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Chronické dystonické syndromy

Po vylouceni specifické pficiny (metabolicka a stfadava onemocnéni,
napr. Wilsonova nemoc, Niemann-Pickova nemoc a dalsi) je primarnim
pristupem u lokalizovanych dystonickych syndrom( samoziejmeé terapie

botulotoxinem, kterd vsak presahuje rozsah tohoto prehledového ¢lan-
ku. Pokud tato nenf z rznych divodd mozna nebo je zadouci terapie
kombinovana s perordlnimi pfipravky, Ize zvazit skupiny anticholinergik,
antidopaminovych pfipravkd, benzodiazepint a baklofenu.

U mladsich pacienty, a to i bez specifického klinického obrazu, je nutné
pomyslet i na relativné vzacnou, ale dobfe |écitelnou jednotku — DOPA-
-responzivni dystonii. Toto geneticky podminéné onemocnéni vetsinou
s autosomalné dominantnim zpdsobem prenosu (ale byly popsany i auto-
somalné recesivni jednotky s postizenim jinych ¢asti syntetické drahy dopa-
minu) predstavuje urcitou vyjimku v obecné empirické lécbé dystonickych
syndromU — terapie je zaloZzena na jasném biologickém principu. Mutace
genu pro GTP cyklohydroazu | vede k omezeni produkce tetrahydrobiop-
terinu, kofaktoru tyrozinhydroldzy — enzymu, ktery limituje rychlost syntézy
dopaminu (Steinberger et al., 2000). DUsledkem je postupné spotfebovani
a deplece tetrahydrobiopterinu v neuronech produkujicich dopamin, které
se klinicky projevuji diurndlni fluktuaci pfiznakd se zhorsovanim dystonie,
nékdy v kombinaci s parkinsonismem, kdy Casto pacienti nejsou schopni
samostatné chiize. Dokonce neni neobvykla ani nespravné stanovena dia-
gndza mozkové obrmy. Klinicky fenotyp muze, kromeé vyse uvedenych, také
zahrmovat oromandibuldrni nebo cervikdIni dystonii, spastickou dysfonii,
skoliézu, posturdlni instabilitu a myoklonus. Jiz z charakteru biochemické
patologie vyplyva, ze onemocnéni neni spojeno s degeneraci a ztratou
nervovych bunéek a pacienti s DOPA-responzivni dystonii obvykle dlouho-
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dobé dobfe reaguiji na relativné nizké davky [-DOPA/carbidopa (obvykle 200
az 300 mg L-DOPA dennég), bez rozvoje motorickych fluktuaci ¢i pozdnich
hybnych komplikaci (Trender-Gerhard et al., 2009). Kromé [-DOPA je moz-
né u techto pacientd zvazit také anticholinergni Ié¢bu (viz nize). Dllezitou
skutecnosti je vSak nutnost otestovat nizkou davku L-DOPA u vhodnych
pacientl, i kdyz se jednd vzhledem k pfedpokladané patofyziologii vétsiny
ostatnich dystonickych syndromu o kontraintuitivni pristup.

[-DOPA je moznou terapii dystonie u nekolika dalsich, velice vzac-
nych onemocnéni, jako napt. dystonie-parkinsonismus s rychlym rozvo-
jem (DYT12) a deficience sepiapterin-reduktazy (SRD), ¢tenafe mUzeme
v pfipadé zajmu odkazat na relevantni publikace (Calderon et al,, 2011;
Friedman et al,, 2012).

Anticholinergni lécba

Tato skupina lékd se ve vyznamné mife pouziva u generalizované dy-
stonie. Jednim z mdla peroralnich pripravkd, které prodly dvojité zaslepenym
kontrolovanym klinickym hodnocenim, je trihexyfenidyl, ktery ved| ke zlepSeni
u 71 % pacient( (Burke et al, 1986).V podminkéch Ceské republiky viak tento
pripravek k dispozici neni, Ize ale s vyhodou pouzivat bipediren. Pripravek je
obecné dobre tolerovan, pokud je davka zvysovana postupné. Doporucujeme
zahdjit terapii v davce 2 mg denné (pdl tablety dvakrat denné) s postupnym
navysovanim béhem nékolika tydnt do dosazeni pozadovaného efektu, ob-
vykla denni davka je kolem 8 az 10 mg rozdélenych rovnomeérme v pribehu
dne, maximalni doporucovana davka 16 mg denné. Se stejnou opatrnosti
a rychlosti je nutné postupovat i pfi pfipadném vysazovani piipravku. U zna-
Cené Casti pacientd se vsak pri vyssich davkach objevuiji typické nezadouci
Ucinky, jako pocit nejistoty v prostoru, zmatenost nebo potize s kratkodobou
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