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KAZUISTIKA

Paroxysmální kinezigenní dyskineze: 
případ mladé ženy s alternující 
hemidystoni í –  kazuistika

Paroxysmal Kinesigenic Dyskinesi a –  a Case Report of a Yo ung 
Woman with Alternating Hemidystoni a 

So uhrn
Paroxysmální kinezigenní dyskineze je porucha projevující se krátkými záchvaty mimovolních 
pohybů provokovaných náhlým pohybem. Záchvaty typicky trvají méně než jednu minutu 
a moho u se vyskytovat i několikrát denně. Kromě formy idi opatické a utozomálně dominantně 
dědičné nebo sporadické existují i formy symptomatické, kdy se stejnými záchvaty moho u 
manifestovat ně kte rá onemocnění postihující CNS. V úvodu podáváme so uhrn so učasných 
představ o této poruše i historický vývoj těchto představ v kontextu skupiny paroxysmálních 
dyskinezí. Na závěr prezentujeme případ mladé ženy se sporadicko u idi opaticko u paroxysmální 
kinezigenní dyskinezí od 13 let věku, jejíž di agnóza byla stanovena při vide o- EEG monitorování 
a záchvaty měly charakter alternující hemidystoni e. Obtíže usto upily při léčbě lamotriginem 
v dávce 300 mg denně.

Abstract
Paroxysmal kinesigenic dyskinesi a is a ne urological disorder characterized by bri ef episodes of 
dystoni a and chore athetosis triggered by sudden voluntary movement. The attacks typically 
last less than one minute and may occur even several times a day. Besides famili ar idi opathic 
forms with a utosomal dominant inheritance, sporadic cases may occur, or symptomatic forms 
may be associ ated with some CNS dise ases and may manifest with the same type of paro-
xysms. At the beginning we revi ew current knowledge on this disorder, including the historical 
development of the concept of paroxysmal dyskinesi a. Then we present the case of a yo ung 
woman who has suffered from sporadic idi opathic paroxysmal kinesigenic dyskinesi a since she 
was 13 ye ars old. Di agnosis was proved during vide o- EEG monitoring and her paroxysms can 
be characterised as alternating hemidystoni a. She has been successfully tre ated with 300 mg 
of lamotrigine per day.
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Úvod
Histori e
Poprvé tento nejčastěji se vyskytující typ
paroxysmálních dyskinezí popsal již v roce
1892 japonský psychi atr Shuzo Kure. Ve 
svém článku zaznamenal případ mladého 
muže, u něhož se začaly ve věku 10 let 
objevovat záchvaty podivných neúčel-
ných pohybů, které byly provokovány náh-
lým pohybem. Začínaly na dolních konče-
tinách, odkud se šířily na celé tělo, někdy 
s pravostranno u převaho u. Dyskinezi před-
cházel zvláštní pocit, senzorická a ura v po-
stižených končetinách, a paci ent se na učil 
pohyby tlumit nebo potlačit pohybováním 
nohama nebo představo u následujícího 
pohybu ještě vsedě předtím, než se posta-
vil a vykročil. Záchvaty měly velmi krátké 
trvání, postupně se objevovaly stále čas-
těji, až jejich frekvence byla téměř každo-
denní. Přestože si Kure uvědomil, že mezi 
záchvaty je ne urologický nález normální, 
domníval se chybně, že jeho paci ent trpí 
Thomsenovo u kongenitální myotoni í, 
a proto bylo prvenství popisu této poruchy 
delší dobu připisováno až krátké zmínce 
v knize Gowera z roku 1901 [1]. V prů-
běhu 20. století byly shromažďovány údaje 
o existenci celé skupiny tzv. paroxysmál-
ních dyskinezí, jejichž uspořádání podle 
vyvolávajícího momentu provedli v roce 
1995 ve své klasifikaci Demirkiran a Janko-
vic [2]. Rozlišovali dyskineze: 1. kinezigenní 
provokované náhlým pohybem, 2. nekine-
zigenní provokované různými faktory, jako 
je káva, čaj, alkohol a únava, a mající delší 
trvání a 3. dyskineze provokované cviče-
ním nebo námaho u (nejčastěji charakteru 
delší chůze nebo běhu) a 4. dyskineze pro-
vokované spánkem. Osud této klasifikace 
ilustruje svízelnost, s níž se vyvíjejí naše 
znalosti o povaze paroxysmálních dyski-
nez. Nejprve se z ní vydělily dyskineze pro-
vokované spánkem, neboť se ukázalo, že 
u tzv. paroxysmální noční chore o atetózy 
se vlastně jedná o formu frontální epilepsi e 
s a utozomálně dominantní dědičností 
(ADNFLE) [3,4]. Rovněž původní představy 
o možném společném patofyzi ologickém 
mechanizmu pro celo u skupinu paroxys-
málních dyskinez se nepotvrdily [5]. Guer-
rini se například domníval, že všechny tyto 
jednotky jso u podmíněny porucho u i on-
tových kanálů, ale jak se později ukázalo, 
paroxysmální nekinezigenní dyskinezi vy-
volávají mutace MR 1 –  genu kódujícího 
regulátor myofibrilogeneze 1 [6] a paro-
xysmální dyskinezi provokovano u cvičením 

(námaho u) způsobují mutace SLC2A1 –  
genu pro GLUT1, což je transportér glu-
kózy přes hematoencefalicko u bari éru [7]. 
Porucha na úrovni i ontových kanálů zů-
stává však stále jedním z potenci álních 
faktorů v patogenezi paroxysmální kinezi-
genní dyskineze (PKD) [8].

Klinický obraz
Paroxysmální kinezigenní dyskineze je po-
rucha charakterizovaná krátkými záchvaty 
mimovolních pohybů, které jso u provoko-
vány náhlým pohybem. Di agnóza je stano-
vena na základě klinického obrazu, neboť 
v so učasné době neexistuje vyšetření, 
které by bylo di agnosticky specifické. U ty-
pických případů jso u všechna pomocná 
vyšetření –  jako je magnetická rezonance 
mozku a laboratorní vyšetření –  bez jedno-
značných patologických odchylek.

Charakter abnormálních pohybů může 
být vari abilní –  pohyby moho u mít ráz 
chore o atetózy, moho u být balistické, často 
se jedná o dystonii nebo hemidystonii, nebo 
se různé typy pohybů kombinují. Většino u 
začínají fokálně z dolních končetin, odkud 
se šíří ipsi-  i kontralaterálně a moho u se až 
generalizovat. Rozmanitosti klinických pro-
jevů odpovídá i pestrost v užívané termino-
logii, u různých a utorů se tak setkáme s od-
lišnými názvy –  paroxysmální kinezigenní 
chore o atetóza, paroxysmální kinezigenní 
dystoni e či paroxysmální kinezigenní dyski-
neze nebo epizodická kinezigenní dyski-
neze (EKD). Trvání atak je krátké, většino u 
několik desítek sekund –  jako horní hranice 
se v so učasné době uvádí jedna minuta. 
Výskyt záchvatů je zpravidla každodenní, 
moho u se jich objevit až desítky denně. 
Opakovaně bylo zaznamenáno, že muži 
jso u postiženi častěji než ženy. Záchvaty za-
čínají nejčastěji ve školním věku (5– 15 let), 
ale při stanovování di agnózy idi opatické 
PKD se jako možné věkové rozmezí začátku 
záchvatů připo uští období 1– 20 let [9].

Formy onemocnění
Idi opatická famili ární forma se dědí a utozo-
málně dominantně s neúplno u penetrancí. 
Pátrání po ka uzálním genu je velmi intenzivní, 
ale doposud objeven nebyl. Dva geny byly 
mapovány do pericentromerické oblasti 
16. chromozomu –  EKD1 16p12.1–q13
a EKD2 16q13–q22.1 [10– 13]. Předpokládá
se ještě existence dalšího genu (EKD3) 
mimo 16. chromozom [14].

Do stejné oblasti na 16. chromozomu 
byly mapovány i benigní famili ární infan-

tilní konvulze, které se moho u vyskytno ut 
v rodinách paci entů s PKD, a dokonce se 
obě jednotky moho u objevit u téhož je-
dince v různých obdobích jeho života. Ho-
voří se pak o syndromu infantilních kon-
vulzí s chore o atetózo u a je možné, že se 
jedná o různý způsob exprese téže gene-
tické poruchy [15], která se manifestuje 
vari abilně buď v oblasti bazálních gan-
gli ích, či v oblasti senzorimotorického kor-
texu v průběhu dozrávání CNS [1].

Kromě nejčastější formy famili ární jso u 
hojné též případy sporadické, méně časté 
jso u formy symptomatické. Stejným typem 
záchvatů se totiž moho u manifestovat ně-
kte rá onemocnění CNS –  nejčastěji je PKD 
popisována u paci entů s roztro ušeno u 
sklerózo u nebo s vaskulárním postižením 
CNS. Ojediněle byly PKD popsány např. 
u lymfomu či Arnold- Chi ariho malfor-
mace nebo syndromu centrální pontinní 
myelinolýzy [16– 20]. Moho u se tak proje-
vit i poruchy metabolizmu vápníku –  hy-
poparatyre o idizmus a pse udohypopara-
tyre o idizmus [21].

 
Patofyzi ologi e
Přestože klinické rysy PKD jso u dobře po-
psány, její patofyzi ologi e zůstává nevy-
jasněna. Má ně kte ré společné rysy s epi-
lepsi í, a proto byla historicky považována 
za zvláštní formu reflexní epilepsi e [5]. 
V so učasné době se ale předpokládá, že se 
jedná o dvě odlišné poruchy s různými pa-
tofyzi ologickými mechanizmy [1].

Ve snaze objasnit patofyzi ologické děje 
u PKD byly prováděny studi e sledující
změny perfuze mozku metodo u SPECT. 
Interiktálně byla pozorována hypoperfuze 
posteri orních částí ncl. ca udatus obo u-
stranně [22] nebo byly popisovány změny 
v perfuzi thalamu [23]. Iktálně většino u 
docházelo k hyperperfuzi bazálních gangli í 
obo ustranně nebo kontralaterálně k fokál-
nímu začátku dyskinez [24]. To podporuje 
úvahu o důležité roli extrapyramidového 
sy stému při vzniku PKD, nicméně zatím 
není jasné, zda jso u tyto změny primární 
nebo zda vznikají až sekundárně v prů-
běhu záchvatů.

Elektrofyzi ologické studi e zazname-
naly u paci entů s PKD funkční odchylky 
v rámci inhibičních sy stémů –  intrakorti-
kální, transkalosální a reciproční inhibici, 
z nichž ně kte ré se upravovaly po podá-
vání karbamazepinu. Na základě těchto 
nálezů se předpokládá, že příčina vzniku 
PKD by mohla spočívat v poruše kortiko-
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spinálních inhibičních mechanizmů [25]. 
Společné rysy s epilepsi í, včetně prompt-
ního účinku anti epileptik, jako je karbama-
zepin, vedly opakovaně k úvahám, že se 
pravděpodobně jedná o poruchu funkce 
sodíkových kanálů, ať již geneticky podmí-
něno u, či navozeno u jiným onemocněním 
CNS [5,10,17,26].

Paroxysmální dyskineze a jiné 
záchvaty
Paroxysmální dyskineze mají řadu společ-
ných rysů s epilepsi í, ale dosud nebyla mezi 
těmito dvěma poruchami vytvořena jedno-
značná hranice, ani ne jso u definovány pří-
padné společné nebo odlišné patofyzi olo-
gické děje.

Již výše byl uveden syndrom infantilních 
konvulzí s chore o atetózo u, který se vyzna-
čuje so učasným výskytem benigních infan-
tilních konvulzí a PKD v rámci postižených 
rodin, nebo dokonce u jednoho jedince. 
Kromě toho byly popsány rodiny, v nichž 
se vyskytly so učasně paroxysmální dyski-
neze a různé syndromy epileptické. Napří-
klad v rodině s paroxysmální dyskinezí pro-
vokovano u cvičením (námaho u) se může 
vyskytno ut generalizovaná (i fokální) epi-
lepsi e, nebo byly zaznamenány so učasně 
písařská křeč a benigní rolandická epi-
lepsi e. Uváděny jso u i případy jiných forem 
epilepsi e, migrény, ataxi e, myoklonu či 
ko incidence záchvatů kinezigenních a ne-
kinezigenních v rodinách s PKD [9,26].

Prognóza a léčba
Paroxysmální kinezigenní dyskineze je be-
nigní onemocnění, které se většino u zmír-
ňuje nebo mizí v průběhu života. Opako-
vaně bylo popsáno, že excelentně re aguje 
na podávání anti epileptik [9]. Z nich se v li-

teratuře uvádí jako ověřený karbamazepin, 
fenyto in, oxkarbazepin, lamotrigin a topi-
ramát [9,24,27– 29].

Kazuistika
Paci entka –  23letá vysokoškolačka –  
byla odeslána na vide o- EEG monitoro-
vání k upřesnění klasifikace záchvatů. Její 
mladší bratr byl v předškolním věku pře-
chodně léčen pro absence, matka trpěla 
těžkými záchvaty migrény s a uro u. Naše 
paci entka neprodělala žádné vážné one-
mocnění, od 13 let se u ní začaly vyskyto-
vat migrény s a uro u podobného rázu jako 
u její matky –  a ura zahrnovala hemipares-
tezi e, výpadek zorného pole a někdy fa-
ticko u poruchu. Frekvence migrén byla 
relativně nízká. Ve stejné době se také za-
čaly objevovat záchvaty, které byly natolik 
zvláštní, že se s nimi paci entka dlo uho ni-
komu nesvěřila –  obávala se, že by jí nikdo 
nevěřil. Paci entka je uměla velmi dobře po-
psat. Důležitým rysem záchvatů byla jejich 
provokace náhlým pohybem, pak následo-
valy „podivné“ pohyby, které nedokázala 
ovládno ut.

Dobře si vybavovala první příhodu –  ve 
škole při tělocviku, když nacvičovali na bě-
žecké dráze „starty“, se jí krátce po vyběh-
nutí zkro utila pravá noha a ona upadla. 
Záchvaty se začaly opakovat a jejich frek-
vence postupně narůstala, až se objevovaly 
i několikrát za den. Nejprve ucítila napětí či 
brnění v jedné dolní končetině až celé po-
lovině těla, pak následovala křeč začína-
jící většino u na akru jedné dolní končetiny, 
podle tíže záchvatu došlo so učasně či ná-
sledně ke křečovitému zkro ucení či prud-
šímu pohybu ipsilaterální horní končetiny, 
někdy doprovázené stažením ko utku úst 
či jazyka v ústech, stažením celé tváře až 

s „vyvalením oka“ a stočením trupu do 
strany. Pohyby nebyly nikdy provázeny či 
následovány porucho u vědomí, nikdy se 
nerozvinul generalizovaný tonicko-klo-
nický záchvat. Někdy nemohla při posti-
žení orofaci ální oblasti během záchvatu 
mluvit. Mimovolní pohyby zpočátku posti-
hovaly pravo u polovinu těla, ale v dalším 
vývoji onemocnění se vyskytovaly stranově 
střídavě a v době vide o- EEG monitorování 
postihovaly stranu levo u (obr. 1).

Na své okolí působila paci entka „líným“ 
dojmem. Vždy jí dlo uho trvalo, než na za-
volání přiběhla k mamince. Nejtypičtější 
situ ace spo uštějící záchvaty nastávaly v do-
pravních prostředcích při vystupování nebo 
ve škole, když byla vyvolána ke zko ušení 
u tabule. Tedy při volním pohybu, který 
však nebylo možné předem přesně naplá-
novat. Frekvence se sice ustálila na něko-
lika záchvatech za den, ale zvyšovala se 
stresem, takže například ve zko uškovém 
období jich byly denně až desítky. Záchvaty 
trvaly většino u několik sekund až půl mi-
nuty –  délka trvání i jejich intenzita narůs-
taly, pokud paci entka pokračovala v po-
hybu, který je vyvolal. V ně kte rých situ acích 
se na učila jim bránit –  pokud věděla, že 
bude muset vstát, tak se vsedě snažila 
rychlým pohybem nohy záchvat vyvolat. 
Ten proběhl ještě vsedě a ona pak mohla 
vstát a například vysto upit z tramvaje, pro-
tože následovala „refrakterní“ fáze.

Při vyšetření jsme neshledali žádné od-
chylky v ne urologickém nálezu, labo-
ratorní hodnoty včetně vyšetření meta-
bolizmu kalci a byly v mezích normy. MR 
mozku byla bez patologických změn. V in-
teriktálním EEG jsme pozorovali intermi-
tentní theta vyšší amplitudy s maximem 
nad předními kvadranty, někdy až os trého 

Obr. 1. Paroxysmální kinezigenní dyskineze vyvolaná neplánovaným náhlým pohybem.
Křeč začínající na akru levé dolní končetiny následně doprovázená dystonickým zkroucením ipsilaterální horní končetiny. 
Série obrázků následujících za sebou po 2 sekundách zachycuje záchvat trvající celkem cca 10 sekund.
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tvaru. Místy bylo patrné amplitudové ma-
ximum fronto- temporálně se střídavo u 
stranovo u převaho u.

Během vide o- EEG monitorování jsme 
zpočátku žádné záchvaty nezaznamenali. 
Proto jsme se pokusili záchvaty vyprovo-
kovat provedením několika dřepů, což 
se opakovaně podařilo. Záchvaty mimo-
volních pohybů trvaly většino u 10– 20 se-
kund, měly charakter levostranné dystoni e 
se složko u chore o atetózy. Postihovaly 
v počátku levo u dolní končetinu a rychle 
se též šířily na levo u horní končetinu. 
Paci entka subjektivně pocítila i stažení le-
vého ko utku. Iktální EEG bylo částečně 
překryto artefakty a jinak nevykazovalo 
žádno u abnormitu. Paci entce bylo do-
poručeno užívat lamotrigin –  při dávce 
300 mg denně záchvaty vymizely, po uze 
v období zvýšeného stresu se ještě ojedi-
něle objeví.

 
Diskuze
Stanovení správné di agnózy u paci entů 
s PKD trvá průměrně 5– 6 let od doby, 
kdy vyhledají lékařsko u pomoc, a nejčas-
těji jso u podezříváni z neepileptických zá-
chvatů psychogenních pro bizarnost okol-
ností, při nichž se objevují, i pro podivný 
charakter motorických projevů [9]. Před 
vide o- EEG monitorováním jsme již v prů-
běhu rozhovoru s nemocno u možnost 
neepileptických psychogenních záchvatů 
téměř vylo učili. Pak jsme se so ustředili na 
specifický rys záchvatů –  provokaci náh-
lým pohybem –  a rozhodovali se mezi re-
flexními parci álními epileptickými záchvaty 
a PKD. Pohybem moho u být provokovány 
epileptické záchvaty vycházející z oblasti 
centrální (ze senzorimotorického kortexu) 
nebo ze suplementární senzorimotorické 
arey [30]. Při provokaci pohybem se na 
spuštění většino u podílejí somatosenzo-
rické či propri oceptivní podněty. Záchvaty 
začínají často somatosenzoricko u a uro u 
v drážděné oblasti a následují buď myoklo-
nické záškuby, či tonický záchvat, který se 
může šířit ipsilaterálně i bilaterálně, nebo 
může přejít v záchvat klonický i generalizo-
vaný tonicko-klonický. Pokud záchvaty za-
čínají ze suplementární senzorimotorické 
arey, tak mají rychle charakter bilaterálního 
asymetrického tonického záchvatu [30].

Somatosenzorické a ury se moho u vy-
skytno ut u záchvatů epileptických i u PKD, 
ale extrapyramidový charakter mimovol-
ních pohybů u naší paci entky spolu s al-
ternujícím stranovým postižením, typický 

charakter provokujícího náhlého pohybu, 
krátké trvání záchvatů, zachované vědomí 
a typický věk při začátku onemocnění nás 
vedly k závěru, že se jedná o PKD. Alter-
nující hemidystoni e je v literatuře uvá-
děna jako jeden z možných projevů PKD 
[9,31]. Bruno et al ji zaznamenali dokonce 
u 12 případů ve skupině 95 sledovaných 
paci entů s idi opaticko u PKD [9]. 

Změny v interiktálním EEG moho u být 
u naší paci entky považovány až za výboje 
epileptiformní –  moho u ale dobře kore-
lovat s di agnózo u migrény nebo s pozi-
tivní rodinno u anamnézo u epilepsi e u bra-
tra, neboť u příbuzných paci entů zvláště 
s idi opatickými epilepsi emi se někdy v EEG 
vyskytuje i specifická epileptiformní ab-
normita bez klinicky manifestních epilep-
tických záchvatů. Epileptiformní výboje 
v EEG jso u naopak uváděny u ně kte rých 
paci entů s PKD i v literatuře [32].

Důkladným vyšetřením jsme vylo učili jiná 
onemocnění, o nichž je známo, že moho u 
vyvolávat symptomatické formy PKD, 
včetně poruchy metabolizmu vápníku.

V rodině paci entky se vykytují další po-
ruchy záchvatového rázu –  u bratra blíže 
neklasifikovaná benigní forma epilepsi e 
nejspíše generalizované s absencemi, 
u matky a so učasně i u paci entky pak mi-
gréna s a uro u. So učasný výskyt epilepsi e 
i migrény v rodinách nemocných s paro-
xysmální dyskinezí je uváděn, a to i v ko in-
cidenci s PKD [26]. Nicméně migréna sama 
je onemocnění natolik časté, že její výskyt 
v rodině naší paci entky nelze patrně pova-
žovat za více než náhodný.

Závěr
Paroxysmální kinezigenní dyskineze před-
stavuje vzácno u ne urologicko u poruchu 
mající ně kte ré společné rysy s epileptickými 
záchvaty spo uštěnými pohybem. Pokud na 
PKD myslíme, je ve většině případů možné 
určit správno u di agnózu již na základě ana-
mnestických údajů. Kromě typického náh-
lého (předem přesně neplánovaného) vol-
ního pohybu provokujícího záchvaty se 
vyznačuje plně zachovaným vědomím v prů-
běhu záchvatů. Alternující stranové posti-
žení je pro di agnózu PKD zřejmě rovněž ty-
pické. Při léčbě obo u typů poruch –  PKD 
i epilepsi e –  se po užívají anti epileptika, pro-
gnóza je u PKD ve většině případů příznivá.
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Tématem letošního ročníku jsou neurologické aspekty koktavosti.
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