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PAGRINDIMAS

Dis to ni ja – tai nuo la ti nis rau mens su si trau ki mas, daþ nai
su ke lian tis su ka muo sius ju de sius ar ne nor ma lià pa dë tá [1,
2]. Nors ma ny ta, kad ði bûk lë re ta, dis to ni ja ga li bû ti daþ -

nes në dël ne pa kan ka mo ar ne tei sin go diag no za vi mo [3].
Su au gu siø jø pra dþios pir mi në dis to ni ja daþ nai pa si reið kia
dre bë ji mu, tai ga li imi tuo ti Par kin so no li gà [4]. Ðiais at ve -
jais di fe ren ci nei diag nos ti kai nau din ga at lik ti do pa mi ner -
gi niø ga lû niø vi zu a li za vi mà su do pa mi no per ne ðë ju
(DAT) ar F-DO PA PET.

Pir mi nës dis to ni jos – li gos, kai vie nin te lis ar vy rau jan -
tis kli ni ki nis po þy mis yra tor sio ni në dis to ni ja. Siek da mas
pa aið kin ti api brë þi mus ir at nau jin ti in for ma ci jà, EFNS ko -
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San trau ka. Tiks lai: At nau jin ti anks tes nes 2006 m. pub li kuo tas nuo ro das.
Pa grin di mas: Pir mi nës dis to ni jos yra lë ti nës ir daþ nai ne ga lià su ke lian èios bûk lës, ga lin -

èios ávai riai pa si reikð ti daþ niau siai jau no am þiaus as me nims.
Diag nos ti ka: Pir mi nës dis to ni jos skirs to mos á gry nà sias dis to ni jas, dis to ni jas plius ir pa -

rok siz mi niø dis to ni jø sin dro mus. Ver ti na ma tai kant pa tvir tin tas dis to ni jos ver ti ni mo ska les.
Ge ne tið kai ti ria ma nu sta èius kli ni ki næ diag no zæ. DYT1 ty ri mas re ko men duo ja mas as me -
nims iki 30 m. am þiaus su pir mi ne dis to ni ja, ir as me nims, tu rin tiems gi mi nai èiø su anks ty vos 
pra dþios dis to ni ja. DYT6 ty ri mas re ko men duo ja mas esant anks ty vos pra dþios dis to ni jai ar
ðei mi niams at ve jams su gal vos ir kak lo dis to ni ja, at me tus DYT1 mu ta ci jà. As me nys su anks -
ty vos pra dþios miok lo ni ja tu ri bû ti ti ria mi dël DYT11 ge no mu ta ci jos. Jei tie sio gi nis DYT11
ge no se kos ið ty ri mas yra ne in for ma ty vus, sie kiant pa ge rin ti ga li mà mu ta ci jos nu sta ty mà rei -
ka lin ga pa pil do ma ge no do zë. Le vo do pos tes tas re ko men duo ja mas vi siems as me nims su
anks ty vos pra dþios pir mi ne dis to ni ja ne sant al ter na ty vios diag no zës. As me nims su idio pa ti -
ne dis to ni ja neu ro fi zio lo gi niai ty ri mai ga li pa dë ti pa aið kin ti pa to fi zio lo gi nius li gos me cha -
niz mus.

Gy dy mas: A ti po bo tu li no tok si nas (BoT) yra pir mo jo pa si rin ki mo pre pa ra tas esant pir -
mi nei gal vos (ið sky rus oro man di bu li næ) ar kak lo dis to ni jai; taip pat veiks min gas esant ra ðy -
mo spaz mui. BoT/B në ra blo ges nis nei BoT/A esant kak lo dis to ni jai. Blyð kio jo bran duo lio
gi lu mi në sme ge nø sti mu lia ci ja (GSS) ga li bû ti tin ka mas gy dy mas, ypaè esant pir mi nei ge ne -
ra li zuo tai ar kak lo dis to ni jai, kai gy dy mas vais tais ar BoT ne veiks min gas. GSS ma þiau efek -
ty ves në esant ant ri nei dis to ni jai. Ðis gy dy mas rei ka lau ja spe cia laus pa ty ri mo ir gy dy mo ko -
man dos dar bo.

Rak ta þo dþiai: kla si fi ka ci ja, diag nos ti ka, dis to ni ja, ge ne ti ka, nuo ro dos, gy dy mas.
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mi te tas pa siû lë tai ky ti nau jus ter mi nus etio lo gi nei pir mi -
niø dis to ni jø kla si fi ka ci jai, ið ski riant gry nà sias dis to ni jas,
dis to ni jas plius ir pa rok siz mi nës dis to ni jos sin dro mus
(len te lë). Krei pia mas dë me sys á ðias sri tis: kli ni ki në diag -
nos ti ka, di fe ren ci në diag nos ti ka su ki tais ju dë ji mo su tri ki -
mais, etio lo gi ja, ge ne ti nis kon sul ta vi mas, me di ka men ti nis
gy dy mas, ope ra ci nis gy dy mas ir re a bi li ta ci ja.

PAIEÐKOS STRATEGIJA

Kom piu te  r i  në MED LI NE ir  EM BA SE pa ieð  ka
(2005–2009 m. lie pos mën.) at lik ta tai kant teks to þo dþiø
kom bi na ci jas, MeSH ir EM TREE ter mi nus „dis to ni ja“,
„ble fa ros paz mas“, „tor ti ko lis“, „ra ðy mo spaz mas“, „Mei -
ge sin dro mas“, „dis to ni ja“ ir „jaut ru mas ir spe ci fið ku mas“
ar ba „diag no zë“ ir „kli ni ki nis ty ri mas“ ar „at si tik ti nis pa -
sky ri mas“ ar „te ra pi nis sky ri mas“. Coch ra ne bib lio te ka ir
vi sø þi no mø pir mi niø ir ap þval gi niø straips niø li te ra tû ros
sà ra ðas per þiû rë ti ieð kant su si ju sios in for ma ci jos. Kal bos
ap ri bo ji mai ne tai ky ti. Ver tin ti diag no zës, diag nos ti kos
me to dø ir ávai raus gy dy mo ty ri mai, jie su skirs ty ti A–C ly -
giais pa gal EFNS dar bo gru pës re ko men da ci jas [5]. Kai
bu vo tik IV kla sës áro dy mai, bet pa siek tas su ta ri mas, su -
for mu luo tos ge ros prak ti kos nuo ro dos.

SUTARIMO PASIEKIMAS

Li te ra tû ros pa ieð kos re zul ta tai bu vo pa da lin ti dar bo gru pës 
na riams elek tro ni niu pa ðtu. Dar bo gru pës pir mi nin kas pa -
ren gë pir mà juod rað tá pa gal li te ra tû ros ap þval gos re zul ta -
tus, ið ana li za væs duo me nis ir dar bo gru pës na riø ko men ta -
rus. Juod rað tis ir re ko men da ci jos ap tar ti kon fe ren ci jo je,
vy ku sio je Flo ren ci jo je 2009 m. rug së jo 12 d., kol pa siek tas 
ben dras su ta ri mas.

REZULTATAI

Kar tu su anks èiau pub li kuo ta li te ra tû ros ap þval ga [6], ra -
do me 299 straips nius, tarp ku riø 191 bu vo pir mi niai diag -
nos ti niai ty ri mai, 108 – efek ty vu mo ty ri mai.

Kli ni ki niai dis to ni jos bruo þai

Ieðkant li te ra tû ros apie kli ni ki nius dis to ni jos bruo þus, ras -
tas dar bo gru pës pra ne ði mas [7], se mi na ro pra ne ði mas [8],
64 pir mi niai ty ri mai apie kli nið kai pa grás tà diag no zæ ir
125 pir mi niai diag nos ti nio skir tin gø la bo ra to ri niø ty ri mø
tiks lu mo ty ri mai. Pir mi nius kli ni ki nius ty ri mus su da rë
4 ko hor tø ty ri mai, 15 at ve jo-kon tro lës ap ra ðy mø,
12 skersp jû vio ty ri mø ir 33 at ve jø ap ra ðy mai.

Kli ni ki niai dis to ni jos po þy miai api ben drin ti anks tes -
në se nuo ro do se [6]. Nau jes nës ap þval gos ir nau ji pir mi niai 
ty ri mai krei pë dë me sá á spe ci fi nius kli ni ki nius bruo þus;

nau jo je ap þval go je dis to ni jos bruo þai api ben drin ti diag -
nos ti nia me al go rit me [9].

Dis to ni ja yra di na mið ka bûk lë, jos sun ku mas kin ta pa -
gal kû no pa dë tá ir pa þeis tos sri ties va lin gà ju de sá. Dël kin -
ta mo dis to ni jos po bû dþio sun ku su kur ti ver ti ni mo ska les,
tin kan èias vi soms dis to ni joms.

Yra trys ska lës, tai ko mos ge ne ra li zuo tai dis to ni jai:
Fah n–Mar s den ver ti ni mo ska lë [10], Vie nin ga dis to ni jos
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Lentelë. Distonijø klasifikacija

1. Pa gal prie þas tá (etio lo gi jà)

Pir mi nës dis to ni jos

Pir mi nës gry no sios dis to ni jos: tor sio ni në dis to ni ja yra
vie nin te lis kli ni ki nis po þy mis (ða lia tre mo ro), në ra eg -
zo ge ni nës kilmës prie þas èiø ar ki tø pa vel di mø ar de ge -
ne ra ci niø li gø. Pa vyz dþiai – DYT1 ir DYT6 dis to ni jos.
Pir mi nës plius dis to ni jos: tor sio ni në dis to ni ja yra
vyrau jan tis po þy mis, ta èiau yra ki tas ju dë ji mo
sutrikimas, pa vyz dþiui, miok lo ni ja ar par kin so niz mas.
Në ra neu ro de ge ne ra ci jos po þy miø. Pa vyz dþiui, ðiai
kategori jai pri ski ria ma DO PA jaut ri dis to ni ja (DYT5)
ir miok lo ni ja-dis to ni ja (DYT11).
Pir mi në pa rok siz mi në dis to ni ja: tor sio ni në dis to ni ja
pa si reið kia trum pais epi zo dais, tarp jø bûk lë bû na
norma li. Ðios bûklës skirs to mos kaip idio pa ti nës
(daþnai ðei mi nës, nors ga li mi spo ra di niai at ve jai) ir
simp to mi nës dël dau ge lio prieþasèiø. Pa gal su ke lian tá
veiks ná ið ski ria mos trys pa grin di nës for mos. Esant
parok siz mi nei ki ne zi ge ni nei dis ki ne zi jai (PKD;
DYT9) prie puo lius su ke lia stai gûs ju de siai; esant
parok siz mi nei fi zi nio krû vio su kel tai dis to ni jai (PED)
prie puo lius su ke lia fi zi nis krû vis, pvz., ëji mas ar
plauki mas; ne ki ne zi ge ni nës for mos (PNKD; DYT8)
pa û më ji mus pro vo kuo ja alkoholis, ka va, ar ba ta ir kt.
Taip pat ap ra ðy ta kom pli kuo ta ðei mi në for ma su
PNKD ir spas tið ku mu (DYT10).

Pa vel di mos de ge ne ra ci nës dis to ni jos: dis to ni ja yra vie nas
po þy mis tarp ki tø neu ro lo gi niø reið ki niø. Pa vyz dys –
Vilsono li ga.

Ant ri nës dis to ni jos: dis to ni ja yra þi no mos neu ro lo gi nës li -
gos, to kios kaip þi di ni nis sme ge nø pa þei di mas, vais tø ar che -
mi ka lø povei kis, po þy mis. Pa vyz dþiai: dis to ni ja dël sme ge nø 
aug lio, ið jun gi mo pe ri odo dis to ni ja ser gant Par kin so no li ga.

2. Pa gal su sir gi mo am þiø:

Anks ty vos pra dþios (< 20–30 me tø): daþ nai pra si de da ko jo je 
ar ran ko je ir daþ nai ið plin ta á ki tas ga lû nes ir lie me ná.

Vë ly vos pra dþios: daþ nai pra si de da kak le (áskai tant bal so
sty gas), gal vos rau me ny se ar vie no je ran ko je. Ið lie ka lo ka li -
zuo ta, ga li mas ri bo tas ið pli ti mas á gre tu ti nius rau me nis.

3. Pa gal ið pli ti mà:

Þi di ni në: vie no je sri ty je (pvz., ra ðy mo spaz mas,
blefarospazmas).

Seg men ti në: ða lia esan èio se sri ty se (pvz., gal vo je ir kak le,
kak le ir ran ko je).

Dau gia þi di ni në: ne su si ju sio se kû no sri ty se (pvz., ran ko je ir
ko jo je, gal vo je ir ran ko je).

Ge ne ra li zuo ta: abie jo se ko jo se ir bent vie no je ki to je kû no
sri ty je (daþ niau siai vie no je ar abie jo se ran ko se).

He mi dis to ni ja: pu së je kû no (daþ niau siai ant ri në dël
struktûri niø prie ðin gos pu sës pa ma to bran duo liø pa þei di mo).



ver ti ni mo ska lë ir Ben dra dis to ni jos ver ti ni mo ska lë [11].
Ben dri ðiø tri jø ska liø ba lai ge rai ko re liuo ja, jø tar pu sa vio
nuo sek lu mas yra pui kus, skir tin gø ty rë jø ver ti ni mo ko re -
lia ci ja ge ra ar pui ki, skir tin gø ty rë jø su ta ri mas vi du ti nið kas 
ar pui kus [11]. Áro dy mais pa grás to je ap þval go je at rink ta
dau giau nei 10 kak lo dis to ni jos ver ti ni mo ska liø [12]. Daþ -
niau siai tai ko mos ðios ska lës: To ron to va ka rø spaz mi nës
krei va kak lys tës ver ti ni mo ska lë [13], Tsui ska lë [14] ir
Kak lo dis to ni jos sun ku mo ska lë [15].

Dis to ni ja tu ri áta kos ávai riems gy ve ni mo ko ky bës as -
pek tams, ypaè su si ju siems su fi zi niu ir so cia li niu funk cio -
na vi mu. IV kla sës ty ri muo se ver tin ti gy ve ni mo ko ky bei
áta kos tu rin tys veiks niai [12, 16]. Funk ci në ne ga lia, kû no
su vo ki mas ir dep re si ja bu vo svar bûs gy ve ni mo ko ky bæ le -
mian tys veiks niai ser gant dis to ni ja.

Kla si fi ka ci ja

Kla si fi kuo ja ma pa gal tris kri te ri jus: (I) pa gal etio lo gi jà,
(II) pa gal am þiø su sir gi mo pra dþio je ir (III) pa gal lo ka li -
za ci jà (len te lë). Etio lo gi jos kri te ri jus api brë þia pir mi næ
(idio pa ti næ) dis to ni jà ne sant aki vaiz dþios ið ori nës prie -
þas ties ar neu ro de ge ne ra ci nio su sir gi mo po þy miø (t. y.
në ra pro gre suo jan èio neu ro nø þu vi mo). Esant gry no sios
dis to ni jos for mai, dis to ni ja yra vie nin te lis kli ni ki nis po -
þy mis (ga li bû ti kar tu su dis to ni niu tre mo ru). Mes siû lo -
me ðias for mas va din ti „pir mi në mis gry no sio mis dis to ni -
jo mis“ (PGD). Esant dis to ni jai plius, daþ nai kar tu yra ki ti
ju dë ji mo su tri ki mai (pvz., miok lo ni ja ar par kin so niz -
mas). Esant pa rok siz mi nei for mai, simp to mai yra pra ei -
nan tys, juos pro vo kuo ja aið kûs dir gik liai (pvz., ki ne zi ge -
ni në dis to ni ja dël stai gaus ju de sio, dël fi zi nio krû vio ar
ne ki ne zi ge ni në dis to ni ja). Ne pir mi næ dis to ni jà su ke lia
pa vel di mos de ge ne ra ci nës li gos ar ant ri nës (simp to mi -
nës) þi no mos prie þas tys; ðioms for moms bû din gi kar tu su 
ju dë ji mo su tri ki mais pa si reið kian tys simp to mai ar po þy -
miai. At ras ti pir mi niø bei ki tø for mø ge nai ir ge nø lo ku -
sai.

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. Dis to ni jos diag no zë yra kli ni ki në, pa grin di niai po þy -
miai – ne nor ma li pa dë tis (su ar be tre mo ro) ir spe ci fi -
niai po þy miai, pvz., an ta go nis ti niai ges tai, veid ro di niai 
ju de siai (ge ros prak ti kos nuo ro da).

2. Dis to ni jø kla si fi ka ci ja svar bi ver ti nant ga li mà pa gal bà, 
prog no zæ, ge ne ti nio kon sul ta vi mo ir gy dy mo ga li my -
bes (ge ros prak ti kos nuo ro da).

3. Ne sant spe ci fi niø diag nos ti niø tes tø, re ko men duo ja -
mas pa ty ru sio spe cia lis to ste bë ji mas. Diag nos ti nio al -
go rit mo [9] tai ky mas ga li pa di din ti diag no zës tiks lu mà
(ge ros prak ti kos nuo ro da).

4. Ati tin ka mas ið ty ri mas rei ka lin gas, jei pra di nis pa si reið -
ki mas ir li gos ei ga nu ro do ga li mà pa vel di mà de ge ne ra -
ci ná su sir gi mà ar ant ri næ (simp to mi næ) dis to ni jà (ge ros
prak ti kos nuo ro da).

5. Dis to ni ja tu rë tø bû ti ver ti na ma tai kant pa tvir tin tà ver ti -
ni mo ska læ (ge ros prak ti kos nuo ro da).

Ge ne ti niø ty ri mø tai ky mas diag nos ti ko je
ir kon sul tuo jant pa cien tus

Ið skir ti du PGD ge nai: DYT1 ir DYT6 [17, 18]. Ap ra ðy ti
ki ti trys au to so mi nës do mi nan ti nës PGD (DYT4, DYT7 ir
DYT13) ir du re ce sy vi nës PGD (DYT2 ir DYT17) ge nø
lo ku sai. Ðie fe no ti pai pa si reið kia ávai riai – nuo gal vos iki
ge ne ra li zuo tos dis to ni jos. Spe ci fi nio ge no pa ki ti mai kol
kas në ra iden ti fi kuo ti [19].

Vi sos þi no mos DYT1 mu ta ci jos yra Tor si nA ge no
5 eg zo ne, ið sky rus vie nà 3 eg zo ne [20]. GAG de le ci jos
302/303 po zi ci jo je at ran ka yra pa kan ka ma kli ni ki niam ið -
ty ri mui (II kla së) [21]. Tik du pa cien tai su PGD tu rë jo mis -
sen se mu ta ci jas 3 eg zo ne (p.F205I) ir 5 eg zo ne (p.R288Q). 
Ðio va rian to pa to ge nið ku mas ne bu vo áro dy tas, nes ne ste -
bë ta ðei mi në koseg re ga ci ja [20, 22].

Anks ty vos pra dþios DYT1 dis to ni ja ti pið kai pa si reið -
kia vai kys të je, pra si de da ga lû në je, pa laips niui dau gu mai
pa cien tui grei tai pro gre suo ja á ge ne ra li zuo tà for mà (II kla -
së) [21]. Yra ap ra ðy ta ne ma þai ðio ti pi nio pa si reið ki mo for -
mø, ypaè mu ta ci jos ne ðio to jams ið DYT1 ðei mø su þi di ni -
ne ar seg men ti ne su au gu siø jø am þiaus dis to ni ja (IV kla së)
[23, 24]. Ðei mø ty ri mai ro do, kad DYT1 dis to ni jos pe net -
ran tið ku mas sie kia 30 %.

DYT1 mu ta ci ja yra svar biau sia ge ne ti në anks ty vos
pra dþios PGD prie þas tis vi sa me pa sau ly je. Fe no ti po ir ge -
no ti po ko re lia ci jos ver tin tos skir tin go se DYT1 dis to ni jos
po pu lia ci jo se (II ir III kla së) [21, 25]. Að ke na ziø þy dams
DYT1 ty ri mas tei gia mas be veik 100 % as me nø, ku riems
dis to ni ja pra si dë jo iki 26 m. am þiaus ir ið pra dþiø pa si reið -
kë ga lû në je. Pir mo ji re ko men da ci ja pa grás ta ðiuo áro dy mu
[21, 26]. Va ka rø Eu ro po je ser gan tiems dis to ni ja DYT1
mu ta ci ja nu sta to ma re èiau nei Ðiau rës Ame ri ko je [25]. As -
me nys su anks ty vos pra dþios PGD, ku rià lë më ne DYT1
ge no mu ta ci ja, daþ niau su ser ga vy res nia me am þiu je, re -
èiau simp to mai pra si de da ga lû në je, daþ niau pa þei dþia mi
kak lo rau me nys ir bû din gas lë tes nis pro gre sa vi mas, nei
DYT1 PGD at ve jais (IV kla së) [27]. As me nims su ge ne ra -
li zuo ta dis to ni ja, pra si de dan èia gal vos ir kak lo sri ty je, rei -
kë tø átar ti DYT6 mu ta ci jà [28]. At ras tas su ta na tu su si jæs
bal ty mas (THAP1), su ke lian tis au to so mi næ do mi nan ti næ
DYT6, „mið raus“ ti po dis to ni jà Ami ðø-Me no ni tø ðei mo se
su jau na me am þiu je (nuo 5 iki 48 me tø) gal vos ar ga lû nës
rau me ny se pra si de dan èia dis to ni ja [18, 29]. DYT6 mu ta -
ci jos ap ra ðy tos ki to se po pu lia ci jo se as me nims su ávai riais
po þy miais – nuo þi di ni niø iki ge ne ra li zuo tø dis to ni jø. Bû -
tent anks ty vos pra dþios ge ne ra li zuo ta PGD su spaz mi ne
dis fo ni ja yra bû din gas DYT6 mu ta ci jos fe no ti pas (IV kla -
së) [28].

Ge ne tið kai iden ti fi kuo ti ke tu ri dis to ni jos plius sin dro -
mai: do pai jaut ri dis to ni ja (DJD, DYT5), miok lo ni ja-dis -
to ni ja (M-D, DYT11), grei tos pra dþios dis to ni ja-par kin so -
niz mas (RDP, DYT12) ir au to so mi në re ce sy vi në (AR) dis -
to ni ja-par kin so niz mas (DYT16).

Daþ niau sia for ma yra DJD, su si ju si su GTP cik lo hid ro -
la zës 1 (GCH1) ge nu. Ka dan gi tai yra gy do ma ir daþ nai
klai din gai diag no zuo ja ma bûk lë, bû ti na nu sta ty ti tei sin gà
diag no zæ. Kla si ki nis fe no ti pas: pra si de da ei se nos su tri ki -
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mais iki 20 me tø am þiaus, pro gre suo ja á seg men ti næ ar ge -
ne ra li zuo tà dis to ni jà, kar tais su par kin so niz mu, gau na mas
ge ras at sa kas á le vo do pà [30, 31]. Ski ria mos trys DJD for -
mos su skir tin go mis ei go mis: (I) pra dþia jau na me am þiu je
(< 20 me tø) su epi zo di ne dis to ni ja, bû din ga vaikð èio ji mas
ant pirð tø ir pro gre suo jan ti sko lio zë; (II) su dë ti nis he te ro -
zi go ti nis GCH1 mu ta ci jos ne ðio to jas, ku riam jau na me am -
þiu je pa si reið kia sun ki DJD su pra di ne hi po to ni ja, pa na ðia á 
AR-DJD, ku rià su ke lia ti ro zi no hid rok si la zës (TH) mu ta -
ci jos; ir (III) su au gu siø jø pra dþios DJD, kai simp to mai pa -
si reið kia dau giau kaip 30 me tø am þiaus, pra si de da leng va
dis to ni ja ar ra my bës tre mo ru, ar par kin so niz mu be dre bë ji -
mo [31, 32]. Iki ðios die nos ras ta daug GCH1 mu ta ci jø, bet
ne nu sta ty ta spe ci fi në he te ro zi go ti nio GCH1 fe no ti po ir
ge no ti po ko re lia ci ja.

Pra dë jus at ran ki niams ty ri mams tai ky ti GCH1 ge no
do zës pa kei ti mus [33, 34] kar tu su tie sio gi niu ei lës nu sta -
ty mu, mu ta ci jos nu sta ty mo daþ nis pa di dë jo iki 80 % [35,
36].

Jei ge ne ti nis GCH1 ty ri mas ne igia mas, tu rë tø bû ti áver -
tin ti ki ti tet ra hid ro biop te ri no ir do pa mi no sin te zës, pvz.,
TH ir se piap te ri no re duk ta zës, su tri ki mai, ypaè jei pa vel -
dë ji mas yra re ce sy vi nis ar yra ne ti pið kø po þy miø – pro ti nis 
at si li ki mas ar oku lo gi ri nës kri zës (IV kla së) [36, 37]. Par -
ki no mu ta ci jos re tai tai ko mos di fe ren ci juo jant DJD, diag -
no zæ ga li ma nu sta ty ti at li kus DAT ske na vi mà (IV kla së)
[38]. Ieð kant TH ge no mu ta ci jos, 3’-pro mo to riaus ei lës
nu sta ty mas re ko men duo ja mas sie kiant pa di din ti mu ta ci -
jos nu sta ty mo ti ki my bæ (IV kla së) [39].

Diag nos ti kai siû lo ma pa ban dy ti skir ti le vo do pos
(IV kla së) [40]. Taip pat pa pil do mai diag nos ti kai siû lo ma
tir ti pte ri no ir do pa mi no me ta bo li tus sme ge nø skys ty je
(SS) ar at lik ti fe ni la la ni no ap kro vos tes tà [41–43], ta èiau
në ra áro dy mø dël jø diag nos ti nio tiks lu mo. Abu ty ri mai at -
lie ka mi tik spe cia li zuo tuo se cen truo se. Tai gi prak ti në re -
ko men da ci ja ið lie ka to kia: kiek vie nam pa cien tui su anks -
ty vos pra dþios dis to ni ja, ne sant ki tos diag no zës, rei kia pa -
ban dy ti skir ti le vo do pos.

Pir mie ji M-D simp to mai pa si reið kia vai kys të je, daþ -
niau siai tai stai gûs ju de siai ir dis to ni ja, la biau siai pa þei -
dþian ti kak là ir ran kas, vy rau ja pro ksi ma li niø sri èiø pa þei -
di mas ir lë tas pro gre sa vi mas [44]. Da liai pa cien tø M-D pa -
si reið kia ei se nos su tri ki mu, ti pið ki simp to mai pa si reið kia
pa aug lys të je [45, 46]. Dau gu mai, bet ne vi siems, miok lo -
ni jà ir dis to ni jà pa leng vi na al ko ho lis [47]. At sa kas á al ko -
ho lá në ra spe ci fi nis DYT11 (IV kla së) [48–50]. As me nims
su ti pi niu M-D fe no ti pu, su sir gu siems iki 20 me tø am -
þiaus, 50 % at ve jø nu sta to ma mu ta ci ja ep si lon-sar kog li ka -
no ge ne (DYT11) [51–54]. Kaip ir DJD at ve ju, mu ta ci jos
nu sta ty mo ti ki my bë ep si lon-sar kog li ka no ge ne pa di dë ja
ieð kant eg zo no ar vi so ge no de le ci jos (ge no do za vi mo me -
to das) [50, 55–57]. Kom plek si niai fe no ti pai su pa pil do -
mais po þy miais ga li bû ti su si jæ su chro mo so mø de le ci jo -
mis ir pa ki ti mais 7q21 re gio ne [50, 57–59].

Esant RDP, mu ta væs ge nas yra ATP1A3 (DYT12).
RDP yra ypaè re ta li ga, pra si de dan ti vai kys të je ar anks ty -
vo je pa aug lys të je, pa si reið kian ti dis to ni ja, bra di ki ne zi ja,
po stu ra li niu ne sta bi lu mu, di zar tri ja ir dis fa gi ja, simp to mai

pro gre suo ja ke lias va lan das ar ke lias sa vai tes nuo dir gik lio 
po vei kio pra dþios [60]. Kar tu su grei ta pra dþia, po þy miai,
ro dan tys ATP1A3 mu ta ci jà, yra ryð kûs bul ba ri niai simp to -
mai ir dis to ni ja, kai gal vos rau me nys pa þei dþia mi la biau
nei ran kø ar ko jø. Tre mo ras li gos pra dþio je ar skaus mas
ne bû din gas ATP1A3 mu ta ci jà tu rin tiems as me nims [61].

Nuo RNR pri klau san tis pro tei no ki na zës ak ty vik lis
(PRKRA) iden ti fi kuo tas kaip DYT16 ge nas 2q31.2 chro -
mo so mo je. Mu ta ci jos su ke lia nau jà ne de ge ne ra ci næ anks -
ty vos pra dþios AR dis to ni jos-par kin so niz mo for mà [62].
Fe no ti pi nis DYT16 spek tras iki ðiol ne nu sta ty tas.

Iki ðios die nos iden ti fi kuo tos ke tu rios pa rok siz mi nës
dis to ni jos for mos. Dviem nu sta ty tas tik lo ku sas: pa rok siz -
mi në dis to ni në cho re o a te to zë su epi zo di ne atak si ja ir spas -
tið ku mu (DYT9) ir pa rok siz mi në ðei mi në ki ne zi ge ni në
dis ki ne zi ja (DYT10). Pa rok siz mi næ ne ki ne zi ge ni næ dis to -
ni jà (PNKD, DYT8) su ke lia mio fib ri liø ge ne zës re gu lia to -
riaus 1 (MR-1) ge no mu ta ci jos [63–65]. Ði bûk lë api bû di -
na ma cho re o dis to ni jos epi zo dais, pra si de dan èiais kû di -
kys të je ar anks ty vo je vai kys të je. Prie puo liai trun ka
10 min.–1 val., juos su ke lia ko fei nas ar al ko ho lis [66].

Pa rok siz mi næ fi zi nio krû vio su kel tà dis ki ne zi jà (PED)
sà ly go ja gliu ko zës per ne ðë jo 1 ge no mu ta ci jos (SLC2A1,
DYT18). As me nims su DYT18 ge nu ga li pa si reikð ti epi -
lep si ja (ab san sai ar ge ne ra li zuo ti to ni niai-klo ni niai trau ku -
liai), mig re na, kog ni ty vi niai su tri ki mai, he mo li ti në ane mi -
ja ar vys ty mo si su tri ki mai. Diag nos ti nis þy muo yra su ma -
þë jæs SS/se ru mo gliu ko zës san ty kis < 0,5 (III kla së) [67,
68].

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. Ge ne ti nis ty ri mas tu rë tø bû ti at lie ka mas nu sta èius kli -
ni ki næ diag no zæ. Ge ne ti nio ty ri mo ne pa kan ka diag no -
zei nu sta ty ti ne sant kli ni ki niø dis to ni jos po þy miø [26,
69, 70] (B ly gis). Re ko men duo ja mas ge ne ti nis kon sul -
ta vi mas.

2. DYT1 ty ri mas re ko men duo ja mas as me nims, tu rin -
tiems pir mi næ dis to ni jà, pra si de dan èià ga lû në je iki
30 me tø am þiaus [70] (B ly gis), taip pat tiems as me -
nims, ku riems dis to ni ja pra si dë jo dau giau kaip 30 me tø 
am þiaus, tu rin tiems gi mi nai tá su anks ty vos pra dþios
dis to ni ja [26, 70] (B ly gis).

3. Dis to ni jos ðei mo se DYT1 ty ri mas ne re ko men duo ja -
mas be simp to miams as me nims (ge ros prak ti kos nuo -
ro da).

4. DYT6 ty ri mas re ko men duo ja mas esant anks ty vos pra -
dþios ar ðei mi nei dis to ni jai su vy rau jan èiu gal vos ir
kak lo pa þei di mu [28, 29] ar ba eks kliu da vus DYT1 (ge -
ros prak ti kos nuo ro da).

5. Diag nos ti nis le vo do pos tes tas re ko men duo ja mas kiek -
vie nam pa cien tui su anks ty vos pra dþios dis to ni ja ne -
sant al ter na ty vios diag no zës [40] (ge ros prak ti kos nuo -
ro da).

6. As me nys su anks ty vos pra dþios miok lo ni ja, pa þei -
dþian èia ran kas ir kak là, ypaè jei yra au to no mi nis do -
mi nan ti nis pa vel dë ji mas ir pro vo kuo ja ju de sys, tu rë tø
bû ti ti ria mi dël DYT11 ge no mu ta ci jos [51] (ge ros
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prak ti kos nuo ro da). Jei tie sio gi nis SGCE ge no ei lës ty -
ri mas yra ne in for ma ty vus, ge no do za vi mo ty ri mas pa -
di di na ti ki my bæ ras ti mu ta ci jà (C ly gis).

7. Diag nos ti nis PNKD ge no (DYT8) ty ri mas re ko men -
duo ja mas simp to mi niams as me nims su PNKD (ge ros
prak ti kos nuo ro da).

8. GLUT1 mu ta ci jos ge ne ti nis ty ri mas re ko men duo ja -
mas pa cien tams su pa rok siz mi ne fi zi nio krû vio su kel ta
dis ki ne zi ja, ypaè jei GLUT1 pa þei di mà ga li ma átar ti
nu sta èius ne di de lá SS/se ru mo gliu ko zës san ty ká, esant
epi lep si jos prie puo liams ar he mo li zi nei ane mi jai (ge -
ros prak ti kos nuo ro da).

NEU RO FI ZIO LO GI NIØ TY RI MØ TAI KY MAS
DIS TO NI JØ DIAG NO ZEI IR KLA SI FI KA CI JAI

Neu ro fi zio lo gi niai ty ri mai pa de da áver tin ti funk ci nius pa -
cien tø su dis to ni ja su tri ki mus. Ta èiau vi si neu ro fi zio lo gi -
niai ty ri mai yra IV kla sës, në ra pa tei kia ma áro dy mais pa -
grás tø re zul ta tø. Nau jo je ap þval go je pa brë þia mas stan dar -
ti zuo tø ty ri mø mo de liø ir me to dø po rei kis ti riant diag nos -
ti niø neu ro fi zio lo gi niø ty ri mø jaut ru mà ir spe ci fið ku mà
[71]. Ke li ty ri mai bu vo ap þvelg ti anks èiau [6], èia jie ne -
bus ap ta ria mi.

Sme ge në liø funk ci jø po ky èiai ro do ga li mà sme ge në liø
vaid me ná dis to ni jø pa to fi zio lo gi jo je [72, 73]. Þie vës jaut -
ru mas yra ne nor ma liai pa di dë jæs simp to mi niams ir be -
simp to miams DYT1 ne ðio to jams, ta èiau taip në ra esant
DYT11 M-D sin dro mui [74]. Tai kant kar to ti næ transk ra ni -
ji næ mag ne ti næ sti mu lia ci jà (kTMS), te ta ið kro vø daþ niu
su ke lia mi plas ti niai po ky èiai mo to ri në je þie vës zo no je
per ne lyg ið reikð ti as me nims su dis to ni ja (ge ne ti ne ar spo -
ra di ne), ir ne reikð min gi be simp to miams DYT1 ne ðio to -
jams [75]. Ti kë ti na, kad toks po vei kis ge no ne ðio to jams,
ne tu rin tiems simp to mø, at spin di sa vo tið kà ap sau gà nuo
po lin kio ar jaut ru mo plas ti niams po ky èiams, ku rie ga liau -
siai pa si reikð kli ni ki niais dis to ni jos po þy miais.

Pas ta rai siais me tais su tri kæs ju ti mø su vo ki mas ver ti na -
mas kaip vie nas pa grin di niø dis to ni jos pa to fi zio lo gi niø
veiks niø [76, 77]. Dau gu ma au to riø pa tvir ti no ðá ver ti ni -
mà, pra plë të þi nias apie ne nor ma lø ju ti mo per da vi mà esant 
su tri ku siai mo to ri nei kon tro lei as me nims su dis to ni ja. Pa -
ki tæs ju ti mø su vo ki mas ste bë tas ty ri muo se, ku riuo se tai ky -
tos su ki mo min ty se ir dvie jø tað kø dis kri mi na ci jos uþ duo -
tys [78]. Ke liuo se ty ri muo se ste bë tas ne nor ma lus jun ta -
mø jø su kel tø jø po ten cia lø (JSP) su stip rë ji mas as me nims
su dis to ni ja [79]. Tik vie nin te lia me ty ri me, ku ria me ver ti -
ni mas bu vo ak las, ste bë ti JSP dy dþio skir tu mai bu vo ne -
reikð min gi tarp pa cien tø ir kon tro li nës gru pës as me nø ar ba 
tarp pa cien tø prieð ir po gy dy mo bo tu li no tok si nu [80]. So -
ma to sen so ri niai dir gik liai su ke lia ne nor ma liai ma þes ná
slo pi nan tá mo to ri niø su kel tø jø po ten cia lø at sa kà tai kant
transk ra ni ji næ mag ne ti næ sti mu lia ci jà (TMS), neat si þvel -
giant á tai, ar sti mu liuo ja mi pa èios, ar prie ðin gos pu sës pe -
ri fe ri niai ner vai [81]. Nau jas ty ri mas ro do, kad so ma to sen -
so ri nio tem po ra li nio dis kri mi na ci jos slenks èio po ky èiai

yra ben dras pa cien tø su pir mi ne þi di ni ne dis to ni ja po þy -
mis, ir tai yra tin ka mas at ran kos me to das ieð kant sub kli ni -
ki niø ju ti mø su tri ki mø [82]. Tai kant po ri niø aso cia ci jø sti -
mu lia ci jos (PAS) pa ra dig mà, t. y. ju ti mi nius sti m u lus po
15–20 ms po vien kar ti nio TMS pul so, Ta mu ra ir kt. [79]
ste bë jo pra ei nan tá pa di dë ju sá þie vës ak ty vu mà, pa si reið ku -
sá so ma to sen so ri niø su kel tø jø po ten cia lø P27 pi ko pa di dë -
ji mu ti riant po 15 mi nu èiø po PAS. To kia pa ti in ter ven ci ja
su ke lia ne nor ma lø MEP pa di dë ji mà, pa si reið kian tá ne tik
sti mu liuo ja mo ner vo iner va ci jos zo no je, bet ir ki tuo se rau -
me ny se [83].

Daþ niau siai neu ro fi zio lo gi niai pa ki ti mai në ra spe ci fi -
niai, ta èiau jie ro do funk ci ná su tri ki mø, ga lin èiø tap ti kli -
nið kai reikð min gais ar ba ne, po bû dá. Tai ne tai ko ma svei -
kiems as me nø su dis to ni ja gi mi nai èiams [78] ar dis to ni jos
ne pa þeis toms sri tims as me nims su þi di ni ne dis to ni ja. Neu -
ro nø jaut ru mo po ky èiai nu sta ty ti as me nims su psi cho ge ni -
në mis dis to ni jo mis [84, 85].

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. Neu ro fi zio lo gi niai ty ri mai në ra re ko men duo ja mi dis -
to ni jos diag no zei ar kla si fi ka ci jai nu sta ty ti; elek tro -
miog ra fi jos (EMG) ty ri mas skir tin guo se rau me ny se
ga li pa dë ti kli ni ki niam áver ti ni mui re gist ruo jant dis to -
ni jai bû din gus po þy mius [9] (ge ros prak ti kos nuo ro -
da).

GAL VOS SME GE NØ VI ZU A LI NIØ TY RI MØ
TAI KY MAS DIS TO NI JØ DIAG NOS TI KAI

Ápras ti niuo se ar struk tû ri niuo se MRT ty ri muo se esant pir -
mi nei dis to ni jai pa ki ti mø ne nu sta to ma. Nor ma lus MRT
ty ri mas lai ko mas bû ti nu esant pir mi nei dis to ni jai. Nau ji
III [86] ir IV kla sës [87–89] di fu zi jos mag ne ti nio re zo nan -
so ty ri mai nu sta të sig na lo pa ki ti mus ávai rio se sme ge nø sri -
ty se (áskai tant di dþi à jà sme ge nø jung tá, pa ma to bran duo -
lius, sme ge nø ka mie nà ir pref ron ta li næ sri tá) kak lo dis to ni -
jos, ra ðy mo spaz mo ir ge ne ra li zuo tos dis to ni jos, bet ne ble -
fa ros paz mo, me tu.

Ádo mius pir mi nës ir ant ri nës dis to ni jos pa to fi zio lo gi jos 
me cha niz mus lei do ið aið kin ti funk ci nës MRT ty ri mai.
IV kla sës ty ri mai, ku riuo se da ly va vo pa cien tai su ble fa ros -
paz mu [90], ra ðy mo spaz mu [91–93] ar ki ta þi di ni ne ran -
kos dis to ni ja [94], pa ro dë, kad ke lios gi lio sios struk tû ros ir
þie vës sri tys ga li bû ti ak ty vuo ja mos pir mi nës dis to ni jos
me tu. II kla sës ble fa ros paz mo ir kak lo dis to ni jos ty ri mas
pa ro dë pa di dë ju sá pa ma to bran duo liø ak ty vu mà, at lie kant
uþ duo tá, ne su si ju sià su dis to ni jos pa þeis tais rau me ni mis
[95].

Nau ji II [96] ir IV [97–100] kla sës MRT erd vës ele -
men tø mor fo met ri jos (vo xel-ba sed) ty ri mai ro do pil ko sios 
me dþia gos tan kio ar tû rio pa di dë ji mà ávai rio se sme ge nø
sri ty se, áskai tant sme ge në les, pa ma to bran duo lius ir pir mi -
næ so ma to sen so ri næ þie væ. Ðis pa di dë ji mas ga li at spin dë ti
plas ti nius po ky èius, at si ra du sius dël per ne lyg ið reikð to tam 

146

A. Albanese, F. Asmus, K. P. Bhatia, A. E. Elia, B. Elibol, G. Filippini, T. Gas ser, J. K. Krauss, N. Nardocci, A. New ton, J. Valls-Solé



tik rø sri èiø ak ty vu mo, ta èiau yra ir ki tø ver si jø. Ki ta me
IV kla sës ty ri me nu sta ty ta, kad ne-DYT1 as me nø, su sir gu -
siø su au gu siø jø am þiu je, ir be simp to miø DYT1 ne ðio to jø
pa ma to bran duo liai reikð min gai di des ni ly gi nant su simp -
to mi niais DYT1 mu ta ci jos ne ðio to jais; dis to ni jos sun ku -
mo ir pa ma to bran duo liø dy dþio ko re lia ci ja yra reikð min -
gai ne igia ma [101].

Po zit ro nø emi si jos to mog ra fi jos ty ri mas su skir tin gais
þy mek liais tei kia in for ma ci jos apie su tri ku sio me ta bo liz -
mo sri tis esant ávai riems dis to ni jos ti pams ir skir tin gø bûk -
liø me tu (pvz., ak ty vaus ne va lin go veiks mo ar mie go me -
tu), apie sme ge në liø ir po þie vi niø struk tû rø ly gi nant su þie -
vës sri ti mis reikð mæ dis to ni jø pa to fi zio lo gi jai (vi si IV kla -
sës ty ri mai) [102, 103]. Reikð min gas uo de guo to jo bran -
duo lio ir kiau to D2 re cep to riø pri ei na mu mo su ma þë ji mas
ir su ma þë jæs [11C] rak lop ri do pri si jun gi mas prie ven tro la -
te ra li nio gum bu ro ste bë tas DYT6 ir DYT1 dis to ni jos
III ty ri me [104]. Po ky èiai bu vo la biau ið reikð ti DYT6 nei
DYT1 ne ðio to jams, skir tu mø tarp bet ku rio ge no ti po ne -
ðio to jø su simp to mais ar be jø ne nu sta ty ta.

Sie kiant at skir ti pa cien tus su dis to ni jos plius sin dro mu
nuo pa cien tø su par kin so niz mu ir ant ri ne dis to ni ja, prak tið -
kai tiks lin ga at lik ti vie no fo to no emi si jos kom piu te ri næ to -
mog ra fi jà su do pa mi no per ne ðë jo li gan dais; tai leng vai pri -
ei na mas pi ges nis uþ po zit ro nø emi si jos to mog ra fi jà. As -
me nø su DJD ty ri mas nor ma lus, o pa cien tams su anks ty -
vos pra dþios Par kin so no li ga ste bi mas su ma þë jæs li gan do
pa si sa vi ni mas dry þuo ta me kû ne (IV kla së) [105]. Tei gia -
ma, kad pa cien tams su dre bë ji mu, pri me nan èiu par kin so -
ni ná, ir nor ma liu DAT ske na vi mu ga li bû ti dis to ni ja.

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. Struk tû ri nis sme ge nø vi zu a li za vi mas ápras tai në ra bû -
ti nas, kai su au gu siems as me nims ne abe jo ja ma pir mi -
nës dis to ni jos diag no ze, nes esant pir mi nei dis to ni jai ti -
kë ti nas nor ma lus ty ri mo at sa ky mas [106] (ge ros prak -
ti kos nuo ro da).

2. Struk tû ri nis sme ge nø vi zu a li za vi mas (MRT) yra bû ti -
nas ant ri niø dis to ni jos for mø at ran kai [107] (ge ros
prak ti kos nuo ro da). Kom piu te ri në to mog ra fi ja ga li bû -
ti rei ka lin ga di fe ren ci juo jant kal cio ir ge le þies kau pi -
mo su tri ki mus.

3. Pre si nap ti nis do pa mi ner gi nis ske na vi mas (DAT ar ba
18FDO PA) tai ko mas di fe ren ci juo jant tarp DJD ir ju ve -
ni li nës Par kin so no li gos, pa si reið kian èios dis to ni ja
(ge ros prak ti kos nuo ro da). Ðis ty ri mas taip pat ga li bû ti
tai ko mas at ski riant dis to ni ná tre mo rà nuo par kin so ni -
nio (ge ros prak ti kos nuo ro da).

GY DY MAS

Gy dy mas bo tu li no tok si nu (BoT) ið lie ka pir mo jo pa si rin -
ki mo dau gu mai þi di ni nës dis to ni jos ti pø. Gy dy mas vais -
tais ir neu ro chi rur gijos pro ce dû ros taip pat svar bios dis to -
ni jø gy dy mo al go rit me.

Me di ka men ti nis gy dy mas: BoT

Nu sta ty ta, kad tin ka mai pa rink ta BoT do zë yra veiks min -
gas ir sau gus gal vos (ið sky rus oro man di bu li næ) ir kak lo
dis to ni jos gy dy mas [6]. Pas ta rai siais me tais pub li kuo ti il -
ga lai kiø BoT/A efek ty vu mo ir sau gu mo ty ri mai, rin ko je
at si ra do nau ja BoT/A for mu luo të ir at lik ti nau ji BoT/B ty -
ri mai. Ða lia sis te mi nës ap þval gos, ku ri ap þvelg ta anks tes -
në je nuo ro dø ver si jo je, Ame ri kos neu ro lo gi jos aka de mi ja
pa skel bë nau jà áro dy mais pa grás tà ap þval gà [108]. Jo je re -
ko men duo ja ma BoT in jek ci jas skir ti kak lo dis to ni jai gy -
dy ti (nu sta ty tas kaip efek ty vus gy dy mas), BoT ga li bû ti
siû lo mas esant ble fa ros paz mui, þi di ni nei ran kos dis to ni jai
ir ad duk ci nei la rin gi nei dis to ni jai (ti kë ti nai efek ty vus gy -
dy mas). Ma þiau áro dy mø ras ta dël þi di ni nës ko jos dis to ni -
jos (ga li mai efek ty vus gy dy mas).

BoT gy dy mo efek ty vu mas ir sau gu mas ver tin tas il ga -
lai kiuo se ste bë ji mo ty ri muo se. As me nims su skir tin gais
dis to ni jos ti pais, ste bë tiems > 12 me tø, ne bu vo re gist ruo ta
efek ty vu mo su ma þë ji mo, pa grin di niai ne pa gei dau ja mi
reið ki niai bu vo rau me nø sil pnu mas in jek ci jos vie to je ar ða -
lia jos [109]. Nu sta ty tas ne di de lis BoT/A imu no ge nið ku -
mas po il ga lai kio var to ji mo, ta èiau ga li mai di des nis nei
BoT/B (III kla së, [110]). At rink ti ke tu ri I kla sës
[111–114], du II kla sës [115, 116], du III kla sës [80, 117] ir 
29 IV kla sës BoT ty ri mai. Ðie ty ri mai pa tvir ti no il ga lai ká
BoT sau gu mà gy dant dis to ni jà ir ki tas bûk les. Vai kø su ce -
reb ri niu pa ra ly þiu mi gy dy mo ty ri mø me taana li zë pa ro dë,
kad ne pa gei dau ja mi reið ki niai bu vo daþ nes ni vai kams su
ce reb ri niu pa ra ly þiu mi nei as me nims su ki to mis bûk lë mis
[118]. Gy dant BoT kar tais ste bë ti á bo tu liz mà pa na ðûs
simp to mai tiek vai kams, tiek su au gu sie siems. Dël to JAV
mais to ir vais tø ad mi nist ra ci ja (FDA) nu ro dë ga min to jams 
pa teik ti in for ma ci jà apie kiek vie no pro duk to ga li mus sun -
kius ne pa gei dau ja mus reið ki nius, pa si reið kian èius ne in -
jek ci jos vie to je [119]. Eu ro pos vais tø agen tû ra (EMEA)
ðios in for ma ci jos ne pa rei ka la vo. Ti kë ti nas ga li mas cen tri -
nis po vei kis po BoT in jek ci jos pa si reið kia dël ak so nø mig -
ra ci jos ir neu ro nø trans ci to zës [120], ta èiau trûks ta tai pa -
tvir ti nan èiø áro dy mø.

Tri juo se nau juo se ty ri muo se ly gin ti skir tin gi BoT/A
pre pa ra tai, tri juo se – A ir B se ro ti pai. Dvie juo se II kla sës
ty ri muo se ste bë ta, kad Xe o min yra toks pats veiks min gas
kaip ir Bo tox gy dant kak lo dis to ni jà [115] ir ble fa ros paz -
mà [121]. IV kla sës ty ri me nu sta ty ta, kad gy dant kak lo dis -
to ni jà ir ble fa ros paz mà Bo tox yra efek ty ves nis nei Dys port 
ir jo po vei kis trun ka il giau [122]. IV kla sës ty ri me su il ges -
niu ste bë ji mo lai ku ste bë ta, kad gy dant ble fa ros paz mà vi -
du ti në po vei kio truk më bu vo il ges në gy dant Dys port nei
Bo tox [123]. Dvie juo se I kla sës ty ri muo se ste bë tas pa na -
ðus kak lo dis to ni jos pa ge rë ji mas ski riant BoT/A ir B in jek -
ci jas, ta èiau bur nos dþiû vi mas ir dis fa gi ja bu vo daþ nes ni
ski riant BoT/B [112, 114]. II kla sës pra ne ði me tei gia ma,
kad as me nys, gy dy ti BoT/B, ið sky rë ma þiau sei liø, jiems
daþ niau kie të jo vi du riai nei gy dy tiems BoT/A [116].

IV kla sës ty ri mo pra ne ði me tei gia ma, kad EMG ty ri mo
tai ky mas ga li pa ge rin ti ið ei tis as me nims su kak lo dis to ni ja
[124]. III kla sës ty ri me ver tin tas ry ðys tarp re a bi li ta ci jos

147

EFNS nuorodos apie pirminiø distonijø diagnostikà ir gydymà



pro gra mos ir gy dy mo BoT in jek ci jo mis as me nims su kak -
lo dis to ni ja [117] – ras tas reikð min gas pa ge rë ji mas ir il ges -
në po vei kio truk më, nei ski riant vien tik BoT in jek ci jas.

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. BoT/A (ar ba B ti pas, jei yra re zis ten tið ku mas A ti pui)
ga li bû ti lai ko mas pir mo jo pa si rin ki mo gy dy mu esant
pir mi nei gal vos (ið sky rus oro man di bu li næ) ir kak lo dis -
to ni jai [125, 126] (A ly gis).

2. BoT/A yra veiks min gas gy dant ra ðy mo spaz mà [113]
(A ly gis), ti kë ti nai veiks min gas esant ki tiems ran kos
dis to ni jos ti pams, ta èiau dël ga li mo daþ no rau me nø
silp nu mo rei ka lin ga pri tai ky ti do zæ (ge ros prak ti kos
nuo ro da).

3. BoT/A yra ga li mai veiks min gas esant ab duk ci nei la -
rin gi nei dis to ni jai, ta èiau ne pa kan ka áro dy mø dël
abduk ci nës la rin gi nës dis to ni jos ir rau me nø tem pi mo
dis to ni jos (ge ros prak ti kos nuo ro da).

4. BoT yra sau gus ir efek ty vus tai kant kar to ti nes in jek ci -
jas daug me tø (ge ros prak ti kos nuo ro da), ta èiau gy dy -
to jai ir pa cien tai tu ri þi no ti, kad ku mu lia ci nës do zës
gali bû ti pa vo jin gos, ypaè vai kams (ge ros prak ti kos
nuo ro da).

5. BoT in jek ci jos ga li bû ti at lie ka mos ap þiû rint nu ma to -
mas in jek ci jos vie tas; tai kant EMG ar ul tra gar so me to -
dus kli ni ki nës ið ei tys ga li bû ti ge res nës (ge ros prak ti -
kos nuo ro da).

6. BoT ne tu rë tø bû ti ski ria mas as me nims su neu ro rau me -
ni nës jung ties li ga ar esant vie ti nei in fek ci jai in jek ci jos
vie to je. Re ko men duo ja mos do zës ne tu rë tø bû ti vir ðy -
tos (ge ros prak ti kos nuo ro da).

Ki ti vais tai

Në ra nau jø A ar B kla sës ty ri mø dël tab le të mis ski ria mø
vais tø. Dël to ið lie ka anks tes nës re ko men da ci jos ir ge ros
prak ti kos nuo ro dos [6].

Neu ro chi rur gi nës pro ce dû ros: gi lu mi në sme ge nø
sti mu lia ci ja

Il ga lai kë elek tri në blyð kio jo ka muo lio vi di nës da lies (glo -
bus pal li dus pars in ter na, GPi) sti mu lia ci ja yra veiks min -
gas ávai riø ti pø dis to ni jos gy dy mas [127]. Gi lu mi në sme -
ge nø sti mu lia ci ja (GSS), gy dant dis to ni jà, ðiuo me tu daþ -
niau siai tai ko ma esant pir mi nei ge ne ra li zuo tai ar seg men ti -
nei for mai, su dë ti nei kak lo dis to ni jai ir vë ly va jai dis to ni jai
as me nims, ku riems efek tas, tai kant kon ser va ty vø gy dy mà, 
ne pa kan ka mas [128]. Ti ria mos ir ki tos for mos, pvz., dis to -
ni në bûk lë, uþ duo èiai spe ci fi në dis to ni ja, kamp to kor mi ja,
ir ant ri nës dis to ni jos, áskai tant he mi dis to ni jà, su pan to te na -
to ki na ze su si ju sià neu ro de ge ne ra ci jà, Lesch-Ny han ir su
ce reb ri niu pa ra ly þiu mi su si ju sià dis to ni jà-cho re o a te to zæ.
GSS dis to ni joms gy dy ti pri ei na ma Va ka rø vals ty bë se ir Ja -
po ni jo je. FDA ðá me to dà pa tvir ti no kaip þmo nëms gy dy ti
tai ko mà prie tai sà JAV, Eu ro po je su teik tas CE ser ti fi ka tas.
Ðià pro ce dû rà kom pen suo ja svei ka tos drau di mo ástai gos.

2006 m. rug pjû èio mën. NI CE ins ti tu tas (JK) pub li ka -
vo tre mo ro ir dis to ni jos gy dy mo GSS re ko men da ci jas
[129], pa rem tas sis te mi niø ap þval gø ir dvie jø pir mi niø ty -
ri mø re zul ta tais. Re mian tis ðiais áro dy mais, GPi GSS
reikð min gai pa ge ri no dis to ni jà, dis to ni jos mo to ri niai ba lai
pa ge rë jo nuo 34 iki 88 %, ne ga lios ba lai – nuo 40 iki 50 %.
Me ta a na li zë, ku rio je tai ky ta re gre si jos ana li zë, pa skelb ta
2006 m., pa ro dë, kad il ges në dis to ni jos truk më ne igia mai
ko re liuo ja su ope ra ci jos ið ei ti mis [130]. Vo kie èiø GSS
dar bo gru pë pa tei kë kai ku riø prak ti niø klau si mø re ko -
men da ci jas [131].

Vie na me I kla sës ran do mi zuo ta me, mas kuo ta me kon -
tro liuo ja ma me kryþ mi nio mo de lio ty ri me nu sta ty ta, kad
po 3 më ne siø as me nims su pir mi ne ge ne ra li zuo ta ir seg -
men ti ne dis to ni ja po ky tis po pra di nio ly gio pa gal vi du ti -
nius mo to ri nius dis to ni jos ba lus bu vo reikð min gai di des nis 
neu ros ti mu lia ci jos gru pë je (-15,8 ± 14,1 ba lo) nei ne tik ros
sti mu lia ci jos gru pë je (-1,4 ± 3,8 ba lo) [132]. Pa cien tams
ne tik ros sti mu lia ci jos gru pë je pa siek tas pa na ðus po vei kis
pra dë jus tai ky ti ak ty vø gy dy mà at vi ro je ty ri mo fa zë je. Ið
vi so per 6 ste bë ji mo më ne sius 19 pa cien tø pa si reið kë
22 ne pa gei dau ja mi reið ki niai (daþ niau sias reið ki nys bu vo
di zar tri ja).

Yra ke li ty ri mai su ávai riais ak lais ver ti ni mais, áskai tant 
ak là vi deo ver ti ni mà ar ba dvi gu bai ak là ran do mi zuo tà
ájung tà ar ið jung tà GSS [133–136], pa tei kian tá II–III kla sës 
áro dy mø ir pa tvir ti nan tá GSS GPi efek ty vu mà ir sau gu mà
as me nims su pir mi ne ge ne ra li zuo ta ar seg men ti ne dis to ni -
ja [133, 134], pir mi ne kak lo dis to ni ja [135] ar ba vë ly và ja
dis to ni ja [136].

Per pas ta ruo sius me tus pub li kuo ta daug IV kla sës pros -
pektyviniø ar ret ros pek ty vi niø ty ri mø. GPi GSS efek to
truk më bu vo su si ju si su li gos truk me vie na me ty ri me
[137]. Gy ve ni mo ko ky bë pa ge rë jo tiek as me nims su pir -
mi ne seg men ti ne, tiek su ge ne ra li zuo ta dis to ni ja
[138–141]. Ge riau sias re zul ta tas gau na mas sti mu liuo jant
elek tro dus, esan èius po ste ro ven tra li nës GPi da ly je [142].
Ka dan gi dau gu mo je ty ri mø tai ky ta aukð to 130 Hz ar di des -
nio daþ nio sti mu lia ci ja, < 100 Hz sti mu lia ci ja ga li bû ti tin -
ka mas pa si rin ki mas kai ku riems dis to ni ja ser gan tiems as -
me nims [143, 144].

Aki vaiz du, kad dis to ni jos pa ge rë ji mas po GSS yra pa -
na ðus – fa zi niai, miok lo ni jos ir dre bë ji mo ele men tai pa ge -
rë ja anks èiau nei to ni niai, pas ta rie ji pa ge rë ja po sa vai èiø ar 
më ne siø [145–147]. Ne se niai áro dy ta, kad ið jun gus GSS,
dis to ni ja at si nau ji na, fa zi niai ele men tai pra si de da per ke -
lias mi n u tes, o to ni niai – per ke lias va lan das [148]. Dau gu -
mo je ty ri mø bu vo sti mu liuo tas GPi, ta èiau yra ne daug re -
zul ta tø su ki tais tai ki niais [128] – gum bu ru [149], sub ta lia -
mi niu bran duo liu [150] ir þie ve [151].

Ben drai ge riau si re zul ta tai su blyð kio jo ka muo lio GSS
ste bë ti vai kams su pir mi ne ge ne ra li zuo ta dis to ni ja. DYT1
dis to ni ja pa ge rë jo 40–90 % [152–154]. Pa na ðus efek tas
ste bi mas su au gu sie siems su ne-DYT1 pir mi ne ge ne ra li -
zuo ta dis to ni ja [145, 146, 155]. Pran cû zø ty ri me, ku ria me
da ly va vo pa cien tai su pir mi ne ge ne ra li zuo ta dis to ni ja, ste -
bë tas 54 % vi du ti nis mo to ri nis pa ge rë ji mas ir 44 % vi du ti -
nis ne ga lios pa ge rë ji mas po 1 me tø ste bë ji mo [133].
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Il ga lai kis efek tas ið li ko il giau nei 5 me tus [156–159].
Abi pu së blyð kio jo ka muo lio sti mu lia ci ja ne tu rë jo ne igia -
mo po vei kio kog ni ty vi nei funk ci jai [160].

As me nims su kak lo dis to ni ja GPi GSS tai ky ta pir miau -
sia ta da, kai ne ga li ma bu vo tai ky ti pe ri fe ri nës de ner va ci jos 
me to dø, taip pat as me nims su tre mo ru ir miok lo ni ja ar
reikð min gais fa zi niais dis to ni jos ju de siais [147, 161, 162].
Pas ta rai siais me tais in di ka ci jos pra plës tos. Nau ja me
II kla sës ty ri me To ron to va ka rø spaz mi nio tor ti ko lio ver ti -
ni mo ska lës dis to ni jos sun ku mo ba las pa ge rë jo nuo vi du ti -
nið kai 14,7 ± 4,2 iki ope ra ci jos iki 8,4 ± 4,4 po 12 më ne siø
po ope ra ci jos [135]. Ne ga lios ir skaus mo ba lai pa ge rë jo
pa na ðiai.

As me nø su pir mi ne gal vos-vei do dis to ni ja bûk lë ga li
pa ge rë ti pa na ðiai kaip ir as me nø su ki ta seg men ti ne dis to -
ni ja pa gal sun ku mo ska læ. Ti riant ðe ðis pa cien tus su Mei ge
sin dro mu, po 6 më ne siø po ope ra ci jos ste bë tas dis to ni jos
mo to ri niø ba lø pa ge rë ji mas 72 % [163]. GPi sti mu lia ci jos
po vei kis ant ri nei dis to ni jai ben drai yra ma þiau ið reikð tas.
As me nims su dis to ni ja ir cho re o a te to ze, ku rià su ke lia ce -
reb ri nis pa ra ly þius, mo to ri niai ba lai pa ge rë ja 10–40 %, ta -
èiau kai ku riems pa cien tams tai yra ga na ge ras re zul ta tas
[164]. Vë ly vo ji dis to ni ja, prie ðin gai nei ki tos dis to ni jos,
yra tin ka ma Gpi GSS in di ka ci ja, nau da pa na ði kaip ir gy -
dant pir mi nes dis to ni jas [136].

Sau gu mo as pek tai yra su ope ra ci ja su si jæ kom pli ka ci -
jos, sti mu lia ci jos su kel ti ne pa gei dau ja mi reið ki niai ir prie -
tai so ge di mai. Pa ste bë ta, kad il ga lai kë di de lio stip ru mo
GPi sti mu lia ci ja as me nims su seg men ti ne dis to ni ja ga li su -
kel ti par kin so ni næ ei se nà ar bra di ki ne zi jà ga lû në se, ku rio -
se dis to ni jos po þy miø në ra [163, 165].

Gy dant dis to ni jà il ga lai kës sti mu lia ci jos me tu tai ko -
mas di des nis sti mu lo pul so plo tis ir stip ru mas nei gy dant
Par kin so no li gà, tai le mia grei tes ná ele men to ið eik vo ji mà.
Já ga li tek ti keis ti kas 2 me tus ar daþ niau. Stai gus ele men to
ið si kro vi mas ga li su kel ti ûmi ná dis to ni jos at si nau ji ni mà,
kar tais tai yra sku bios pa gal bos rei ka lau jan ti me di ci ni në
bûk lë. Iki ðiol ty ri muo se ne tir ti sa vai me ási krau nan tys pul -
so ge ne ra to riai, ne þi no ma, ar jie yra nau din ges ni as me -
nims su dis to ni ja.

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. Blyð kio jo kû no GSS yra ge ras pa si rin ki mas, ypaè pir -
mi nei ge ne ra li zuo tai ar seg men ti nei dis to ni jai, kai
vais tai ar BoT yra ne pa kan ka mai veiks min gi [132]
(A ly gis).

2. Blyð kio jo kû no GSS ga li bû ti ge ras va rian tas kak lo dis -
to ni jai gy dy ti, kai vais tai ar BoT yra ne pa kan ka mai
veiks min gi [135] (B ly gis).

3. Blyð kio jo kû no GSS ben drai yra ma þiau efek ty vi pro -
ce dû ra esant ant ri nei dis to ni jai, ið sky rus vë ly và jà dis -
to ni jà [164, 166] (C ly gis).

4. Ðiai pro ce dû rai at lik ti rei kia spe cia laus pa ty ri mo ir su -
dë ti nës ko man dos, pro ce dû ra ga li su kel ti ne pa gei dau -
ja mø reið ki niø (ge ros prak ti kos nuo ro da).

Ki tos chi rur gi nës pro ce dû ros

Per pas ta ruo sius 5 me tus në ra at lik ta nau jø ty ri mø, tei kian -
èiø I ar II kla sës áro dy mø dël se lek ty vios pe ri fe ri nës de ner -
va ci jos, mio ek to mi jos ar mio to mi jos, in ter te ka li nës bak lo -
fe no in fu zi jos ar ra dio daþ nu mi niø pro ce dû rø. Dël to ga lio -
ja anks tes nës re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos
[6].

Fi zi në te ra pi ja ir re a bi li ta ci ja

Ne se niai pa dau gë jo pub li ka ci jø, ro dan èiø, kad fi zi në te ra -
pi ja ir re a bi li ta ci ja yra svar bu gy dant pa cien tus su dis to ni ja
[167, 168]. Dau ge ly je ty ri mø ste bë tas mo to ri kos pa ge rë ji -
mas as me nims su ra ðy mo spaz mu ar ki to mis þi di ni nës dis -
to ni jos for mo mis po fi zio te ra pi nio gy dy mo, sen so ri nio ir
mo to ri nio mo ky mo [169–171].

II kla sës ty ri mas pa ro dë, kad trans ku ta ni në elek tri në
ner vo sti mu lia ci ja bu vo nau din ga pa cien tams su ra ðy mo
spaz mu [172]. IV kla sës ty ri mas, ku ria me da ly va vo pa -
cien tai su pir mi niu ra ðy mo tre mo ru, pa ro dë tei gia mà po -
vei ká ra ðy mui po mo ky mo nau do tis prie tai su, pa lai kan èiu
ran kà ir ra ðik lá [173]. Ðie áro dy mai pa pil do jau esan tá
III kla sës ty ri mà [117], kai fi zi në te ra pi ja kom bi nuo ta su
BoT/A in jek ci jo mis as me nims su kak lo dis to ni ja.

Mu zi kan tams su dis to ni ja ga li bû ti ste bi ma spe ci fi në
nau da tai kant mo to ri ná mo ky mà. IV kla sës ty ri me ste bë tas
il ga lai kis efek tas mu zi kan tams su þi di ni ne dis to ni ja po gy -
dy mo skir tin gais vais tais ir re a bi li ta ci niais me to dais:
54 % ti ria mø jø ste bë jo simp to mø pa ge rë ji mà, 33 % bûk lë
pa ge rë jo ski riant tri hek si fe ni di lio, 49 % – BoT, 50 % – tai -
kant pe da go gi ná mo ky mà, 56% – ski riant ne mo ni to ruo ja -
mus tech ni nius pra ti mus ir 63 % – er go no mi nes uþ duo tis
[167].

Re ko men da ci jos ir ge ros prak ti kos nuo ro dos

1. Trans ku ta ni në elek tri në ner vo sti mu lia ci ja dil by je
esan tiems len kia mie siems rau me nims yra ga li mai
veiks min ga pa cien tams su ra ðy mo spaz mu [172] (B ly -
gis).

2. Mes ska ti na me at lik ti nau jus ran do mi zuo tus kon tro -
liuo ja mus ty ri mus ðioms ga li mai nau din goms in ter -
ven ci joms, ypaè as me nims su ran kos dis to ni ja (ge ros
prak ti kos nuo ro da).

Literatûra

Þr. Eu ro pe an Jour nal of Neu ro l o gy 2011; 18: 5–18.

149

EFNS nuorodos apie pirminiø distonijø diagnostikà ir gydymà


