie a dědičné spastické paraplegie 
 Atypický parkinsonismus a genetická Parkinsonova choroba 
 Dystonie , paroxysmální porucha a neurodegenerace s akumulací mozkových iontů 
 Frontotemporální demence 
 Huntingtonova choroba a další úkoly 
 Leukodystrofie 

 
 
Konkrétní informace o síti, odborných centrech a zahrnutých onemocněních najdete na internetových 

stránkách sítě www.ern-rnd.eu. 

 
 

Doporučení pro klinické použití: 

Evropská referenční síť pro vzácná neurologická onemocnění vytvořila diagnostické 

schéma pro dystonii, které má pomoci při diagnostice pacientů s dystonií. Referenční síť 

doporučuje používat tyto diagnostické schémata. 

 

U klinických pokynů, doporučených postupů, systematických souhrnných prací a další metodiky, které 
ERN-RND zveřejňuje, schvaluje či považuje za přínosné, se jedná o hodnocení současných vědeckých a 
klinických poznatků, které jsou k dispozici jako studijní materiály.  

Je možné, že tyto informační materiály (1) nezmiňují veškeré možné způsoby léčby a péče o pacienta, a 
nelze je tudíž považovat za pečovatelské standardy; (2) nejsou průběžně aktualizovány, a možná tedy 
nereflektují nejnovější poznatky (v době mezi zpracováním a publikací resp. četbou či studiem 
informačního materiálu se vývoj může posunout opět o něco dále); (3) jsou zaměřeny jen na explicitně 
uvedenou tematiku; (4) nepředepisují konkrétní lékařskou péči; (5) nenahrazují nezávislý, profesionální 
názor ošetřujícího lékaře, jelikož nezohledňují individuální rozdíly mezi pacienty. Ošetřující lékař by měl v 
každém případě volit léčebný postup individuálně podle konkrétního pacienta. Využití těchto informací je 
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odrážejí současný stav poznatků a ERN-RND za ně neručí 
ani explicitně, ani implicitně. ERN-RND výslovně odmítá jakoukoliv záruku za praktickou použitelnost a 
vhodnost s ohledem na konkrétní způsob použití nebo konkrétní účel. ERN-RND nepřejímá žádnou 
odpovědnost za případnou újmu na zdraví nebo věcnou škodu, která vznikla na základě nebo v souvislosti 
s využíváním těchto informací, ani za případné omyly a opomenutí.  

ÚVOD DO EVROPSKÉ REFERENČNÍ SÍTĚ PRO VZÁCNÁ NEUROLOGICKÁ  
ONEMOCNĚNÍ (ERN-RND) 

VYLOUČENÍ ODPOVĚDNOSTI 



 

Vývoj diagnostických schémat pro dystonii provedla skupina pro dystonii, paroxysmální poruchu a NBIA 

ERN-RND. 

Skupina onemocnění pro dystonii, paroxysmální poruchy a NBIA:  

Koordinátoři skupin nemocí:  

Alberto Albanese1; Thomas Klopstock2; Marie Vidailhet3 

 

Členové skupiny nemocí: 

Enrico Bertini4; Kailash Bhatia5; Elena Chorbadgieva6; Yaroslau Compta7; Adrian Danek2; Alejandra 

Darling7; Tom de Koning8; Marina de Koning-Tijssen8; Malgorazate Dec-Cwiek9; Maria Teresa Dotti10; 

Antonio Elia11; Antonio Federico10; Dusan Flisar12; Thomas Gasser13; Kathrin Grundmann13; Kinga 

Hadzsiev14; Christine Klein15; Jiri Klempir16; Maja Kojovic17; Norbert Kovacs14; Bernhard Landwehrmeier18; 

Ebba Lohmann13; Sebastian Löns15; Maria Jose Marti7; Maria Judit Molnar19; Alexander Münchau15; Juan 

Dario Ortigoza Escobar7; Damjan Osredkar12; Sebastian Paus20; Belén Pérez Dueñas21; Bart Post22; Evžen 

Růžička23; Sinem Tunc15; Michel Willemsen22; Giovanna Zorzi11 

 
1IRCCS Clinical Institute Humanitas – Rozzano, Italy; 2Klinikum der Universität München, Germany; 3Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, 
Hôpital Pitié-Salepétrière, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; 4Pediatric hospital Bambino Gesù, Rome, Italy; 
5University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 6University Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria; 
7Hospital Clínic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 8University Medical Center Groningen, Netherlands; 
9University Hospital in Krakow, Poland; 10AOU Siena, Italy; 11Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta – Milan, Italy; 12University 
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 13Universitätsklinikum Tübingen, Germany; 14University of Pécs, Hungary; 15Universitätsklinikum 
Schleswig-Holstein, Germany; 16General University Hospital in Prague, Czech Republic; 17University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 
18Universitätsklinikum Ulm, Germany; 19Semmelweis University, Hungary; 20Universitätsklinikum Bonn, Germany; 21Hospital Universitari Vall 
d'Hebron, Spain; 22Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands; 23Motol 
University Hospital, Czech Republic. 

 

Proces tvorby vývojových diagramů: 
 -Vývoj vývojových diagramů - červen - listopad 2017 

 -Diskuse/revize  ve skupině pro onemocnění ERN-RND - listopad 2017 - červen 2018 

 -Souhlas s diagnostickými schématy během výročního zasedání ERN-RND 2018 - 08/06/2018 

 -Souhlas s dokumentem celé skupiny nemocných - 26/09/2018 

 

  

METODIKA 



Obrázek 2 Klinická strategie od vyšetření po plán léčby. Po vyšetření je fenomenologie vodítkem pro diagnostické vyšetření.

Získané informace umožňují definovat plán léčby, ať už symptomatický, nebo specifický pro daný mechanismus. Nedávno byl

sestaven seznam specifických léčebných postupů modifikujících onemocnění u dystonických syndromů [94] BoNT, botulinum

neurotoxin; DBS, deep brain stimulation; NGS, next-generation sequencing. (Barevný obrázek si můžete prohlédnout na

wileyonlinelibrary.com).

Neurologické vyšetření (osa 1) 

Etiologická diagnóza (osa II)  

Izolované   

Segmentální nebo 
generalizované 

Strukturovaná vyšetření specifická pro daný syndrom 

1. Zobrazení (degenerativní, statické nebo bez léze) 

2. Vyšetření pro získané formy (metabolické atd.) 

3. Genetické testování (test jednoho genu nebo NGS panel)

Diagnostický diagram pro dystonii u dospělých 

(podle A. Albaneseho, M. Di Giovanniho a S. Lalliho: Dystonie: Eur J Neurol: 

Diagnosis and Management (Diagnostika a léčba), Eur J Neurol. 2018 Jul 23. doi: 

10.1111/ene.13762. [Epub ahead of print]) 
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Diagnostický algoritmus dystonie u dětí a dospívajících 

Krok 1: Jedná se o dystonii?
Diagnostické vyšetření zaměřené na 

mimickou dystonii (tabulka 1) nebo 

na jinou pohybovou poruchu.

ne

ano

Diagnostický diagram pro dystonii u dětí a dospívajících 

(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.) 

Celý článek naleznete zde: http://dx.doi.org/10.1136/jnnp-2014-309106

Diagnostické vyšetření zaměřené na 

mimickou dystonii (tabulka 1) nebo 

na jinou pohybovou poruchu.

anoKrok 2: Může být dystonie 

způsobena léky nebo toxickými 

látkami? (Tabulka 2)

ne

Proveďte magnetickou rezonanci

mozku

Specifická diagnostika
ano

Krok 3: Zjevné stopy 

pro další formy získané 

dystonie? (Tabulka 3) 

Zjištěna příčina?

ne ano

Pokud je to 

možné: zahájit

léčbu

Krok 5: Sekvenování nové generace (Doplněk 1) 

Krok 4: Proveďte doporučená biochemická vyšetření (tabulka 4) 

zaměřená na léčitelné IEM (dodatek 3) a zahajte zkoušku s levodopou. 

ne

a



 
  

 

https://ec.europa.eu/health/ern_en 

www.ern-rnd.eu 


