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Santrauka. Tikslai: Atnaujinti ankstesnes 2006 m. publikuotas nuorodas.

Pagrindimas: Pirminés distonijos yra 1étinés ir daznai negalia sukeliancios buklés, galin-
¢ios jvairiai pasireiksti dazniausiai jauno amziaus asmenims.

Diagnostika: Pirminés distonijos skirstomos i grynasias distonijas, distonijas plius ir pa-
roksizminiy distonijy sindromus. Vertinama taikant patvirtintas distonijos vertinimo skales.
Genetiskai tiriama nustacius kliniking diagnoze. DYT1 tyrimas rekomenduojamas asme-
nims iki 30 m. amziaus su pirmine distonija, ir asmenims, turintiems giminaiciy su ankstyvos
pradzios distonija. DYT6 tyrimas rekomenduojamas esant ankstyvos pradzios distonijai ar
Seiminiams atvejams su galvos ir kaklo distonija, atmetus DY T1 mutacija. Asmenys su anks-
tyvos pradzios mioklonija turi bati tiriami dél DYT11 geno mutacijos. Jei tiesioginis DYT11
geno sekos iStyrimas yra neinformatyvus, siekiant pagerinti galima mutacijos nustatyma rei-
kalinga papildoma geno dozé. Levodopos testas rekomenduojamas visiems asmenims su
ankstyvos pradzios pirmine distonija nesant alternatyvios diagnozés. Asmenims su idiopati-
ne distonija neurofiziologiniai tyrimai gali padéti paaiskinti patofiziologinius ligos mecha-
nizmus.

Gydymas: A tipo botulino toksinas (BoT) yra pirmojo pasirinkimo preparatas esant pir-
minei galvos (iSskyrus oromandibuling) ar kaklo distonijai; taip pat veiksmingas esant rasy-
mo spazmui. BoT/B néra blogesnis nei BoT/A esant kaklo distonijai. Blyskiojo branduolio
giluminé smegeny stimuliacija (GSS) gali bati tinkamas gydymas, ypac esant pirminei gene-
ralizuotai ar kaklo distonijai, kai gydymas vaistais ar BoT neveiksmingas. GSS maziau efek-
tyvesné esant antrinei distonijai. Sis gydymas reikalauja specialaus patyrimo ir gydymo ko-
mandos darbo.
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PAGRINDIMAS

nesné dél nepakankamo ar neteisingo diagnozavimo [3].
Suaugusiyjy pradzios pirminé distonija daznai pasireiskia

Distonija - tai nuolatinis raumens susitraukimas, daznai
sukeliantis sukamuosius judesius ar nenormalig padéti [1,
2]. Nors manyta, kad $i buklé reta, distonija gali buti daz-

Is angly kalbos verté 1. Sereiké (VU MF Neurologijos ir
neurochirurgijos klinikos Neurologijos centras)
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drebéjimu, tai gali imituoti Parkinsono liga [4]. Siais atve-
jais diferencinei diagnostikai naudinga atlikti dopaminer-
giniy galtiniy vizualizavima su dopamino perneséju
(DAT) ar F-DOPA PET.

Pirminés distonijos - ligos, kai vienintelis ar vyraujan-
tis klinikinis pozymis yra torsioniné distonija. Siekdamas
paaiskinti apibrézimus ir atnaujinti informacija, EFNS ko-
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mitetas pasiiilé taikyti naujus terminus etiologinei pirmi-
niy distonijy klasifikacijai, iSskiriant grynasias distonijas,
distonijas plius ir paroksizminés distonijos sindromus
(Ientelé). Kreipiamas démesys i Sias sritis: klinikiné diag-
nostika, diferenciné diagnostika su kitais judéjimo sutriki-
mais, etiologija, genetinis konsultavimas, medikamentinis
gydymas, operacinis gydymas ir reabilitacija.

PAIESKOS STRATEGIJA

Kompiuteriné MEDLINE ir EMBASE paieska
(2005-2009 m. liepos mén.) atlikta taikant teksto zodziy
kombinacijas, MeSH ir EMTREE terminus ,,distonija“,
»blefarospazmas*, ,,tortikolis®, ,,raSymo spazmas*, ,,Mei-
ge sindromas®, ,,distonija“ ir ,,jautrumas ir specifiskumas*
arba ,,diagnozé“ ir ,.klinikinis tyrimas® ar ,,atsitiktinis pa-
skyrimas* ar ,.terapinis skyrimas®“. Cochrane biblioteka ir
visy Zinomy pirminiy ir apzvalginiy straipsniy literatiiros
sarasas perzitréti ieskant susijusios informacijos. Kalbos
apribojimai netaikyti. Vertinti diagnozés, diagnostikos
metody ir jvairaus gydymo tyrimai, jie suskirstyti A-C ly-
giais pagal EFNS darbo grupés rekomendacijas [5]. Kai
buvo tik IV klasés irodymai, bet pasiektas sutarimas, su-
formuluotos geros praktikos nuorodos.

SUTARIMO PASIEKIMAS

Literatiiros paieskos rezultatai buvo padalinti darbo grupés
nariams elektroniniu pastu. Darbo grupés pirmininkas pa-
rengé pirma juodrasti pagal literatiiros apzvalgos rezulta-
tus, iSanalizaves duomentis ir darbo grupés nariy komenta-
rus. Juodrastis ir rekomendacijos aptarti konferencijoje,
vykusioje Florencijoje 2009 m. rugséjo 12 d., kol pasiektas
bendras sutarimas.

REZULTATAI

Kartu su anksciau publikuota literatiiros apzvalga [6], ra-
dome 299 straipsnius, tarp kuriy 191 buvo pirminiai diag-
nostiniai tyrimai, 108 - efektyvumo tyrimai.

]

Klinikiniai distonijos bruozai

Ieskant literattiros apie klinikinius distonijos bruozus, ras-
tas darbo grupés pranesimas [7], seminaro pranesimas [8],
64 pirminiai tyrimai apie kliniSkai pagrista diagnoze ir
125 pirminiai diagnostinio skirtingy laboratoriniy tyrimy
tikslumo tyrimai. Pirminius klinikinius tyrimus sudaré
4 kohorty tyrimai, 15 atvejo-kontrolés aprasymuy,
12 skerspjiivio tyrimy ir 33 atvejy aprasSymai.

nése nuorodose [6]. Naujesnés apzvalgos ir nauji pirminiai
tyrimai kreipé démesi i specifinius klinikinius bruozus;

Lentelé. Distoniju klasifikacija

1. Pagal priezasti (etiologija)

Pirminés distonijos
Pirminés grynosios distonijos: torsioniné distonija yra
vienintelis klinikinis poZymis ($alia tremoro), néra eg-
zogeninés kilmés priezas¢iy ar kity paveldimy ar dege-
neraciniy ligy. Pavyzdziai - DYT1 ir DYT6 distonijos.
Pirminés plius distonijos: torsioniné distonija yra
vyraujantis poZymis, taciau yra kitas judéjimo
sutrikimas, pavyzdziui, mioklonija ar parkinsonizmas.
Néra neurodegeneracijos pozymiy. Pavyzdziui, Siai
kategorijai priskiriama DOPA jautri distonija (DYTS5)
ir mioklonija-distonija (DYT11).
Pirminé paroksizminé distonija: torsioniné distonija
pasireiskia trumpais epizodais, tarp jy buklé buna
normali. Sios biiklés skirstomos kaip idiopatinés
(daznai Seiminés, nors galimi sporadiniai atvejai) ir
simptominés dél daugelio priezasc¢iy. Pagal sukelianti
veiksnj iSskiriamos trys pagrindinés formos. Esant
paroksizminei kinezigeninei diskinezijai (PKD;
DYT9) priepuolius sukelia staig@is judesiai; esant
paroksizminei fizinio kriivio sukeltai distonijai (PED)
priepuolius sukelia fizinis kravis, pvz., €jimas ar
plaukimas; nekinezigeninés formos (PNKD; DYT®8)
paaméjimus provokuoja alkoholis, kava, arbata ir kt.
Taip pat aprasyta komplikuota Seiminé forma su
PNKD ir spastiskumu (DYT10).

Paveldimos degeneracinés distonijos: distonija yra vienas
pozymis tarp kity neurologiniy reiskiniy. Pavyzdys -
Vilsono liga.

Antrinés distonijos: distonija yra zinomos neurologinés li-
gos, tokios kaip zidininis smegeny pazeidimas, vaisty ar che-
mikaly poveikis, pozZymis. Pavyzdziai: distonija dél smegeny
auglio, i§jungimo periodo distonija sergant Parkinsono liga.

2. Pagal susirgimo amzZiu:

Ankstyvos pradzios (< 20-30 mety): daznai prasideda kojoje
ar rankoje ir daznai iSplinta i kitas galines ir liemeni.
Vélyvos pradzios: daznai prasideda kakle (iskaitant balso
stygas), galvos raumenyse ar vienoje rankoje. ISlieka lokali-
zuota, galimas ribotas i$plitimas i gretutinius raumenis.

3. Pagal iSplitima:

Zidininé: vienoje srityje (pvz., raSymo spazmas,
blefarospazmas).

Segmentiné: Salia esanciose srityse (pvz., galvoje ir kakle,
kakle ir rankoje).

kojoje, galvoje ir rankoje).

Generalizuota: abiejose kojose ir bent vienoje kitoje kiino
srityje (dazniausiai vienoje ar abiejose rankose).
Hemidistonija: puséje kino (dazniausiai antriné dél
strukttiriniy priesingos pusés pamato branduoliy pazeidimo).

naujoje apzvalgoje distonijos bruozai apibendrinti diag-
nostiniame algoritme [9].

Distonija yra dinamiska biuiklé, jos sunkumas kinta pa-
gal kiino padétj ir pazeistos srities valinga judesij. Dél kin-
tamo distonijos pobiidzio sunku sukurti vertinimo skales,
tinkancias visoms distonijoms.

Yra trys skalés, taikomos generalizuotai distonijai:
Fahn-Marsden vertinimo skalé [10], Vieninga distonijos
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vertinimo skalé ir Bendra distonijos vertinimo skalé [11].
Bendri $iy trijy skaliy balai gerai koreliuoja, jy tarpusavio
nuoseklumas yra puikus, skirtingy tyréjy vertinimo kore-
liacija gera ar puiki, skirtingy tyréjy sutarimas vidutiniskas
ar puikus [11]. Irodymais pagristoje apzvalgoje atrinkta
daugiau nei 10 kaklo distonijos vertinimo skaliy [12]. Daz-
niausiai taikomos $ios skalés: Toronto vakary spazminés
kreivakaklystés vertinimo skalé [13], Tsui skalé [14] ir
Kaklo distonijos sunkumo skalé [15].

Distonija turi jtakos ivairiems gyvenimo kokybés as-
pektams, ypac susijusiems su fiziniu ir socialiniu funkcio-
navimu. IV klasés tyrimuose vertinti gyvenimo kokybei
itakos turintys veiksniai [12, 16]. Funkciné negalia, kiino
suvokimas ir depresija buvo svarbiis gyvenimo kokybe le-
miantys veiksniai sergant distonija.

Klasifikacija

Klasifikuojama pagal tris kriterijus: (I) pagal etiologija,
(IT) pagal amziy susirgimo pradzioje ir (IIT) pagal lokali-
zacija (lentel¢). Etiologijos kriterijus apibrézia pirming
(idiopating) distonija nesant akivaizdzios iSorinés prie-
Zasties ar neurodegeneracinio susirgimo pozymiy (t. y.
néra progresuojancio neurony zuvimo). Esant grynosios
distonijos formai, distonija yra vienintelis klinikinis po-
Zymis (gali buti kartu su distoniniu tremoru). Mes siiilo-
me Sias formas vadinti ,,pirminémis grynosiomis distoni-
jomis“ (PGD). Esant distonijai plius, daznai kartu yra kiti
judéjimo sutrikimai (pvz., mioklonija ar parkinsoniz-
mas). Esant paroksizminei formai, simptomai yra praei-
nantys, juos provokuoja aiskis dirgikliai (pvz., kinezige-
niné distonija dél staigaus judesio, dél fizinio kravio ar
nekinezigeniné distonija). Ne pirming¢ distonija sukelia
paveldimos degeneracinés ligos ar antrinés (simptomi-
nés) Zinomos priezastys; Sioms formoms budingi kartu su
judéjimo sutrikimais pasireiskiantys simptomai ar pozy-
miai. Atrasti pirminiy bei kity formy genai ir geny loku-
sai.

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. Distonijos diagnozé yra klinikiné, pagrindiniai pozy-
miai - nenormali padétis (su ar be tremoro) ir specifi-
niai pozymiai, pvz., antagonistiniai gestai, veidrodiniai
judesiai (geros praktikos nuoroda).

2. Distonijy klasifikacija svarbi vertinant galima pagalba,
prognoze, genetinio konsultavimo ir gydymo galimy-
bes (geros praktikos nuoroda).

3. Nesant specifiniy diagnostiniy testy, rekomenduoja-
mas patyrusio specialisto stebéjimas. Diagnostinio al-
goritmo [9] taikymas gali padidinti diagnozés tiksluma
(geros praktikos nuoroda).

4. Atitinkamas iStyrimas reikalingas, jei pradinis pasireis-
kimas ir ligos eiga nurodo galima paveldima degenera-
cinj susirgima ar antring (simptoming) distonija (geros
praktikos nuoroda).

5. Distonija turéty buti vertinama taikant patvirtinta verti-
nimo skale (geros praktikos nuoroda).
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Genetiniy tyrimy taikymas diagnostikoje
ir konsultuojant pacientus

Isskirti du PGD genai: DYT1 ir DYT6 [17, 18]. Aprasyti
kiti trys autosominés dominantinés PGD (DYT4, DYT7 ir
DYT13) ir du recesyvinés PGD (DYT2 ir DYT17) geny
lokusai. Sie fenotipai pasireiskia jvairiai - nuo galvos iki
generalizuotos distonijos. Specifinio geno pakitimai kol
kas néra identifikuoti [19].

Visos zinomos DYT1 mutacijos yra TorsinA geno
5 egzone, isskyrus viena 3 egzone [20]. GAG delecijos
302/303 pozicijoje atranka yra pakankama klinikiniam is-
tyrimui (IT klasé) [21]. Tik du pacientai su PGD turéjo mis-
sense mutacijas 3 egzone (p.F205I) ir 5 egzone (p.R288Q).
Sio varianto patogeniskumas nebuvo jrodytas, nes neste-
béta Seiminé kosegregacija [20, 22].

Ankstyvos pradzios DYT1 distonija tipiskai pasireis-
kia vaikystéje, prasideda galiinéje, palaipsniui daugumai
pacientui greitai progresuoja | generalizuota forma (II kla-
sé) [21]. Yra aprasyta nemazai Sio tipinio pasireiskimo for-
my, ypa¢ mutacijos nesiotojams i§ DYT1 $eimy su zidini-
ne ar segmentine suaugusiyjy amziaus distonija (IV klasé)
[23, 24]. Seimy tyrimai rodo, kad DYT1 distonijos penet-
rantiSkumas siekia 30 %.

DYT1 mutacija yra svarbiausia genetiné ankstyvos
pradzios PGD priezastis visame pasaulyje. Fenotipo ir ge-
notipo koreliacijos vertintos skirtingose DYT1 distonijos
populiacijose (IT ir III klas¢) [21, 25]. ASkenaziy Zydams
DYT]1 tyrimas teigiamas beveik 100 % asmeny, kuriems
distonija prasidéjo iki 26 m. amziaus ir i$ pradziy pasireis-
ké galiingje. Pirmoji rekomendacija pagrista siuo jrodymu
[21, 26]. Vakary Europoje sergantiems distonija DYT1
mutacija nustatoma re¢iau nei Siaurés Amerikoje [25]. As-
menys su ankstyvos pradzios PGD, kurig 1émé ne DYT1
geno mutacija, daZzniau suserga vyresniame amziuje, re-
¢iau simptomai prasideda galtinéje, dazniau pazeidziami
kaklo raumenys ir biidingas l1étesnis progresavimas, nei
DYT1 PGD atvejais (IV klasé) [27]. Asmenims su genera-
lizuota distonija, prasidedancia galvos ir kaklo srityje, rei-
kéty itarti DYT6 mutacija [28]. Atrastas su tanatu susijes
baltymas (THAP1), sukeliantis autosoming dominanting
DYT6, ., misraus” tipo distonija AmiSy-Menonity Seimose
su jauname amziuje (nuo 5 iki 48 mety) galvos ar galtinés
raumenyse prasidedancia distonija [18, 29]. DYT6 muta-
cijos aprasytos kitose populiacijose asmenims su jvairiais
pozymiais - nuo zZidininiy iki generalizuoty distonijy. Bu-
tent ankstyvos pradzios generalizuota PGD su spazmine
disfonija yra biidingas DYT6 mutacijos fenotipas (IV kla-
sé) [28].

Genetiskai identifikuoti keturi distonijos plius sindro-
mai: dopai jautri distonija (DJD, DYTS5), mioklonija-dis-
tonija (M-D, DYT11), greitos pradzios distonija-parkinso-
nizmas (RDP,DYT12) ir autosominé recesyviné (AR) dis-
tonija-parkinsonizmas (DYT16).

Dazniausia forma yra DJD, susijusisu GTP ciklohidro-
lazés 1 (GCH1) genu. Kadangi tai yra gydoma ir daznai
klaidingai diagnozuojama buklé, butina nustatyti teisinga
diagnoze. Klasikinis fenotipas: prasideda eisenos sutriki-
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mais iki 20 mety amziaus, progresuoja i segmenting ar ge-
neralizuotg distonija, kartais su parkinsonizmu, gaunamas
geras atsakas i levodopa [30, 31]. Skiriamos trys DJD for-
mos su skirtingomis eigomis: (I) pradzia jauname amziuje
(< 20 mety) su epizodine distonija, budinga vaiks¢iojimas
ant pirsty ir progresuojanti skoliozé; (II) sudétinis hetero-
zigotinis GCH1 mutacijos nesiotojas, kuriam jauname am-
Ziuje pasireiskia sunki DJD su pradine hipotonija, panasia i
AR-DJD, kurig sukelia tirozino hidroksilazés (TH) muta-
cijos; ir (III) suaugusiyjy pradzios DJD, kai simptomai pa-
sireiSkia daugiau kaip 30 mety amziaus, prasideda lengva
distonija ar ramybés tremoru, ar parkinsonizmu be drebéji-
mo [31, 32]. Iki Sios dienos rasta daug GCH1 mutacijy, bet
nenustatyta specifiné heterozigotinio GCH1 fenotipo ir
genotipo koreliacija.

Pradéjus atrankiniams tyrimams taikyti GCH1 geno
dozés pakeitimus [33, 34] kartu su tiesioginiu eilés nusta-
tymu, mutacijos nustatymo daznis padidéjo iki 80 % [35,
36].

Jei genetinis GCH1 tyrimas neigiamas, turéty biti jver-
tinti kiti tetrahidrobiopterino ir dopamino sintezés, pvz.,
TH ir sepiapterino reduktazés, sutrikimai, ypac jei pavel-
déjimas yra recesyvinis ar yra netipiSky pozymiy - protinis
atsilikimas ar okulogirinés krizés (IV klasé) [36, 37]. Par-
kino mutacijos retai taikomos diferencijuojant DJD, diag-
noze galima nustatyti atlikus DAT skenavima (IV klasé)
[38]. Ieskant TH geno mutacijos, 3’-promotoriaus eilés
nustatymas rekomenduojamas siekiant padidinti mutaci-
jos nustatymo tikimybe (IV klasé) [39].

Diagnostikai sitiloma pabandyti skirti levodopos
(IV klas¢) [40]. Taip pat papildomai diagnostikai siiloma
tirti pterino ir dopamino metabolitus smegeny skystyje
(SS) ar atlikti fenilalanino apkrovos testa [41-43], tad¢iau
néra jrodymy dél jy diagnostinio tikslumo. Abu tyrimai at-
liekami tik specializuotuose centruose. Taigi praktiné re-
komendacija iSlieka tokia: kiekvienam pacientui su anks-
tyvos pradzios distonija, nesant kitos diagnozés, reikia pa-
bandyti skirti levodopos.

Pirmieji M-D simptomai pasireiskia vaikystéje, daz-
niausiai tai staigiis judesiai ir distonija, labiausiai pazei-
dzianti kakla ir rankas, vyrauja proksimaliniy sri¢iy pazei-
dimas ir 1étas progresavimas [44]. Daliai pacienty M-D pa-
sireiskia eisenos sutrikimu, tipiski simptomai pasireiskia
paauglystéje [45, 46]. Daugumai, bet ne visiems, mioklo-
nija ir distonija palengvina alkoholis [47]. Atsakas i alko-
holi néra specifinis DYT11 (IV klasé) [48-50]. Asmenims
su tipiniu M-D fenotipu, susirgusiems iki 20 mety am-
Ziaus, 50 % atvejy nustatoma mutacija epsilon-sarkoglika-
no gene (DYT11) [51-54]. Kaip ir DJD atveju, mutacijos
nustatymo tikimybé epsilon-sarkoglikano gene padidéja
ieskant egzono ar viso geno delecijos (geno dozavimo me-
todas) [50, 55-57]. Kompleksiniai fenotipai su papildo-
mais pozymiais gali biiti susij¢ su chromosomy delecijo-
mis ir pakitimais 7q21 regione [50, 57-59].

Esant RDP, mutaves genas yra ATP1A3 (DYT12).
RDP yra ypac reta liga, prasidedanti vaikystéje ar anksty-
voje paauglystéje, pasireiskianti distonija, bradikinezija,
posturaliniu nestabilumu, dizartrija ir disfagija, simptomai

progresuoja kelias valandas ar kelias savaites nuo dirgiklio
poveikio pradzios [60]. Kartu su greita pradzia, poZymiai,
rodantys ATP1A3 mutacija, yra ryskias bulbariniai simpto-
mai ir distonija, kai galvos raumenys pazeidziami labiau
nei ranky ar kojy. Tremoras ligos pradzioje ar skausmas
nebudingas ATP1A3 mutacija turintiems asmenims [61].

Nuo RNR priklausantis proteino kinazés aktyviklis
(PRKRA) identifikuotas kaip DYT16 genas 2q31.2 chro-
mosomoje. Mutacijos sukelia nauja nedegeneracing anks-
tyvos pradzios AR distonijos-parkinsonizmo forma [62].
Fenotipinis DYT16 spektras iki $iol nenustatytas.

Iki Sios dienos identifikuotos keturios paroksizminés
distonijos formos. Dviem nustatytas tik lokusas: paroksiz-
miné distoniné choreoatetozé su epizodine ataksija ir spas-
tiskumu (DYT9) ir paroksizminé Seiminé kinezigeniné
diskinezija (DYT10). Paroksizming nekinezigening disto-
nija (PNKD, DYTS) sukelia miofibriliy genezés reguliato-
riaus 1 (MR-1) geno mutacijos [63-65]. Si biiklé apibudi-
nama choreodistonijos epizodais, prasidedanciais kudi-
kystéje ar ankstyvoje vaikystéje. Priepuoliai trunka
10 min.-1 val., juos sukelia kofeinas ar alkoholis [66].

Paroksizming fizinio kravio sukelta diskinezija (PED)
salygoja gliukozés perneséjo 1 geno mutacijos (SLC2A1,
DYT18). Asmenims su DYT18 genu gali pasireiksti epi-
lepsija (absansai ar generalizuoti toniniai-kloniniai trauku-
liai), migrena, kognityviniai sutrikimai, hemolitiné anemi-
ja ar vystymosi sutrikimai. Diagnostinis Zymuo yra suma-
z€jes SS/serumo gliukozés santykis < 0,5 (III klas¢) [67,
68].

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. Genetinis tyrimas turéty buti atliekamas nustacius kli-
niking diagnoze. Genetinio tyrimo nepakanka diagno-
zei nustatyti nesant klinikiniy distonijos pozymiy [26,
69, 70] (B lygis). Rekomenduojamas genetinis konsul-
tavimas.

2. DYT1 tyrimas rekomenduojamas asmenims, turin-
tiems pirming distonija, prasidedancia galiinéje iki
30 mety amziaus [70] (B lygis), taip pat tiems asme-
nims, kuriems distonija prasidéjo daugiau kaip 30 mety
amziaus, turintiems giminaitj su ankstyvos pradzios
distonija [26, 70] (B lygis).

3. Distonijos Seimose DYT1 tyrimas nerekomenduoja-
mas besimptomiams asmenims (geros praktikos nuo-
roda).

4. DYT6 tyrimas rekomenduojamas esant ankstyvos pra-
dzios ar Seiminei distonijai su vyraujanciu galvos ir
kaklo pazeidimu [28, 29] arba ekskliudavus DYT1 (ge-
ros praktikos nuoroda).

5. Diagnostinis levodopos testas rekomenduojamas kiek-
vienam pacientui su ankstyvos pradzios distonija ne-
sant alternatyvios diagnozés [40] (geros praktikos nuo-
roda).

6. Asmenys su ankstyvos pradzios mioklonija, pazei-
dziancia rankas ir kakla, ypac jei yra autonominis do-
minantinis paveldéjimas ir provokuoja judesys, turéty
bati tiriami dél DYT11 geno mutacijos [51] (geros
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praktikos nuoroda). Jei tiesioginis SGCE geno eilés ty-
rimas yra neinformatyvus, geno dozavimo tyrimas pa-
didina tikimybe rasti mutacija (C lygis).

7. Diagnostinis PNKD geno (DYT8) tyrimas rekomen-
duojamas simptominiams asmenims su PNKD (geros
praktikos nuoroda).

8. GLUT1 mutacijos genetinis tyrimas rekomenduoja-
mas pacientams su paroksizmine fizinio kriivio sukelta
diskinezija, ypa¢ jei GLUT1 pazeidima galima itarti
nustacius nedideli SS/serumo gliukozés santyki, esant
epilepsijos priepuoliams ar hemolizinei anemijai (ge-
ros praktikos nuoroda).

NEUROFIZIOLOGINIU TYRIMU TAIKYMAS
DISTONIJU DIAGNOZEI IR KLASIFIKACIJAI

Neurofiziologiniai tyrimai padeda ivertinti funkcinius pa-
cienty su distonija sutrikimus. Taciau visi neurofiziologi-
niai tyrimai yra IV klasés, néra pateikiama jrodymais pa-
gristy rezultaty. Naujoje apzvalgoje pabréziamas standar-
tizuoty tyrimy modeliy ir metody poreikis tiriant diagnos-
tiniy neurofiziologiniy tyrimy jautruma ir specifiSkuma
[71]. Keli tyrimai buvo apzvelgti anksc¢iau [6], Cia jie ne-
bus aptariami.

Smegenéliy funkcijy poky¢iai rodo galima smegenéliy
vaidmeni distonijy patofiziologijoje [72, 73]. Zievés jaut-
rumas yra nenormaliai padidéjgs simptominiams ir be-
simptomiams DYT1 nesSiotojams, taciau taip néra esant
DYT11 M-D sindromui [74]. Taikant kartoting transkrani-
jing magnetine stimuliacija (kTMS), teta iSkrovy dazniu
sukeliami plastiniai pokyciai motorinéje Zievés zonoje
pernelyg isreiksti asmenims su distonija (genetine ar spo-
radine), ir nereikSmingi besimptomiams DYT1 neSioto-
jams [75]. Tikétina, kad toks poveikis geno nesiotojams,
neturintiems simptomy, atspindi savotiska apsauga nuo
polinkio ar jautrumo plastiniams pokyciams, kurie galiau-
siai pasireiks klinikiniais distonijos pozymiais.

Pastaraisiais metais sutrikes jutimy suvokimas vertina-
mas kaip vienas pagrindiniy distonijos patofiziologiniy
veiksniy [76, 77]. Dauguma autoriy patvirtino $j vertini-
ma, praplété zZinias apie nenormaly jutimo perdavima esant
sutrikusiai motorinei kontrolei asmenims su distonija. Pa-
kites jutimy suvokimas stebétas tyrimuose, kuriuose taiky-
tos sukimo mintyse ir dviejy tasky diskriminacijos uzduo-
tys [78]. Keliuose tyrimuose stebétas nenormalus junta-
muyju sukeltyjy potencialy (JSP) sustipréjimas asmenims
su distonija [79]. Tik vieninteliame tyrime, kuriame verti-
nimas buvo aklas, stebéti JSP dydzio skirtumai buvo ne-
reikSmingi tarp pacienty ir kontrolinés grupés asmeny arba
tarp pacienty pries ir po gydymo botulino toksinu [80]. So-
matosensoriniai dirgikliai sukelia nenormaliai mazesni
slopinanti motoriniy sukeltyjy potencialy atsaka taikant
transkranijing magneting stimuliacija (TMS), neatsizvel-
giant i tai, ar stimuliuojami pacios, ar priesingos pusés pe-
riferiniai nervai [81]. Naujas tyrimas rodo, kad somatosen-
sorinio temporalinio diskriminacijos slenks¢io pokyciai
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yra bendras pacienty su pirmine zidinine distonija pozy-
mis, ir tai yra tinkamas atrankos metodas ieskant subklini-
kiniy jutimy sutrikimy [82]. Taikant poriniy asociacijy sti-
muliacijos (PAS) paradigma, t. y. jutiminius stimulus po
15-20 ms po vienkartinio TMS pulso, Tamura ir kt. [79]
stebéjo praeinantj padidéjusi zievés aktyvuma, pasireisku-
si somatosensoriniy sukeltyjy potencialy P27 piko padidé-
jimu tiriant po 15 minuciy po PAS. Tokia pati intervencija
sukelia nenormaly MEP padidéjima, pasireiSkianti ne tik
stimuliuojamo nervo inervacijos zonoje, bet ir kituose rau-
menyse [83].

Dazniausiai neurofiziologiniai pakitimai néra specifi-
niai, taciau jie rodo funkcinj sutrikimy, galin¢iy tapti kli-
niskai reikSmingais arba ne, pobudj. Tai netaikoma svei-
kiems asmeny su distonija giminaic¢iams [78] ar distonijos
nepazeistoms sritims asmenims su zidinine distonija. Neu-
rony jautrumo pokyc¢iai nustatyti asmenims su psichogeni-
némis distonijomis [84, 85].

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. Neurofiziologiniai tyrimai néra rekomenduojami dis-
tonijos diagnozei ar klasifikacijai nustatyti; elektro-
miografijos (EMG) tyrimas skirtinguose raumenyse
gali padéti klinikiniam jvertinimui registruojant disto-
nijai bidingus pozymius [9] (geros praktikos nuoro-
da).

GALVOS SMEGENU VIZUALINIU TYRIMU
TAIKYMAS DISTONLJU DIAGNOSTIKAI

Iprastiniuose ar struktiriniuose MRT tyrimuose esant pir-
minei distonijai pakitimy nenustatoma. Normalus MRT
tyrimas laikomas biitinu esant pirminei distonijai. Nauji
[T [86] ir IV klasés [87-89] difuzijos magnetinio rezonan-
so tyrimai nustaté signalo pakitimus jvairiose smegeny sri-
tyse (iskaitant didziaja smegeny jungti, pamato branduo-
lius, smegeny kamiena ir prefrontaling sritj) kaklo distoni-
jos, rasymo spazmo ir generalizuotos distonijos, bet ne ble-
farospazmo, metu.

Idomius pirminés ir antrinés distonijos patofiziologijos
mechanizmus leido iSaiSkinti funkcinés MRT tyrimai.
IV klasés tyrimai, kuriuose dalyvavo pacientai su blefaros-
pazmu [90], raSymo spazmu [91-93] ar kita zidinine ran-
kos distonija [94], parod¢, kad kelios giliosios struktiiros ir
zievés sritys gali buti aktyvuojamos pirminés distonijos
metu. II klasés blefarospazmo ir kaklo distonijos tyrimas
parodé padidéjusj pamato branduoliy aktyvuma, atliekant
uzduoti, nesusijusia su distonijos pazeistais raumenimis
[95].

Nauji II [96] ir IV [97-100] klasés MRT erdvés ele-
menty morfometrijos (voxel-based) tyrimai rodo pilkosios
medziagos tankio ar turio padidéjima ivairiose smegeny
srityse, iskaitant smegenéles, pamato branduolius ir pirmi-
ne somatosensorine zieve. Sis padidéjimas gali atspindéti
plastinius poky¢ius, atsiradusius dél pernelyg isreiksto tam



EFNS nuorodos apie pirminiy distonijy diagnostika ir gydyma

tikry sri¢iy aktyvumo, tacdiau yra ir kity versijy. Kitame
IV klasés tyrime nustatyta, kad ne-DYT1 asmeny, susirgu-
siy suaugusiyjy amziuje, ir besimptomiy DYT1 neSiotojy
pamato branduoliai reikSmingai didesni lyginant su simp-
tominiais DYT1 mutacijos nesiotojais; distonijos sunku-
mo ir pamato branduoliy dydzio koreliacija yra reikSmin-
gai neigiama [101].

Pozitrony emisijos tomografijos tyrimas su skirtingais
zymekliais teikia informacijos apie sutrikusio metaboliz-
mo sritis esant jvairiems distonijos tipams ir skirtingy buk-
liy metu (pvz., aktyvaus nevalingo veiksmo ar miego me-
tu), apie smegenéliy ir pozieviniy strukttiry lyginant su zie-
vés sritimis reikSme distonijy patofiziologijai (visi IV kla-
sés tyrimai) [102, 103]. ReikSmingas uodeguotojo bran-
duolio ir kiauto D2 receptoriy prieinamumo sumazéjimas
ir sumazejes [11C] rakloprido prisijungimas prie ventrola-
teralinio gumburo stebétas DYT6 ir DYT1 distonijos
III tyrime [104]. Pokyc¢iai buvo labiau isreiksti DYT6 nei
DYT]1 nesiotojams, skirtumy tarp bet kurio genotipo ne-
Siotojy su simptomais ar be jy nenustatyta.

Siekiant atskirti pacientus su distonijos plius sindromu
nuo pacienty su parkinsonizmu ir antrine distonija, praktis-
kai tikslinga atlikti vieno fotono emisijos kompiutering to-
mografija su dopamino perneséjo ligandais; tai lengvai pri-
einamas pigesnis uz pozitrony emisijos tomografija. As-
meny su DJD tyrimas normalus, o pacientams su anksty-
vos pradzios Parkinsono liga stebimas sumazéjes ligando
pasisavinimas dryzuotame kiine (IV klas¢) [105]. Teigia-
ma, kad pacientams su drebéjimu, primenanciu parkinso-
ninj, ir normaliu DAT skenavimu gali bati distonija.

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. Strukturinis smegeny vizualizavimas jprastai néra bi-
tinas, kai suaugusiems asmenims neabejojama pirmi-
nés distonijos diagnoze, nes esant pirminei distonijai ti-
kétinas normalus tyrimo atsakymas [106] (geros prak-
tikos nuoroda).

2. Struktirinis smegeny vizualizavimas (MRT) yra bti-
nas antriniy distonijos formy atrankai [107] (geros
praktikos nuoroda). Kompiuteriné tomografija gali bi-
ti reikalinga diferencijuojant kalcio ir gelezies kaupi-
mo sutrikimus.

3. Presinaptinis dopaminerginis skenavimas (DAT arba
18FDOPA) taikomas diferencijuojant tarp DJD ir juve-
nilinés Parkinsono ligos, pasireiSkiancios distonija
(geros praktikos nuoroda). Sis tyrimas taip pat gali biiti
taikomas atskiriant distoninj tremora nuo parkinsoni-
nio (geros praktikos nuoroda).

GYDYMAS

Gydymas botulino toksinu (BoT) islieka pirmojo pasirin-
kimo daugumai zidininés distonijos tipy. Gydymas vais-
tais ir neurochirurgijos procediros taip pat svarbios disto-
nijy gydymo algoritme.

Medikamentinis gydymas: BoT

Nustatyta, kad tinkamai parinkta BoT dozé yra veiksmin-
gas ir saugus galvos (iSskyrus oromandibuling) ir kaklo
distonijos gydymas [6]. Pastaraisiais metais publikuoti il-
galaikiy BoT/A efektyvumo ir saugumo tyrimai, rinkoje
atsirado nauja BoT/A formuluoté ir atlikti nauji BoT/B ty-
rimai. Salia sisteminés apzvalgos, kuri apzvelgta ankstes-
néje nuorody versijoje, Amerikos neurologijos akademija
paskelbé nauja jrodymais pagrista apzvalga [108]. Joje re-
komenduojama BoT injekcijas skirti kaklo distonijai gy-
dyti (nustatytas kaip efektyvus gydymas), BoT gali biti
siilomas esant blefarospazmui, zidininei rankos distonijai
ir addukcinei laringinei distonijai (tikétinai efektyvus gy-
dymas). Maziau irodymuy rasta dél zZidininés kojos distoni-
jos (galimai efektyvus gydymas).

BoT gydymo efektyvumas ir saugumas vertintas ilga-
laikiuose stebéjimo tyrimuose. Asmenims su skirtingais
distonijos tipais, stebétiems > 12 mety, nebuvo registruota
efektyvumo sumazéjimo, pagrindiniai nepageidaujami
reiskiniai buvo raumeny silpnumas injekcijos vietoje ar Sa-
lia jos [109]. Nustatytas nedidelis BoT/A imunogenisku-
mas po ilgalaikio vartojimo, taciau galimai didesnis nei
BoT/B (IIT klasé, [110]). Atrinkti keturi I klasés
[111-114],dullklasés[115,116],du Il klasés [80, 117] ir
29 IV klasés BoT tyrimai. Sie tyrimai patvirtino ilgalaikj
BoT sauguma gydant distonija ir kitas bikles. Vaiky su ce-
rebriniu paralyZiumi gydymo tyrimy metaanalizé parode,
kad nepageidaujami reiskiniai buvo daznesni vaikams su
cerebriniu paralyziumi nei asmenims su kitomis buklémis
[118]. Gydant BoT kartais stebéti i botulizma panasis
simptomai tiek vaikams, tiek suaugusiesiems. D¢l to JAV
maisto ir vaisty administracija (FDA) nurodé gamintojams
pateikti informacija apie kiekvieno produkto galimus sun-
kius nepageidaujamus reiskinius, pasireiskianéius ne in-
jekcijos vietoje [119]. Europos vaisty agentiira (EMEA)
Sios informacijos nepareikalavo. Tikétinas galimas centri-
nis poveikis po BoT injekcijos pasireiskia dél aksony mig-
racijos ir neurony transcitozés [120], taciau triiksta tai pa-
tvirtinanciy irodymy.

Trijuose naujuose tyrimuose lyginti skirtingi BoT/A
preparatai, trijuose - A ir B serotipai. Dviejuose II klasés
tyrimuose stebéta, kad Xeomin yra toks pats veiksmingas
kaip ir Botox gydant kaklo distonija [115] ir blefarospaz-
ma [121]. IV klasés tyrime nustatyta, kad gydant kaklo dis-
tonija ir blefarospazma Botox yra efektyvesnis nei Dysport
ir jo poveikis trunka ilgiau [122]. IV klasés tyrime su ilges-
niu stebéjimo laiku stebéta, kad gydant blefarospazma vi-
dutiné poveikio trukmé buvo ilgesné gydant Dysport nei
Botox [123]. Dviejuose I klasés tyrimuose stebétas pana-
Sus kaklo distonijos pageréjimas skiriant BoT/A ir B injek-
cijas, taciau burnos dzitivimas ir disfagija buvo daznesni
skiriant BoT/B [112, 114]. II klasés pranesime teigiama,
kad asmenys, gydyti BoT/B, isskyré maziau seiliy, jiems
dazniau kietéjo viduriai nei gydytiems BoT/A [116].

IV klasés tyrimo pranesime teigiama, kad EMG tyrimo
taikymas gali pagerinti iSeitis asmenims su kaklo distonija
[124]. III klasés tyrime vertintas rysys tarp reabilitacijos

147



A. Albanese, F. Asmus, K. P. Bhatia, A. E. Elia, B. Elibol, G. Filippini, T. Gasser, J. K. Krauss, N. Nardocci, A. Newton, J. Valls-Solé

programos ir gydymo BoT injekcijomis asmenims su kak-
lo distonija [117] - rastas reikSmingas pageréjimas ir ilges-
né poveikio trukmé, nei skiriant vien tik BoT injekcijas.

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. BoT/A (arba B tipas, jei yra rezistentiSkumas A tipui)
gali buti laikomas pirmojo pasirinkimo gydymu esant
pirminei galvos (isskyrus oromandibuling) ir kaklo dis-
tonijai [125, 126] (A lygis).

2. BoT/A yra veiksmingas gydant raSymo spazma [113]
(A lygis), tikétinai veiksmingas esant kitiems rankos
distonijos tipams, taciau dél galimo dazno raumeny
silpnumo reikalinga pritaikyti doze (geros praktikos
nuoroda).

3. BoT/A yra galimai veiksmingas esant abdukcinei la-
ringinei distonijai, taciau nepakanka irodymy dél
abdukcinés laringinés distonijos ir raumeny tempimo
distonijos (geros praktikos nuoroda).

4. BoT yrasaugus ir efektyvus taikant kartotines injekci-
jas daug mety (geros praktikos nuoroda), taciau gydy-
tojai ir pacientai turi Zinoti, kad kumuliacinés dozés
gali buti pavojingos, ypa¢ vaikams (geros praktikos
nuoroda).

5. BoT injekcijos gali buti atliekamos apzitirint numato-
mas injekcijos vietas; taikant EMG ar ultragarso meto-
dus klinikinés iSeitys gali buti geresnés (geros prakti-
kos nuoroda).

6. BoT neturéty biti skiriamas asmenims su neuroraume-
ninés jungties liga ar esant vietinei infekcijai injekcijos
vietoje. Rekomenduojamos dozés neturéty buti virsy-
tos (geros praktikos nuoroda).

Kiti vaistai

Néra naujy A ar B klasés tyrimy dél tabletémis skiriamy
vaisty. Dél to islieka ankstesnés rekomendacijos ir geros
praktikos nuorodos [6].

Neurochirurginés procediiros: giluminé smegeny
stimuliacija

Ilgalaiké elektriné blyskiojo kamuolio vidinés dalies (glo-
bus pallidus pars interna, GPi) stimuliacija yra veiksmin-
gas ivairiy tipy distonijos gydymas [127]. Giluminé sme-
geny stimuliacija (GSS), gydant distonija, Siuo metu daz-
niausiai taikoma esant pirminei generalizuotai ar segmenti-
nei formai, sudétinei kaklo distonijai ir vélyvajai distonijai
asmenims, kuriems efektas, taikant konservatyvy gydyma,
nepakankamas [128]. Tiriamos ir kitos formos, pvz., disto-
niné buklé, uzduodiai specifiné distonija, kamptokormija,
ir antrinés distonijos, iskaitant hemidistonija, su pantotena-
to kinaze susijusia neurodegeneracija, Lesch-Nyhan ir su
cerebriniu paralyziumi susijusia distonija-choreoatetoze.
GSS distonijoms gydyti prieinama Vakary valstybése ir Ja-
ponijoje. FDA §i metoda patvirtino kaip zmonéms gydyti
taikoma prietaisa JAV, Europoje suteiktas CE sertifikatas.
Sig procediira kompensuoja sveikatos draudimo jstaigos.
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2006 m. rugpjicio mén. NICE institutas (JK) publika-
vo tremoro ir distonijos gydymo GSS rekomendacijas
[129], paremtas sisteminiy apzvalgy ir dviejy pirminiy ty-
rimy rezultatais. Remiantis Siais jrodymais, GPi GSS
reiksmingai pagerino distonija, distonijos motoriniai balai
pageréjo nuo 34 iki 88 %, negalios balai - nuo 40 iki 50 %.
Metaanalizé, kurioje taikyta regresijos analizé, paskelbta
2006 m., parodé, kad ilgesné distonijos trukmé neigiamai
koreliuoja su operacijos iseitimis [130]. Vokieciy GSS
darbo grupé pateiké kai kuriy praktiniy klausimy reko-
mendacijas [131].

Viename I klasés randomizuotame, maskuotame kon-
troliuojamame kryZzminio modelio tyrime nustatyta, kad
po 3 ménesiy asmenims su pirmine generalizuota ir seg-
mentine distonija pokytis po pradinio lygio pagal viduti-
nius motorinius distonijos balus buvo reik§mingai didesnis
neurostimuliacijos grupéje (-15,8 + 14,1 balo) nei netikros
stimuliacijos grupéje (-1,4 = 3,8 balo) [132]. Pacientams
netikros stimuliacijos grupéje pasiektas panasus poveikis
pradéjus taikyti aktyvy gydyma atviroje tyrimo fazéje. IS
viso per 6 stebéjimo ménesius 19 pacienty pasireiske
22 nepageidaujami reiskiniai (dazniausias reiSkinys buvo
dizartrija).

Yra keli tyrimai su jvairiais aklais vertinimais, iskaitant
akla video vertinima arba dvigubai akla randomizuota
ijungta ar iSjungta GSS [133-136], pateikiantj II-II klasés
irodymy ir patvirtinanti GSS GPi efektyvumga ir sauguma
asmenims su pirmine generalizuota ar segmentine distoni-
ja [133, 134], pirmine kaklo distonija [135] arba vélyvaja
distonija [136].

Per pastaruosius metus publikuota daug I'V klasés pros-
pektyviniy ar retrospektyviniy tyrimy. GPi GSS efekto
trukmé buvo susijusi su ligos trukme viename tyrime
[137]. Gyvenimo kokybé pageréjo tiek asmenims su pir-
mine segmentine, tiek su generalizuota distonija
[138-141]. Geriausias rezultatas gaunamas stimuliuojant
elektrodus, esancius posteroventralinés GPi dalyje [142].
Kadangi daugumoje tyrimy taikyta auksto 130 Hz ar dides-
nio daznio stimuliacija, < 100 Hz stimuliacija gali biti tin-
kamas pasirinkimas kai kuriems distonija sergantiems as-
menims [143, 144].

Akivaizdu, kad distonijos pageré¢jimas po GSS yra pa-
nasus - faziniai, mioklonijos ir drebéjimo elementai page-
réja anksciau nei toniniai, pastarieji pageréja po savaiciy ar
ménesiy [145-147]. Neseniai irodyta, kad iSjungus GSS,
distonija atsinaujina, faziniai elementai prasideda per ke-
lias minutes, o toniniai - per kelias valandas [148]. Daugu-
moje tyrimy buvo stimuliuotas GPi, taciau yra nedaug re-
zultaty su kitais taikiniais [128] - gumburu [149], subtalia-
miniu branduoliu [150] ir zieve [151].

Bendrai geriausi rezultatai su blyskiojo kamuolio GSS
stebéti vaikams su pirmine generalizuota distonija. DYT1
distonija pageréjo 40-90 % [152-154]. Panasus efektas
stebimas suaugusiesiems su ne-DYT1 pirmine generali-
zuota distonija [145, 146, 155]. Pranctizy tyrime, kuriame
dalyvavo pacientai su pirmine generalizuota distonija, ste-
bétas 54 % vidutinis motorinis pageréjimas ir 44 % viduti-
nis negalios pageréjimas po 1 mety stebéjimo [133].
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Ilgalaikis efektas isliko ilgiau nei 5 metus [156-159].
Abipusé blyskiojo kamuolio stimuliacija neturéjo neigia-
mo poveikio kognityvinei funkcijai [160].

Asmenims su kaklo distonija GPi GSS taikyta pirmiau-
sia tada, kai negalima buvo taikyti periferinés denervacijos
metody, taip pat asmenims su tremoru ir mioklonija ar
reikSmingais faziniais distonijos judesiais [147, 161, 162].
Pastaraisiais metais indikacijos prapléstos. Naujame
II klasés tyrime Toronto vakary spazminio tortikolio verti-
nimo skalés distonijos sunkumo balas pageréjo nuo viduti-
niskai 14,7 + 4,2 iki operacijos iki 8,4 + 4,4 po 12 ménesiy
po operacijos [135]. Negalios ir skausmo balai pageréjo
panasiai.

Asmeny su pirmine galvos-veido distonija buklé gali
pageréti panasiai kaip ir asmeny su kita segmentine disto-
nija pagal sunkumo skale. Tiriant Sesis pacientus su Meige
sindromu, po 6 ménesiy po operacijos stebétas distonijos
motoriniy baly pageréjimas 72 % [163]. GPi stimuliacijos
poveikis antrinei distonijai bendrai yra maziau isreikstas.
Asmenims su distonija ir choreoatetoze, kuria sukelia ce-
rebrinis paralyZius, motoriniai balai pageréja 10-40 %, ta-
¢iau kai kuriems pacientams tai yra gana geras rezultatas
[164]. Vélyvoji distonija, prieSingai nei kitos distonijos,
yra tinkama Gpi GSS indikacija, nauda panasi kaip ir gy-
dant pirmines distonijas [136].

Saugumo aspektai yra su operacija susij¢ komplikaci-
jos, stimuliacijos sukelti nepageidaujami reiskiniai ir prie-
taiso gedimai. Pastebéta, kad ilgalaiké didelio stiprumo
GPi stimuliacija asmenims su segmentine distonija gali su-
kelti parkinsoning eisena ar bradikinezija galiinése, kurio-
se distonijos pozymiy néra [163, 165].

Gydant distonija ilgalaikés stimuliacijos metu taiko-
mas didesnis stimulo pulso plotis ir stiprumas nei gydant
Parkinsono liga, tai lemia greitesni elemento iseikvojima.
Ji gali tekti keisti kas 2 metus ar dazniau. Staigus elemento
iSsikrovimas gali sukelti Gimini distonijos atsinaujinima,
kartais tai yra skubios pagalbos reikalaujanti medicininé
buklé. Iki Siol tyrimuose netirti savaime jsikraunantys pul-
so generatoriai, nezinoma, ar jie yra naudingesni asme-
nims su distonija.

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. Blyskiojo kino GSS yra geras pasirinkimas, ypac pir-
minei generalizuotai ar segmentinei distonijai, kai
vaistai ar BoT yra nepakankamai veiksmingi [132]
(A lygis).

2. Blyskiojo kiino GSS gali biiti geras variantas kaklo dis-
tonijai gydyti, kai vaistai ar BoT yra nepakankamai
veiksmingi [135] (B lygis).

3. Blyskiojo kiino GSS bendrai yra maziau efektyvi pro-
cediira esant antrinei distonijai, iSskyrus vélyvaja dis-
tonija [164, 166] (C lygis).

4. Siai procediirai atlikti reikia specialaus patyrimo ir su-
détinés komandos, procediira gali sukelti nepageidau-
jamy reiskiniy (geros praktikos nuoroda).

Kitos chirurginés procediiros

Per pastaruosius 5 metus néra atlikta naujy tyrimy, teikian-
¢iy I ar IT klasés irodymy dél selektyvios periferinés dener-
vacijos, mioektomijos ar miotomijos, intertekalinés baklo-
feno infuzijos ar radiodaznuminiy procediry. Dél to galio-
ja ankstesnés rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

[6].
Fiziné terapija ir reabilitacija

Neseniai padaugéjo publikacijy, rodanciy, kad fiziné tera-
pija ir reabilitacija yra svarbu gydant pacientus su distonija
[167, 168]. Daugelyje tyrimy stebétas motorikos pageréji-
mas asmenims su ra§ymo spazmu ar kitomis Zidininés dis-
tonijos formomis po fizioterapinio gydymo, sensorinio ir
motorinio mokymo [169-171].

IT klasés tyrimas parodé, kad transkutaniné elektriné
nervo stimuliacija buvo naudinga pacientams su raSymo
spazmu [172]. IV klasés tyrimas, kuriame dalyvavo pa-
cientai su pirminiu raS§ymo tremoru, parodé teigiama po-
veikj raS8ymui po mokymo naudotis prietaisu, palaikanciu
rankg ir rasiklj [173]. Sie jrodymai papildo jau esantj
III klasés tyrima [117], kai fiziné terapija kombinuota su
BoT/A injekcijomis asmenims su kaklo distonija.

Muzikantams su distonija gali buti stebima specifiné
nauda taikant motorinj mokyma. I'V klasés tyrime stebétas
ilgalaikis efektas muzikantams su zidinine distonija po gy-
dymo skirtingais vaistais ir reabilitaciniais metodais:
54 % tiriamyjy stebéjo simptomy pageréjima, 33 % buklé
pageréjo skiriant triheksifenidilio, 49 % - BoT, 50 % - tai-
kant pedagogini mokyma, 56% - skiriant nemonitoruoja-
mus techninius pratimus ir 63 % - ergonomines uzduotis
[167].

Rekomendacijos ir geros praktikos nuorodos

1. Transkutaniné elektriné nervo stimuliacija dilbyje
esantiems lenkiamiesiems raumenims yra galimai
veiksminga pacientams su raSymo spazmu [172] (B ly-
gis).

2. Mes skatiname atlikti naujus randomizuotus kontro-
livojamus tyrimus Sioms galimai naudingoms inter-
vencijoms, ypa¢ asmenims su rankos distonija (geros
praktikos nuoroda).
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