
Diagnostic génétique des dystonies

Arbre décisionnel pour la prescription des analyses génétiques

Si nég, test thérapeutique à la L-DOPA

Pas d'amélioration

TOR1A (DYT1)

Dystonie primaire

Dystonie Pure Dystonie sensible à la L-Dopa
= DYT5

amélioration > 75% par de faibles doses de L-Dopa

Dystonie myoclonique

Amélioration > 75%

STOP -

GCH1

TH

SGCE (DYT11)

Pas d'améliorationAmélioration > 75%

STOP -

Si nég, test thérapeutique à la L-DOPASi nég, et mode de 

transmission compatible avec 

un mode autosomique récéssif

Dosage des neurotransmetteurs 

dans le LCR

SPR

Taux bas de HVA 
et taux normaux de 

5’HIAA et neoptérine

Taux bas de HVA et
5’HIAA et taux élévé de 

néoptérine


