PRIZNAKY

Onemocnéni obvykle nastupuje v prvni nebo druhé dekadé Zivota. Prvnim projevem
onemocnéni byva obvykle myoklonus, ktery byva popisovan jako prudké svalové

kresleni a psani, ale vzacné se projevujici i v klidu. Tyto pohyby postihuji pfedevsim

krk, paze a trup, ale mohou byt pozorovany také v nohou &i hrtanu. U dvou tfetin

pfipadl tohoto onemocnéni se dystonie vyskytuje ve dvou formach — fokalni

(postihuje jen urcitou €ast téla) nebo cervikalni (postihuje krk), které mohou byt

pouze mirné a asem se nezhorduji. Byly zaznamenany téz posturalni (tfes koncetiny
védomé udrzované proti gravitaci) a jiné formy tfesu. MD byva €asto spojovana s

depresi, Uzkosti, panickymi atakami, obsedantné-kompulzivnim chovanim,

poruchami osobnosti a zneuzivanim alkoholu, protoZe alkohol do urcité miry sniZzuje projevy
myoklonické dystonie. Ve velmi vzacnych pfipadech byla zaznamenana torticollis (stoCeni
hlavy k jedné strané v disledku zkraceni krénich sval().

PRICINA

Jediny znamy gen zpusobujici MD je epsilon-sarkoglykanovy (SGCE) gen, kodujici
transmembranovy protein, jez je sou€asti dystrofinového glykoproteinového
komplexu, vyskytujiciho se v kosterni a srdecni svaloviné. Epsilon-sarkoglykanovy
protein se rovnéz hojné nachazi v monoaminergnich neuronech, v Purkynovych
bunikach v mozec¢ku, v mozkoveé klife a hippocampu v mozku.

Diagnostika myoklonické dystonie se zaklada na pfitomnosti charakteristickych
klinickych symptom0. Zobrazovaci metody obvykle neukazuji Zzadnou patologii.
Diagndza se potvrzuje molekularné-genetickymi testy. Prenatalni diagnostika je
mozna v rodinach, kde byla jiz konkrétni mutace identifikovana. MDS se dédi
autozomalné dominantnim zplsobem. Nicméné&, gen SGCE podléha imprintingu ze
strany matky, proto vétSina pacientu (95 %), ktefi zdédi mutaci od matky zUstane
zdrava a pouze u téch pacientd, jez zdédi mutaci od otce, dojde k vyvoji MDS.
Objevuji se téz mutace de novo. U pacientd, u kterych je znama geneticka mutace,
se doporucuje genetické poradenstvi. Obratit se mizete na krajska pracovisté genetiky
LECBA

Lécebny program se stanovuje individualné dle pfiznakl pacienta. Benzodiazepiny
(clonazepam) a antiepileptika (valproat, levetiracetam), jsou u€inné ke zmirnéni
myoklonu a tfesu, pacienti vSak musi byt peclivé sledovani. Alkohol ¢asto doasné
zlepSuje symptomy, ale jeho dlouhodobé uzivani se nedoporucuje. Fokalni a
cervikalni dystonie miZou byt zmirnény injekcemi botulotoxinu. Je-li tato Ié¢ba
neuspésna nebo nedostatecna, je mozné pouzit bilateralni hlubokou mozkovou
stimulaci. Pacienti s timto typem dystonie se dozivaji bézné délky Zivota, ale kvalita
jejich zivota maze byt nemoci vazné ovlivnéna.

PRO LEPSi PREDSTAVIVOST MUZETE VYHLEDAT ZAHRANICNI VIDEA S PROJEVY
MYOKLONICKE DYSTONIE NA YOUTUBE, KDYZ VE VYHLEDAVACI ZADATE TEXT:
myoklonic dystonia



