*. E oy
@0 N\ uropean o-3Y, European

0o Neurological Diseases
Qe A PO Reference =~ Jareed
0%V Reference 934" Network R
. .. .‘ . Networks :l;rmmll;ﬂ'lsmw prevalence Universitétsklinikum
|

DIAGNOSTICKE SCHEMA PRO PAROXYSMALNI
PORUCHU

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
FOR RARE, LOW PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

Share. Care. Cure.

Vydal ERN-RND: 11th unor 2019




« European
v Reference
* Networks

Disclaimer:

“The European Commission support for the production of this publication does not constitute endorsement of the contents
which reflects the views only of the authors, and the Commission cannot be held responsible for any use which may be made
of the information contained therein.”

More information on the European Union is available on the Internet (http://europa.eu).
Luxembourg: Publications Office of the European Union, 2019
© European Union, 2019

Reproduction is authorised provided the source is acknowledged.



*3n European
)
i3y Reference
® 05ty

0g0' Networks

UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA ONE
(ERN-RND)

ERN-RND je evropska referencni sit zfizend a schvdlena Evropskou unii. ERN-RND je zdravotnicka
infrastruktura, kterd se zaméruje na vzacna neurologickd 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 32 prednich evropskych odbornych center ve 13 ¢lenskych statech a zahrnuje velmi
aktivni pacientské organizace. Centra se nachazeji v Belgii, Bulharsku, Ceské republice, Francii, Italii, Litvé,
Madarsku, Némecku, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Spanélsku a Velké Britanii.

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 iontt
e Frontotemporalni demence

e Huntingtonova choroba a dalsi ukoly

e Leukodystrofie

Konkrétni informace o siti, odbornych centrech a nemocech, kterymi se zabyvd, najdete na webovych
strdnkdch sité www.ern-rnd.eu.

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropskda referencéni sit pro vzdcnd neurologické onemocnéni vypracovala Diagnostické
schéma pro paroxysmadlni poruchy, které mda pomoci pfi diagnostice pacient( s
paroxysmdlnimi poruchami. Referencni sit doporuéuje pouZivat toto diagnostické
schéma.

ODMITNUTI ODPOVEDNOSTI

Pokyny pro klinickou praxi, doporuéeni pro praxi, systematické prehledy a dalsi pokyny publikované,
schvalené nebo potvrzené ERN-RND jsou vyhodnocenim aktudlnich védeckych a klinickych informaci
poskytovanych jako vzdélavaci sluzba.

Tyto informace (1) by nemély byt povazovany za souhrn vSech spravnych lé¢ebnych postupl, metod péce
nebo za vyjadreni standardu péce; (2) nejsou pribézné aktualizovany a nemusi odrazet nejnové;jsi dikazy
(nové informace se mohou objevit v dobé mezi vytvofenim informace a jejim zverejnénim nebo
prectenim); (3) zabyvaji se pouze konkrétné urcenou otazkou (otazkami); (4) nepredepisuji zadny
konkrétni postup lékarské péce a (5) nejsou uréeny k tomu, aby nahradily nezavisly odborny usudek
oSetrujiciho |ékare, protoze informace zohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. Ve vSech pripadech
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by mél osetrujici poskytovatel zvoleny postup zvazit v kontextu lécby konkrétniho pacienta. Pouziti
informaci je dobrovolné. ERN-RND poskytla tyto informace tak, jak jsou, a neposkytuje Zadnou zaruku,
vyslovnou ani implicitni, tykajici se téchto informaci. Spolecnost ERN-RND se vyslovné ziika jakychkoli
zaruk prodejnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouziti nebo Ucel. Spole¢nost ERN-RND nenese zadnou
odpovédnost za jakékoli zranéni nebo skodu na osobach nebo majetku, ktera by vznikla v disledku pouZziti
téchto informaci nebo v souvislosti s nimi, ani za jakékoli chyby nebo opomenuti.

METODIKA

Vyvoj diagnostickych schémat pro paroxyzmalni poruchy provedla skupina pro dystonie, paroxyzmalni
poruchy a NBIA ERN-RND.

Skupina onemocnéni pro dystonii, paroxysmalni poruchu 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!3; Kathrin Grundmann?'?; Kinga
Hadzsiev'#; Christine Klein®>; Jiri Klempir'®; Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs'*; Bernhard Landwehrmeier?s;
Ebba Lohmann?3; Sebastian Lons'®>; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar®?; Alexander Munchau®®; Juan
Dario Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?%; Belen Perez Duenas?’; Bart Post??; Evien
RUzi¢ka?3; Sinem Tunc!®; Michel Willemsen??; Giovanna Zorzi'!

1|RCCS Clinical Institute Humanitas — Rozzano, Italy; 2 Klinikum der Universitat Munchen, Germany; 3 Assistance Publique- Hopitaux de Paris,
Hopital Pitie-Salepetriere, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; 4 Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, lItaly; >
University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; ¢ University Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria; 7
Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Deu, Spain; 8 University Medical Center Groningen, Netherlands; °
University Hospital in Krakow, Poland; 19 AOU Siena, Italy; 11 Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 12 University
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 13 Universitatsklinikum Tubingen, Germany; 14 University of Pecs, Hungary; 15 Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; 16 General University Hospital in Prague, Czech Republic; 17 University Medical Centre Ljubljana, Slovenia;
18 Universitatsklinikum Ulm, Germany; 1° Semmelweis University, Hungary; 20 Universitatsklinikum Bonn, Germany; 2! Hospital Universitari
Vall d'Hebron, Spain; 22 Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands; 23
Motol University Hospital, Czech Republic

Proces tvorby vyvojovych diagramd:

e Vyvoj vyvojovych diagram( - ¢erven - listopad 2017

e Diskuze/revize ve skupiné pro onemocnéni ERN-RND - listopad 2017 - ¢erven 2018

e Souhlas s diagnostickymi schématy béhem vyroc¢niho zasedani ERN-RND 2018 - 08/06/2018
e Souhlas s dokumentem celé skupiny nemoci - 26/09/2018



Diagnostické schéma pro paroxysmalni poruchy

Klasické paroxyzmalni dyskineze

Spousti

Kinezigenni Fyzicka Kava, Caj,
aktivita alkohol

Mutace
SLC2A1
(Glutl)

Zkratky:
PKD: Paroxysmalni kinezigenni dyskineze
PED: Paroxysmalni dyskineze vyvolana cvi¢enim

PDC/PNKD: Paroxyzmalni dystonicka choreoatetdza/nekinezigenni dyskineze



Sekundarni paroxysmalni dyskineze:

Rdzné priciny (Lance 1977, Demirkirin Jankovic 1995, Fahn a Bressman 1988)

e Roztrousena sklerdza (tonické krece, jiné)
e  Mrtvice
e  Metabolické poruchy

m Stitna Zlaza/Paratyredza
e  Léze bazdlnich ganglii

®m Trauma

B Infections/HIV
e  Psychogenni

Komplexni genetické paroxyzmalni dyskineze (obvykles interiktalnimi

priznaky)

e  Mutace genu ECHS1 — PED plus dalsi znaky (Olgiati et al 2016)
e  Mutace genu ADCYS — nocni (Mencacci et al 2015)

e  Mutace genu ATP1A3 — bolestivé tonické kieCe

e SLC16A2 — epizody podobné tresavce

e  KCNMA1 — komplexni PNKD s epilepsii
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