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Vylouceni 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."
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Reprodukce je povolena pod podminkou uvedeni zdroje.
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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA O

NEMOCNENI (ERN-RND):

ERN-RND je evropska referencni sit zfizena a schvalend Evropskou unii. ERN-RND je zdravotnicka
infrastruktura, ktera se zaméruje na vzacna neurologicka onemocnéni (RND). Tfemi hlavnimi pilifi ERN-
RND jsou (i) sit odbornikd a odbornych center, (ii) vytvafeni, sdruzovani a Sifeni znalosti o RND a (iii)
zavadéni elektronického zdravotnictvi, které umozni, aby odborné znalosti cestovaly misto pacient( a
rodin.

ERN-RND sdruzuje 32 prednich evropskych odbornych center ve 13 clenskych 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 Zeleza v mozku
e Frontotemporalni demence

e Huntingtonova choroba a dalsi ukoly

e Leukodystrofie

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

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropskad referenéni sit pro vzdcnd neurologickd onemocnéni vypracovala diagnosticky
diagram pro détskou choreu, ktery mda pomoci pri stanoveni diagnézy. Referencni sit
doporucuje pouZivat tento diagnosticky diagram.

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 pribézné aktualizovany, a mozna tedy
nereflektuji nejnovéjsi poznatky (v dobé mezi zpracovanim a publikaci resp. cetbou ¢i studiem
informacniho materialu se vyvoj mizZe posunout opét o néco dale); (3) jsou zaméreny jen na explicitné
uvedenou tematiku; (4) nepredepisuji konkrétni Iékafskou péci; (5) nenahrazuji nezavisly, profesiondlni
nazor osetfujiciho Iékare, jelikoZ nezohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. OSetfujici Iékar by mél v
kazdém pripadé volit Ié¢ebny postup individudlné podle konkrétniho pacienta. VyuzZiti téchto informaci je
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odraZeji sou€asny stav poznatkd a ERN-RND za né neruci
ani explicitné, 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 vyuzivanim téchto informaci, ani za pfipadné omyly a opomenuti.
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METODIKA:

Vyvoj diagnostického schématu provedla skupina pro onemocnéni HD a choreou ERN-RND.

comlex diseases

Skupina onemocnéni pro HD a choreu:

Koordinatofti skupin nemoci:

Anne-Catherine Bachoud-Lévi?, Juan Dario Ortigoza Escobar?, Bernhard Landwehrmeier3

Clenové skupiny nemoci:

Zdravotnicti pracovnici:

Alberto Albanese*, Enrico Bertini®, Sylvia Boesch®, Daniel Boesch®, Fran Borovecki’, Adrian Danek®, Tom
de Koning®, Antonio Federico'?, Cinzia Gellera'!, Klara Hruba'?, Mikko Karppa®3, Jiri Klempir!4, Thomas
Klopstock®, Pierre Kolber!>, Norbert Kovacs!®, Berry Kremer®, Krista Ladzdovska'’, Caterina Mariotti'?,
Maria Victoria Gonzalez Martinez?, Renaud Massart!, Bela Melegh'®, Anne Torvin Mgller'®, Maria Judit
Molnar®, Alexander Miinchau?®, Esteban Mufioz?, Lorenzo Nanetti'!, Belén Pérez Duefias?!, Borut
Peterlin??, Daniela Rae??, Evien RGZi¢kal4, Klaus Seppi®, Susanne Schneider3, Ludger Schols??, Sarah
Tabrizi?3, Sinem Tunc?®, Algirdas Uktus®®, Katia Youssov?, Giovanna Zorzi*°

Zastupci pacientu:

Astri Arnesen?®, Natalia Grigorova?’

1Assistance Publique-Hépitaux de Paris, Hopital Henri-Mondor, Francie: Referencni centrum pro Huntingtonovu chorobu; 2Hospital Clinic i
Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spanélsko; 3Universitatsklinikum Ulm, Némecko; 4IRCCS Clinical Institute Humanitas
- Rozzano, Itélie; SPediatric hospital Bambino Gesu, Rim, Itélie; 6Center for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University
Innsbruck, Rakousko; University Hospital Center Zagreb, University Department of Neurology, Slovinsko; &Klinikum der Universitdt Miinchen,
Némecko; °University Medical Center Groningen, Nizozemsko; 1°A0OU Siena, Italie; 1'Foundation IRCCS neurologicky institut Carlo Besta -
Milan, Italie; 2Fakultni nemocnice Motol, Ceska republika; 13Univerzitni nemocnice Oulu (OUH), Finsko; 14Véeobecna fakultni nemocnice v
Praze, Ceska republika; 15Centre Hospitalier du Luxembourg, Lucembursko; Univerzita Pécs, Madarsko; 7Pauls Stradins Clinical University
Hospital, Riga LotySsko; 18Aarhus Universitetshospital, Aarhus, Dansko; !°Semmelweis University, Budapest, Madarsko;
20Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Némecko; 2'Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spanélsko; 22University Medical Centre Ljubljana,
Slovinsko; 22University College London Hospitals NHS Foundation Trust, Spojené kralovstvi; 2*Universitatsklinikum Tubingen, Némecko;
2Vilnius University Hospital Santariskiy Klinikos, Litva; 26European Huntington Association, Sggne, Norsko; 27Bulgarian Huntington
Association, Sofia, Bulharsko.

Proces tvorby vyvojovych diagramd:

e \/yvoj vyvojového diagramu partnerem ERN-RND Hospital Clinic i Provincial de Barcelona vy
Hospital de Sant Joan de Déu, Spanélsko

e Souhlas s diagnostickym schématem béhem vyrocniho zasedani ERN-RND 2019 - 18/06/2019

e Aktualizovana verze poskytnuta Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de
Déu, Spanélsko, v dubnu 2021.

POKYN:
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Barcelona - Hospital

Klinicka diagnéza
"Chorea v détstvi"

Abnormalni anamnéza, fyzikalni vysetieni’ ,
studie laboratofi2 a/nebo

MRI 3
Nastup <5 let/ Nastup > 5 let /
Zakefny nastup Akutni nastup
Sugestivni pro genetickou choreu 4 Ne Sugestivni pro ziskanou choreu >
Clle'rvne s?!(v\{enovaiu o
nejcastéjsi geny
Geneticka chorea Ano
Genetické testovani deleci/duplikaci ** AL CHUCICE
Spolec¢né panely pro rozsireni
opakovani
Ne

Neklasifikovana chorea

* Cilené sekvenovani jednoho genu, cilené sekvenovani vice gent (TruSightOne (analyzuje 63/77 genl souvisejicich s choreou) nebo rozs$ifené sekvenovani TruSightOne

(analyzuje 72/77 genu souvisejicich s choreou)), WES, WGS.

** kvantitativni PCR, PCR s dlouhym dosahem, multiplexni amplifikace sond zavisla na ligaci (MLPA), ArrayCGH nebo mikroarray s cilenymi geny.

POZNAMKA: Tento algoritmus je urcen jako voditko pro diagnostiku chorey v détském véku. Existuji pficiny genetické chorey, které zacinaji pfiznaky po 5. roce véku (choreoakantocyt6za
atd.), a pri¢iny ziskané chorey, které zacinaji pfiznaky pfed 5. rokem véku (dyskinetickd mozkova obrna, kernikterus atd.). V téchto pfipadech mohou pfi rozhodovani o pravdépodobném
puvodu chorey pomoci dalSi klinické udaje nebo neurozobrazovaci vySetreni.
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Strukturalni Iéze bazalnich ganglii

Ateticka mozkova obrna
Bilirubinova encefalopatie
(kernicterus)

Extrapontinni myelinéza
Masivni lIéze (nadory)
Roztrousena skler6za/ ADEM
Malformace korového vyvoje
(napf. holoprosencefalie atd.)
Po kardiochirurgickém zakroku
Cévni chorea (nemoc Moya
Moya)/mrtvice

* Laboratorni studie:

Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital

Parainfekéni a autoimunitni

Akutni nekrotizujici encefalitida
Syndrom antifosfolipidovych
protilatek

Chorea gravidum
NeuroBehgetova choroba
NMDAr encefalitida
Paraneoplasticka chorea
Postinfekéni nebo postvakcinaéni
Sydenhamova chorea
Systémovy lupus erythematodes
Vaskulitida CNS

Ziskana chorea?>

Infekéni chorea

Bakterialni endokarditida
Cysticerkdza

Zaskrt

Infekce EBV/CMV
HSV encefalitida
HIV encefalopatie
Legionella

Lymska borelioza
Mycoplasma
Neurosyfilis
Parvovirus B19
Spala
Toxoplazméza
Virova encefalitida
(pfiusnice, spalnicky,
varicella)

Metabolické nebo toxické

Akutni intermitentni porfyrie
Selhani jater/ledvin
Hypokalcemie
Hypo/hyperglykémie
(Chorea souvisejici s
diabetem)
Hypo/hypernatrémie
Hypoparatyredza
Hypertyre6za

Otravy (vizmut, uhlik
oxid uhelnaty, mangan,
methanol, rtut,
organofosfat, thallium,
toluen)

Nedostatek vitaminu B12

» CBC, ESR, CRP, glukoza, krevni plyny, elektrolyty, vapnik, fosfaty, PTH, TSH, FT4, T3, ALP, B12, ASLO, ANA, anti-dsDNA, antifosfolipidové

protilatky, téhotensky test hCG.

* LP: rutinni vySetfeni (protein, glukéza, pocet/diferencial bunék, barveni GRAM, kultivace), IgG index, OCB, antineuronalni protilatky
(antiNMDAr, MOG, anti-neurochondrin, LGI1, GABAB, autoprotilatky atd.).

» Zvazte 1) infekéni vySetfeni, 2) vySetfeni protrombotickych rizikovych faktor( (faktor V Leyden, protein C, protein S, lipoprotein(a), antitrombin
I1l, mutace genu pro protrombin, mutace genu pro homocystein/MTHFR a 3) vySetfeni tézkych kovu a lékld podle klinického scénare.

* EKG
*** MRI mozku s a bez gad

**** Kardiologické vysetreni pfi podezieni na Sydenhamovu choreu.

Chorea vyvolana léky

Pripravky blokujici dopaminoveé
receptory

Fenothiaziny
Butyrofenony
Benzamidy
Antiparkinsonika
L-dopa

Agonista dopaminu
Anticholinergika
Antiepileptika

Fenytoin

Karbamazepin

Kyselina valproova
Fenobarbital
Psychostimulancia
Amfetaminy

Kokain

Blokatory kalciovych kanall
Cinnarizine

Flunarizin

Verapamil

Ostatni

Azithromycin

Baklofen

Cyklosporin

Digoxin

Lithium

SSRI

Steroidni/oralni antikoncepce
Teofylin

Tricyklicka antidepresiva
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Autosomalné dominantni

Stf¥idava hemiplegie v détstvi - ATP1A3, ATP1A2
Kalcifikace bazalnich ganglii, idiopaticka - XPR1,
PDGFB,

PDGFRB a SLC20A2

Chorea, benigni dédi¢na - NKX2-1
Dentatorubro-pallidoluysian atrofie - ATN7
Dyskineze, familiarni, s obliGejovou myokymii -
ADCY5

Dystonie reagujici na DOPA, s nebo bez ni
hyperfenylalaninémie - GCH1

Epizodicka kinezigenni dyskineze 1 - PRRT2,
SCNB8A

Epilepticka encefalopatie v raném détstvi - SCN2A,
KCNQ2,

Huntingtonova choroba - HTT

Neurodegenerace s akumulaci Zeleza v mozku -
FTL,

Atrofie zraku 3 s kataraktou - OPA3
Paroxysmalni nekinezigenni dyskineze 1 - PNKD
Rettdv syndrom, vrozena varianta - FOXG1
Zéachvaty, benigni novorozenecké - KCNQ2,
KCNQ3

Spinocerebelarni ataxie 1 - ATXN1
Spinocerebelarni ataxie 7 - ATXN7
Spinocerebelarni ataxie 17 — TBP

* HTT - Podle konsenzu by asymptomaticti jedinci mlad$i 18 let, u nichz existuje riziko poruch v dospélosti, neméli byt testovani. Jedincdm mladSim 18 let, ktefi jsou symptomaticti, obvykle

Geneticka chorea ?

Autosomalné recesivni

Deficit 2,4-dienoyl-CoA reduktazy - NADK2

3-methylglutakonova acidurie, typ Il - OPA3
Aceruloplasminemina - CP

Deficit dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin - DDC
Ataxie-telangiektazie - ATM

Porucha podobna ataxii-telangiektazii - MRE11

Ataxie s €asnym nastupem, s okulomotorickou apraxii a
hypoalbuminemie - APTX

Choreoakantocytéza - VPS13A

Kombinovany deficit oxidativni fosforylace 13 - PNPT1

Vrozena katarakta, obli¢ejovy dysmorfismus a neuropatie - CTDP1
Dyskineze, koncetinova a orofacialni, détska - PDE10A a PDE2A
Dystonie reagujici na DOPA, s nebo bez ni hyperfenylalaninémie - GCH1,
SPR

Epilepticka encefalopatie, Casna 29 - AARS

Epilepticka encefalopatie, ¢asna 17 - GNAO1

Acidurie glutarova, typ | - GCDH

Hyperfenylalaninémie, deficit BH4 - QDPR a PTS

Leukodystrofie, hypomyelinizacni a Spasticka paraplegie - GJB2, HSPD1
Metachromaticka leukodystrofie - ARSA

Methylmalonova acidurie, typ mut(0) - MUT

Deplece mitochondrialni DNA - FBXL4 a POLG

Syndrom mnohocetnych vrozenych vad - hypotonie a zachvatt 1 - PIGN
Svalova dystrofie koncetin, typ 2S - TRAPPC11

Myopatie s extrapyramidovymi pfiznaky - MICU1

Nemoc Nasu-Hakola - TREM2, TYROBP

Neurodegenerace s akumulaci zeleza v mozku - PANK2
Parkinsonismus a détska dystonie - SLC6A3

Pontocerebelarni hypoplazie - TSEN2, TSEN34 a CHMP1A
Deficit pyruvatdehydrogenazy E2 - DLAT

Syndrom solné a pepfové vyvojové regrese - ST3GALS
Sneddontv syndrom - CERC1

Spinocerebelarni ataxie, autozomalné recesivni 1 - SETX
Striatonigralni degenerace, infantilni - NUP62

Nedostatek sificitanoxidazy - SOUX

Woodhouse-Sakatiho syndrom - DCAF17

Xeroderma pigmentosum - XPA, ERRC2 a ERCC6

Wilsonova choroba - ATP7B

PLA2G6

prospiva stanoveni konkrétni diagnézy/ ** Geny oznacené stinovym pismem jsou zpusobeny expanzi Repeat.

X-vazané

Nedostatek kreatinu v mozku - SLC6A8
Epilepticka encefalopatie, Casna kojenecka, 1 -
ARX

Dystonie a parkinsonismus vazané na chromozom
X - TAF1

Mitochondriélni onemocnéni HSD10 - HSD17B10
Lesch-Nyhantv syndrom - HPRT1

McLeoduv syndrom - XK

Menkesova choroba - ATP7A

Methylmalonova acidémie a homocysteinémie,
typ cblX - HCFC1

Pelizaeus-Merzbacherova choroba a

spasticka paraplegie 2 - PLP1

Deficit pyruvatdehydrogenazy E1-alfa - PDHA1
Retttv syndrom - MECP2
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1 Anamnéza a fyzikalni vysetieni

Neurologické priznaky

» Ataxie: APTX, ARSA, ATM, ATN1, ATP1A3, ATXN1, ATXN7, FBXL4, GCH1, HTT, MECP2, MICU1, MRE11, PLA2G6, POLG, OPA3, PLP1, SETX, TBP, VPS13A.

* Poruchy chovani/poruchy autistického spektra: ADA2, ADCY5, ARSA, ATN1, ATP1A3, ATP7A, ATP7B, CERC1, CP, DECAF17, DDC, DELAT, ERC2, ERC6, FOXG1, FTL, GCDH,

GCH1, HSD17B10, HTT, KCNQ2, KCNQ3, MECP2, NKX2-1, PANK2, PDGFB, PDGFRB, PDE10A, PLA2G6, POLG, PRRT2, PTS, QDPR, SCN2A, SCN8A, TBP, TREM2,

TYROBP, VPS13A, XPA, XPR1

* Vyvojova regrese: ADA2, ARX, ATP7A, ERCC2, FOXG1, FTL, GCDH, HTT, MECP2, NUP62, POLG, PLA2G6, SCN2A, SCN8A, ST3GALS, TREM2, VPS13A, XPA

* Snizené nebo chybéjici hluboké Slachové natahovaci reflexy: AARS, ARSA, ATP7A, ERRC2, ERCC6, PIGN, SETX, VPS13A, XPA, XK.

* Dystonie - parkinsonismus: AARS, ADCY5, APTX, ARSA, ATM, ATP1A2, ATP1A3, ATP7B, CP, DCAF17, DDC, DLAT, FBXL4, FOXG1, FTL, GCDH, GCH1, GNAO1, GCDH, HCFC1,

HPRT1, KCNQ2, MECP2, MICU1, MUT, NDK2, NKX2-1, NUP62, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PLA2G6, PLP1, PRRT2, PTS, SETX, SLC6A3, SPR, SUOX, TAF1 (Filipiny), TBP,

TSEN2, TSEN34, VPS13A

* Hypotonie: ADCY$5, ARSA, ARX, ATP7A, DDC, FBXL4, FOXG1, HCFC1, HPRT1, HSD17B10, HSPD1, MECP2, NADK2, PDE10A, PLP1, PIGN, SLC6A3, SLC6A8, SCN2A, SCNBA,

SPR, SUOX

* Kojenecké kiece: ARX, KCNQ2, SCN2A, SCNSA.

* Intelektualni postizeni: ARSA, ARX, ATN1, ATXN7, ATP1A2, ATP1A3, ATP7A, ATP7B, DCAF17, DLAT, ERRC2, ERCC6, FOXG1, FTL, GNAO1, HCFC1, HPRT1, HSD17B10,
HSPD1,

KCNQ2, KCNQ3, MECP2, MICU1, MUT, NXK2-1, NUP62, OPA3, PDE10A, PDHA1, PIGN, PLA2G6, PLP1, PRRT2, SCN8A, SPR, TBP, TRAPPC11, SCN8A, SLC6A8, SOUX, XPA

* Mikrocefalie: AARS, ARX, ATP7A, ERRC2, ERCC6, FBXLA, FOXG1, HCFC1, MECP2, MICU1, MRE11, NADK2, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PLP1, POLG, SCN8A,

SOUX, ST3GALS, XPA, XPR1

*  Myoklonus: ARX, ATN1, ATM, KCNQ2, KCNQ3, POLG, PRRT2, TAF1 (Filipiny), TYROBP,

* Myopatie: POLG, VPS13A, XK

» Paroxysmalni chorea: ADCYS5, ATP1A3, ATP1A2, PKND, PRRT2, SCNSA.

» Periferni neuropatie: ADA2, AARS, APTX, ARSA, ATM, ATP7A, ATP7B, ATXN1, ERRC2, ERCC6, GJB2, KCNQ2, KCNQ3, MICU1, OPA3, PLP1, POLG, PRRT2,

SCL2A1, SCN2A, SCN8A, SETX, XPA, XK, VPS13A

+  Pyramidalni pfiznaky: V TOMTO PRIPADE SE JEDNA O NASLEDUJICI PYRAMIDOVE FUNKCE: ARSA, ATN1, ATP1A3, ATXN1, ATXN7, DDC, FTL, GCDH, GCH1, GJB2, HPRT1,
HSPD1, HSD17B10, TBP, MECP2, NDK2, OPA3, PANK2, PDGFB, PDGFRB,

PLA2G6, PLP1, SCL6A8, SPR, SETX, ST3GALS, TAF1

» Zéachvaty: ADA2, ARSA, ARX, ATM, ATN1, ATP1A3, ATP7A, CERC1, ERRC2, ERCC6, FBXL4, FOXG1, GJB2, GNAO1, HCFC1, HSD17B10, HSPD1, HTT, KCNQ2, KCNQS3,

MECP2, MUT, NDK2, PDGFB, PDGFRB, PIGN, PLA2G6, POLG, PRRT2, SCN2A, SCN8A, SLC2A1, SLC6A8, ST3GALS, SOUX, TBP, TYROBP, VPS13A, XPA, XPR1, XK

» Sebeposkozovéani: HPRT1,SLC6AS8, VPS13A

» Tres: ADA2, ADCYS5, APTX, ATM, ATP7B, ATXN7, CP, ERRCS6, FTL, GCH1, GJB2, MECP2, MICU1, OPA3, PDE10A, PDGFB, PDGFRB, PIGN, PLA2G6, PLP1, POLG,

SCN2A, SETX, SLC20A2, SPR, SLC6A3, TAF1 (Filipiny), TRAPCC11, VPS13C

Kozni projevy

» Alopecie: DCAF17

* Kozni abnormality: ADA2, ATP7A, ARX, ATM, CERC1, ERRC2, ERRC6, GJB2, KCNQ2, MECP2, MRE11, PANK2, PDGFB, PDGFRB, SCN2A, SETX, SLC2A1, ST3GAL5, SUOX,
TRAPPC11, XPA, XPR1

« Citlivost na slunce: ERRC2, ERCC6, SCN2A, XPA
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Abnormality bazalnich ganglii

Usazovani zeleza: CP, DCAF17,
FTL,
PANK2, PL2G6

Atrofie kaudatu: HPRT1, HTT,
TREM2, TYROBP, VPS13A, XK

Hypoplasticky globus pallidus NKX2-
1

Nadmeérna intenzita: XK, DLAT,
FBXL4, FTL, GCDH, KCNQ?2,
MICU1, MUT, NADK2, NDK2,
NUP62, PDE10A, PDHA1, PNPT1,
POLG, SCN2A, SCN8A, XK.

Kalcifikace

ATP7A, ERRC2, ERCC6, PDGFB,
PDGFRB, PTS, QDPR, SLC20A2,
SOUX, XPA, XPR1

Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital

Geneticka chorea 4

3 MRI

Abnormality bilé hmoty

Hypomyelinizace/defektni myelinizace - AARS, ARX, ATP7A, CTDP1, DDC,
FBXL4, FOXG1, GNAO1, HCFC1, SCN2A, PLP1, PNPT1, PTS.

Leukoencefalopatie / Nespecificka periventrikularni glioza - ARSA, ATM,
CTDP1, DCAF17, DDC, FBXL4, GJB2, HSPD1, NADK2, POLG, PTS, QDPR,
SCN2A, SLC6A8, ST3GALS5, TREM2, TYROBP

MR spektroskopie

Laktatovy peak - DLAT, FBXL4, HSD17B10, PNPT1, PDHA1, POLG
Nedostatek kreatinu v mozku - SLC6A8

Abnormalni hladiny N-acetyl aspartatu (NAA) v bilé hmoté - PLP1, MECP2,
HSPD1

Zvyseny citrat, glycin a kreatin AARS

Normalni
ADCY5, ATP1A3, ATP1A2, KCNQ3, DDC, GCH1, PDE2A, PKND, SLC6AS3,
SPR, TAF1, TRAPPC11

Ostatni
Arachnoidalni cysty: FBXL4

Atrofie mozku: AARS, ARX, ATRX, ATXN7, ATN1, CTDP1,
DDC, ERRC2, ERRC6, FBXL4, FOXG1, GJB2, GNAO1,
HPRT1, HSD17B10, HTT, KCNQ2, MECP2, NADK?2,
PDHA1, PIGN, POLG, SCN8A, ST3GALS, TBP, TYROBP,
VPS13A, XPA

Cerebelarni atrofie: APTX, ATM, ATXN1, ATXN7, CTDP1,
ERRCC6, HTT, MECP2, MRE11, OPA3, PIGN, PLA2G6,
POLG, SCN2A, SCN8A, SETX, TBP, VPS13A

Hypoxicko-ischemické encefalopatii podobné, véetné
cysticka leukomalacie: SOUX

Ischemické léze: CERC1, FBXL4
Malformace korového vyvoje: ARX

Pontocerebelarni atrofie - ATXN1, ATN1, CHMP1A,
HSPD1, SETX, TSEN2, TSEN34

Cysty sella turca NKX2-1

Atrofie michy - CTDP1

Ztencené corpus callosum - ARX, AARS, CTDP1, FBXL4,
FOXG1, GJB2, GNAO1, KCNQ2, MECP2, SCN8A,
TYROBP

Tortuozita cév - ATP7A

Zvétseni komor - AARS, ARX, ATP7A, ERRC?2,

ERCC6, FOXG1, HTT, MECP2, NADK2, PDGFB,

PDGFRB, PDHA1, PIGN, TSEN2, TYROBP, SLC6AS,
SLC20A2, VPS13A, XPA, XPR1, XK



Uvitame jakékoli pripominky nebo opravy k tomuto algoritmu.
Kontaktujte prosim: jortigoza@sjdhospitalbarcelona.org
Dr. Juan Dario Ortigoza-Escobar - Oddéleni pohybovych poruch,
Nemocnice Sant Joan de Déu, Barcelona, Spanélsko
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