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.. Napadowa kinezygenna (wyzwalana ruchem)

dyskineza
Orpha number: ORPHA98809

Definicja choroby:

Napadowa dyskineza wywotywana ruchem, kinezygenna (PKD-paroxysmal kinesigenic dyskinesia) jest
jedng z form napadowych dyskinez (zob. to hasto) charakteryzujaca sie wystepowaniem napadowych
mimowolnych ruchéw, takich jak choreaoatetotyczne, baliczne, atetotyczne, czy dystoniczne
wywotywanych nagtym poruszeniem sie.

Epidemiologia:

Czestos$¢ choroby szacowana jest na 1:150 000 na swiecie. PKD jest najczesciej wystepujaca postacia
napadowych dyskinez. Czesciej choruja mezczyzni (stosunek mezczyzn do kobiet wynosi 3-4:1) w
przypadkach sporadycznych.

Opis kliniczny:

Poczatek choroby przypada na okres dziecinstwa lub mtodzienczy, ze szczytem zachorowan w okresie
dojrzewania. PKD jest wywotywana nagtym poruszeniem sie po okresie spoczynku (np. wstawanie z
krzesta, rozpoczecie chodzenia, wysitek fizyczny) i charakteryzuje sie wystepowaniem krétko trwajacych
epizodéw napadowych ruchéw dystonicznych, choreotycznych czy atetotycznych poprzedzonych aurg
(ktéra zwykle trwa mniej niz 1 minute), bez towarzyszacych zaburzen swiadomosci. Napady sg zwykle
jednostronne, ale mogg wystepowac na zmiane po prawej i lewej potowie ciata, byé obustronne; czestosé
wystepowania napadéw moze by¢ zmienna. U niektérych pacjentéw wystepujg dodatkowe schorzenia
neurologiczne, takie jak tagodna rodzinna padaczka okresu niemowlecego (BFIE-benign familial infantile
epilepsy) (zob. to hasto). Zespét drgawek niemowlecych z choreaoatetozg (ICCA ; zob. to hasto) uwazany
jest za wariant PKD.

Etiologia:

Etiologia choroby nadal nie jest doktadnie poznana ale uwaza sie, ze gtdwnym odpowiedzialnym genem
jest PRRT2 (proline-rich transmembrane protein 2) zlokalizowany w locus 16p11.2. Gen koduje biatko,
oddziatujgce z biatkiem SNAP-25, ktére odgrywa role w procesie presynaptycznego uwalniania
neurotransmiteréw. Postuluje sie, ze mutacje w obrebie genu PRRT2 prowadza do zmniejszenia ilosci
biatka SNAP25, co w efekcie zaburza regulacje uwalniania neurotransmiteréow i w ten sposéb powoduje
objawy PKD.

Metody diagnostyczne:

Kliniczna diagnoza PKD opiera sie na nastepujacych zaproponowanych kryteriach: 1) zidentyfikowanie
czynnika ruchowego wywotujgcego epizody napadowe, 2) krotki czas trwania epizodéw (<1minuty), 3)
brak utraty przytomnosci podczas napaddéw i brak dolegliwosci bdlowych, 4) wykluczenie innych
organicznych choréb, brak odchylen w badaniu neurologicznym w przypadkach pierwotnej PKD, 5)
mozliwos¢ kontroli napadoéw przy zastosowaniu fenytoiny lub karbamazepiny, 6) wiek wystgpienia
pierwszych objawéw pomiedzy 1 a 20 rokiem zycia w przypadku u braku wywiadu rodzinnego PKD.
Dodatkowo badania molekularne genu PRRT2 moze pomadc potwierdzi¢ diagnoze.

Rozpoznanie réznicowe:
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Diagnostyka roznicowa obejmuje napadowg dyskineze nie wyzwalang ruchem, miodziencza postac
padaczki mioklonicznej, hiperrefleksje, napadowg ataksje, autosomalnie dominujgca nocng padaczke
pfata czolowego, encefalopatie spowodowang niedoborem GLUT1 (zob. te hasta) oraz napady
wstrzgsnienia.

Poradnictwo genetyczne:

U ponad 60% pacjentéw z objawami PKD w wywiadzie rodzinnym sg osoby z podobnymi objawami. PKD
jest uwazana za chorobe dziedziczong gtéwnie w sposdb autosomalny dominujgcy z niepetng penetracja,
ale opisywane sg réwniez przypadki sporadyczne. Osoby z wywiadem rodzinnym, u ktérych objawy
pojawity sie przed 20 rokiem zycia powinny by¢ poddane badaniom molekularnym genu PRRT2.

Postepowanie i leczenie:

Napadom mozna zapobiec lub przynajmniej je znacznie ograniczy¢ poprzez zastosowanie w matych
dawkach lekéw przeciwdrgawkowych, takich jak karbamazepina czy fenytoina. Opisano roéwniez
pojedynczy przypadek, gdzie zastosowanie cytrynianu kofeiny spowodowato zmniejszenie nasilenia i
czestosci napadow.

Rokowanie:

Rokowanie w przypadku PKD jest zwykle dobre. Wraz z wiekim zmniejsza sie ilo§¢ napaddw, a nawet
ustepujg one zupetnie w okresie dorostym. Obserwuje sie jednak réznice w rokowaniu w zaleznosci od
pici. Lepsze rokowanie i wiekszg szanse na catkowite ustapienie napadéw obserwuje sie u kobiet.
Poprawe w nasieleniu obajwow obserwuje sie rowniez w czasie trwania cigzy.

Recenzent-ekspert:

Dr Sian Spacey
Aktualizacja: Listopad 2013
Ttumaczenie: Grudzien 2014

Streszczenie to zostato przettumaczone dzieki wsparciu finansowemu UE ,Development of the
European portal of rare diseases and orphan drugs — Orphanet Europe”

Ten dokument jest prezentowany wytgcznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogg zastapi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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