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1 |nn|edning

Nasjonal kompetansetjeneste for bevegelsesforstyrrelser (NKB) ved Stavanger universitetssjukehus
har i samarbeid med Nevrologisk avdeling ved Oslo universitetssykehus, Rikshospitalet utarbeidet
behandlingsplan for pasienter med dystoni. Arbeidet harresultertien todelt plan; Handlingsplan for dystoni
og Veiledende retningslinjer for diagnostisering og behandling ved dystoni. Den fgrste delen gir en oversikt
over hvordan tilbudet til personer med dystoni bgr vaere i Norge i dag, og er beregnet for politikere og
beslutningstakere. Den andre delen er en veileder til alle som jobber med pasienter med dystoni og som
gnsker d laere mer om dystoni.

Veiledende retningslinjer for diagnostisering og behandling ved dystoni er blitt til gjennom bidrag
fra en rekke personer med hgy kompetanse og lang erfaring med dystoni. Vi skylder alle en stor takk!
Overlege Inger Marie Skogseid ved Oslo universitetssykehus, Rikshospitalet har hatt det faglige ansvaret
for redigering av denne revisjonen av behandlingsplanen, slik hun ogsd hadde for 2012-versjonen.
Retningslinjene er gjennomdreftet og godkjent av den nasjonale referansegruppen for NKB, og den har
veert tilhgring i NKBs brukerforum.

Formalet med retningslinjene er at de skal:
» beskrive beste praksis som bygger pa forskning og erfarne klinikeres vurdering
» gjore beste praksis tilgjengelig for alle som behandler pasienter med dystoni
» utdanne pasienter, pargrende og helsepersonell i oppdatert beste praksis
* beskrive en praksis som har en tverrfaglig tilnseerming i behandling ved dystoni
« veere et grunnlag for evaluering av tilbudet til pasienter med dystoniiulike deler av Norge

Retningslinjene finnes pd NKB sin hjemmeside: www.sus.no/nkb.

Vihaper at dette dokumentet vil fgre til en bedret behandling for pasienter med dystoni i drene framover.


http://www.sus.no/nkb
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3 Kliniske karakteristika og klassifikasjon

Kapitlet gjor rede for generelle kjennetegn ved dystonitilstander og presenterer den nye klassifikasjonen
av dystoni som ble foreslatt av en internasjonal ekspertgruppe i 2013 (1). I denne klassifikasjonen forlater
man inndelingen i primar og sekundaer dystoni som har vert gjeldende til na, og baserer i stedet
klassifikasjonen pa to akser: Kliniske karakteristika (akse I) og etiologi (akse II).

3.1 DEFINISJON OG KLINISKE KARAKTERISTIKA (FENOMENOLOGI)

Dystoni er en hyperkinetisk bevegelsesforstyrrelse, der uttrykket hyperkinetisk innebzerer at pasienten
har ufrivillige og overfladige (for mye) bevegelser, slik man ogsa ser ved ulike tremortilstander, chorea,
myoclonus og tics. En internasjonal gruppe av ledende fagfolk innen dystoni foreslo i 2013 bade en
revidert definisjon og en ny klassifikasjon av dystoni (1). Oversatt til norsk lyder den nye definisjonen
slik: «Dystoni er en bevegelsesforstyrrelse karakterisert av vedvarende eller intermitterende ufrivillige
muskelkontraksjoner, som forarsaker unormale, ofte repeterte, bevegelser, stillinger eller begge deler.
Dystone bevegelser har typisk et bestemt mgnster, kan vaere vridende og kan fremstd som en tremor.
Dystoni blir ofte utlgst eller forverret av viljestyrte bevegelser og er assosiert med en overflod av
muskelkontraksjoner». Denne definisjonen kan virke omfattende, men gir en mer dekkende beskrivelse
av hvordan dystoni skiller seg fra andre nevrologiske hyperkinetiske bevegelsesforstyrrelser enn den
definisjonen som var gjeldende fra 1984, da den ble formulert av en ad hoc-komité i Dystonia Medical
Research Foundation. Et mal for den nye definisjonen har ogsd vert a ekskludere tilstander som arter
seg som unormale stillinger eller muskelspasmer, som kan ligne dystoni, men ikke er det - sakalte
pseudodystoni-tilstander.

Dystoni gir seg klinisk til kjenne forst og fremst ved ufrivillige bevegelser som kan ramme alle muskler
i kroppen. Utbredelsen varierer fra kun en kroppsregion til mange kroppsregioner. Omfanget av de
involverte musklene er ofte stabilt over et visst tidsrom, men utbredelsen av dystonien kan gke over tid
og mensteret kan endres. Det er veldig karakteristisk for dystone bevegelser at de stadig repeteres med
et stereotypt menster, og opprettholdes en stund pa maksimal intensitet for de reduseres igjen. Dette
sartrekket skiller dystoni seerlig fra chorea. Bevegelsene kan imidlertid variere ganske mye i hastighet,
grad av rytmisitet og kraft i utslagene.

Dystone bevegelser har oftest et vridende preg, men kan ogsa manifesteres som en litt uregelmessig,
rykkvis (engelsk jerky) tremor, som ved dyston hode- eller armtremor. Hastigheten i dystone bevegelser
varierer fra raske rykninger som likner tics eller myoklonus, til mye langsommere, vridende bevegelser,
som likner atetose. Som regel er hastigheten i dystone bevegelser langsommere enn ved tics og myoklonus,
og raskere enn ved atetose. Pasienten kan ikke undertrykke bevegelsene og opplever ikke noe trang til a
bevege seg forut for bevegelsen, slik tilfellet er ved tics.

Dystoni er en dynamisk tilstand, som viser seg ved at symptomene kan bli mindre fremtredende eller
gke som respons pd en rekke faktorer, og sekundeert til terapeutiske tiltak. Fra debuttidspunktet er
bevegelsene oftest til stede kun i bestemte situasjoner/bevegelser (oppgavespesifikk), eller ved flere typer
bevegelser (aksjonsdystoni), men ikke i hvile. Hvile defineres her som at den aktuelle kroppsregionen ikke
pavirkes av tyngdekraft, dvs. liggende stilling. Med gkende alvorlighetsgrad vil dystonien etter hvert i
mange tilfeller ogsa vaere til stede i hvile, men ikke alltid. Nar dystonien rammer muskulatur som er viktig
for & opprettholde oppreist kroppsstilling (cervikal/trunkal), er den oftest mest fremtredende nar disse
musklene aktiveres i sittende, stdende eller gdende stilling, men kan forsvinne helt nar pasienten legger
segned ellerstatter hodet eller overkroppen mot en stolrygg eller mot en vegg. Fysisk og psykisk aktivering
og stress forverrer gjerne dystonien (som ved parkinsonistisk tremor), mens rolige omgivelser, hvile og
avslapning oftest bedrer tilstanden. Volunteaer muskelaktivering i en del av kroppen kan fore til at dyston
muskelaktivitet «sprer seg» forbigdende til neerliggende kroppsregioner, sakalt overflow. Hvis dystoni
ved voluntzre bevegelser pd en side av kroppen utlgser dystone bevegelser i tilsvarende kroppsregion pa
motsatt side, kalles dette mirroring, eller speilbevegelser. Dystoni kan reduseres ved taktile stimuli, som
bergringavkinnet/haken/nakkenved cervikal dystoni, eller bergring avtennene ved orofaciomandibuleer
dystoni, sakalt sensorisk triks. I tillegg kan bestemte bevegelser (som ogsa alltid gir sensorisk input til
sentralnervesystemet) ogsa redusere dystonien. Dette kalles geste antagoniste (antagonistisk bevegelse).
Et eksempel er svingebevegelser med armene som kan bedre bade cervikal og trunkal dystoni. Alle



faktorene nevnt over, som viser hvordan intensiteten i dystonien typisk varierer med omstendighetene,
er svaert viktig a kjenne til for klinikeren, slik at man ikke feiltolker denne variabiliteten i retning av at
symptomene er uttrykk for funksjonelle ufrivillige bevegelser.

Mange pasienter med dystoni opplever ledsagende smerter i den involverte muskulaturen, szrlig gjelder
dette ved cervikal og trunkal dystoni, men muskel- og/eller leddsmerter kan ogsa forekomme ved dystoni
i ekstremiteter og kjeve. Et annet vanlig symptom er verking og slitenhetsfglelse i affisert muskulatur, og
ofte generell slitenhet/gkt trettbarhet siden den unormale muskelaktiviteten tar mye energi. Ubehandlet
forer dystoni ofte til feilstillinger, som imidlertid lenge kun har en muskulzr basis, og som derfor ved
riktig behandling kan reverseres eller reduseres til et minimum. Permanente feilstillinger grunnet
sekundazere forandringerisener ogledd utvikler seg over lang tid og bgr med den effektive symptomatiske
behandlingen vihar tilgjengelig i daglangt pa vei kunne forhindres, saerlig ved isolerte dystonier (se neste
avsnitt).

Dystoni har tradisjonelt blitt klassifisert etter kliniske karakteristika som alder ved symptomdebut og
hvilke(n) kroppsregion(er) dystonien affiserer, og som primar eller sekundaer dystoni avhengig av om en
underliggende arsak var kjent eller ikke. I den nye klassifikasjonen fra 2013 er mye av dette viderefort,
men begrepene primar og sekundar dystoni er forlatt (1). I stedet har man innfert begrepet ISOLERT
DYSTONI, som innebzerer at tilstanden er karakterisert klinisk ved at dystone bevegelser er eneste
sykdomsmanifestasjon. Begrepet isolert dystoni vil i mange tilfeller veere dekkende for de pasientene
man tidligere klassifiserte som primaer dystoni. Men med begrepet isolert dystoni ligger det ikke noen
antagelse om etiologi, slik det gjorde i begrepet primaer dystoni. Begrepet KOMBINERT DYSTONI brukes
nar pasienten har andre bevegelsesforstyrrelser i tillegg til dystoni.

I den nye klassifikasjonen av dystoni-sykdommer karakteriseres hver pasient ved hjelp av to akser: Aksel
=Kliniske karakteristika, og akse II = Etiologiske faktorer (1). Akse I beskrives ved hjelp av fem elementer:
1) Alder ved debut, 2) Utbredelse av dystoni i kroppen, 3) Symptomutvikling over tid og variasjon gjennom
degnet, 4) Tilstedevaerelse av andre bevegelsesforstyrrelser (utover dyston tremor), og 5) Tilstedevaerelse
av andre nevrologiske eller somatiske manifestasjoner (Tabell 1).



Tabell 1 Ny klassifikasjon av dystoni

AKSE I. KLINISKE KARAKTERISTIKA

Alder ved debut o Fgr-sprdkligalder  o-2ar
e Barnealder 3-12 ar
e Ungdomsalder 13-20 ar
 Tidlig voksen alder 21-40ar
» Sen voksen alder > 40 ar
Utbredelse i kroppen » Fokal

e Segmental

o Multifokal

» Generalisert (med eller uten involvering
av underekstremitet)

e Hemidystoni

Tidsmessig monster  Sykdomsutvikling over tid

« Statisk
» Progredierende

» Symptomvariasjon gjennom dggnet

« Persisterende

o Aksjonsspesifikk
e Diurnal

» Paroksysmal

Assosierte kliniske funn « Isolert dystoni
o Kombinert dystoni

o dystoni kombinert med andre
bevegelsesforstyrrelser

» Dystoni kombinert med andre nevrologiske
funn eller systemiske manifestasjoner

AKSEII. ETIOLOGI

Pavist patologi i nervesystemet » Degenerasjon

o Strukturell (ofte statisk) lesjon

 Ingen holdepunkter for degenerasjon eller
strukturell lesjon

Genetisk betinget e Autosomal dominant
o Autosomal recessiv

e X-bundet recessiv

o Mitokondriell arv

Ervervet  Perinatal hjerneskade

« Infeksjon/inflammasjon

e Medikamentell

 Toksisk

e Vaskuleer

» Neoplastisk/paraneoplastisk
e Traumatisk hjerneskade

e Funksjonell symptomlidelse

Idiopatisk  Sporadisk
o Familieer

Alder ved debut er delt inn i tidlig barnealder (0-2 ar), barnealder (3-12 ar), ungdomsar (13-20 ar), tidlig
voksen alder (21-40 ar), og sen voksen alder (> 40 ar). Store kliniske serier har bekreftet at ulike typer
isolert dystoni er assosiert med typisk alder ved symptomdebut, som igjen er assosiert med ulik risiko
for spredning utover den kroppsregionen dystonien debuterer. Ved debut i barnealder eller i ungdomsar
er risikoen for utvikling til generalisert dystoni i lgpet av fa ar stor. Dystoni som debuterer i voksen alder
vil kunne spre seg fra fokal til segmental form, men sveert sjelden til en generalisert form. Alder ved
symptomdebutindikerer ogsa hvor sannsynlig det er med dagens kunnskap d finne en genetisk ellerannen
underliggende arsak til dystonien. Ved debut i barne- eller ungdomsar er dette langt mer sannsynlig enn

ved debutivoksen alder.




For utbredelse av dystonii kroppen er betegnelsene fra tidligere klassifikasjoner beholdt, med inndeling i
fokal, segmental, multifokal, generalisert oghemidystoni.Iden nye klassifikasjonen er det for generalisert
dystoninaikkelenger obligatorisk med affeksjon avminst en underekstremitet (slik det var tidligere), men
trunkus og minst to andre kroppsregioner ma veere affisert. Ved den primaere kliniske diagnostikken er
utbredelsen av dystonien i kroppen sveert viktig d kartlegge, og utbredelsen kan i noen tilfeller veere stgrre
enn pasienten selv har lagt merke til. Sammen med alder ved sykdomsdebut, en komplett nevrologisk
undersgkelse og resultatet av noen ganske fa supplerende undersgkelser, gir dette viktige holdepunkter
for riktig klassifikasjonen av den dystoni-tilstanden pasienten har. Utbredelsen av dystonien i kroppen
vil ofte veere en svaert viktig faktor i forhold til forstevalg av symptomlindrende behandling. Man ma
imidlertid veere bevisst pa at utbredelse av dystoni i kroppen kan endre seg med tiden, og dermed ogsa
klassifikasjonen av den. De vanligste formene for dystoni er isolert fokal eller segmental dystoni med
debut i voksen alder. Tabell 2 gir en oversikt over kliniske varianter av fokale og segmentale dystonier.

Tabell 2 Fokale og segmentale dystonier

FOKALE DYSTONIER

Subtype

Affisert kroppsdel

Typiske symptomer

Blefarospasme (BSP)

@yelokkene og gynenes
ringmuskel

@kt blunking, kraftig
pyelukking

Oro-facio-mandibular

Mimisk muskulaturinedre

Grimasering, apning/

(CD, tidl. «Spasmodisk
torticollisn»)

(inkludert noen som ogsa
beveger skuldre)

dystoni ansikt/ omkring munn, lukking av munn,

(OMD) kjeve, tunge bruksisme, talevansker
Spasmodisk dysfoni (SD) Stemmeband Anstrengt, oppsprukket

e adduktor type stemme

» abduktor type Hes, hviskende stemme
Cervikal dystoni Nakkemuskulatur Rotasjon, side-, forover- og

bakoverbgy av nakken
Opptrekking eller fremover
fering av skuldre

Overekstremitet
(BRAKIAL DYSTONI)
Skrivekrampe/
Oppgavespesifikk dystoni/
Aksjonsdystoni

Dyston armtremor

En eller begge armer
Handledd, fingre
Kan affisere hele armen

Fleksjon av handledd/fingre
ved skriving, spilling av
instrument, betjening av
maskiner

Tremor kan sees i hvile, men
mest v/posisjon og aksjon

Trunkal dystoni
Dystont Pisa-syndrom
Camptocormia
Dyston skoliose

Trunkal muskulatur
Laterale trunkale muskler
Trunkale fleksjonsmuskler
Kombinasjoner

Sidebgying
Fremover bgying
Skoliose

B. SEGMENTALE DYSTONIER

Subtype KOMBINASJONER AV:
MEIGES SYNDROM BSP + OMD +/- SD
KRANIO-CERVIKAL BSP/OMD/SD + CD

CERVICO-BRAKIAL

CD + DYSTONII OVEREKSTREMITET

CERVICO-TRUNKAL

CD + TRUNKAL DYSTONI

KRANIO-CERVICO-
BRAKIAL

CD + KRANIAL+BRAKIAL DYSTONI




Sykdomsutvikling over tid skiller mellom statisk eller progredierende, og symptomvariasjon gjennom
dognet som kan vaere konstant, aksjonsspesifikk, diurnal eller paroksysmal. Disse punktene illustrerer at
dystoni ofte er et dynamisk symptom, som kan variere mye med interne og eksterne forhold hos pasienten.

I forhold til opptreden av andre symptomer og funn sammen med dystonien, brukes na altsa begrepet
«isolertdystoni» nardetikkeerandreledsagendebevegelsesforstyrrelser (somparkinsonisme, myoklonus,
chorea, ataksi) eller nevrologiske funn, der man tidligere brukte begrepet primaer dystoni. I motsetning til
dette brukes nd begrepet «<kombinert dystoni» nar en eller flere slike bevegelsesforstyrrelser forekommer
itillegg til dystoni. Disse tilstandene ble tidligere kalt dystoni-pluss-syndromer. Ved kombinert dystoni er
sannsynligheten for a finne en underliggende genetisk arsak vesentlig hgyere enn ved isolerte dystonier,
ogidenne gruppenfinnerviogsaflere avde dystoni-sykdommene der behandlingen kan rettes mer direkte
mot arsakentil dystonien/de sykdomsfremkallende mekanismene (se nedenfor). Det er derfor sveaert viktig
a evaluere en pasient med dystoni i forhold til om de har andre klinisk manifeste bevegelsesforstyrrelser.

Nar dystoni forekommer med andre nevrologiske tegn enn bevegelsesforstyrrelser (eller i tillegg til det)
og/eller med andre systemiske/ikke-nevrologiske manifestasjoner, har ikke denne heterogene gruppen
av hver for seg sjeldne tilstander fatt noe bestemt navn, men mange bruker betegnelsen kompleks dystoni
i slike situasjoner. Det er viktig & undersgke pasienter med dystoni grundig klinisk og gjentatte ganger,
saerlig ved debut i barne- eller ungdomsar, eller i tidlig voksen alder, for a erkjenne de tilfellene der
dystonien er ledd i et mer omfattende syndrom eller en systemsykdom.

Underaksellertohovedmala beskrive om det foreligger kjent patologiinervesystemetellerikke, ogomdet
er holdepunkter for en arvelig, ervervet eller idiopatisk tilstand. Nar det gjelder patologi i nervesystemet
kan detveere holdepunkter for degenerasjon, strukturelllesjon (ofte statisk), elleringen av delene. Arvelige
dystonier, bade isolerte og kombinerte former, kan vaere autosomalt dominante, recessive, X-bundet
recessive eller relatert til feil i mitokondrielt DNA (se Tabell 3). Ervervede arsaker kan vere lesjoner i
sentralnervesystemet forarsaket av perinatale skader, infeksjoner, andre inflammatoriske tilstander,
inkludert autoimmune sykdommer, medikamenter, rusmidler, toksiner, vaskulzere lesjoner, neoplastiske
lesjoner og traumer (skader, kirurgi) som affiserer sentralnervesystemet, der lesjoner i mange omrader
har veert funnet assosiert med utvikling av dystoni. Dystoni kan oppstd ved lesjoner som affiserer sensori-
motoriske nettverk som involverer motoriske hjernebarkomrdder, thalamus, basalganglier, lillehjernen,
hjernestammen og ryggmargen. Ogsa lesjoner i det perifere nervesystemet kan sannsynligvis medvirke
til dystoni-utvikling, selv om dette i noe mindre grad er allment akseptert. Som ervervet arsak til dystoni
klassifiseres ogsa funksjonell (psykogen) dystoni. Idiopatiske tilfeller deles inn i sporadiske og familizere.

Klassifikasjon av dystoniens etiologi er selvsagt viktig fordi man i noen fa tilfeller kan rette behandling
direkte mot den primare sykdomsfremkallende faktor. De mest kjente eksemplene pa dette har til na
veert behandling med levodopa ved levodopa-responsive dystonier, behandling med kobberkelaterende
medikamenter ved dystoni sekundeert til Wilsons sykdom, behandling med ketogen diett ved
paroksysmal dystoni/dyskinesi relatert til Glutl-mangel, og med biotin og tiamin ved Biotin-Tiamin
assosiert basalgangliesykdom. Men listen over dystoni-sykdommer der behandling kan rettes mot de
sykdomsfremkallende mekanismene vokser stadig (om enn ikke sa raskt som vi gnsker), sd her ma vi sgke
oppdatert informasjon i egnede internasjonale databaser.

Ved dystoni som debuterer tidlig i livet vil det oftere enn hos voksne vare mulig d pavise en arsak,
enten ervervet eller genetisk. Utredning av dystoni hos barn bgr derfor i stgrre grad enn hos voksne
innebzere en intensiv jakt pd en underliggende sykdom. Det finnes imidlertid ogsd godartede,
forbigdende dystonitilstander hos barn. Bade hos voksne og barn ma man kjenne til visse tilstander som
lett kan feiltolkes som dystoni, gjerne kalt pseudodystoni. Disse blir i denne veilederen omtalt under
differensialdiagnostikk til de ulike dystonitilstandene. To eksempler er bikking av hodet til den ene siden
ved tumor i bakre skallegrop hos barn, og ved parese av nervus troklearis.

Dystoni som debuterer i voksen alder vil oftest veere fokal eller segmental i sin utbredelse, og vil oftere
vaere en isolert dystoni enn nar dystoni debuterer tidligere i livet. Men dystoni forekommer ogsa hyppig
ved parkinsonisme/nevrodegenerativetilstander, somledd i tremorsyndromer og ved blant andre Wilsons
sykdom (som kan debutere i voksen alder), multippel sklerose og andre nevroinflammatoriske tilstander
og ved cerebrovaskulaer sykdom. I de fleste tilfeller vil da dystonien imidlertid vaere ledsaget av andre
nevrologiske utfall, dog ikke alltid, og dystoni kan veere debutsymptom pa en slik underliggende sykdom.



Oppsummert fokuserer altsd den nye klassifikasjonen pa a beskrive de ulike dystoni-sykdommene langs
to akser; klinisk beskrivelse og etiologi. Slik blir den egnet, ikke bare til forskning, men ogsa til daglig
klinisk bruk, fordi den hjelper nevrologen d huske pa de ulike faktorene som bgr kartlegges ved anamnese,
klinisk undersgkelse og utredning av pasienter med dystoni. Alder ved symptomdebut og utbredelse av
dystonien i kroppen er i det daglige kliniske arbeidet svart viktige karakteristika i den diagnostiske og
behandlingsmessige evalueringen. Man ma f.eks. tenke pa helt forskjellige sykdommer dersom dystoni
debuterer i en fot i barnealder versus i sen voksen alder. Videre er det nyttig a tenke isolert dystoni versus
kombinert dystoni. God klinisk undersgkelse er viktig for & avdekke eventuell samtidig parkinsonisme,
myoklonus, chorea eller ataksi. Andre nevrologiske utfall, svikt i syn eller hgrsel, samtidige psykiatriske
symptomer, kognitive symptomer/mental retardasjon eller stagnasjon, og eventuelle dysmorfe trekk er
ogsa viktig & avdekke for & komme pa sporet av riktig etiologisk diagnose. Bdde den nye definisjonen og
klassifikasjonen av dystoni reflekterer etter var oppfatning langt bedre enn tidligere den kompleksiteten
som vi na vet finnes bade i kliniske uttrykksformer og i forhold til drsaker til dystoni.

Klassifikasjonen av de genetisk betingede bevegelsesforstyrrelsene er nad foresldtt endret av en
ekspertgruppe ledet av Christine Klein (2). Man har da gitt sykdommene navn ved a angi hovedfenotype
sammen med det muterte genet, f.eks. er tidligere DYT1 (tidlig debuterende, generalisert isolert dystoni)
blitt til DYT-TOR1A og DYTsa (klassisk autosomal dominant levodopa-responsiv dystoni) kalles na DYT/
PARK-GCHa1. Listen over de genetisk betingede bevegelsesforstyrrelsene skal fortlgpende oppdateres, og
vil kunne fungere som et godt oppslagsverk for klinikeren. Men som den nye klassifikasjonen av dystoni
understreker - observasjonen av de kliniske karakteristika er fortsatt grunnlaget for god diagnostikk av
dystoni-pasientene™

1

Det er viktig d vaere klar over - bade for pasienter og helsepersonell - at den stadige utviklingen innen genetisk forskning og annen
forskning ved dystonitilstander, forer til at det fenotypiske spektrum for de ulike sykdommene ofte utvides over tid. Derfor bgr man
ivurderingen av en dystonipasient ha et dpent sinn og ikke vaere for dogmatisk nar det gjelder typisk debutalder eller andre kliniske
kjennetegn ved kjente genetiske sykdommer. Bade nar det gjelder DYT1-dystoni, levodoparesponsiv dystoni, myoklonusdystoni,
PKAN, Wilsons sykdom og en rekke andre genetisk betingede dystoni-sykdommer, har man registrert en stor fenotypisk variasjon hos
manifeste baerere av det samme genet, bdde med hensyn til debutalder og klinisk bilde. Dette er en viktig grunn til at alle pasienter
med dystoni fortjener et minimum av utredning, serlig med tanke pé kjente underliggende sykdommer som kan og skal behandles
utover symptomlindrende behandling.



Tabell 3 Noen av de hyppigste/mest relevante dystonisykdommer med monogenetisk arsak

(per 2018)
GEN KLINISKE KARAKTERISTIKA ARVEGANG |TIDLIGERE
DYT-NR.
ISOLERT DYSTONI
TOR1A Debutibarndom, oftestien AD DYT1
‘ ekstremitet, generalisering i lgpet av
Generalisert f3 ar, cerviko-trunkal, men sjelden
cranial affeksjon
THAP1 Debutiungdom/ung voksen, ofte AD DYTé6
Gen./Segm. segmental og med laryngeal affeksjon
GNAL Debutivoksen alder, craniocervikal, |AD DYT25
Fokal/Segm. av og til trunkus og/eller
ekstremiteter
AR ogsa beskr.
KOMBINERT DYSTONI
GCH1 Oftest debutibarnear, dystoni AD DYTsa
som starterien legg/ben, men stor
fenotypisk variasjon. Dggnvariasjon.
| TH Debut infantilt-tidlig barndom, AR DYTsb
Dopa-Responsiv okulogyre kriser, mental retardasjon.
Dystoni
SPR Oftest debutibarnedar med hypotoni, |AR -
okulogyre kriser og bevegelses-
forstyrrelser. Kan ha forsinket
motorisk utvikling, sevnforstyrrelser.
Dystoni med ATP1A3 Rapid-onset dystoni-parkinsonisme AD DYTi2
parkinsonisme (chorea senere)
Myoklonus- SCGE Myoklonier (alkoholresponsive) og/ AD DYT11
dystoni eller dystoniinakke, armer, evt. ogsa
ibena.
Psykiatriske symptomer, oftest
tvangslidelse, angst.
PRRT2 Paroksysmal kinesiogen dyskinesi AD DYT10
Paroksysmale |MR1 Paroksysmal ikke-kinesiogen AD DYT8
dyskinesier, dyskinesi
med dystoni SLC2A1 Paroksysmal anstrengelsesutlgst AD DYT18/DYT9
dyskinesi
DYSTONI SOM LEDD I KOMPLEKSE SYNDROMER
Nevro- ATN1 DRPLA (dentatorubral-pallidolysian | AD -
degenerative atrophy)
tilstander HTT Huntington sykdom AD -




Multiple Leigh sykdom. Uttalt generalisert AR/ maternell
kjerne- og | dystonimed striatal nekrose (MR) og
mtDNA ofte bulbeer affeksjon (hjernestamme
gener tegn)
Mitokondrie- mtDNA Lebers hereditaer optisk nevropati. maternell
sykdom Subakutt smertelgs synstap uni- eller
bilateralt.
TIMMBA | Mohr-Tranebjaerg syndrome. X-bundet
Oromandibular dystoni, hgrselstap,
optisk nevropati
Andre HPRT Lesch-Nyhan syndrome. Selv- X-bundet
metabolske mutilering, gkt urinsyre i plasma og
forstyrrelser urin.
GCDH Glutarsyreuri type I. Makrocefali, AR
encephalopatiske kriser.
GLB1 GMa1 gangliosidose type III AR
SLC19A3 Biotin-tiamin responsiv basalganglie- | AR
sykdom. Episoder med encfalopati
og pilepsy. MR: Multiple corticale
lesjoner. Bilateral striatal nekrose.
ATP7B Wilson'’s sykdom. Klinisk: AR
Tremor hyppigst, sa dystoni. Ev
parkinsonisme. Nevro-psykiatri.
Migrene. Epilepsi.
Leveraffeksjon+/-. MR: Hypersignal AR
i hvit substans, hyposignal i
basalganglier, nu. dentatus
SLC30A10 | Hypermanganesemi AR
NBIA - Pantotenat-kinase assosiert AR
PANK2 nevrodegenerasjon (PKAN)
Andre ACTB Dystoni-dgvhet syndrom (devhet i AD
barnealder, dystoni i pubertet, milde
dysmorfe trekk (Baraitser-Winter
syndrom)
KMT2B Generalisert dystoni med debut i AD

barne-eller ungdomsar, oftest med
dystoniiet ben, etterhvert betydelig
cranial, laryngeal og cervical
involvering

Kan ha forsinket psykomotorisk
utvikling, herselstap, psykiatrisk
komorbiditet




4 Klinikk

Kapitlet tar for seg ulike former for dystoni, organisert etter dystoniens utbredelse i kroppen (fokal,
segmental, generalisert, multifokal og hemidystoni). Mulige arsaker, diagnostisering og behandling
presenteres. Hovedvekten er lagt pa fokale dystonier som rammer kun én enkelt kroppsregion, og spesiell
oppmerksomhet er gitt cervikal dystoni som affiserer nakke-/halsmuskulatur og er den vanligste formen
for dystoni hos voksne. Dystoni hos barn er samlet i et eget punkt til slutt i kapitlet.

4.1 FOKALE DYSTONIER
4.1.1 Cervikal dystoni

4.1.1.a Innledning og epidemiologi

Cervikal dystoni (CD) er en fokal dystoni som rammer nakke- og halsmuskler. Ufrivillige kontraksjoner i
den involverte muskulaturen fgrer til repeterte bevegelser av hode og nakke/hals (og til dels skuldre), og
etter hvert tendens til feilstilling av hode/hals. Tilstanden er ofte ledsaget av smerter. CD er den vanligste
formen for dystoni hos voksne. Estimert prevalens i Norge er pA minimum 13 per 100 000, basert pd en
sykehusbasert epidemiologisk undersgkelse i Oslo (1). Median debutalder er 40 dr, men sykdommen kan
debutere fra 2. til 7. dekade. Arsaken til at 60-65 % av pasientene er kvinner er lite studert og ukjent.
Det er imidlertid flere faktorer som peker mot at kvinnelige kjgnnshormoners pavirkning pa hjernen kan
vaere en patofysiologisk faktor ved dystoni - som at hyppigste debutalder sammenfaller med slutten av
kvinners reproduktive alder, at CD kan forverres under deler av menstruasjonssyklus (2), og at CD kan
oppsta forbigaende i forbindelse med graviditet (sakalt dystonia gravidarum).

Normal kontroll av hodebevegelser avhenger av samspillet mellom mer enn 20 par muskler som forbinder
hodet, nakkevirvelsgylen og skulderbuen. Voluntzere og reflektoriske hodebevegelser som er viktige for
at vi skal kunne orientere oss i rommet og holde kroppen i balanse samtidig skjer i tre plan; aksialplanet
(rotasjon), frontalplanet (sidefleksjon) og sagittalplanet (fleksjon/ ekstensjon). Ved CD kan de ufrivillige
hodebevegelsene derfor ha fglgende komponenter: Rotasjon (torticollis), sidefleksjon (laterocollis),
fleksjon (anterocollis) og ekstensjon (retrocollis). I tillegg sees hyppig elevasjon og/eller fremoverfgring
av skulder. Tabell 4 viser de viktigste musklene involvert ved cervikal dystoni. I en del tilfeller kan
flere og dypereliggende muskler vaere aktuelle & injisere med botulinumtoksin, for dette vises det til
spesiallitteratur.

Tabell 4 Oversikt over nakkebevegelser og de viktigste musklene involvert ved cervikal dystoni?

NAKKEBEVEGELSE MUSKLERINVOLVERT
Rotasion Ipsilaterale SPLC, LEVSC,

) TRAP, Kontralaterale SCM

. Ipsilaterale SPLC, LEVSC,

Laterofleksjon TRAP, SCM, SCAL (alle)
Fleksion Bilaterale SCM, SCAL ANT,

) dype fleksormuskler
Ekstension Bilaterale SPLC, TRAPocc,

J SEMISPIN

Skulderelevasjon Ipsilaterale TRAP, LEVSC

I en studie av 300 pasienter med CD hadde 66 % ufrivillige hodebevegelser i mer enn ett plan, 82 % hadde
torticollis, 42 % laterocollis, 29 % retrocollis og 25 % anterocollis (3). Dyston hodetremor ble observert
hos 60 % av pasientene. Hodetremor ved dystoni viser seg oftest som en «nei-bevegelse» av hodet, men

2
SPLC = M. splenius capitis; LEVSC = M. levator scapula; TRAP = M. trapezius; SCM = M. sternocleidomastoideus; SCAL ANT= M.
scalenus anterior; SEMISPIN = M. semispinalis capitis



kan ogsa fremstd som en «ja-bevegelse», eller en blanding av de to. Hos omkring %5 av pasientene opptrer
cervikal dystoni som ledd i en segmental dystoni. Dystone bevegelser sees da foruten i nakken ogsa i en
eller to neerliggende kroppsregioner, som ansikt (blefarospasme, orofaciomandibulaer dystoni), larynx
(spasmodisk dysfoni), overekstremiteter (skrivekrampe, annen hand-/armdystoni) eller trunkus (se egne
kapitler). Hvis trunkus og nakke er affisert sammen med en av ekstremitetene, bar tilstanden klassifiseres
som generalisert.

4.1.1.b Etiologi og patofysiologi

Ved isolert CD er arsaken ukjent, men familizer opphopning har vaert pavisti omkring 10-15 % av tilfellene
(4). Deterilgpetav de siste arene blitt pdvist nye genvarianter i familier med isolert dystoni, der CD opptrer
som primaer fenotype. Nar man undersgkte for disse i en stor amerikansk studie med 1000 CD-pasienter,
fant man imidlertid en mulig genetisk arsak hos kun 0,8 %, til tross for at 14 % hadde andre i familien
med dystoni (5). I sveert sjeldne tilfeller har fokal CD veert beskrevet hos pasienter med genvarianter som
vanligvis gir generalisert dystoni (6).

CD kan isjeldne tilfeller oppsta som et av symptomene (sekundeert) ved annen underliggende nevrologisk
sykdom, f.eks. multippel sklerose og Parkinsons sykdom, etter iskemisk, anoksisk eller traumatisk
hjerneskade, ogsombivirkningavmedikamenter.Idetilfeller der detkanpavisesstrukturellelesjoner, sees
disse oftest i hjernens basalganglier (oftest putamen eller globus pallidus) (7), men lesjoner i lillehjernen
og i den cervikale delen av ryggmargen har ogsad veert satt i sammenheng med CD. Medikamenter som
kan lede til dystoni er seerlig midler mot psykose (tradisjonelle og atypiske neuroleptika), men ogsa vanlig
brukte kvalmestillende midler og andre midler brukt mot angst og depresjon (SSRI/SNRI) kan gi dette.

Patofysiologien ved dystoni generelt og ved CD spesielt er for det meste dessverre fortsatt ukjent. Det har
lenge veert kjent at redusert inhibisjon i den sensori-motoriske integrasjonen av bevegelser pa flere nivier
av sentralnervesystemet spiller en viktig rolle (8). Nyere studier indikerer ogsa at dystoni kan oppstd som
resultat avat evnen til plastiske endringerihjernen er stgrre enn normalt i sensori-motoriske omrader (9).

4.1.1.c Diagnostikk

Kliniske symptomer og funn

Debutsymptomet er ofte bare en stivhetsfglelse i nakken, som etterfglges av svak og intermitterende
tendens til ufrivillig bevegelse av hodet i bestemte situasjoner (stress, gange, annen aktivitet). Gradvis
blir de dystone bevegelsene hyppigere og mer intense, og det blir vanskeligere a holde hodet i ngytral
stilling. Det vil da ofte allerede foreligge en viss skjevstilling i nakken, og det kan vaere vanskelig a bevege
hodet i motsatt retning av skjevstillingen. Omkring 3 av pasientene plages av smerter i den affiserte
muskulaturen. Fysisk aktivering generelt, psykisk og fysisk stress, og sosial oppmerksomhet vil ofte
forverre tilstanden, mens avslapning, rolige omgivelser og stgtte til hodet bedrer den. Intensiteten av de
ufrivillige hodebevegelsene kan ofte, szerlig i den forste fasen av sykdommen, reduseres ved at pasienten
bergrer kinn, hake eller bakhode med handen, sdkalt sensorisk triks. Ofte vil intensiteten ogsa reduseres
nar den ene eller begge armene beveges, dette kalles geste antagoniste. Effekten av slike sensori-motoriske
triks avtar oftest med lengre varighet av sykdommen.

Hvordan stille diagnosen?

Diagnosen baserer seg primaert pa a gjenkjenne de typiske symptomene samt funn ved klinisk under-
spkelse. Det er svart viktig for legen a kjenne til at symptomer kan variere med situasjonen, slik at man
ikke oppfatter denne variabiliteten som noe som gir grunn til 3 tvile pa at tilstanden er reell. Ved klinisk
undersgkelse bgr legen observere de ufrivillige bevegelsene bade i ro og ved aktivering av kroppen,
som ved ulike tester av motorikk i armer og bein, bade i sittende og stdende stilling, og ved gange.
Bevegelsesmgnsteret analyseres, og de involverte musklene identifiseres og palperes. Ofte vil musklene
palperes som spente/stramme og hypertrofiske. Aktive bevegelsesutslag i nakken testesisittende stilling,
ogviltypisk vaere redusertimotsatt retning avden mest aktive ufrivillige bevegelsen. Passive utslag testes
i liggende stilling. De ufrivillige muskelkontraksjonene vil da ofte vaere betydelig redusert, og passiv
bevegelighet kan veere helt normal. Hos en liten undergruppe av pasientene kan imidlertid det a legge
hodet pa puten trigge ufrivillige bevegelser.

Legens erfaring med bevegelsesforstyrrelser vil veaere viktig i forhold til & kunne skille dystone bevegelser
fra andre ufrivillige bevegelser som tremor, koreatiske bevegelser, myoklonus og tics, samt & vurdere om
pasienten har tegn til dystoni i kroppen for gvrig. Dette krever ofte ikke bare nevrologisk ekspertise, men



ogsa spesialkompetanse innen nevrologiske bevegelsesforstyrrelser. Allmennleger (fastleger) og andre
ikke-nevrologer bgr imidlertid kunne erkjenne at pasienten har en tilstand med unormale, ufrivillige
hodebevegelser, med eller uten skjevstilling i nakken, og henvise pasienten til naermeste nevrologiske
spesialavdeling/poliklinikk. Nevrologen bgr gjore en fullstendig klinisk nevrologisk status, som ved
typiskisolert CDvil veere normal utover de ovenfor beskrevne typiske funn. Nevrologen bgr observere ngye
om det er tegn til dystoni ogsa i andre kroppsregioner, og om det er ledsagende nevrologiske symptomer
og funn som gir mistanke om kombinert dystoni (med andre ledsagende bevegelsesforstyrrelser) eller et
enda mer sammensatt symptombilde.

Det finnes ingen supplerende undersgkelser som kan bekrefte diagnosen CD. Noen supplerende
undersgkelser ber likevel utfgres for & utelukke annen underliggende nevrologisk sykdom. Magnet-
tomografi av hode/hjerne og cervikalavsnittet av columna/medulla spinalis ber alltid gjeres. Omfanget
av utredning utover dette avhenger av om debutalder, utvikling og forlgp er typisk for isolert CD, om det
dreier seg om en fokal CD eller om den er del av en mer omfattende dystoni. For aktuelle undersgkelser, se
tabell 5.

Tabell 5 Undersgkelser ved diagnostikk
UNDERSQKELSER

Magnettomografi
» hode/hjerne
o cervikalavsnittet avryggseyle og ryggmarg

Blodprever
o bred generell screening (hematologi, SR, CRP, elektrolytter, lever- og
nyreprgver, fritt T3 og T4, TSH, vitamin B12, folat)

Iutvalgte tilfeller:
 kobber og ceruloplasmin i serum
e blod til DNA-ekstraksjon/genetiske undersgkelser

Andre undersgkelser som kan vurderes:

e spinalvaeskeanalyser

» kobberidegnurin (ngdvendig ved mistanke om Wilsons sykdom)
» EEG

e DaTscan

4.1.1.d Differensialdiagnoser

Hodetremor som ledd i sdkalt essensiell tremor eller en isolert fokal hodetremor er de tilstandene som
lettest vil kunne forveksles med CD. Dyston hodetremor er ofte mer uregelmessig i sin amplitude enn
hodetremor ved klassisk essensiell tremor, mer urytmisk og vil gi tendens til skjevstilling av hodet, noe
essensiell hodetremor ikke gir. Ledsagende aksjonstremor i overekstremiteter, som er et kriterium for
diagnosen essensiell tremor, kan ogsa sees ved dystoni, men har da oftere en klar sideovervekt. Siden
vi fortsatt vet lite om arsaker og patofysiologiske mekanismer bak bade dyston og essensiell hode- og
armtremor, er det peridagusikkert om det er grunnlag for d sette et skarpt skille mellom disse tilstandene.

Motoriske tics rammer oftest ansiktsmuskler, men kan ogsd ramme nakke-/halsmuskler. Tics kan
undertrykkes av pasienten, og vedkommende vil ofte fole en reduksjon av den indre spenningen
etter at bevegelsen er utfert. Dette er ikke tilfelle ved dystoni. Myoklonus rammer ogsa relativt
sjelden nakkemusklene alene. Ved myoklonus og tics er varigheten av muskelkontraksjonene oftest
betydelig kortere enn ved dystoni, men varigheten av muskelkontraksjonene kan alene ikke brukes til
a skille disse ufrivillige bevegelsene fra hverandre. Ved en spesiell form for genetisk betinget dystoni,
myoklonus-dystoni, kan bade dystoni og myoklonus sees samtidig, oftestiansikt, nakke eller proksimalti
overekstremiteter. Arvegangen erautosomal dominant og genvarianter kan pavisesiepsilon-sarkoglykan-
genet pd kromosom 7 (10) hos et mindretall av pasientene.

CD kan sees som et symptom ved en rekke hjernesykdommer, seerlig de som rammer basalgangliene, som
Wilsons sykdom, Huntingtons sykdom og Parkinsons sykdom, samt ved noen varianter av spinocerebellar
ataksi. Dystoni kan veere et debutsymptom ved slike sykdommer, dog er det sjelden at cervikal dystoni er
det eneste funnet i slike tilfeller.



@kt spenninginakkemuskler og skjevstilling avhodet kan ogsa opptre uten at det foreligger noen dystoni;
sdkalt pseudodystoni. Dette kan bl.a. sees ved betennelsestilstander og traumer i nakkensledd og blgtvev,
ved sakalt medfedt torticollis og etter gjennomgatt skade av m. sternokleidomastoideus (ev. trapezius)
ved fgdselen. En pasient med n. troklearis-affeksjon vil ogsa ha tendens til 3 holde hodet i en skjevstilling
for 3 oppna samsyn (bikker mot uaffisert side). Hos barn kan romoppfyllende prosesser i bakre skallegrop
ledsages av en skjevstilling i nakken, som inntas ubevisst for & avlaste det gkte trykket intrakranielt. Ved
alle disse eksemplene pd pseudodystoni vil skjevstillingen vere tilneermet konstant, og pasienten har
ikke ufrivillige, repeterte bevegelser slik man ser ved en ekte dystoni.

4.1.1.e Kartlegging av pasientens tilstand

Det er utviklet flere kliniske skalaer for d evaluere alvorlighetsgraden ved CD. Den beste og mest brukte
er TWSTRS (Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale), som bestar av tre separate deler: En
legebasert motorisk (Severity) skar samt en funksjonsvikt (Disability)-skar og en smerteskar (se vedlegg).
Det er ogsd utviklet to sykdomsspesifikke selvrapporteringsskjemaer for helserelatert livskvalitet;
Cranio-cervical Dystonia Questionnaire (CDQ-24) og Cervical Dystonia Impact Profile (CDIP-58). Bare den
forste av disse er forelgpig oversatt til norsk (se vedlegg). Man kan ogsa bruke den mye brukte skalaen for
generell helserelatert livskvalitet; Short-Form 36 Health Survey (SF-36) som er oversatt til norsk. I tillegg
til ovenstaende kan det vaere aktuelt 3 kartlegge symptomer pa angst og depresjon. Hospital Anxiety and
Depression scale (HAD) er tilpasset personer med somatisk sykdom, er oversatt til norsk og er rask a fylle
ut for pasienten. Beck Depression Index (BDI) og Beck Anxiety Index (BAI) inneholder derimot mange
spersmal om kroppslige symptomer, og kan derfor egne seg darligere hos pasienter med somatisk sykdom.

Erfaringen gjennom mange ars bruk av TWSTRS ved Rikshospitalet er at den er en god og dekkende skala,
som i de fleste tilfeller er tilstrekkelig. Har man en skdr pa pasienten for behandling, er dette et godt
utgangspunkt for senere evalueringer (f.eks. en gang i aret, eller far og 4 uker etter en behandling der
man har gjort en vesentlig endring av behandlingsregimet ved botulinumtoksin-injeksjoner). Den kan ev.
suppleres med HAD og livskvalitetsskjemaer ved behov (se kapittel 6).

4.1.1.f Behandling

Botulinumtoksin-injeksjoner

Injeksjoner av Botulinumtoksin (BTX) i de involverte nakkemusklene er farstevalg i behandlingen av CD
(for grunnleggende prinsipper ved BTX-behandling vises det til kapittel 7.1.1.). Alle de tre preparatene
med BTX type A og det ene preparatet med BTX type B som per i dag er tilgjengelig for terapeutisk
bruk, har CD som indikasjon. BTX type A i form av Botox® (onabotulinumtoksinA) ble tatt i bruk mot
CD i Norge (Rikshospitalet) i 1990 (11), og to andre BTX type A-preparater ble senere registrert (Dysport®
- abobotulinumtoksinA og Xeomin® - incobotulinumtoksinA). BTX type B har veert tilgjengelig i Norge
siden 2001 (Neurobloc®). Dosen av BTX angis i «museenheter» (Mouse Units, MU eller U, der 1 MU er
mengden BTX som tilsvarer median letal dose ved intraperitoneal injeksjon i mus.) Det er feil & bruke
betegnelsen internasjonale enheter (IE) om BTX, siden hvert preparat pa markedet er unikt og den korrekte
enheten er altsd «museenheter». Til daglig, og i pasientjournaler, anbefaler vi a bare bruke ordet enheter
(som kan forkortes til E), men man ma alltid samtidig spesifisere hvilket av medikamentene som er brukt.

Selv om Botox, Dysport og Xeomin inneholder samme aktive substans (BTX type A), er de fremstilt pa tre
forskjellige mater. Bade prekliniske og kliniske studier viser at det dreier seg om tre ulike preparater, med
litt ulike egenskaper. Det er derfor ikke vitenskapelig grunnlag for a bruke en helt fast omregningsfaktor
preparatene imellom nar det gjelder dosering. Tabell 6 viser vanlige totaldoser avde ulike BT X-preparatene
ved oppstart og videre behandling av CD basert pa anbefalinger fra produsentene, oppdatert litteratur
og klinisk erfaring. Hgyere doser enn maksimalt anbefalt i tabellen kan overskrides i szerlige tilfeller av
erfarne behandlere, som kjenner aktuelle pasient godt fra tidligere injeksjoner.

Botox, Dysport og Neurobloc har alle vist overbevisende effekt ved CD gjennom en behandlingssyklus i
placebokontrollerte, randomiserte og dobbeltblinde studier (12-15). Det er gjort fa gode sammenliknende
studier av disse tre preparatene mot hverandre. Generelt kan man per i dag pa vitenskapelig grunnlag
ikke hevde at ett av BTX type A-preparatene bgr foretrekkes fremfor de andre. Det sist registrerte
preparatet Xeomin®, der den ikke-toksiske delen av BTX A-proteinkomplekset er fjernet, er funnet & ha
lik effekt og bivirkningsprofil som Botox i en kontrollert «non-inferiority»-studie (16). BTX type B har vist
god effekt ogsa hos CD-pasienter som har dannet ngytraliserende antistoffer mot BTX type A (17). I en
sammenliknende studie av BTX type A (Botox®) og type B (Neurobloc ®), var grad og varighet av effekt



ikke signifikant forskjellig, men bivirkningene svelgvansker og munntgrrhet var signifikant hyppigere
med type B-toksinet (18). BTX type B er ogsa assosiert med tendens til systemiske autonome bivirkninger
(19). Den viktigste grunnen til at BTX type B kun anbefales brukt hos CD-pasienter som har dannet
ngytraliserende antistoffer mot type A-toksinet, er at flere undersgkelser viser at type B-toksinet er mer
immunogent enn type A-toksinet (20), ogsd nar det gis til pasienter som ikke har fatt BTX tidligere (21).
Dersom en pasient far BTX type B forst og utvikler antistoffer, er det stor sjanse for kryssreaksjon med BTX
type A, og dermed manglende effekt ogsd av det.

I den kliniske hverdag kan evaluering av om pasienten har dannet antistoffer mot BTX type A undersgkes
ved 4 injisere 2 x 10 enheter Botox/Xeomin eller 2 x 50 enheter Dysport i to folder av m. frontalis pd
den ene siden av pannen, og et tilsvarende volum fysiologisk saltvann pa den andre siden, blindet for
pasienten. Ved avlesning av testen etter 3-4 uker tolkes redusert evne til rynking/utglatting av pannen
som positiv test. Dette bekrefter fortsatt biologisk funksjon av toksinet, og pasienten har da ikke dannet
ngytraliserende antistoffer. Omvendt vil en negativ test indikere ngytraliserende antistoffer. I tillegg til
m. frontalis-testen, kan man ogsa pavise ev. dannelse av antistoffer (sdkalt Mouse Protection Assay), for
dette vises det til spesiallitteratur.

Bivirkningene av BTX-behandling ved CD er generelt f3, milde og alltid forbigdende. Den viktigste
bivirkningen er svelgvansker, som forarsakes av migrasjon av toksinet til neaerliggende svelgmuskler.
Svelgvanskene opptrer typisk etter ca. 1 uke, og varer gjennomsnittlig 1-2 uker. Aspirasjonspneumoni
som folge av svelgvansker er rapportert som en sjelden, men alvorlig bivirkning av BTX-injeksjoner.
Forsiktighet md utvises hos eldre, personer med tynn hals, og sarlig hvis m. sternokleidomastoideus
injiseres bilateralt ma dosen holdes sd lav som mulig. Ved samtidig antikoagulasjonsbehandling ber INR-
verdien vaere kjent og ikke for hgy for injeksjoner gis. Alvorlige allergiske reaksjoner er rapportert, men
er svert sjeldne. Pasienter bgr observeres i minst 20 min. av helsepersonell etter fgrste injeksjon med en
ny type toksin.

Langtidseffekt av behandling med BTX type A ved cervikal dystoni

Det er selvsagt sveert viktig at behandling som gis for en kronisk lidelse har vedvarende effekt. Det har
etter hvert kommet en god del studier av dette. I en tidlig dpen, prospektiv studie med 1 ars oppfelgingstid
ble alvorlighetsgrad av CD redusert med gjennomsnittlig 50 % sammenliknet med for behandlingsstart,
men 16 % stoppet behandlingen grunnet utilfredsstillende respons (22). I en annen dpen, prospektiv
studie med gjennomsnittlig behandlingsvarighet pa vel 3 dr, fant man ogsa en signifikant reduksjon av
alvorlighetsgrad av sykdommen i lgpet av behandlingsperioden, men 17 % av pasientene hadde darlig
effekt (23). I denne studien ble ikke livskvalitet eller psykiske plager evaluert.

Tabell 6 Anbefalte* totalt injiserte doser botulinumtoksin ved cervikal dystoni.

XEOMIN @ A 100 (-150) 100-200 250-300
Serotype Startdose Vedlikehold Maksimalt
BOTOX @ A 100 (-150) 100-200 250-300
DYSPORT © A (300-) 500 500-1 000 1000-1 500
NEUROBLOC ® |B** 10 000** 10 000-15 000 |15000-20 000

*Basert pa produsentenes anbefalinger og klinisk erfaring fra Oslo Universitetssykehus, Rikshospitalet. Hoyere doser enn
maksimal kan overskrides i serlige tilfeller. Alle doser er angitt i museenheter (Mouse Units). ** NB! Anbefales kun nar resistens
mot botulinumtoksin type A foreligger.

I en studie gjennomfert pa Rikshospitalet av 78 pasienter med CD som hadde fitt behandling i gjennom-
snittlig fem ar (1,5-10 ar), ble effekten fortsatt karakterisert som god hos 67 % ved evaluering bade av
pasient og behandlende nevrolog. Jkende varighet av behandlingen var ikke assosiert med darligere
langtidseffekt (24). Helserelatert livskvalitet i denne pasientgruppen var gjennomsnittlig bare redusert
med 0,5-0,9 standardavvik i forhold til gjennomsnittet hos personer i samme kjonn- og aldersgruppe i
befolkningen ellers (25). Mer alvorlig sykdom og/eller symptomer pa depresjon var assosiert med redusert
livskvalitet. Symptomer pd depresjon ble observert hos under 20 % av pasientene, men var over tre ganger
sd hyppigigruppen med utilfredsstillende langtidseffekt i forhold til gruppen med vedvarende god effekt
(25). Andel pasienter som deltok i inntektsgivende arbeid ble redusert fra 84 % ved sykdomsdebut til 47 %
ved start av BTX-behandling, men gkte igjen som fglge av behandlingen til 65 % med behandling hos
pasienter under 55 ar (26).



Annen medikamentell og stgttende behandling

Perorale medikamenter har i liten grad veert undersgkt i dobbelt-blinde, placebokontrollerte studier ved
CD. Klinisk erfaring internasjonalt og nasjonalt (stottet av noen sma eller retrospektive studier) viser
at benzodiazepiner (szrlig klonazepam, men ogsa diazepam og oksazepam) kan ha en lindrende effekt
(27). Medikamentet bgr tilbys pasienter som supplement til BTX-behandling ved behov for dette. Doser
av klonazepam pa 0,5 mg x 1-3 kan ofte veere tilstrekkelig. Enkelte pasienter kan ogsd ha nytte av kun
0,5 mg ved behov. Det er viktig a veere oppmerksom pa restriksjoner som gjelder for bilkjering ved bruk
av denne medikamentgruppen (se kapittel 7). Antikolinerge medikamenter som trihexphenidyl er
dokumentert d ha effekt ved generalisert dystoni (28), men det foreligger ikke dokumentasjon om effekt
ved CD. Levodopa bar forsgkes hos pasienter med tidlig debut og andre forhold som tilsier at det kan dreie
seg om levodoparesponsiv dystoni, somisjeldne tilfeller er beskrevet a kunne arte seg som enren CD. Bruk
av smertestillende medikamenter bgr hvis mulig begrenses til paracetamol og/eller NSAIDs, men ved mye
smerter som ledd i alvorlig CD dystoni kan opioider vaere ngdvendig.

Fysioterapi gitt etter spesielle retningslinjer kan veere en viktig stgttende behandling for mange pasienter
med CD, og det vises for neermere omtale av dette til eget avsnitt om fysioterapi ved dystoni.

Dyp hjernestimulering

Dyp hjernestimulering i det interne segment av globus pallidus (GPi) ble forst etablert som en effektiv
behandling hos utvalgte pasienter med alvorlig isolert segmental og generalisert dystoni (28, 29). Fordi
effekten av dyp hjernestimulering hos disse pasientene viste seg a vare spesielt god pa den cervikale/
aksiale komponenten av slik dystoni, ble metoden ogsa forsgkt ved CD. Flere publikasjoner av dpne eller
enkeltblindede pasientserier, inkludert en fra Oslo universitetssykehus, Rikshospitalet viste lovende
resultater av slik behandling ved medikamentelt intraktabel CD (30). En internasjonal kontrollert studie
(med deltakelse fra Oslo universitetssykehus, Rikshospitalet) viste ogsa klar bedring i gruppen som fikk
stimulering versus de som fikk sakalt sham-stimulering (31). Isolert CD, enten den er fokal eller segmental,
anses derfor i dag som en etablert indikasjon for dyp hjernestimulering i GPi. For neermere omtale av
denne behandlingsformen, og retningslinjer for utvelgelse av egnede pasienter for slik behandling, vises
det til eget avsnitt om dyp hjernestimulering i kapittel 7.

4.1.1.g Konklusjon

CD er den vanligste formen for primaer dystoni, men da tilstanden er relativt sjelden kan pasienter
fortsatt oppleve at legen de forst sgker ikke kjenner til tilstanden. Pasienten bgr av allmennleger og ikke-
nevrologer henvises til nevrologisk spesialavdeling for neermere diagnostikk og behandling. Injeksjoner
med BTX i den affiserte nakkemuskulaturen er fgrstevalg i behandling av denne tilstanden, og bgr tilbys
sd snart diagnosen er stilt. Behandlingen gir god effekt hos majoriteten av pasientene, ogsa etter mange
ars behandling. Fysioterapi kan vare et viktig supplement, og ber gis av fysioterapeuter med dystoni-
kompetanse. Pasienter som pa tross av adekvat behandling med BTX, og ev. annen medikamentell og
stottende behandling, fortsatt er betydelig plaget og har redusert livskvalitet, bgr henvises til vurdering
for dyp hjernestimulering.

4.1.2 Blefarospasme /gvre ansiktsregion

Blefarospasme er en fokal dystoni som kjennetegnes ved repetitive, kraftfulle, ufrivillige lukninger av
gynene. Blefarospasme starter ofte med en fglelse av irritasjon i gyet («tgrre gyne») og gkt tendens til
blunking. Betegnelsen «essensiell blefarospasme» brukes nar de ufrivillige bevegelsene er begrenset til de
periorbitale musklene (orbicularis oculi - periorbitale, preseptale eller pretarsale del, frontalis, corrugator
og procerus) (1). En sensitiv og spesifikk diagnostikk-veileder basert pa objektive kriterier er utviklet (2).
Mange pasienter med blefarospasme har ogsa spasmer i andre ansiktsmuskler, som kjevemuskler,
periorale, faryngeale oglaryngeale muskler. Nar ansiktsmuskler i nedre gebet er involvert i tillegg til gvre
gebet, er korrekt diagnose kranial dystoni (Meiges syndrom), som klassifiseres som en segmental dystoni.
For diagnosen blefarospasme stilles bgr irritative gyesykdommer utelukkes.

Sammentrekningen av orbicularis oculi-musklene gjgr at gyenbrynene senkes, det sdkalte positive
Charcot-tegn. Blefarospasme er alltid bilateral og symmetrisk, men kan en kort periode initialt kun
affisere det ene gyet. Tilstanden progredierer gjerne over tid og kan i praksis etter hvert gjore pasienten
funksjonelt blind. Symptomene er minst uttalt om morgenen, gker utover dagen og forsvinner helt under
sgvn. Utenders aktivitet, samt fysisk og psykisk stress gker spasmene. Fotofobi er vanlig hos pasienter med
blefarospasme. Lys er ikke bare ubehagelig, men gker ogsa gyelokkspasmene. Det synlige lysspektrum



er fra 380 til 750 nm, og enkelte rapporter viser at filtrering av lyset reduserer symptomene. Det er et
interessant spgrsmal hvorvidt det a redusere lyset i enkelte deler av spekteret vil pavirke tilstanden mer
enn en total reduksjon av lys. Spesielt FL-41 linser, som blokkerer blatt lys kan vare effektive (3). Som ved
andre fokale dystonier kan symptomene dempes av taktile stimuli, f.eks. bergring av ansiktet. Det finnes
flere skjemaer som graderer alvorlighetsgraden av blefarospasme. Det mest brukte er Jankovic Rating
Scale (JRS), som bade registrerer styrken og frekvensen av spasmene (2). En nyutviklet gradering ser pa
graden, varigheten og hyppigheten avspasmene (4). Etannet pasientrapportert skjemalegger hovedvekten
pa hvordan blefarospasme pavirker pasientens livskvalitet: Blepharospasm Disability Index (BSDI) (5,6).

4.1.2.a Etiologi og patofysiologi

Arsaken til blefarospasme er ukjent. Tilstanden er i de aller fleste tilfeller (ca. 90 %) primazr/ idiopatisk,
men kan ogsa sees sekundaert til en rekke nevrodegenerative sykdommer. Som ved andre fokale dystonier
er det beskrevet tilfeller av familiser opphopning, som indikerer en genetisk faktor. Epidemiologisk er
det beskrevet en hgyere frekvens av blefarospasme hos pasienter med tilstander som gir tgrre gyne, som
kan indikere at dette kan vare en perifer, utlesende faktor hos noen pasienter. Nevrofysiologisk er det
beskrevet redusert inhibisjon/senket terskel for utlgsning av blunkerefleksen, som ogsa er beskrevet ved
CD. Ogsa en del andre funn ved spesielle nevrofysiologiske studier og billeddannende teknikker trekker i
retning av at blefarospasme kan ha felles etiologiske og patofysiologiske faktorer/symptomer med andre
fokale og segmentale dystonier med debut i voksen alder (7).

4.1.2.b Epidemiologi

Forekomsten av blefarospasme varierer i forskjellige oversiktsstudierer. En undersgkelse utfert i Oslo
viste f.eks. 4,7 per 100 000 innbyggere (8). De fleste studier viser at blefarospasme debuterer i hgyere alder
enn andre fokale dystonier, med gjennomsnittlig debutalder 55 ar (9). Sykdommen er mest vanlig blant
kvinner. Det er en stgrre tendens til spredning av dystonien til andre kroppsdeler sammenliknet med
andre typer dystonier. I en studie fulgte man 602 pasienter med blefarospasme over tid. 31 % av disse
pasientene viste utbredelse av spasmene til andre kroppsdeler, mens en slik tendens var observert bare i
9 % av tilfellene hos en gruppe pasienter med CD. De fleste spredninger skjedde innen 2 ar etter debut av
blefarospasmen (10).

4.1.2.c Pyeapningsapraksi

En tilstand som likner blefarospasme er gyedpningapraksi, definert som intermitterende manglende
evne til & dpne gynene spontant eller pA kommando, uten at det foreligger muskelparese eller synlige
kontraksjoner av orbicularis oculi-muskelen. Manglende kontraksjon av orbicularis oculi-muskelen
kan f.eks. demonstreres ved EMG-registrering. En vellykket gyedpning etterfolges ofte av en ufrivillig,
vedvarende gyelukking. Tilstanden kan skyldes feil ved kontraksjon av levator palpebrae-muskelen,
mens andre mener at gkt aktivitet i den pretarsale del av orbicularis oculi-muskulaturen er arsaken (11).
Omtrent 10 % av blefarospasme-pasientene har i tillegg gyedpningsapraksi. Tilstanden forekommer ofte
hos pasienter med Parkinsons sykdom og ved andre basalgangliesykdommer, og er beskrevet hos opptil
30 % av parkinsonpasienter som behandles med dyp hjernestimulering i de subthalamiske kjerner.
Pyeapningsapraksi forekommer ofte kombinert med blefarospasme, men en isolert/primaer form av
gyeapningsapraksi er heller ikke uvanlig. @yeapningsapraksi kan forveksles med blefarospasme, men
ved gyedpningsapraksi sees en heving av gyebrynene under ufrivillig gyelukning, som er det motsatte av
det en ser ved blefarospasme. Etter en periode med ufrivillig gyelukking, 4pnes langsomt gyelokkene og
pasienten kan igjen se. @yelukkingen kan vaere partiell og asymmetrisk. Det er ingen fotofobi. Sensorisk
triks, som lett bergring av gyeregionen kan redusere symptomene ogsa ved denne tilstanden. Ngye klinisk
observasjon er viktig for a differensiere de to formene, da behandlingen er forskjellig.

4.1.2.d Behandling

Peroral medikamentell behandling har vist seg a ha liten effekt. Imidlertid responderer de aller fleste bra
pabehandling med BTX, gittisma doser fordelt pd 4-6 injeksjoner periorbitaltiorbicularis oculi-muskelen
(12). Unngd injeksjon i den nasale delen av nedre gyelokk, da det forer til at tarepunktet ikke legger seg til
bulbus, med plagsom tdreflod som resultat. Kombinerte periorbitale og pretarsale injeksjoner kan proves
hos pasienter hvor responsen er ikke tilstrekkelig (13). Effekten av BTX-injeksjoner er sa god at det kun
finnes noen f3, kontrollerte kliniske studier, basert pa fa pasienter. Det er ingen enighet vedrerende dosen
av BTX ved blefarospasme. Tidligere studier har vist at gkning av dosen over 50 enheter Botox/Xeomin



for hvert gye ikke gir bedret effekt, men gker bivirkningene (14). En annen, prospektiv undersgkelse viste
imidlertid god effekt av dosegkning hos pasienter som ikke responderte pa lavere doser (15). Den kliniske
bedringen inntrer i lgpet av 2-3 dager og varer opptil 10-12 uker. Som regel vil behandling med BTX vzere
effektiv over mange ar. Ved gjentatte injeksjoner kan lengden av intervallene oftest gkes. Bivirkninger
er sjeldne. Utover lett hevelse ved injeksjonsstedene kan det forekomme ptosis, entropion, diplopi og gkt
tareflod. Vanligvis er disse bivirkningene forbigdende.

Er der forskjell mellom de preparatene som er pd markedet? I en italiensk studie sammenlignet man
effekten og bivirkningene mellom Botox og Dysport (16). 128 pasienter som gjennom 15 ar tilsammen
hadde fatt 1341 behandlinger (Botox 1009, Dysport 332) var inkludert. Gjennomsnittdose per behandling
var 34 £ 15 enheter for Botox og 152 * 54 enheter for Dysport. Effekten inntrddte like raskt i begge gruppene
(innen 5 dager) og varte signifikant lengre (89 dager) i Dysport-gruppen enn i Botox-gruppen (66 dager).
Bivirkningene var signifikant hyppigere i Dysport-gruppen (31,6 %), og var mer markante i form av diplopi,
takesyn og irritasjon av conjunctiva, enn i Botox- gruppen (24,2 %). Det ble brukt lik injeksjonsteknikk.
Forskjellen skyldes muligens at Dysport diffunderer mer i omkringliggende vev.

En annen studie sammenlignet Botox og Xeomin i en stor, randomisert aktiv kontrollert studie hos 300
pasienter. Alle fikk fgrst minimumto behandlinger med Botox for d etablere dosebehovet. Gjennomsnittlig
dose var 20-21 enheter per gye. Videre i studien ble det brukt like store Botox- og Xeomin-doser. Det var
ingen signifikant forskjell mellom gruppene nar det gjaldt effektens start, varighet eller intensitet (17). Ien
studie av BTX type Bble dette undersgkt bade hos pasienter som hadde utviklet antistoffer mot BTX type A
og de som fortsatt responderte pa BTX type A med god effekt. Totaldosen per behandling var 2500 enheter
Neurobloc. Behandlingen var like effektiv, varte like lenge (63,0 * 15,5 dager), og bivirkningene var milde,
men flere rapporterte smerter under injeksjonene (18).

I de mest refraktaere tilfellene har man forsgkt operativt inngrep i form av myektomi, men mer enn
halvparten av pasientene trengte fortsatt behandling med BTX (19).

@yeapningsapraksi er vanskelig & behandle; BTX gitt i den tarsale delen av orbicularis oculi- muskelen,
ofte i kombinasjon med forskjellige gyelokksoperasjoner som blepharoplastikk, begrenset myektomi,
-reparasjon og frontalis-suspensjon, kan vare effektiv (20).

Dyp hjernestimulering i GPihar vaert utfgrt hos pasienter med fokal, medikamenteltbehandlingsrefrakter
blefarospasme med positiv effektienkeltkasuistikker (21), men det harikke veert utfgrt kontrollerte studier
av dyp hjernestimulering ved fokal blefarospasme. Pasientserier som rapporterer dyp hjernestimulering
av GPi hos pasienter med blefarospasme som ledd i en segmental dystoni eller generalisert dystoni,
beskriver ogsd generelt positive efaringer, med betydelig bedring av blefarospasme, men det er ogsa
beskrevet enkelttilfeller der blepharospasme er blitt forverret etter slik operasjon.

4.1.3 Laryngeal dystoni/spasmodisk dysfoni

Laryngeal dystoni karakteriseres av involuntzere spasmer i larynx-musklene. En undersgkelse fra
Rochester Minnesota, viste en prevalens pa 5,1 per 1 000 000 for laryngeal dystoni (1). En tilsvarende
prevalens i Norge skulle tilsi ca. 200 pasienter med laryngeal dystoni her i landet.

Ved laryngeal dystoni er det i 80-90 % av tilfellene spasme i adduktormusklene. Dette gir ved fonasjon
spastisk hyperadduksjon av stemmebandene, gkt subglottisk trykk og varierende luftstrgm gjennom
stemmespalten. Stemmen blir presset og hakkete med innslag av afoni (2). Ved laryngeal abduktordystoni
er det spasme i abduktormuskelen i larynx (m. cricoarytenoideus posterior). Stemmespalten apnes
ufrivillig, stemmen blir luftfylt, stakkatopreget og hviskende med innslag av afoni. (3). Hos noen pasienter
er bade adduktor- og abduktormusklene affisert (3).

Laryngeal dystonikan vaere fokal dersom bare larynx-musklene er affiserte. Disse pasientene har hyppigst
symptomdebut rundt 50-arsalder (4-5). Noen pasienter har craniofacial dystoni (Meiges syndrom)
kombinert med laryngeal dystoni. En annen gruppe pasienter med spasmodisk dysfoni har tremor i hode
-halsomradet (hodetremor, tremor i svelg og larynx). Disse pasientene har ofte symptomdebut i slutten av
60-arene (6). Stress forverrer stemmekvaliteten hos de fleste pasienter med spasmodisk dysfoni (4,5,7,8).



4.1.3.a Diagnose

Diagnosen spasmodisk dysfoni stilles av @NH-lege i samarbeid med logoped. Stemmelidelsen er relativt
sjelden og det er viktig at behandlende @NH-lege og logoped har erfaring med denne pasientgruppen. Hos
pasienter med laryngeal adduktor-dystoni er laryngoskopisk undersgkelse oftest normal dersom spasmen
ilarynx ermoderat. Ved mer uttalt dystoniser man ofte hyperadduksjonistemmespalten supraglottisk ved
fonasjon. Pasienter med nevrologiske tilleggssymtomer har ofte tremor i svelg og larynx. Ved laryngeal
abduktor-dystoni inntrer fonasjon intermitterende spasme i m. cricoarytenoideus posterior. Spasmen
trigges av konsonanter, spesielt ndr konsonanten er fgrste bokstav i et ord. Stemmen blir lekkasjepreget
med innslag av afoni (3).

4.1.3.b Behandling

Siden slutten av 1980-tallet er injeksjon med BTX i larynx-muskler benyttet i behandlingen av laryngeal
dystoni (8). I Norge startet vi med denne behandlingen i 1991 (6). Etter injeksjon av BTX inntrer det en
funksjonell denervasjon og dermed en parese i muskelen som injiseres, ofte med forbigdende heshet.
Stemmen normaliseres vanligvis i lgpet av 24-72 timer (4-6).

Injeksjonsteknikk ved adduktor laryngeal-dystoni

Ved laryngeal adduktor-dystoni injiseres BTX primaert i m. thyroarytenoideus. Man kan injisere sma
doser pa hver side, f.eks. 1,25-2,5 enheter Botox (4-6), eller en stgrre dose unilateralt (10-15 enheter).
Injeksjonen kan gjeres med forskjellige teknikker. Den mest vanlige er EMG-veiledet injeksjon via
membrana cricothyrodea (1, 4-6). En teflonbelagt, monopolar injeksjonsnal tilkoplet EMG-apparatur
fores gjennom membrana cricothyroidea i midtlinjen med vinkel 15 grader lateralt og 40 grader kranialt
(figur 1). Ved hjelp av EMG (som styres av nevrofysiolog) kontrolleres det at injeksjonsndlen plasseres pa
riktig sted i m. thyroarytenoideus (figur 1). Injeksjonen kan ogsa gjeres med fleksibelt rhinolaryngoskop i
overflateanestesi.

Dersom man ikke far tilfredstillende effekt med BTX-injeksjon i m. thyroarytenoideus, kan man forsgke
injeksjon i m.interarytenoideus (2 enheter) og m. cricoarytenoideus lateralis (2 enheter pa hver side, figur
2). Dette kan gjores i en kort narkose eller i lokalbedgvelse med flexibelt laryngoskop.

Figur1 Figur 2 Figur3

Injeksjonsteknikk ved abduktor laryngeal-dystoni

Injeksjonsteknikken ved laryngeal abduktor-dystoni er teknisk vanskeligere. Man injiserer vanligvis
unilateraltim. cricoarytenoideus posterior (3,5-5 enheter). Larynx-skjelettet roteres bort fra den siden der
manplanleggerinjeksjonen (Figur3). Under EMG-veiledning feres injeksjonsnalen gjennom m. constrictor
pharyngis inferior pa baksiden av larynx-skjelettet. M. cricoarytenoideus posterior identifiseres ved at
pasienten sniffer.

Dersom ikke effekten av behandlingen er tilfredstillende med unilateral injeksjon pa 3,5-5 enheter, kan
bilateral injeksjon i m. cricoarytenoideus forsgkes. Man kan da gi en mindre dose (2 enheter) pa motsatt
side ca. 14 dager etter primerbehandlingen.



Effekt av botulinumtoksin-behandling

Resultatene ved laryngeal adduktor-dystoni er meget gode dersom diagnosen er riktig, 70-80 % av
pasientene far tilnsermet normal stemme i lgpet av 24-72 timer etter behandlingen. Vanligvis har
pasientene effekt av behandlingen i ca. 3 maneder, behandlingen ma da gjentas.

Dersom pasientene har annen nevrologisk sykdom, f.eks. craniofacial dystoni eller larynx-tremor, er
behandlingsresultatene noe darligere (4-6).

Laryngeal abduktor-dystoni er en sjelden tilstand og behandlingsresultatene er varierende (4).

Bivirkninger

BTX-dosene som brukesved behandling avlaryngeal dystoni er sma og behandlingen gir lite bivirkninger.
De fleste pasientene som behandles far svak, lekkasjepreget stemme i 1-2 uker etter behandlingen. Det er
vanlig med lett dysfagi de forste dagene etter injeksjonen (4-5-6).

Kirurgisk behandling

Pa 1970-tallet var ensidig overskjering av n. recurrens en akseptert behandlingsmetode hos pasienter
med laryngeal adduktor-dystoni. Det viste seg imidlertid at et stort antall av disse pasientene fikk residiv
av sin spasmodiske dysfoni noen ar etter behandlingen (7). Andre kirurgiske inngrep er ogsa forsgkt med
varierende resultat. Isshiki og medarbeidere publiserte gode resultater med thyreoplastikk (Type 2) hos
pasienter med adduktor laryngeal-dystoni (9).

Bilateral myektomi av m. thyroarytenoideus og m. cricoarytenoideus har gitt gode resultater hos
pasienter med adduktor laryngeal-dystoni (10). Malet med kirurgisk behandling er & lateralisere og gjore
stemmebandene mindre spastiske.

Ved dyp hjernestimulering hos pasienter der laryngeal dystoni er en del av en mer omfattende dystoni, ser
man vanligvis ingen bedring av den laryngeale dystonien.

Logopedisk behandling
Se eget punkt 7.4.

4.1.4 Oromandibulzer dystoni

Oromandibular (ogsa kalt orofaciomandibulaer) dystoni (OMD) manifesteres ved dystone bevegelser
i mimisk muskulatur i nedre ansiktsgebet, kjeve og/eller tunge. Ved kjevedystoni kan pasientene ha
vansker med & dpne kjeven (jaw closing dystonia), lukke kjeven (jaw opening dystonia) eller ha kjeveskjevhet
(jaw deviation dystonia). Tungedystoni kan f.eks. fgre til ufrivillige protrusjonsbevegelser av tungen.
OMD kan saledes fgre til bade dysartri/fordreining av stemmen, dysfagi og ogsa respirasjonsvansker.
Dessuten vil pasienten grunnet ufrivillig grimasering kunne fa et endret ansiktsuttrykk som kan virke
stigmatiserende. Pasienter som i tillegg har bulbaer dystoni kan ha ufrivillige stemmeutbrudd, inkludert
nynning, grynting, raping og gisping. OMD opptrer sjelden som en rent fokal dystoni. Ved samtidig
blefarospasme kalles tilstanden en kranial, segmental dystoni (Meiges syndrom). Tilstanden kan ogsa
opptre sammen med cervikal dystoni, laryngeal dystoni, armdystoni, eller som ledd i generalisert dystoni,
bade av isolert og kombinert type.

Ofteindusereseller forverres dystonien av spesifikke bevegelser, f.eks. spising eller snakking. Forbigdende
reduksjon av de dystone bevegelsene, spesielt kjevespasme, kan sees ved bruk av sensoriske triks (1).

4.1.4.a Epidemiologi og etiologi
OMD forekommer noe hyppigere hos kvinner enn menn, og gjennomsnittlig debutalder er 50-60 ariulike
materialer. Prevalensen i USA er estimert til 68,9/1 000 000 (2).

Ofte finner man ikke noen arsak til isolert OMD. En sjelden form for oppgave-spesifikk isolert OMD kan
forekomme hos blaseinstrumentutgvere, sakalt «embouchuren-dystoni. OMD kan ellers opptre som
folge av perifere skader i munn-og kjeveregionen (etter kjeveskade/- kirurgi) eller sammen med ulike
nevrodegenerative sykdommer som Parkinsons sykdom, atypisk parkinsonisme, neuroakantocytose,
Huntingtons sykdom, PKAN (pantotenat-kinase-assosiert nevrodegenerasjon) samt metabolske
sykdommer som Wilsons sykdom og lesjoner i basalganglier og hjernestamme. Den viktigste drsaken til



kombinert OMD er imidlertid bruk av nevroleptika eller andre antidopaminergika (f.eks. antiemetika)
samt enkelte andre medikamenter som f.eks. antihistaminer (tardiv dystoni/dyskinesi).

4.1.4.b Diagnose og differensialdiagnoser

Det a erkjenne at en pasient har OMD krever en viss erfaring og kjennskap til tilstanden, og pasienten vil
derfor ofte oppleve det vanskelig & fa stilt en riktig diagnose. Ogsa blant nevrologer er erfaringen med
tilstanden begrenset. Ved tvil eller usikkerhet om diagnose og/eller behandling bgr pasienten henvises
til nevrolog med spesialkompetanse innen bevegelsesforstyrrelser. Det bgr gjgres full nevrologisk
undersgkelse samt MR av hode og nakke. Blodprgver og ev. andre undersgkelser gjores som anbefalt i
kapittel 5.2.

Tardiv(e) dyskinesier/dystoni er en medikamentindusert tilstand som ofte arter seg som en OMD, og er
en viktig differensialdiagnose til isolert OMD. Nyere, atypiske nevroleptika er dessverre ikke fritatt fra a
kunne forarsake slike komplikasjoner. Andre bevegelsesforstyrrelser i ansiktsregionen, som hemifacial
spasme, tics, synekier etter Bells parese og myokymier, ma ogsa vurderes som alternative diagnoser.

4.1.4.c Behandling

BTX-injeksjoner er regnet som farstevalg i behandlingen av OMD, selv om det til nd kun er publisert dpne
studier om denne tilstanden (3-6). Tidlig behandling kan vaere viktig for a forebygge komplikasjoner i
munn/tenner/kjeve samt unnga sekundar hodepine. I de fleste publiserte studier er Botox det preparatet
som har vert brukt, inkludert i den desidert storste prospektive studien (5), men det finnes ogsa publiserte
serier der Dysport har veert brukt. Bedre behandlingseffekt er rapportert ved kjevelukningsdystoni
enn ved kjevedpningsdystoni (5,7). Ved dyston kjevelukning/bruksisme blir m. masseter vanligvis
injisert i tillegg til ev. medial pterygoidmuskulatur og m. temporalis. Ved dyston kjevedpning injiseres
laterale pterygoidmuskulatur og/eller mm. digastrici (venter anterior). Platysma kan ogsa bidra og
er enkel 4 injisere. Behandling i pterygoidmuskulatur ber alltid gjennomferes myografiveiledet. For
injeksjonsteknikk ogdosering/brukavdeuliketoksinpreparateneved dystoniikjeve ogansiktsmusklatur,
vises det til spesiallitteratur (8).

Ved tungedystoni er som regel m. genioglossus den mest aktive, og den som oftest injiseres. Vurdering og
behandling av tungedystoni bgr kun gjgres ved spesielt kompetente sentre.

OMD bedres sjelden av perorale medikamenter, men noen pasienter kan ha effekt av antikolinerge
medikamenter, benzodiazepiner, baklofen eller klozapin, og bgr prgves i den rekkefglgen.

Bedring av OMD er rapportert bade etter pallidotomi (9) og bilateral stimulering i globus pallidus internus
utfart hos pasienter med generalisert dystoni, og noen sma studier har rapportert effekt pd OMD bade ved
stimulering av GPi og nucleus subthalamicus ved Meiges syndrom (10,11).

4.1.5 Hand- og armdystonier

Dystoniioverekstremiteter delesavarsaksmessige og terapeutiske grunnerinnioppgavespesifikk dystoni
(f.eks. skrivekrampe), dystoni som utlgses/ forverres ved uspesifikk motorisk aktivitet (mobil dystoni) og
dystoni som ikke pavirkes av bevegelse (immobil eller fiksert dystoni).

4.1.5.a Oppgavespesifikk fokal dystoni

Symptomer

Dystoni som utlgses av motorisk aktivitet kalles aksjonsdystoni. Hvis den bare utlgses av én spesiell
aktivitet, omtales den som en oppgavespesifikk fokal dystoni (1). Skrivekrampe er en slik dystoni, da
spesifikt utlgst av skriving (2). Andre kan ha hand- og armdystoni knyttet til f.eks. spilling pa piano, fiolin
eller flgyte, og kalles da spesifikk musikerdystoni (3). Armdystoni kan ogsa oppstd oppgavespesifikt ved
utevelse av bestemte yrker, f.eks. frisgr. Som oftest har pasienten en dystoni som enten er av fleksjonstype
eller sjeldnere av ekstensjonstype, men det kan ogsa vare blanding av fleksjon og ekstensjon av fingre
og/eller handledd. Dyston tremor eller myokloni-lignende rykk kan ogsa forekomme. Oppgavespesifikk
dystoni forekommer som regel som en isolert dystoni.

Symptomene kan inntreffe kun samtidig med utgvelse av den spesifikke motoriske oppgaven, f.eks.



skriving, eller de kan - spesielt i senere stadier - utlgses av andre hdndaktiviteter, og i noen tilfeller ogsa
av generell motorisk aktivitet som gange. En del av pasientene som laerer seg a skrive med motsatt hdnd,
utvikler etter en tid dystoni ogsa i denne. Spontan remisjon er sjelden rapportert, men en del milde former
henvises nok ikke til nevrolog, slik at det fulle symptomspektret ikke er helt kartlagt.

Etiologi og patofysiologi

Miljefaktorer, f.eks. det a stadig utsette hdnden for en utlgsende finmotorisk aktivitet, ev. kombinert
med lokal smerte, er beskrevet som mulige arsaksfaktorer ved fokal oppgavespesifikk handdystoni (4).
Ved musikerdystoni er det ogsa holdepunkter for at prestasjonsangst/stress gker tendensen til dystoni.
Man ser i enkelte familier opphopning av fokal hdnddystoni, slik at en genetisk disposisjon kan tenkes
a foreligge. I koblingsanalyser av familier med fokal hdnddystoni er bdde DYT1 og DYT7 pavist. Fokal
hdnddystoni i form av skrivekrampe er beskrevet som del av det fenotypiske spekter bade ved DYT1-
dystoni og ved doparesponsiv dystoni. Det har ogsa blitt antydet at mutasjoner i RAB-gener kan disponere
for musikerdystoni og andre dystonier (5).

Det er gjort en rekke nevrofysiologiske studier av pasienter med skrivekrampe, som indikerer at det
foreligger en dysfunksjoniden sensori-motoriske integrasjonen pa kortikalt niva. Ofte sees forandringene
bilateralt. Det er bl.a. pavist redusert inhibisjon i disse omradene. En hypotese som er blitt styrket ved
undersgkelse av personer med musikerdystoni, er at gkt synaptisk plastisitet i disse omradene kan vare
en patofysiologisk faktor (3).

Diagnose

For 4 stille diagnosen ma pasienten observeres ndr de utfgrer den aktiviteten som utlgser dystonien.
Ved mistanke om skrivekrampe utfores en skrivetest der pasienten skriver lgkkeskrift sa lenge som er
ngdvendig for at symptomene skal manifestere seg. Pasienten bgr ogsa skrive en linje med bokstaven L
i lgkkeskrift og utfere spiraltegning. Man bgr da merke seg hvilke bevegelser dystonien bestar av/
hvilke muskler som er overaktive, med tanke pd angrepspunkt for behandling. Ved musikerdystoni bgr
pasienten ogsa helst observeres under den aktuelle aktivitet, ev. gjennom videoopptak. Pasientene bor
alltid fa gjennomfpert en nevrologisk undersgkelse, spesielt med tanke pa om det foreligger dystone tegn i
andre kroppsregioner, eller tremor. Utredning bar som minimum inkludere MR hode og nakke samt gvrig
utredning som beskrevet i kapittel 5, avhengig av debutalder, familiehistorie, o.1..

Behandling

Behandling av oppgavespesifikk dystoni kan vaere vanskelig og man ma vare forberedt pa at pasienten i
enlengre periode md unnga den utlgsende aktiviteten. I noen tilfeller ma pasienten skifte yrke eller endre
innhold i sin arbeidsdag betydelig. Behandlingsforsgk med BTX-injeksjoner anbefales forsgkt dersom
dystonien hemmer betydningsfull bruk av den affiserte handen. Den steorste utfordringen er imidlertid
a unnga ugnsket kraftsvekkelse samtidig med en passende svekkelse av den dystone overaktiviteten.
Spesielt profesjonelle musikere har store krav til finmotorisk presisjon, og mange vil oppleve at
behandlingsresultatetikkeblirsabrasomensket. Vedmusikerdystonibgrbehandlingsoppleggetinkludere
en tilneerming der tiltak treffes for & minimalisere stress, uheldige armstillinger o.l. i forbindelse med
gving og konserter, inkludert  laere kognitive teknikker for & mestre stress. I utlandet finnes det enkelte
miljger som har spesialisert seg pa a hjelpe profesjonelle musiker til a relaere spilleteknikker for ulike
instrumenter, sominoentilfellerogsa hartattimotpasienterfraNorge. Ved skrivekrampe anbefalesifarste
omgang a prove a laere seg a skrive med motsatt hand. Det kan ogsa vaere hjelp i d endre type og tykkelse
av skriveredskap. Kommer man ikke i mal med ikke-medikamentell behandling og BTX-injeksjoner, kan
peroral medikasjon som antikolinergika (trihexyphenidyl eller benzatropine) forsgkes. Ved tidlig debut
og/eller positiv familiehistorie, bar forst et behandlingsforsgk med levodopa gjennomfgres.

BTX injiseres i relativt sma doser i affisert muskulatur. Man identifiserer i forkant hvilke muskler som
sannsynligvis har dyston aktivitet ut fra klinisk undersgkelse under framprovosering av dystonien.
Ofte lgnner det seg & starte med et begrenset antall muskler (2-4) og med litt forsiktige doser, slik at ikke
bivirkninger skremmer pasienten vekk fra nye behandlinger. EMG-veiledning bgr benyttes i mange
tilfeller for a redusere risiko for svekkelse av ikke-involverte muskler. Bruk av ultralyd for d identifisere
muskler til injeksjon brukes ogsa ved enkelte sentra. Omtrent halvparten av pasientene velger a ikke
fortsette med BTX-injeksjoner pga. utilfredsstillende behandlingsresultat.

4.1.5.b Annen hand- og armdystoni
Hand- og armdystoni som ikke er utlgst av en spesifikk motorisk aktivitet, opptrer nesten alltid som



del av en generalisert dystoni (debut i barne- eller ungdomsar) eller som folgetilstand etter hjerneslag,
som ledd i ulike typer parkinsonisme eller sekundeert til andre strukturelle lesjoner/sykdommer i
sentralnervesystemet. Videre er fixed dystonia rapportert som en komplikasjon ved komplekst regionalt
smertesyndrom (tidligere kjent som refleksdystrofi). Utredningen bgr veere mer omfattende enn ved
oppgavespesifikk handdystoni, hvis da ikke drsaken allerede er kjent (6).

Behandling

Behandling av disse tilstandene krever ofte en multidisiplinzer tilneerming med bidrag fra fysioterapeut
og ergoterapeut, for kartlegging av funksjonssvikt, monitorering av effekt ved ev. behandling og i enkelte
tilfeller tilpasning av hjelpemidler (f.eks. rullestolbord og semifikserende bandasjer/skinner). Injeksjon
av BTX kan vare aktuelt som en del av behandlingen, og da ber behandlingsmal veere f.eks. a gjore det
lettere & kle av og pa seg, bedre motorisk funksjon i handen eller redusere smerte. Injeksjoner settes da
i utvalgte muskler identifisert som dystone (2, 3). EMG-veiledning kan benyttes. Det foreligger forelgpig
ikke tilstrekkelig dokumentasjon om bruk av dyp hjernestimulering ved oppgavespesifikke dystonier.

Ved debut av ektremitetsdystoni opp til ca. 45-arsalder, bgr utprgving av levodopa gjennomfpares for
oppstart av BTX. Videre kan annen peroral medikasjon som antikolinergika prgves ved utilfredsstillende
effekt av BTX.

4.1.6 Fot- og beindystonier

Dystoni som debuterer i barnealder begynner ofte i en fot, og er da gjerne fgrste tegn pa en generalisert
dystoni. Fotdystoni er derimot sjelden ved isolerte dystonier som debuterer i voksen alder. Oftest vil det
dreie seg om kombinert dystoni som ledd i annen nevrologisk sykdom som Parkinsons sykdom, atypisk
parkisonisme eller annen strukturell affeksjon av basalganglier. Fotdystoni kan ogsa veere medikamentelt
indusert. I en retrospektiv studie av 36 pasienter som debuterte med isolert fotdystoni i voksen alder, og
uten andre ledsagende nevrologiske funn, fant man bakenforliggende arsak - deriblant parkinsonisme,
posttraumatisk dystoni, «stiff limb syndrome», iskemisk hjerneslag og psykogen dystoni - hos over
halvparten ilgpet av oppfelgingstiden pa gjennomsnittlig 3,1 ar (1).

4.1.6.a Symptomer

Ulike dystone feilstillinger kan sees i underekstremitetene, men som regel er det legg- og fotmuskulatur
som er involvert. Det mest typiske mgnsteret for dystoni distalt i underekstremitet er plantarmosjon og
inversjon av ankel, dorsalmosjon av stortd og plantarmosjon av gvrige taer. Dystoni i underekstremiteter
affiserer ofte gangen, og ved dystoni i mer proksimale muskelgrupper, kan pasienten ha et urytmisk og
noen ganger sveert pafallende gangmenster.

4.1.6.b Behandling

Behandlingsforsgk med levodopa ber gjares hos alle med debut under ca. 45 ar. Vurder medikament-
bivirkning som darsak og gjer ev. medikamentendringer. Ellers er BTX-injeksjoner fgrstevalg ved
behandling ogsafordennetypenfokaldystoni,entendenerantattdvareenisolertellerkombinertdystoni.
De viktigste musklene ansvarlige for de dystone feilstillingene identifiseres og injiseres. Problemet med
behandlingsutlgst kraftsvikt er mindre uttalt enn ved hdnd- og armdystoni. Behandlingsmal kan vaere a
lindre smerte, bedre gangfunksjon eller muliggjgre bruk av vanlig sko.

4.1.7 Trunkal dystoni

4.1.7.a Etiologi og symptomer

Isolert idiopatisk trunkal dystoni er sjelden, men forekommer. Hyppigere sees dystoni i trunkal
muskulatur som ledd i en idiopatisk segmental eller generalisert dystoni. Trunkal dystoni kan for-
arsakes av nevroleptika og beslektede medikamenter. Videre kan trunkal dystoni sees sekundeert til
nevrodegenerative lidelser som Parkinsons sykdom. Fokal trunkal dystoni rammer paraspinal og/eller
abdominal muskulatur, ogkan gitrunkal ekstensjon eller fleksjon, lateralfleksjon eller kompleks skoliose.
Persisterende dyston feilstilling i trunkus med laterofleksjon kalles ogsd Pisa-syndrom. Ved dyston
fremoverbgyning av trunkus benyttes gjerne uttrykket camptocormia. Dette betyr imidlertid bare beyd
ryggrad, slik at begrepet camptocormia ikke automatisk indikerer at det dreier seg om en dyston drsak til
fremoverbgyningen. En spesiell variant med fasisk dystoni i abdominalmuskulatur kalles belly dancers



dyskinesia. Trunkale dystonier forverres typisk ved oppreist stilling uten stotte samt ved staende stilling
og gange, og lindres sarligiliggende stilling, ev. sittende mot hgy ryggstette. Dystonien kan ogsa lindres
betydelig av at pasienten lener seg inn mot en vegg. Trunkal dystoni som gir feilstillinger i rygg kan gi
komplikasjoner som artroseiintervertebralledd og degenerativ skivelidelse med radikulopati. Videre kan
langvarige feilstillinger gi en fiksering, som da ikke vil vaere reversibel ved behandlingsforsgk med BTX
eller medikamenter. Differensialdiagnoser til dyston camptocormia er muskel- og skjelettlidelser, bl.a.
myopati og osteoporose. Situasjonen er da mer statisk enn ved dystoni. Spinal myoklonus kan i enkelte
tilfeller ogsa veere en differensialdiagnose til trunkal/abdominal dystoni.

4.1.7.b Behandling

BTX-injeksjoner gir sjeldnere god effekt ved trunkal dystoni sammenlignet med andre fokale dystonier,
men kan forsgkes i tilgjengelig dyston muskulatur og da fortrinnsvis veiledet av EMG og/eller ultralyd.
Ofte er den involverte muskulaturen sapass stor og kraftig at de ngdvendige doser BTX som ma til for a
redusere hyperaktiviteten blir hgyere enn man vanligvis bruker. Det er likevel liten risiko for systemiske
bivirkninger ved bruk av Botox eller Xeomin. Det foreligger mest omfattende dokumentasjon for Botox,
som har veert pd markedet lengst.

Peroral medikasjon kan forsgkes alene eller i tillegg til injeksjonsbehandling (se kapittel 7.1.2). Levodopa
ber forsgkes ved tidlig debut. Ellers er bade intratekal baklofen og bilateral dyp hjernestimulering i GPi
rapportert som mulige behandlingsalternativerisjeldne tilfeller. Ved (levodoparesponsiv) trunkal dystoni
hospasienter med Parkinsons sykdom ogikke tilfredsstillende effekt av medikamentellbehandling alene,
bgr DBS i nucleus subthalamicus vurderes som alternativt malomrade til GPi.

Segmental dystoni involverer minst to narliggende kroppsregioner, uten at det foreligger generalisert
dystoni. En oversikt over ulike subtyper av segmentale dystonier finnes i tabell 2, kapittel 3.2. Det
er viktig & merke seg at gvre og nedre ansiktsregion betraktes som to regioner, slik at en kombinasjon
av blefarospasme og oromandibulaer dystoni derved klassifiseres som en segmental dystoni (Meiges
syndrom, som er omtalt nedenfor). Segmental dystoni affiserer oftest hode, nakke, overekstremiteter eller
trunkus. Det er svart sjelden at underekstremiteter er involvert i en segmental dystoni. Isolert dystoni
i underekstremiteter forekommer vanligvis som ledd i en generalisert dystoni, og en sjelden gang som
fokal dystoni.

Det er gjennomfort fa systematiske studier av segmental dystoni. Ifglge en oversiktsartikkel fra 2004
var andelen med segmental dystoni 2-20 % i de dystonipopulasjonene som var studert. Hos pasienter
med segmental dystoni er debuten nesten alltid fokal. Ifglge nyere studier skjer en spredning fra fokal til
segmental dystoni hyppigst hvis debutsymptomet er blefarospasme, dernest cervikal dystoni (se referanse
under kapittel 4.1.2 om blefarospasme). Det er visse holdepunkter for at genetiske faktorer spiller en stgrre
rolle ved segmental dystoni enn ved ren fokal dystoni. I en stor studie fra Italia med 460 pasienter med
isolert dystoni, var andelen med segmental dystoni 33 % av de sporadiske tilfellene og 41 % av de familizere.
I de familizere tilfellene var debutalderen noe lavere. Spredning fra segmental dystoni med kranial eller
cervikal debut til generalisert dystoni er sjelden. Utredning folger prinsippene som er beskrevet under de
fokale dystoniene (kapittel 4.1) og i kapittel 5.2.

Man forsgker forst a gi behandling med BTX etter samme prinsipper som er omtalt for de ulike fokale
dystoniene. Segmental dystoni gir som oftest mer uttalte plager enn isolerte fokale dystonier, og kan
respondere noe darligere pa botulinumtoksin. Supplerende peroral medikamentell behandling, oftest
med antikolinergika eller benzodiazepiner, vil da oftere vaere indisert. Det er ogsa rimelig a gjore et
behandlingsforsgk med levodopa, szerlig ved tidlig debutalder. Ved mer alvorlig og medikamentell
intraktabel isolert segmental dystoni, er dyp hjernestimulering i GPi bilateralt na en etablert og effektiv
behandlingsmetode, se kapittel 7.2.1.

4.2.1 Meiges syndrom

Kombinasjonen av blefarospasme og oro-facio-mandibulzer dystoni er blitt kalt Meiges syndrom, etter
at den franske nevrologen Henri Meige like etter 1900 beskrev pasienter med spasmer i gyelokkene og
kontraksjoner i farynx-, kjeve- og tungemuskulatur. Syndromet er ogsd kjent som Brueghels syndrom,



etter den nederlandske maleren Pieter Brueghel den eldre (1525-1569), som malte en person som muligens
hadde Meiges syndrom og kalte bildet De gaper.

Noen av pasientene utvikler etter hvert dystoni i andre kroppsavsnitt, oftest i nakken. Utredningen
folger retningslinjene som beskrevet under de fokale dystoniene. Behandlingsmessig henvises det til
de respektive kapitler om blefarospasme og OMD. Man kan gjerne fgrst forsgke BTX-injeksjoner kun
omkring gynene, da dette alene kan medfgre en viss bedring av dystonien i nedre del av ansiktet ogsa.
Men ofte er det ogsd ngdvendig a injisere i grimaserende muskler i nedre ansiktsgebet, samt platysma.
Kjevemuskler kan ogsa veere involvert. Som for andre segmentale dystonier er det flere kasuistikker og
mindre pasientserier som rapporter god bedring av den kraniale dystonien ved Meiges syndrom med dyp
hjernestimulering i GPibilateralt, selv om grad av bedring alltid viser individuelle variasjoner.

Multifokal dystoni betegner dystoni i to eller flere ikke-naerliggende kroppsdeler, f.eks. i en arm og
motsatt sides bein, i begge armer og ett bein, eller i ansikt og ett bein. Multifokale dystonier forekommer
sjeldent og arsaken eride fleste tilfeller ukjent, men bgr utredes som en generalisert dystoni. Hemidystoni
betegner dystonii den ene sidens arm og bein, ev. ogsa inkludert ansikt. Se neste avsnitt for de vanligste
arsakene til hemidystoni.

Generalisert dystoni er karakterisert ved at dystone bevegelser omfatter minimum fire kroppsregioner,
hvorav trunkus ma veere en av dem. Affeksjon av beina er ikke lenger obligatorisk etter den nye
klassifikasjonen fra 2013 (se kapittel 3), men det er vanlig at beina er affisert ved generaliserte dystonier.
Det er viktig a vaere klar over at generalisert dystoni som oftest starter fokalt, for senere a spre seg til flere
andre kroppsregioner. Denne generaliseringen kan skje over fa ar, men kan ogsa skje langsomt.

4.4.1 Isolert torsjonsdystoni

Isolert generalisert torsjonsdystoni er en sjelden tilstand som vanligvis debuterer tidlig i livet (for
puberteten) og som ofte progredierer raskt til en invalidiserende tilstand. Dystonien starter som regel i et
bein eller i en arm (som aksjonsdystoni pa den ene siden forst), og sprer seg deretter i varierende grad til
proksimale deler av beina, trunkus, armer, nakke og hode/ansikt. Prevalensen av denne dystoniformen
er ikke studert i Skandinavia, men var i en studie fra Minnesota, USA pa 3,4 per 100 000. Ashkenazi-
joder i New York har en hgyere prevalens pa 20-30/100.000. Det var i denne populasjonen man i 1997
fant en sykdomsgivende variant i TorsinA-genet (DYT1). Senere er noen fa andre gener vist & kunne gi
isolert generalisert dystoni (tabell 3). Disse pasientene har typisk ingen andre bevegelsesforstyrrelser enn
dystoni (og dyston tremor) og ingen andre nevrologiske eller systemiske sykdomsmanifestasjoner.

Det er viktig a veere klar over at flere behandlingsbare tilstander ogsa kan gi generalisert dystoni, men
over tid vil disse oftest ikke vaere isolerte, men kombinerte dystonier. De viktigste er levodoparesponsive
dystonier, dystoni ved Wilsons sykdom og dystoni ved Biotin-Tiamin-responsiv basalgangliesykdom. Det
er derfor viktig a utrede pasienter med generalisert dystoni svaert godt med tanke pa bakenforliggende
arsak. De skal ha grundig klinisk vurdering, MR nevroakse (som bgr gjentas), genetiske undersgkelser og
metabolsk utredning (se tabeller i kapittel 4 og 5).

Pasienter med isolert generalisert torsjonsdystoni ber henvises for operasjon/behandling med dyp
hjernestimuleringiGPibilateralt,sdsnartmedikamentersomlevodopa,trihexphenidylogbenzodiazepiner
er provd adekvat ut ogikkelenger gir tilfredsstillende kontroll av tilstanden. Stimuleringsbehandling giri
de fleste tilfeller god effekt (selv om det kan vaere noe variasjon mellom ulike varianter). Behandlingen ber
startes for permanente feilstillinger har utviklet seg. I de fleste tilfeller er den gode effekten vedvarende,
men man har i enkelte tilfeller sett ny forverring etter flere ar med lite symptomer. Ogsa ved den mest
alvorlige komplikasjonen ved slik dystoni, sdkalt status dystonicus, der uttalte, vedvarende dystone
spasmer kan skape en livstruende situasjon, er det rapportert vellykket behandling med stimulering i GPi
(se kapittel 7.2.1).



4.4.2 Kombinerte dystonier

4.4.2.a. Myoklonus-dystoni

Dette er en sjelden, arvelig dystoniform der myoklonier (kortvarige, sma irregulaere bevegelser) opptrer
sammen med dystoni, og klassifiseres nd som en kombinert dystoni. Arvegangen er autosomalt dominant
med redusert penetrans og variabel fenotype. Sykdomsgivende varianter er funnetibl.a. SGCE-genet som
koder for epsilon (€)-sarcoglycan. Arvegangen ved denne tilstanden er alltid spesiell fordi man har en
maternell imprinting, som betyr at ndr man arver genvarianten fra mor sa blir man som regel ikke syk
selv. Det er kun de som arver genvarianten fra far som blir syke. Dette skjer fordi kvinner metylerer, og
dermed inaktiverer sin kopi av SGCE-genet. Mutasjoner i SCGE-genet pavises imidlertid hos bare ca. 40 %
av pasientene med myoklonus-dystoni.

Tilstanden debuterer vanligvisibarne- ellerungdomsalder, men kan ogsa debutere i voksen alder. Dystone
bevegelser i nakke, armer, trunkus og hode/bulbaere muskler er vanlige. Myoklonier opptrer hovedsaklig
i nakke, trunkus og armer. Imidlertid har ikke alle pasienter bade dystoni og myoklonier. Psykiatriske
forstyrrelser, som angst/panikkangst, depresjon, tvangslidelser og ADHD-liknende klinikk, er rapportert
hos enkelte pasienter. Hos de aller fleste gir alkoholinntak en betydelig reduksjon av myokloniene, og
alkoholavhengighet er rapportert hos enkelte pasienter.

Det finnes ingen kausal behandling. Benzodiazepiner (klonazepam) og antiepileptika kan bedre
myoklonier, dystonien kan ogsa respondere pd antikolinergika. BTX kan forsgkes. Ofte er det imidlertid
vanskelig a oppnd god behandlingsrespons av medikamentell behandling. Det er imidlertid en rekke
rapporter pa god effekt av behandling med dyp hjernestimulering, ogsa hos pasienter der man ikke har
pavist SCGE-mutasjonen (se kapittel 7.2.1).

4.4.2. b. Doparesponsiv dystoni

Doparesponsive dystonier oppstdr grunnet redusert eller manglende produksjon av dopamin i hjernen.
Sykdommene er sjeldne, men livsvarige, og det er viktig a diagnostisere dem da det finnes meget god
behandling i form av medikamentet levodopa. Klinikeren bgr ofte tenke pa disse tilstandene og ha lav
terskel for & prgve ut levodopa. Diagnosen skal imidlertid ikke stilles bare pa grunnlag levodoparespons,
men bgr bekreftes med positive funn ved genetisk utredning og/eller spinalvaeskeundersgkelse. Det
er viktig & veere klar over at ikke alle pasienter med doparesponsiv dystoni har umiddelbar respons
pa levodopa, og at ikke alle pasienter som responderer pad levodopa har en av de klassiske formene for
doparesponsiv dystoni. Derfor er ngyaktig diagnostikk med stgtte i spinalvaeske og genetisk utredning
viktig for denne pasientgruppen.

Sykdommen ble opprinnelig kalt Segawas sykdom, etter japaneren som fgrst beskrev tilstanden.
Arvegangen er hyppigst autosomal dominant med redusert og variabel penetrans, og denne typen
skyldes sykdomsgivende varianter i GCHi-genet (GTP cyklohydrolase), ofte listet med sitt gamle navn
DYTsa. I tillegg er det to andre gener, TH (tyrosin hydroksylase) og SPR (sepiapterin reduktase), som kan
giautosomal recessiv sykdom (tabell 3). Alle disse tre enzymene er viktige for produksjon av dopamin, og
ved varianteridisse genene blir nivdene avdopamin og andre biogene aminer (serotonin og noradrenalin)
lave i sentralnervesystemet. Symptomer og funn ved disse tilstandene skyldes for lave nivder av forst og
fremst dopaminihjernen.Itillegg er det beskrevet flere andre sjeldne sykdommer som endrer produksjon,
omdanningellernedbrytningavandrenevrotransmittere,somkangidystonisometavmange symptomer.
Disse pleier man ikke a benevne doparesponsive dystonier. Det er likevel viktig a vaere klar over at det
finnes et stort spekter av sykdommer som er monogent arvelige og som rammer produksjon, omdanning
eller nedbrytning av nevrotransmittere.

Symptomene ved en typisk doparesponsiv dystoni, slik Segawa beskrev dem, starter som regel i skolealder
med dystoni i ett eller begge bein som gir gangforstyrrelser. Dystonien sprer seg gradvis til andre
kroppsregioner. Hos 75 % av pasientene forverres symptomene utover dagen (diurnal variasjon), ofte etter
kraftigfysiskaktivitet,ogbedresettersgvn. kte myotatiskereflekser (klonusiakilles- ogpatellarreflekser)
og parkinsonistiske trekk (tremor og rigiditet) forekommer relativt hyppig. Det er imidlertid beskrevet
stor fenotypisk variasjon hos pasientene, som inkluderer generalisert, segmental eller fokal dystoni,
posturale problemer, unormal gange, varierende grader av parkinsonisme, lett tremor og lette funn som
bare blir oppdaget ved klinisk undersgkelse og ikke er erkjent av pasienten. Sykdommene debuterer
som regel tidlig i livet, men sykdom som skyldes varianter i GCH1-genet er rapportert a debutere ogsa i
ungdomsar og voksen alder. Debutalder er relatert til hvor mye enzymaktiviteten er nedsatt. Pasienter



med tidlig debut av ufrivillige bevegelser/gkt tonus/tonusveksling og degnvariasjon skal alltid mistenkes
a ha denne diagnosen, itillegg er okulogyre kriser et rgdt flagg for disse sykdommene.

De aller fleste pasientene har normal MR og DaTscan, og nevropatologisk kan det ikke pavises strukturelle
forandringer i hjernen. (Det er imidlertid rapportert noen fa tilfeller av patologisk DaTscan hos voksne
slektninger av barn med levodoparesponsiv dystoni, med samme variant i GCH1-genet som barnet, og
fenotype som ved klassisk Parkinsons sykdom.)

Ubehandlet vil dystonien i de mer alvorlige tilfellene ofte generaliseres, men levodopa-behandling har
meget god og varig effekt. Lave degndoser av levodopa (0,5-2 mg/kg/dag) kan vaere nok til & gi fullstendig
bedring av symptomer, men i noen tilfeller ma det gis doser opp til 10 mg/kg/dag. Ved behov for hgye
doser for & oppna god symptomlindring, ber man genetisk og biokjemisk vaere sikker pa eksakt diagnose.
Motoriske fluktuasjoner, slik man ser etter en tids levodopa-behandling ved Parkinsons sykdom, sees ikke
hos disse pasientene, selv ikke ved langvarig behandling.

4.4.3. Andre kombinerte dystonier og dystonier som ledd i syndromer med andre
nevrologiske og/eller ikke-nevrologiske manifestasjoner

Det finnes en rekke tilstander hvor dystoni forekommer sammen med andre bevegelsesforstyrrelser som
chorea, ataksi og parkinsonisme, og ved noen av disse kan det ogsd veere andre nevrologiske utfall og/
eller ikke-nevrologiske manifesatasjoner i tillegg. Mange av disse sykdommene har genetiske arsaker,
som igjen kan lede til utviklingsforstyrrelser og/eller degenerative forandringer i sentralnervesystemet.
Klinisk kan det veere vanskelig & skille mellom de ulike bevegelsesforstyrrelsene, og pasientene kan ha en
blanding av bevegelsesforstyrrelser som kan vare vanskelig 4 klassifisere. Det er etter hvert identifisert
svert mange monogenetiske sykdommer med et sett av ulike symptomer fra basalganglier, lillehjernen
og forbindelser til og fra disse strukturene, som hver for seg er svert sjeldne. Noen av disse kan vare
enkle a diagnostisere fordi de har tydelige ledetrdder med f.eks. typiske funn pd MR, biokjemiske avvik
eller spinalveeskefunn. For & diagnostisere disse tilstandene er det er i dag til stor hjelp a bruke moderne
genetiske metoder, oppdaterte sgkestrategier i genetiske databaser (OMIM.org og http://treatable-id.
org/) og testbatteripakker for metabolske sykdommer. Det er ogsd viktig & vaere klar over at det ogsa
rapporteres om flere og flere autoimmune tilstander som kan gi sammensatte kliniske bilder, hvor
bevegelsesforstyrrelser kan inngd, og hvor de kliniske bildene ofte endrer seg over tid. Disse pasientene
skal gjennomgd omfattende utredning og er en subspesialist oppgave.

4.4.4 Dystoni som ledd i paroksysmale dyskinesier

Paroksysmale dyskinesier (en samlebetegnelse for unormale, ufrivillige bevegelser) er sjeldne sykdommer
karakterisert ved episodisk/anfallsvis opptreden av ufrivillige bevegelser i form av dystoni, chorea (inkl.
ballisme) eller kombinasjoner av disse. Mellom anfallene er pasientene nevrologisk normale (med noen
unntak). Paroksysmale dyskinesier kan enten ha monogenetisk arsak, oppsta sporadisk av ukjent arsak,
eller opptre sekundaeert til ervervede hjernelesjoner som multippel sklerose, andre immunmedierte
sykdommer, cerebrovaskuleer sykdom, traumer, svulster, eller metabolske forstyrrelser.

Symptomene starter oftest i barne- eller ungdomsalder, men kan starte i voksen alder. De mest kjente
genetisk betingede paroxysmale dyskinesiene, som er beskrevet nedenfor, karakteriseres szerlig av
hvilke triggerfaktorer som utlgser anfallene og varighet av episodene. Genetikken og arvegangen til
paroksysmale dyskinesier er omtalt i Tabell 3.

1. Paroksysmal kinesiogen dyskinesi
Tidlig debut (1-18-arsalder) er vanlig. Anfallene bestar av choreiforme eller dystone bevegelser som typisk
utlgses av bra viljestyrte bevegelser, er svaert kortvarige (oftest < 1 minutt), men kan komme svaert hyppig
(opptil 100 ganger per degn). Frekvensen av anfall reduseres ofte med gkende alder. Disse anfallene er
ikke epileptiske. Pasientene responderer ofte godt pa karbamazepin (ferstevalg) i doser pa 50-600 mg/
degn. Alternativt kan man forsgke fenytoin. Hos noen fa pasienter med den typiske mutasjonen for denne
tilstanden, er epileptiske anfall observert i tillegg.



2. Paroksysmal ikke-kinesiogen dyskinesi

Denne meget sjeldne tilstanden er hittil kun beskrevet d opptre i familier med et autosomalt dominant
menster (ingen sporadiske tilfeller) og med debut som regel for 10-arsalder. Ved anfallene sees oftest
dystoni og chorea, generalisert hos 50 %. Av og til sees dysartri, dysfagi og okulogyre kriser. Anfallenes
varighet er variable, men oftest mer enn 1 time. Symptomene utlgses i de aller fleste tilfeller ikke av
bevegelser, men typisk av alkohol og kaffe, som derfor bgr unngds. Andre utlgsende faktorer er nikotin,
opphisselse, utmattethet, sult og emosjonell stress. Tilstanden er vanskelig & behandle medikamentelt.
Dersom livsstilsendring ikke er nok, er klonazepam fgrstevalg. Andre medikamenter som kan forsgkes er
haloperiodol eller antikolinergika.

3. Paroksysmal anstrengelsesutlgst (engelsk exertion-induced) dyskinesi

Sykdommen debuterer vanligvis i tidlig barndom, men kan ogsa starte senere (1-50-arsalder). Pasientene
far choreatiske eller dystone bevegelser, som typisk utlgses av litt langvarig fysisk anstrengelse (over
15 minutter), men ogsa faktorer beskrevet under punkt 2 kan bidra til & utlgse dyskinesiene. Anfallene
varer 5-120 minutter. Avslutning av den fysiske anstrengelsen (som pga. dyskinesiene ofte er uunngaelig)
vil ofte bidra til at anfallet gdr over. Tilstanden skyldes som oftest redusert mengde av et av proteinene
som transporterer glukose inn i neuroner (Gluti-mangel). Gluti-mangel gir et bredt klinisk spektrum,
som i tillegg til paroxysmal anstrengelsesutlgst dyskinesi kan inkludere mental retardasjon, episodisk
ataksi eller spastisitet og epilepsi. Medikamentell behandling i form av acetazolamid og fenytoin/andre
antiepileptika kan hjelpe. Ved pavist Glut1-mangel kan ogsd ketogen diett hjelpe.

Paroksysmale dyskinesier ma skilles fra epileptiske anfall, ikke-epileptiske pseudoanfall og psykogene
symptomer. Ideelt sett begr anfallene observeres og EEG gjgres under anfall, der sistnevnte vil vaere
normalt. MR av nevroaksen bor gjores for a utelukke underliggende sykdom. Medikamentell behandling
ber proves som skissert over/ifglge de til enhver tid oppdaterte oversiktsartikler over disse sykdommene.

Med ervervede tilstander mener vi her sykdommer, skader og skadelige effekter av medikamenter eller
toksiner, som ikke har en kjent eller klar arsak i genetiske sekvensvarianter (mutasjoner) som vi vet
forarsaker dystoni. Nar det er en klar genetisk drsak til at det oppstar lesjoner i hjernen som gir opphav
til dystoni, omtaler vi i dag dette som genetisk betingede dystonier. Wilsons sykdom, arvelige former
for Parkinsons sykdom og atypisk parkinsonisme, Huntingtons sykdom, og arvelig spinocerebellzer
degenerasjon, mitokondriesykdommer og neuroacantocytose er eksempler pa slike sykdommer.
For de fleste pasienter med Parkinsons sykdom, aksjonstremor og for en god del av pasientene med
spinocerebellare ataksier har man imidlertid forelgpig ikke funnet noen klar genetisk arsak, og disse vil
da fortsatt oppfattes som ervervede tilstander der dystoni kan vzere en del av det kliniske bildet. Dystoni
er rapportert a kunne oppsta etter kjerneikterus, hjerneinfarkt, hjerneblgdning, encefalitt, hjernetumor,
anoksisk/asfyktisk hjerneskade, traumatiske hjerneskader og multippel sklerose. Dystoni kan i slike
tilfeller opptre lenge etter at den strukturelle skaden oppsto, av og til etter flere ar. For en oversikt over
grupper av sykdommer, skader og ytre arsaker som kan gi dystoni vises det til tabell 1.

Strukturelle hjernelesjoneribasalganglier (oftest putamen) og thalamus farer oftest til enten hemidystoni
eller fokal ekstremitetsdystoni (og ev. andre bevegelsesforstyrrelser) pd motsatt side av lesjonen, som ofte
kan pavises ved MR-undersgkelse. Nyere forskning viser imidlertid at dystoni (inkludert fokale dystonier)
ogsa kan forarsakes av lesjoner ilillehjerne, hjernestamme, ryggmarg og hjernebark, og sannsynlig ogsa i
noen tilfeller ved lesjoner i det perifere nervesystem (1).

Et klinisk viktig poeng er at ved dystoni som skyldes sykdommer med lesjoner eller degenerasjon i
hjernen eller ryggmargen, ofte veere andre nevrologiske funn i tillegg, f.eks. parkinsonisme, ataksi,
chorea, myoklonus, demens, epilepsi, synsnerveatrofi, gyemotilitetsforstyrrelser, dysartri, dysfagi og
dysautonomi.

Akutt medikamentindusert dystoni kan forarsakes av levodopa, dopaminagonister, antipsykotika (bade
tradisjonelle og atypiske), antikonvulsiva, metoklopramid og andre antiemetika og selektive serotonin-
reopptakshemmere (SSRI) og serotonin-noradrenalin-reopptakshemmere (SNRI). Vedvarende tardiv
dystoni kan oppstd etter langvarig bruk av dopaminblokkerende antipsykotika eller kvalmestillende
medikamenter,samtflereavdegvrigemedikamentenenevntilistenforakuttmedikamentindusertdystoni.



For detaljert informasjon om de ulike medikamentgruppene vises det til oppdaterte oversiktsartikler
pa omradet. Eksponering for toksiske stoffer som mangan, karbonmonoksid, karbondisulfid og andre
substanser som f.eks. kokain kan ogsa fordrsake dystoni.

4.6.1 Klassifisering og utredning

Den vanligste arsaken til dystoni i barnealder er cerebral parese (CP), og vanligvis pavises patologi i
basalganglier og thalamus. Hypoksisk/ischemisk encefalopati er den vanligste arsaken hos barn fedt til
termin. Dyskinetisk CP (hvor det oftest er en dystonikomponent) forekommer i 6-15 % av alle CP-tilfeller.
Lignende symptomer ses ved nardrukning og i noen tilfeller etter hjerneslag eller hodetraumer. Barn
er utsatt for dystone bivirkninger av medikamenter, hvor de vanligste er nevroleptika og antiemetika
(metoklopramid). Andre arsaker til dystoni kommer lengre ned pa listen siden dystoni ellers er sjeldent
forekommende hos barn.

Det er viktig & tenke pa tilstander som kan behandles, og da sarlig de doparesponsive dystoniene
(kapittel 4.4.2b) som ofte debuterer i barnealder. Segawas sykdom (DYTsa) er den mest kjente. Spesielt
for barnealderen er en rekke forbigaende og anfallsaktige tilstander som benign paroxysmal tonic upgaze,
benign paroksysmal torticollis, transient dystonia of infancy og noen av de andre anfallsaktige dystoniene som
ogsd opptrer i voksen alder.

Primaere dystonier starter oftest i ekstremitetene og har en stgrre tendens til generalisering ved debut
hos barn i forhold til hos voksne. Ved tidlig debut er det en gkt risiko for progresjon. Task spesific dystoni
forekommer sveert sjeldent hos barn.

Ved mistanke om sekundaer dystoni hos barn, hvis det ikke dreier seg om CP, vil det veere enlang liste over
differensialdiagnoser somvarierer avhengigavbarnetsalder. Den nevrologiske utviklingenibarnealderen
gar vanligvis raskt fremover. Stagnasjon i utviklingen og tap av ferdigheter kan vaere et alvorlig og typisk
symptomitilleggtil bevegelsesforstyrrelsene. Mange metabolske tilstander og nevrodegenerative lidelser
forer til at barna ikke nar voksenalder.

Dystoni ses som symptom bl.a. ved sykdommer med bade lipid-, karbohydrat- og aminisyre-defekter, i
tillegg til mitokondrie- og nevrotransmittersykdommer. Noen eksempler er nevntitabell 3. Allebarn med
dystoni bgr fa en rask utredning, der MR av nevroaksen (i narkose) vil vere farste skritt. Eventuelle funn
der kan gi veiledende informasjon i forhold t] hvilke undersgkelser man bgr ga videre med. Utredning av
dystoni hos barn ber gjeres ved barnenevrologiske spesialavdelinger. Se ogsa kapittel 5 om utredning av
dystoni, utover dette vises det til spesiallitteratur.

4.6.2 Behandling

Fordi doparesponsiv dystoni er vanskelig a skille fra CP-relatert dystoni og andre dystonidiagnoser, er det
anbefalt at alle barn med dystoni ber forsgkes behandlet med levodopa/karbidopa. I noen tilfeller kan
det ogsd ha effekt ved andre dystonier. Effektiv dose for denne gruppen er ofte lav (50-100 mg/dag), men
ifglge litteraturen kan det i noen tilfeller veere ngdvendig med hoyere doser. Noen former for sekundaer
dystoni kan kreve doser pd opptil 10 mg/ kg/dag fordelt pa 3 doser. Nar barna ndr en vekt pd ca. 30 kg, bar
man vere papasselig sd ikke anbefalt dose for voksne overskrides. Antikolinergika kan vaere effektive
ved akutte dystone reaksjoner samt ved kroniske dystonier. Trihexphenidyl finnes bade i tablettform og
som mikstur. Barn tolererer ofte dette medikamentet bedre enn voksne. Medikamentet ber alltid trappes
langsomt opp.

Omfattende dystonier behandles hos barn med intratekal baklofenpumpe og i noen tilfeller med dyp
hjernestimulering. Seerlig ved alvorlig, generalisert primaer dystoni kan slik behandling ha en dramatisk
effekt, og bidra til at barnet pd tross av sin alvorlige sykdom kan fa et tilnaermet normalt motorisk
funksjonsnivd. Ogsa ved alvorlig sekundar dystoni hos barn kan dyp hjernestimulering vurderes. Ved
Nevroklinikken og Barnenevrologisk seksjon pa Rikshospitalet ved Oslo universitetssykehus, er hittil 2
barn med PKAN (patothenate kinase associated neurodegeneration) og 1 barn med Lesch-Nyhan syndrom
behandlet med dyp hjernestimulerin, med betydelig effekt. Mindre alvorlige og mer fokale dystonier
behandles med BTX. De paroksysmale dystoniene i barnealder har ofte god effekt av antiepileptika. Ellers
fplges prinsippene som er beskrevet for voksne pasienter.



S Diagnostikk

Den viktigste delen av diagnostikken ved dystoni-tilstander er klinisk anamnese og undersgkelse. Dette
omtales kun kort her, det vises ellers til kapittel 3. Differensiering mellom ulike typer dystoni er viktig
for a kunne tilby en malrettet behandling. Noen supplerende undersgkelser er ngdvendige for a skille
mellom de isolerte dystoniformene og en rekke nevrodegenerative sykdommer, metabolske sykdommer
og dystonier fordrsaket av ervervede tilstander. Pa slutten av kapitlet er det fort opp en tabell som viser
hvilke undersgkelser en bgr gjennomfgre hos alle dystonipasienter, og hvilke en bgr legge til ved tidlig
sykdomsstart, kombinert dystoni eller mistanke om ervervet dystoni.

Systematisk tilnerming i den diagnostiske prosessen:

1. Fenomenologi - er dette dystoni? Andre bevegelsesforstyrrelser? Andre funn?
2. Hvilket dystoni-syndrom/-type?
3. Etiologi?

Anamnesen bgr omfatte spgrsmdl om alder og symptomutforming ved sykdomsstart og hvordan
tilstanden har utviklet seg. Man bgr fa frem om de ufrivillige bevegelsene kun er til stede ved spesielle
bevegelser, mangetyperbevegelserellerogsaihvile, oghvilke faktorer som forverrer/lindrer symptomene.
Sporsmal om fedselsforlep, motorisk og annen utvikling som barn, tidligere gjennomgatt hodeskade eller
hjerneskade bgr inkluderes, ev. ogsd spgrsmal om perifere traumer. Spgrsmal om familizer opphopning av
dystoni eller liknende sykdommer er ogsa viktige. Sykehistorien bar ogsd omfatte tidligere og navaerende
medikamentanamnese, da det er viktig 3 avdekke de tilfellene der dystoni er utlgst av medikamenter eller
andre kjemiske substanser.

Malrettetogsystematiskkliniskundersgkelseforakartleggedystonienogandreev.bevegelsesforstyrrelser
erviktig, likesd resten aven full nevrologisk undersgkelse for d avdekke ev. affeksjon avandre nevrologiske
systemer. En generell klinisk status utfgres ogsd som ved andre nevrologiske sykdommer.

Sidendystonikanvaresymptompdaltfraenisolertfokaldystonimeddebutivoksenaldertilsymptompden
underliggende kompleks og sjelden sykdom, er detikke mulig a sette opp en standard utredningsalgoritme
som favner all dystoni. Imidlertid er det etter hvert vist en sa stor variasjon i fenotyper av ulike sykdommer
som kan gi dystoni, at alle med dystoni bgr utredes, fortrinnsvis med MR hjerne (og ev. ryggmarg) og et
minimum av blodprgver. Utvidet utredning avhenger av alder ved debut, familizer sykdom, utbredelsen av
dystonien i kroppen, andre symptomer/funn eller om det er klinisk mistanke om underliggende sykdom.

5.2.1 MR hode/hjerne

Alle pasienter med dystoni bgr utredes med en MR-undersgkelse av hodet. MR kan avdekke mulige
strukturelle lesjoner eller tilstander i hjerneparenkymet som kan forarsake pasientens dystone
symptomer. Mulige arsaker omfatter et vidt spekter av differensialdiagnoser og strukturelle, fokale
lesjoner av ulike arsaker samt mer diffuse inflammatoriske og metabolske tilstander. Lesjoner som kan
assosieres med dystoni pavises oftest i basalgangliene, seerlig putamen og globus pallidus, men ogsa i
omrader med forbindelser til basalgangliene, som hjernebarken, thalamus, lillehjernen, hjernestammen

ogryggmargen.

5.2.2 MR hals/nakke og rygg (cervikal- og thorako-lumbalcolumna)

MR av hals/nakke og ev. thorakal- eller lumbalcolumna ber alltid gjores ved dystoni cervikalt eller
trunkalt, samt ved isolerte arm- eller beindystonier. Undersgkelsene er sarlig viktig ved atypiske,
mer fikserte dystone tilstander isolert til nakke og/eller rygg, eller i ekstremitetene. Cervikalt bgr en
vaere spesielt oppmerksom pa tegn til betennelser i mellomvirvelskiver eller andre deler av columnas



leddforbindelser samt fibrotiske eller andre strukturelle forandringer i halsmuskulaturen, som kan
vaere arsaker til feilstillinger og derfor trenge en annen terapi og oppfelging. Et unntak her er fibrotisk
forkortning av m. sternocleidomastoideus sekundaert til fodselsskader av denne muskelen, hvor erfaring
viser at BTX-injeksjoner i den gjenvaerende proksimale muskulaere delen kan lindre smerter og dermed
ogsa feilstilling.

5.2.3 Kobber- og ceruloplasmin i serum og kobberutskillelse i dggnurin

Dystoni kan vare et av symptomene pa Wilsons sykdom. Andre vanlige nevrologiske manifestasjoner
ved denne sykdommen er tremor, cerebellare utfall og pyramidebanesymptomer. Fordi Wilsons
sykdom ubehandlet kan vare livstruende og gi alvorlige nevrologiske sekveler, og det i tillegg finnes
god behandling for sykdommen, er det sveert viktig at man oppdager den. Ved Wilsons sykdom vil det
vanligvis veere patologiske MR-funn, men ikke alltid i tidlig fase. Mdaling av ceruloplasmin i serum kan
vaere en grei screening-test, og de fleste med Wilsons sykdom vil ha klart redusert ceruloplasmin-niva i
serum. Det kan imidlertid ogsa veere mdle-verdier i nedre normalomrade, og lavt ceruloplasmin er pa den
annen side ikke spesifikt for Wilsons sykdom. Serum-kobber vil ved Wilsons sykdom ofte ligge ved nedre
normalgrense eller under pga. detlave ceruloplasmin-nivdet. Problemet er at den frie fraksjonen av kobber
iblodet gker, og det er denne som er toksisk oglagresikroppsvevet. Kobberutskillelseidggnurin bgr gjgres
dersom det er klinisk mistanke om Wilsons sykdom og ceruloplasmin og/eller serum-kobber er under
eller ved nedre normalgrense (for referanseverdier vises det til spesiallitteratur/sykehuslaboratoriene).
Ved patologiske MR-funn og/eller sterk klinisk mistanke, bgr kobberutskillelse i dggnurin gjgres selv om
verdier for ceruloplasmin og kobber i serum er normale, da disse funnene ikke helt utelukker Wilsons
sykdom. Pasienten bgr i tillegg undersgkes av gyelege for 4 se etter typiske Kayser-Fleischer-ringer, som
er til stede i de aller fleste tilfeller av nevrologisk Wilsons sykdom. Klart gkt kobberutskillelse i urinen
indikerer sterkt at det kan dreie seg om denne sykdommen, og leverbiopsi (som ma tas og sendes etter
spesielle retningslinjer) med tanke pd kvantifisering av kobber i lever kan gjgres for & fa diagnosen sikkert
bekreftet. Analysen gjores ved Statens Arbeidsmiljginstitutt (STAMI). Alternativt kan det gjgres gentester
for & pavise homozygote eller compound-heterozygote mutasjoner i ATP7B-genet.

5.2.4 Andre laboratorieprgver

Noenblodprgver ber tas som standardpregver nar man far en pasient med dystone symptomer til vurdering.
Disse omfatter vanlig hematologisk status, elektrolytter, lever- og nyreverdier, fritt T4 og TSH. Ved spesiell
mistanke om underliggende sykdom bgr utredningen utvides betydelig, avhengig av i hvilken retning
mistanken gdr. Aktuelle prgver er blod- og/eller urinprgver for evaluering av kobber- og jernomsetning
(Wilsons sykdom og nevroferritinopati), immunelektroforese i serum og spinalvaske (inflammatoriske
og immunologiske arsaker), borrelia-antistoffer i serum og spinalvaeske (nevroborreliose), luesserologi
(nevrosyfilis),antinukleare antistoffer (immunologiske arsaker), autoneuronale antistoffer (autoimmune/
paraneoplastiske encefalopatier), langkjedede fettsyrer (adrenoleukodystrofi) og aminosyrer (aminosyre-
stoffskiftesykdommer). Det bor ogsa ved klinisk mistanke vurderes a ta blodutstryk for a se etter
akantocytter (nevroakantocytose). I tillegg kan sjeldnere undersgkelser vare indisert, som maling
av mukopolysakkarider og polysakkarider i urinen ved sykdomsstart i barne- eller ungdomsalder
(mukopolysakkaridoser). For en oversikt vises det til tabell 7 samt oversiktsartikler i spesiallitteraturen.

Biopsi av muskel, hud eller lever kan veere indisert ved mistanke om avleiring av forskjellige stoffer, for
enzymtest (f.eks. pyruvat dehydrogenase-mangel) eller ved spgrsmal om mitokondriesykdom.

Spinalpunksjon for undersgkelse av cerebrospinalvaeske erindisert ved mistanke om inflammatorisk eller
immunologisk drsak til dystoni samt ved mistanke om levodoparesponsiv dystoni. Ved levodoparesponsiv
dystoni er det vesentlig a sikre spinalvaske til undersgkelse av pteriner, aktuelle nevrotransmittere og
deres metabolitter fgr behandlingsforsgk med levodopa (1).

Forenrekkeavdetilstandene manleter etter gjennom ovenstdende laboratorie-prover, vil genetisk testing
kunne erstatte en omfattende utredning, se neste avsnitt.

5.2.5 Genetisk testing

Klassifikasjon av arvelige dystonier er under stadig endring, og flere og flere former oppdages gjennom
moderne sekvenseringsmetoder. Tidligere var det vanlig a betegne sykdommene fortlgpende nummerert
etter nar de ble oppdaget, f.eks. DYT1,2,3 osv. I dag er det derimot vanligere & betegne gennavnet sammen



med hovedsymptom og beskrivelse fra den kliniske aksen, f.eks. generalisert dystoni, debut 10-arsalder
med sykdomsgivende variant i TOR1A-genet (og deretter eksakt sykdomsgivende variant/mutasjon).
Det er nemlig slik at det er mange sykdommer der dystoni inngar i sykdomsbildet som ikke har et DYT-
nummer.

Se tabell 3 for gener som er beskrevet d giisolerte dystonier, kombinerte dystonier og komplekse dystonier.

Rekvisisjon av gentest hos pasienter med dystoni er en nevrologisk spesialistoppgave, og det finnes
i dag flere laboratorier som analyserer en rekke gener i et sdkalt genpanel med neste generasjons
sekvenseringsteknikk.

Hvem skal henvises til genetisk utredning?

Isolerte, fokale eller segmentale dystonier som debuterer i voksen alder (>30 ar) er det ifglge litteraturen
peridagingen grunn til & henvise til genetisk testing, da disse pasientene vil teste negativt. Unntaket er
hvis pasienten har stor opphopning av bevegelsesforstyrrelser/dystoni i familien. Ved debut av dystoni i
barne- eller ungdomsarene og ved alle generaliserte dystonier, bor genetisk utredning utfegres. I tillegg bor
kombinerte og komplekse dystonier ogsa utredes genetisk hvis arsaken ikke er annen mistenkt etiologi.

Har man pasienter hvor det er indikasjon for genetisk utredning, kan blodprgve sendes til medisinsk
genetisk avdeling. Blodprgven ledsages av rekvisisjonsskjema, som kan lastes ned fra laboratorienes
hjemmeside via www.genetikkportalen.no. Det er viktig a veere ngye med de kliniske opplysninger, da
de ulike monogenetiske dystonier har forskjellige kliniske kjennetegn samt ulike ledetrdder fra andre
supplerende undersgkelser. Derfor er det nyttig a skrive ned funn fra MR-undersgkelser, blodprgver,
nevrologisk undersgkelse samtandre sykdommer pasienten har. Ved henvisning til genetisk utredning
horer det ogsa med ta en fullstendig familieanamnese.

5.2.6 Myografi

Standard elektromyografi (EMG) er ingen diagnostisk test ved dystoni. EMG kan imidlertid veere svaert
nyttig som hjelpemiddel ved injeksjonav BTX isma og dypere beliggende muskelbuker, eller hvis pasienten
ikke kan samarbeide sa godt under behandlingen.

For differensiering av kliniske tremorvarianter kan EMG en sjelden gang veere av spesiell interesse. Ved
typiskhviletremorhosparkinsonpasienter sesregelmessig skiftende aktivitetiagonistisk ogantagonistisk
muskulatur. Hos pasienter med essensiell stillingstremor ses synkron aktivitetiagonister og antagonister,
mens dyston tremor er kjennetegnet av mer uregelmessig aktivitet, frekvens og amplitude.

EMG-undersgkelsesomleddivurderingavdystonetilstanderbgrgjennomfgresavkliniskenevrofysiologer
med spesialkompetanse pa dette.

5.2.7 Andre modaliteter for identifisering av aktuell muskulatur

I tillegg til bruk av handholdt, enkelt EMG-apparat til identifisering av aktuell dyston muskulatur i
forbindelse med injeksjon av BTX, er ultralydveiledet identifisering av muskulatur aktuell for injeksjoner
stadig mer benyttet.

Hos pasienter med cervikal dystoni som har darlig effekt av BTX, og spesielt ved cervikal skift, komplekse
cervikale dystonier eller mistanke om involvering av dyptliggende muskulatur, ber det gjores (ny) MR
cervikalcolumna. Kronisk dyston muskulatur har som oftest gkt muskelfylde (hypertrofi) sammenliknet
med frisk muskulatur. Vurdering av hvilke muskler som er dystone bgr evalueres sammen med kliniske og
myografiske funn, daikke-dyston muskulatur ogsd kan ha gkt diameter hvis den brukes kompensatorisk.

5.2.8 DaTscan

DaTscan haringen stgrre betydning i differensialdiagnostisk avklaring ved dystoni. I enkelte tilfeller kan
undersgkelsenimidlertid veere indisert for & diagnostisere sykdommer med degenerasjon avdopaminerge
nerveterminaler i striatum. Dette sees vanligst ved Parkinsons sykdom og ved atypiske varianter av
degenerativt betinget parkinsonisme. Dystoni kan i en del slike tilfeller kan vaere et debutsymptom
eller forekomme tidlig i sykdomsforlgpet. DaTscan kan ogsa veere patologisk ved en del andre sjeldne
sykdommer der dystoni forekommer, uten at man har klinisk manifest parkinsonisme. DaTscan kan bl.a.


http://www.genetikkportalen.no

vare nyttig for a skille juvenil Parkinsons sykdom (starter ofte med et dystont bilde, seerlig ved Parkin-
mutasjon) fra levodoparesponsiv dystoni. DaTscan vil bare veare patologisk ved Parkinsons sykdom og
ikke hos barn eller unge voksne med levodoparesponsiv dystoni.

Tabell 7 Oversikt supplerende undersgkelser/diagnostiske tester aktuelle ved utredning av
dystoni. Undersgkelser utover basisprgvene iverksettes malrettet ut fra klinisk mistanke
(viser til egen omtale av de ulike dystoni-formene.)

Isolert dystoni Kombinert dystoni eller
Aktuelle undersgkelser Start for Start etter andre.nev.rologiske funn
40-arsalder | 40-arsalder SO g1t mistanke om
underliggende sykdom
MR hode + ev. relevant + + +
avsnitt av columna
BLOD
Generelle blodprgver + + +
Ceruloplasmin, kobber + + +
ANA; SR + + +
Thyroidea-antistoffer + + +
Nevronantistoffer + + +
Borrelia (og luesserologi) + +
Blodutstryk (akantocytter) (+) (+)
Ulike spesialprgver (se (+) (+)
spesiallitteratur) (+)
CEREBROSPINALVZAESKE
Immunelektroforese (+) (+)
Nevronantistoffer (+) +)
Pteriner,. katekolaminer med (+) (+)
metabolitter
URIN
Kobberutskillelse per dogn (+) (+) (+)
ANNET
Levodopa behandlingsforsgk + (< 304r) (+) (+)
Genetiske undersgkelser (+) (+) (+)
Biopsi (hud, muskel, lever) (+) (+) (+)




6 Psykososiale forhold og livskvalitet

Defokale og segmentale dystonieneble forst pa1980-tallet erkjent som nevrologiske tilstander, palinje med
generalisert dystoni. For dette var det en utbredt oppfatning blantleger at disse tilstandene var psykogene.
Sidendystonier enrelativt sjelden tilstand og behandlingstilbudet har veert mangelfulltinntilbehandling
med BTX ble tatt i bruk omkring 1990, har bade nevrologer og ikke minst mange allmennleger og annet
helsepersonell tradisjonelt hatt lite kjennskap til denne tilstanden. Mange dystonipasienter har derfor
erfart 3 matte gd en lang og tung vei med mye plager for de endelig fikk en dystonidiagnose. Pasienter har
blitt mett med skepsis og mistenksomhet nar de har oppsegkt helsetjenesten for sine problemer, og mange
har folt seg avfeid med at plagene skyldtes reaksjoner pa en stressende livssituasjon. Parallelt med mer
kunnskap, bedre behandlingsmetoder og gkt forskningsinteresse for dystoni, har dette blitt bedre, men
fortsatt kan dystonipasienter oppleve den tilleggsbelastningen det er & vente lenge for a fa riktig diagnose.
Det a fa stilt en klar diagnose og fa informasjon om at man i mange tilfeller ogsd kan ha god effekt av
behandling, oppleves da som en lettelse og vil for mange vaere starten pa en bedring av livssituasjonen.

Som det gar fram av beskrivelsene av dystoni, er det stor variasjon i symptombildet mellom de ulike
dystoniformene. Den samme dystonitilstanden kan ogsd variere betydelig i intensitet fra pasient til
pasient. Det er sdledes mange ulike forhold som avgjer hvordan pasientens fysiske, psykiske og sosiale
funksjon pavirkes av det d leve med dystoni. Stadige ufrivillige bevegelser, ledsagende muskelsmerter,
slitenhet, endret utseende og ev. svikt i viktige funksjoner som syn, tale, skriveevne og gange, kan lede
til sekundaere psykiske plager og vil ofte vaere forbundet med redusert livskvalitet. En sammenliknende
studieavselvrapportertforekomstogartavdepressive symptomer blant personer med Parkinsons sykdom,
isolert dystoni og essensiell tremor, viste at omfanget og alvorlighetsgraden av depressive symptomer var
tilnaermet like stor i dystonigruppen (ikke BTX-behandlet) som i parkinsongruppen (1).

De forste undersgkelsene som kartla depresjon hos pasienter med isolert cervikal dystoni/spasmodisk
torticollis, ble utfert for behandling med BTX var tilgjengelig. Man fant at omkring 30 % av pasientene
hadde moderat til alvorlig depresjon, og at depresjon var nzert assosiert med et negativt kroppsbilde
(2,3). I en oppfelgingsstudie etter at BTX-behandling ble tilgjengelig, fant man en betydelig bedring i
depresjonsskarene (4). Len senere undersgkelse deralle pasientene blebehandlet med BTX, fant manatkun
14 % av pasientene hadde moderat til alvorlig depresjon (5). En norsk studie fra Oslo universitetssykehus,
Rikshospitalet som omfattet 78 pasienter med cervikal dystoni som hadde fatt BTX-behandling i
gjennomsnittlig 5 ar, viste at andelen pasienter med depressive symptomer var 19 %, mot omkring
10-11 % i en norsk normalbefolkning (6). Blant pasientene som i denne studien evaluerte langtidseffekten
av behandlingen som god (2/3 av pasientene), var imidlertid andelen som hadde depressive symptomer
kun 11 %, mens den var 35 % i gruppen av pasienter som oppfattet langtidseffekten som utilfredsstillende.
I denne siste gruppen var det ogsa objektive tegn til en mer alvorlig cervikal dystoni. Ogsa andre studier
indikerer at forekomsten av depresjon hos pasienter med dystoni er neert knyttet til alvorlighetsgraden av
dystonien, forekomst av ledsagende smerter og opplevelse av endret kroppsbilde, og at behandling som
bedrer disse faktorene ogsa bedrer eller eliminerer depresjonen.

Depresjon er bade i normalbefolkningen og i sykdomspopulasjoner en sveert viktig risikofaktor for
redusert livskvalitet. Helserelatert livskvalitet er et begrep som betegner pasientens oppfatning av
egen helse og sykdommens innvirkning pa fysisk, psykisk og sosial funksjon. De forste undersgkelsene
av helserelatert livskvalitet hos dystonipasienter viste at gruppen som helhet hadde en klart redusert
livskvalitet sammenliknet med den generelle befolkningen (7). Forekomst av depresjon og angst samt
redusert fysisk og sosialt funksjonsniva er de forhold som tydeligst virker inn pd helserelatert livskvalitet
hos dystonipasienter. Mange pasienter far sykdommen mens de er under utdanning eller i yrkesaktiv
alder, og opplever at tilstanden har en klar innvirkning pa deres evne til 4 ta utdanning eller vaere i jobb.

Studier som er publisert de siste 10-15 drene og som har undersgkt hvordan effektiv behandling mot
dystoni pavirker pasientenes livskvalitet, gir heldigvis et mer optimistisk bilde. Den ovenfornevnte
studien av langtidseffekt av BTX-behandling ved cervikal dystoni viste f.eks. at pasientene i gjennomsnitt
kun hadde litt lavere helserelatert livskvalitet sammenliknet med personer med samme alder og kjgnn i
normalbefolkningen (6). Mer alvorlige/uttalte dystonisymptomer og forekomst av depressive symptomer
var de to faktorene som var assosiert med redusert helserelatert livskvalitet, mens den stgrste gruppen
av pasienter som hadde lite symptomer og fraveaer av depresjon hadde normal helserelatert livskvalitet. I
den samme pasientpopulasjonen fant man ogsad at effektiv BTX-behandling bidro til at flere av pasientene



kunne fortsette i jobb (8). Denne tendensen var stgrst blant personer under 55 ar og stgrre hos menn enn
hos kvinner.

At effektiv behandling kan fgre til en nzer normalisering av livskvalitet hos dystonipasienter har blitt
enda tydeligere demonstrert hos pasienter som er vellykket behandlet med dyp hjernestimulering. I en
stor internasjonal studie der norske pasienter deltok, fant man en meget klar bedring av alle aspekter
av helserelatert livskvalitet i lgpet av de forste 6 maneder av slik behandling, parallelt med bedring av
dystonisymptomer, hos pasienter med generalisert og segmental dystoni (9). Mye tyder derfor pa at det
viktigste man kan gjere for a bidra til d bedre livskvaliteten hos en dystonipasient er 4 behandle dystonien
pa best mulig mate. Det er imidlertid viktig a ha en helhetlig tilnserming til alle pasienter med dystoni.
For en del pasienter vil det kunne vaere behov for psykoterapeutisk behandling rettet mot spesifikke
psykiske plager som kan ledsage sykdommen. En aktuell behandlingsform er kognitiv terapi som retter
oppmerksomheten mot pasientens selvfglelse og tanker om seg selv, og hvordan negative tanker og
darlige selvfglelse er medvirkende til og forsterker de problemene en sliter med. Bedring av tilstanden
kan oppnds nar pasienten erfareristerre grad a kunne ta styring over de negative tankene. Behandlingen
kan gjerne organiseresigrupper. Forelgpig er det fa studier som dokumenterer effekten av kognitiv terapi
ved dystoni.

Psykofarmaka kan ogsd veere indisert hos noen pasienter med dystoni. Vanligvis vil man ved
behandlingstrengende depresjon foresla serotonin-reopptakshemmere. Disse medikamentene vil
som oftest tdles godt av dystonipasienter, men det er rapporter pa at de hos noen fa pasienter kan
forverre dystonien. Dette bgr imidlertid ikke hindre at man forsgker denne medikamentgruppen nar
et antidepressivum er indisert. Klonazepam (Rivotril) brukes som adjuvant behandling hos en god del
pasienter med dystoni, og kan ha en angstdempende tilleggseffekt. I de fa tilfeller der en dystonipasient
trenger et middel mot psykose, ma en unnga de tradisjonelle nevroleptika, da disse kan forverre dystonien.
De nyere legemidlene mot psykose er heller ikke helt frikjent i forhold til dette, men bgr prgves fgrst i en
sa lav dose som mulig.

AkKktuelle spgrreskjema for & kartlegge psykososiale forhold og livskvalitet

Beck Depression Scale (BDI) er et selvrapporterings-instrument for d kartlegge omfang og grad av
depressive symptomer. Det inneholder 21 spgrsmal som omfatter bade kognitive/affektive og somatiske
symptomer ved depresjon (10).

Beck Anxiety Inventory (BAI) er et selvrapporterings-instrument som kartlegger alvorlighetsgraden av
angstsymptomer. Skjemaet er utviklet for a skille symptomer pa angst fra depressive symptomer. Det har
ilikhet med BDI 21 spersmal, og inkluderer mange spgrsmal vedrgrende somatiske symptomer pa angst
(11).

Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS) kartlegger opplevelse av angst og depresjon innenfor totalt
14 omrader. HADS ble utviklet spesielt med utgangspunkt i 4 kartlegge psykiske problemer hos pasienter
med somatisk sykdom. Til forskjell fra BDI og BAI, inneholder HADS fa spgrsmal om somatiske symptomer
(12).

Short Form - 36 Short-Form Health Survey (SF-36) er det mest brukte skjemat for 8 undersgke helserelatert
livskvalitet generelt, og er ogsa brukt i de forste studiene av helserelatert livskvalitet ved dystoni, for man
hadde utviklet mer sykdomsspesifikke skalaer. Skjemaetinneholder 36 spgrsmal. Ianalysen av data utgjer
disse 8 subskalaer som omfatter fysisk funksjon, fysisk rollebegrensning, emosjonell rollebegrensning,
vitalitet, sosial fungering, kroppslig smerte, mental helse og generell helse (13).

Cranio-cervical dystonia questionnaire (CDQ-24) er et kartleggingsskjema med 24 spgrsmal om
helserelatert livskvalitet knyttet til kranial og cervikal dystoni (14), mens Cervical Dystonia Impact Profile
(CDIP-58) inneholder 58 spgrsmal og er spesifikt utviklet for cervikal dystoni (15).



V4 Behandling

Behandling av dystoni er i all hovedsak symptomatisk. Kapitlet tar forst for seg medikamentell
behandling, med hovedvekt pa BTX, som har hatt avgjerende betydning for bedring av dystonipasientenes
helsetilstand. Deretter omtales kirurgiske tiltak, med seerlig vekt pa dyp hjernestimulering, som har
vist seg 4 vaere en effektiv behandling hos mange pasienter som ikke har hatt tilfredsstillende effekt av
medikamentell behandling. Fysioterapi ved dystoni er lite studert, men anvendes mye og er derfor relativt
omfattende beskrevet. Kapitlet omtaler ogsd supplerende behandlingsformer som oral medikasjon,
ortopedi og logopedi. Det understrekes betydningen av individuell tilnserming i all behandling av
pasienter med dystoni.

Herunder omtales BTX-injeksjoner, perorale medikamenter og medikamenter som infunderes inn i
spinalvaesken (intratekal baklofen).

7.1.1 Botulinumtoksin

BTX produseres av bakterien Clostridium botulinum under anaerobe betingelser. Det finnes 8 serologisk
forskjellige, men struktureert neerstaende toksiner (A, B, C1, C2, D, E, F, G), hvorav alle unntatt C2 er
neurotoksiske. Type A og B er kommersielt tilgjengelige for terapeutisk bruk.

Virkningsmekanisme

Ibehandlingenavdystoni(ogandrenevrologisketilstander med overaktivmuskulatur)utnyttesevnen BTX
hartilahemmedenelektriskeimpulsoverferingenfranervetilmuskel, som derved hemmerkontraksjonen
avmuskulaturen. Dette skyldes at BTX bindes til spesifikke reseptorer pd presynaptiske nerveterminaleri
de motoriske endeplatene, og der virker ved a hemme frigjgringen av transmittersubstansen acetylkolin.
Forst ma BTX tas opp i nerveterminalen ved en energiavhengig prosess. Inne i nerveterminalen spalter
toksinet enzymer som er viktige for at de synaptiske vesiklene, som inneholder acetylkolin, kan
smelte sammen og slippes ut i synapsespalten (1). Dette er en litt omstendelig prosess, og effekten av en
intramuskuler injeksjon kommer derfor farst etter flere dager. Nar acetylkolinfrigjgringen oppheves,
foreligger det en funksjonell denervering av den injiserte muskulaturen som deretter atrofierer. Det vil
imidlertid proksimalt for terminalen skje en nydanning av nerveforgreninger i tidlig reinnervasjonsfase.
Senere trekkes disse nydannede forgreningene seg tilbake og den opprinnelige terminalen gjenopptar
sin funksjon igjen (2). Effekten av slike injeksjoner er derfor alltid forbigaende og ma gjentas med jevne
mellomrom. Varigheten av den biologiske effekten varierer avhengig av doser og en del andre forhold,
men vanlig behandlingsintervall er ofte ca. 3 mdneder.

Det er vist at BTX kan transporteres over muskelfascier og dermed over i andre muskelgrupper enn de
injiserte.Itilleggerdetvistattoksinetkantransporteresretrogradiaksonetfranerveterminalen. Teoretisk
kunne man derfor tenke seg at BTX injisert i muskler kan «vandre» helt inn til sentralnervesystemet.
Eksperimentelle dyreforsgk pa rotter bekrefter ogsa dette. Imidlertid tar dette sdpass lang tid at med de
avstander toksinet matte transporteres for ana sentralnervesystemet fra en perifer muskel hos mennesker,
er det helt usannsynlig at det ndr frem i tide til & kunne ha noen effekt der. Basert pa kjennskap til den
patofysiologiske effekten av BTX, ble den forste kliniske utprgvingen mot strabisme utfert omkring 1970,
og de fgrste resultatene publisert i1980 (3).

Tidligere trodde man at BTX kun virker pa synapser som anvender acetylkolin som transmittersubstans.
Men spesifisiteten for hvor BTX kan virke er bestemt av helt spesifikke reseptorer som har vist seg a
finnes i noen andre typer synapser, f.eks. i smertefibre. Disse reseptorene er ganske nylig identifisert,
bade for BTX type A og B. I tillegg til skjelettmuskulatur og glatt muskulatur, kan BTX ogsd virke pa
spytt- og svettekjertler, og brukes blant annet terapeutisk ved tilstander der spytt- eller svettesekresjon
er et problem. Effekten pa spyttkjertler kan forklare at noen opplever munntgrrhet som bivirkning ved
behandling av muskler i nzer relasjon til disse. Det er i de senere ar vist at BTX ogsa har en selektiv effekt
pa smertefgrende nevrefibre.



Enheter og tilgjengelige preparater

Dosen av BTX angis i muse-enheter (mouse units, MU), der 1 MU tilsvarer mengden av toksin som er letal
dose for halvparten av hvite Webster-mus, gitt intraperitonealt. Denne enheten er internasjonal, men det
betyr ikke at vi kan bruke uttrykket «internasjonale enheter» om BTX. Per i dag finnes BTX type A fra tre
ulike produsenter pa markedet i den vestlige verden: Botox (Allergan, USA), Dysport (Ipsen, England) og
Xeomin (Merz, Tyskland/Desitin i Norge). I tillegg finnes det én produsent av BTX type B: Neurobloc (Eisai,
England). Bade prekliniske og kliniske studier viser at hvert av disse fire medikamentene ma4 betraktes
som unike legemidler. At dette gjelder for BTX serotype A iforhold til serotype B er dpenbart pd bakgrunn
av de to serotypenes ulike biologiske egenskaper. Men ulikheter i fremstillingsmater og en del andre
forhold gjer at alle de tre produktene som inneholder BTX type A ma betraktes som unike preparater. Det
er ikke vitenskapelig grunnlag for a bruke en fast omregningsfaktor mellom disse preparatene. Det er
generelt gjort fa, gode sammenlignende studier.

I en klasse 1-studie brukte man like doser Botox og Xeomin hos 265 pasienter med blefarospasme, og
fant ingen forskjell i effekt eller bivirkninger (4). De samme resultatene fant man ved en tilsvarende
sammenligningsstudie for behandling av cervikal dystoni (5). Flere studier som har sammenlignet
Dysport med Botox har brukt omregningsfaktoren 4:1, men disse studiene har alle sine svakheter i design
og metoder (6). Tre studier har undersgkt effekt og bivirkninger av BTX type B (Neurobloc) hos pasienter
med cervikal dystoni, og konkluderte med at stoffet er effektivt og trygt (7-9). Sammenlignet med BTX
type A var bivirkningene signifikant hyppigere i type B-gruppen, men milde og forbigdende (10).

Bivirkninger

Disse er som regel milde og forbigaende. Lokale bivirkninger inkluderer smerte, bledning og irritasjon ved
injeksjonsstedet. Andre lokale bivirkninger kan skyldes diffusjon av toksinet til naerliggende strukturer,
og medfare f.eks. svekket svelgkraft (ved behandling av cervikal dystoni) samt nedhengende gyelokk (ved
behandling av blefarospasme).

Resultater av en rekke studier viser forskjell i bivirkningshyppigheten mellom Botox og Dysport, der
sistnevnte ser ut til 3 ha en noe hgyere forekomst av bivirkninger. BTX type B har ogsa heyere insidens av
bivirkninger enn type A, noe som kan skyldes sterkere virkning pd autonome kolinerge synapser.

Alvorlige eller livstruende bivirkninger er meget sjeldne ved riktig bruk av BTX, og det finnes noen sveert
fa rapporter pa dette. Man ma imidlertid veere oppmerksom pa at muligheten for alvorlige allergiske
reaksjoner som anafylaktisk sjokk er til stede. Pasienter som far et av BTX-preparatene for forste gang ber
derfor, som en enkel forhdndsregel, observeres i sykehus i minst 20 min etterpd. For naermere omtale av
dosering, effekt og bivirkninger ved de ulike dystoniformene, vises det til kapittel 4.

Terapisvikt

Suboptimalresponspa BTX-behandlingveddystoniskyldessomregel problemervedselvegjennomferingen
av behandlingen (for lav dose, ikke adekvat valg av injiserte muskler, m.m.), men kan ogsa skyldes svikt i
selve preparatets funksjon. Dannelse av ngytraliserende antistoffer er bare en av mange mulige arsaker
til terapisvikt, men ved riktig bruk av BTX type A slik de produseres nd forekommer dette sveert sjelden
(0-29%) (11). Tidlige studier som sammenlignet pasienterbehandlet med fgrste versjonavBTX type A (Botox)
med og uten antistoffindusert terapisvikt, fant at hgyere doser og korte behandlingsintervaller, seerlig
sakalte booster-doser gitt 4 uker etter fgrste behandling, var klare risikofaktorer for antistoffdannelse.
Dette var bakgrunnen for at man mente at anbefalt intervall pa 12 uker ikke burde kortes ned og at
dosene burde holdes sa lave som mulig. I en studie av Botox fra 2008 var frekvensen av ngytraliserende
antistoffer pa 2 % ved behandling over 2 ar (8). I formuleringen av BTX type A som markedsfgres under
salgsnavnet Xeomin, er den ikke-toksiske delen av BTX-proteinkomplekset fjernet. I en stor prospektiv
studie med Xeomin, der pasienter med cervical dystoni ble behandlet med fleksible injeksjonsintervaller
(6-20 uker) opp til 5 ganger, med doser pa enten 120 eller 240 MU, var det ingen nye tilfeller av pasienter
som dannet ngytraliserende antistoffer (12). I en annen prospektiv studie med doser opp mot 300 MU
varierte intervallene fra 8 uker og oppover, og ved doser opp til 300 MU var det heller ikke nye tilfeller av
antistoffdannelse (13). Resultatene av disse studiene reflekteres i at det i pakningsvedleggene for 2017 for
Botox og Xeomin anbefales at minimum intervall mellom behandlingene kan vare ned mot 10 uker ved
cervikal dystoni (mot tidligere minimum 12 uker). Fra produsentene av Dysport og Neurobloc anbefales
fortsatt minimum 12 ukers intervaller.

Dersom neytraliserende antistoffer farst dannes, kan de persistere i flere ar og pasienten vil da i mange
tilfeller ikke lenger ha noen effekt av behandlingen, i alle fall for en periode. Dessverre er det etter hvert



kommet flere studier (av pasienter med cervikal dystoni) som sterkt indikerer at BTX B i stgrre grad forer
til dannelse av ngytraliserende antistoffer enn type A-toksinet (14). Ved cervikal dystoni anbefales BTX
type B derfor kun brukt hos pasienter som har dannet neytraliserende antistoffer mot type A-toksinet. I
Norge anbefaler vi ogsa 4 bruke denne strategien ved dystonier der totaldosene av anvendt BTX er lavere,
selv om sannsynligheten for dannelse av ngytraliserende antistoffer da er mindre. Direkte pavisning
av ngytraliserende antistoffer er komplisert og kostbar. I praksis kan man i stedet benytte en sakalt
«m. frontalis»-test, der man injiserer 2 x 10 enheter Botox eller Xeomin pad den ene siden av pannen og
tilsvarende volum saltvann pa den andre siden. Testen avleses etter 3-4 uker. Redusert muskelkraft i
frontalismuskulatur/redusert evne til a rynke pannen der pasienten fikk injisert toksin indikerer at testen
er positiv, dvs. at det ikke er dannet antistoffer. Ved uendret god evne til 3 rynke pannen, har ikke toksinet
virket og dette indikerer at pasienten har dannet antistoffer som ngytraliserer effekten.

Grunnleggende ferdigheteri BT X-injeksjoner matilegnesved oppleaering aven erfaren spesialist kombinert
med teoretisk kunnskap. Vi har derfor valgt a ikke fokusere pad dette i denne behandlingsplanen.

7.1.2 Oral medikasjon

Behandling av dystoni med perorale medikamenter er lite dokumentert. Litteraturen er i stor grad basert
pa klinisk erfaring og apne, ukontrollerte studier (1). Bortsett fra ved levodopa-responsiv dystoni, har
peroral medikamentell behandling av dystonier generelt begrenset terapeutisk effekt i doser som gir en
akseptabel bivirkningsprofil. I noen fa tilfeller av kombinerte eller komplekse dystonier kan arsaken til
dystonien behandles med medikamenter, f.eks. kobber-bindende medikamenter ved Wilsons sykdom og
tilskudd av biotin og tiamin ved biotin-tiamin-responsiv basalganglie-sykdom. Ved medikamentutlgst
dystoni kan seponering av det utlgsende medikamentet bedre dystonien. Ved generaliserte eller
utbredte segmentale dystonier kan det i noen tilfeller oppnas signifikant bedring med systemisk peroral
behandling. Barn tolererer gjerne hgyere doser bedre enn voksne, og kan derfor oftere oppna bedre effekt.
Til tross for begrenset effekt, kan en systemisk medikasjon ogsd veere indisert ved fokale dystonier.
Dette gjelder spesielt nar lokal behandling med BTX ikke gir tilstrekkelig effekt. Som en hovedregel bor
ett medikament preves ut om gangen (i tillegg til ev. BTX-injeksjoner), men det kan ogsa vere aktuelt a
preve ut kombinasjoner, f.eks. trihexphenidyl og klonazepam. Smertestillende medikamenter ma tilbys
pasienter som har behov for dette.

Folgende medikamenter bgr vurderes (for aktuell dosering, indikasjoner og kontraindikasjoner henvises
det til Felleskatalogen, kontakt gjerne Statens legemiddelverk ved tvilstilfeller):

Levodopa (L-dopa)

Ved levodopa-responsive dystonier er L-dopa en arsaksbehandling, og har da ofte en dramatisk og
vedvarende effekt. Noen pasienter medlevodopa-responsive dystonier har ogsd effekt avdopaminagonister
og antikolinergika. Fordi levodopa-responsive dystonier oftest starter i ungdommen, bgr det hos alle
pasienter med debut av dystone symptomer i barne- eller ungdomsalder gjores et behandlingsforsgk med
L-dopa, uansett klinisk utforming. Ved debut av dystone symptomer i godt voksen alder, og szerlig ved
rene fokale dystonier eller oppgavespesifikke dystonier (med typisk debutalder for den aktuelle primaere
dystoniformen), er det som regel ikke hensiktsmessig med gjennomfaring av et lengre behandlingsforsgk
med L-dopa. Det finnes imidlertid unntak. Fokale dystonier med debut i voksen alder er f.eks. blitt
beskrevet som en del av den fenotypiske variasjonen hos familier med genetisk bekreftet levodopa-
responsiv dystoni. Ved primaer generalisert eller utbredt segmental torsjonsdystoni, kan L-dopa i noen
tilfeller ha en positiv tilleggseffekt, men oftest er effekten liten eller kun forbigdende.

Praktisk gjennomfgring: Levodopa-respons bgr vurderes ved langsom opptrapping til en degndose pa
200 mg x 3, og behandlingen bgr strekke seg over et tidsrom pa 8 uker. Start forsiktig med en liten dose
pa 100 mg (50 mg x 2) og gk langsomt opp til en dggndose pa 300 mg. Pasienter med levodopa-responsiv
dystoni viser ofte en dramatisk bedring allerede pa lave doser (100 mg x 3), men noen kan ogsd trenge
doser opp mot 800-1000 mg i dagnet (1). Behandlingen bgr vedvare i 3 maneder for man evaluerer
effekten. Ved tvil ber man fortsette i ytterligere 3 maneder, og ved manglende effekt trappes det ned til
seponering. Ved langvarig sykdom og ufullstendig bedring, ber det ogsa tenkes pa sekundeere muskel- og
skjelettforandringer som drsak til dette.

Antikolinergika
Av tilgjengelige antikolinergika finnes det kun for trihexphenidyl en placebokontrollert dobbeltblind
studie, som viser signifikant effekt ved generalisert dystoni (2). Studien inkluderte pasienter opp



til 32-drsalder, og 22 av 31 pasienter (71 %) hadde signifikant bedring av doser opp til 30 mg/degn. I
oppfelgingen ble ogsa heyere doser brukt hos noen barn, men erfaringsmessig vil de fleste voksne ikke
tolerert slike hgye doser. Behandlingen ber starte med svaert lave doser og trappes langsomt opp. Anbefalt
startdose er 1 mg/degn, med opptrapping 1-3 mg per uke. Dosen kan gkes langsomt til maksimalt 16
mg fordelt pa 3 (ev. 2-4) doser. Siden trihexphenidyl ikke er registrert i Norge, ma bla resept vedlegges
seknad pd paragraf 3a og sgknad om registreringsfritak sendes til Statens legemiddelkontroll. Far
oppstart ber pasienter informeres om mulige antikolinerge bivirkninger (doseavhengig tretthet, nedsatt
konsentrasjon og hukommelse, nedsatt fokuseringsevne, obstipasjon, urinretensjon og munntgrrhet).
Kontraindikasjoner som f.eks. kjent hjertesykdom, trangvinkelglaukom og prostatahyperplasi bar ogsa
tas hensyn til. Medikasjonen bgr trappes langsomt ned ved seponering.

Benzodiazepiner

Benzodiazepiner stimulerer inhiberende GABA-A-reseptorer i sentralnervesystemet. Dette gir muskel-
avslappende, angstdempende/beroligende og antiepileptisk effekt og kan redusere den individuelle
smerteterskelen. Klonazepam er sammen med diazepam og alprazolam de mest brukte benzodiazepin-
preparatene. Startdosen av klonazepam er 0,25-0,5 mg og bgr tas om kvelden. Dosen gkes langsomt til en
dogndose som har effekt. Ofte vil 0,5-1 mg x 3 vaere adekvat. Hos de aller mest plagede dystonipasientene
kan doser opp til 6-9 mg (fordelt pa 3 doser) vaere aktuelt. Noen pasienter kan imidlertid ogsa ha effekt av
0,5mg tatt ved behov, f.eks. for de skal utisosiale sammenhenger. Forungdommer er maksimal degndose
3-6mg, forbarn1-3mg. Benzodiazepinerkanha effekt ved fokale, segmentale eller generaliserte dystonier.
Over lengre tid kan bruk av benzodiazepiner fore til avhengighet og ha en toleranseskapende effekt. Det
er i Norge strenge restriksjoner pa bilkjering ved bruk av benzodiazepiner (se Helsedirektoratet for siste
oppdaterte retningslinjer).

Baklofen

Baklofen stimulerer GABA-B-reseptorer, som hemmer spinale og supraspinale internevroner og virker
ved & dempe muskelaktiviteten/redusere muskelspenningen. Behandlingen bgr starte med en liten dose
pa 3 x 5 mg, som kan gkes med 5 mg hver 3. dag inntil effektiv dose, som ofte vil vaere 30-75 mg. Maksimal
dogndose er 100 mg. Intratekal baklofen-infusjon via pumpe implantert under huden kan vurderes hos
enkelte pasienter med dystoni i underekstremiteter, spesielt ved dystoni kombinert med spastisitet.
Baklofen-infusjon er dessuten rapportert a kunne ha effekt pa dystoni som opptrer i kombinasjon med
komplekst regionalt smertesyndrom.

Antidopaminerge medikamenter

Gruppen omfatter nevroleptika, bade de tradisjonelle og de nyere atypiske, som blokkerer
dopaminvirkningen samt tetrabenazin, som virker ved & hemme utslipp av dopamin (og til en viss grad
serotonin og noradrenalin) fra nerveterminaler i sentralnervesystemet. Nevroleptika kan indusere
akutte og tardive ufrivillige bevegelser, inkludert dystoni, og anbefales i dag ikke brukt ved dystoni.
Tetrabenazin er ikke kjent & kunne indusere tardiv dystoni/dyskinesi, og kan tvert imot vere verdt a
forsgke ved slike tilstander. Tetrabenazin har f.eks. dokumentert effekt ved chorea og tics, mens effekten
ved dystoni forelgpig ikke er dokumentert. Preparatet kan i likhet med nevroleptika gi bivirkninger
som parkinsonisme og/eller depressive symptomer. Generelt anbefales ikke tetrabenazin brukt ved
dystoni, med unntak av tardiv dystoni. Start da med 12,5 mg x 2 og gk til 25 mg x 3 i lgpet av 2 uker. Videre
dosegkning med 25 mg hver 3. dag kan forsgkes inntil gnsket effekt. Maksimal dose er 100-150 mg fordelt
pa3doseringer. Tetrabenazin har ingen markedsferingstillatelse i Norge, og ma derfor bestilles som ikke-
registrert medikament.

Analgetika

Smerter ved dystonier oppstar i dyston muskulatur eller i kompensatorisk aktiv muskulatur. Fysioterapi
i kombinasjon med BTX-injeksjoner gir ofte gode resultater ved dystonirelaterte smerter. Indikasjon for
bruk av analgetika bgr stilles med forsiktighet, men en del dystonipasienter, saerlig de med uttalt cervikal
dystoni eller dystoni i ekstremiteter, vil i perioder ha behov for noe smertestillende. Som supplement til
BTX-behandling og fysioterapi, anbefales forst og fremst paracetamol1ginntil x 3, ev. ikorte faser supplert
med et antiflogistikum. Bruk av sterkere smertestillende (opioider) kan ofte utlgse sekundaere problemer,
som avhengighet og virkningstap pga. toleranseskapende effekt, og behandling med slike medikamenter
bor forsgkes unngatt eller begrenset til en kortvarig periode inntil andre behandlingsmetoder viser effekt.



Tabell 8 Vanlig brukte medikamenter ved dystonier (veiledende doser for ungdom og voksne, for

ytterligere detaljer konferer tekst og felleskatalogen).

MEDIKAMENT INITIAL DOSEGKNING MAX.
DOGNDOSE DOGNDOSE/

ANTALL DOSER

L-Dopa 100 mg 100 mg /uke 600 mg (-1000) /3

Antikolinergia 1mg 1(-3) mg /uke 16 mg /2-3

(Trihexphenidyl)

Benzodiazepiner 0,25-0,5 mg 0,5-1mg /2-5degn | 6 mg /3

(Klonazepam)

Baklofen 15 mg 5mg /3 degn 75 (100) mg /3

Tetrabenazin 12,5 mg /2 25 mg /3. degn 150 mg /3

(kun v/ tardiv

dystoni)

Hos dystonipasienter med sa uttalte plager at de aksepteres for dyp hjernestimulering, har en relativt stor
andel behov for sterke smertestillende i en tid for operasjonen. Dyp hjernestimulering har ofte en svaert
god effekt pd dystonirelaterte smerter, og det synes da ikke 3 medfgre noe problem & trappe ned sterke
smertestillende postoperativt, nar det ikke lenger er behov for dem.

7.2 KIRURGISK BEHANDLING

Pasienter med dystoni har inntil introduksjon av dyp hjernestimulering hatt fa tilbud om kirurgisk
behandling. Ved cervikal dystoni har ekstradurale perifere inngrep veert utfort siden 70-tallet. Sdkalt
selektiv perifer denervasjon ble den mest aksepterte metoden, og innebarer overskjering av de bakre
(sensoriske) nervergttene i niva C1-C6 og den perifere grenen til m. sternocleidomastoideus. Selv om
inngrepet hos mange pasienter kan ha en god effekt initialt, rapporteres relativt darlig langtidseffekt.
Gitt dagens kjennskap til de potensielt mye bedre effektene av GPi-stimulering, synes det nd ikke rimelig
a anbefale selektiv perifer denervasjon. For kirurgisk behandling ved gyedpningsapraksi, vises det til
kapittel 4.1.2.d.

7.2.1 Dyp hjernestimulering

Dyp hjernestimulering har ilgpet av de siste 15-20 arene blitt etablert som en effektiv behandlingsmetode
for bevegelsesforstyrrelser som Parkinsons sykdom, dystoni og tremor, i de tilfeller der medikamentell
behandling alene ikke forer frem. Metoden kalles dyp hjernestimulering fordi de malomradene i hjernen
hvor elektrodene implanteres, basalgangliene eller thalamus, ligger dypt i hjernen. Symptomene ved
bevegelsesforstyrrelser fremkalles, i det minste delvis, av dysfunksjon innen motoriske kretser i hjernen
somialle fallinvolverer basalgangliene, thalamus og signaler som gar videre derfra til motorisk omrader i
hjernebarken (1). Andre omrader i sentralnervesystemet er imidlertid ogsa involvert, som hjernestammen
og lillehjernen.

Metoden dyp hjernestimulering innebarer at disse omradene stimuleres med kontinuerlig hgyfrekvent
elektrisk strgm, som leveres gjennom de implanterte elektrodene ved hjelp av en ekstern programmerbar
pulsgenerator. Pulsgeneratoren er implantert under huden pa brystet eller maven, og er koblet til
elektrodene via forlengelsesledninger som ligger under huden pa halsen og hodet.

Den eksakte virkningsmekanismen av dyp hjernestimulering er ikke fullstendig klarlagt. Dels tror
man at den hegye impulsfrekvensen gjor at de opprinnelige (unormale) signalene fra det stimulerte
hjerneomradet ikke lenger nar frem, som kan forklare hvorfor dyp hjernestimulering kan ha liknende
effekt som man tidligere oppnadde ved & lage lesjoner i de samme omradene. Slik lesjonskirurgi ble
mye brukt for Parkinsons sykdom pd 50- og 60-tallet, og ble ogsd utfert pa dystonipasienter, til dels med
positive effekter. Dyp hjernestimulering har imidlertid de siste 20-25 drene erstattet lesjonskirurgi fordi
slik behandling gir tilsvarende klinisk effekt som en lesjon, men med faerre bivirkninger og med svaert
liten risiko for permanente skader i hjernen og folgetilstander av det (2, 3). Dette sa man i sterre grad



ved lesjonskirurgi, og saerlig ved bilaterale operasjoner. Det er en stor fordel ved dyp hjernestimulering
at effekten av stimuleringen kan justeres ved hjelp av ekstern programmering av strgmfeltets styrke og
plassering.

Utviklingen av dyp hjernestimulering ved dystoni fulgte i kjglvannet av utvikling av fgrst lesjonskirugi
og dernest dyp hjernestimulering ved Parkinsons sykdom. Etter at det ble vist god effekt av kirurgiske
lesjoner i GPi hos pasienter med dystoni og dyskinesier som komplikasjon til Parkinsons sykdom (4),
forsgkte man dette ogsa ved isolerte (den gang kalt primaere) dystonier. Senere har dyp hjernestimulering
i GPi tatt over pa samme mdte som annen lesjonskirurgi na sjelden utfares.

GPi-stimulering ved dystonier ble introdusertiFrankrike pd barn med meget alvorlig, generalisert primaer
torsjonsdystoni, og med svart gode resultater (5, 6). Metoden er senere gradvis tatt i bruk ved primaere
generaliserte, segmentale og cervikale dystonier bade hos barn og voksne, og ved noen typer sekundzere
dystonier (6-8). Gjennom en viktig studie som ble utfgrt i Tyskland /@sterrike/Norge (Rikshospitalet) pa 40
pasienter med generalisert (n=16) og segmental dystoni (n=24), og hvor halvparten av pasientene ikke fikk
effektiv stimulering de forste 3 manedene, fant man gjennomsnittlig 40 % bedring av dystone bevegelser
i gruppen som fikk stimulering mot 5 % i gruppen som ikke fikk stimulering. Nar alle pasientene hadde
fatt stimulering i 6 maneder var gjennomsnittlig bedring 46 %, og halvparten av pasientene hadde mer
enn 50 % bedring (8). Dette var den objektive registrerbare reduksjonen av dystone bevegelser, men i
tillegg ble det registrert en enda stgrre bedring av dystonirelatert smerte og funksjonssvikt. Det tilkom
ogsd en rask og signifikant bedring i pasientenes helserelaterte livskvalitet (9). Siden er det publisert flere
studier som viser god langtidseffekt, bl.a. var det i en fransk pionerstudie gjennomsnittlig 58 % bedring
av dystone bevegelser ved 3 ars oppfelging, altsa noe bedre enn ved 1 ars oppfelging (10). Langtidsdata fra
5 ars oppfelging i en anen stor studie pekte i samme retning, med gjennomsnittlig 61 % bedring (11). Hos
pasienterbehandlet med GPi-stimulering for segmental og generalisertdystoni, bledetgjennomgdende sett
en meget god effekt pd den cervikale komponenten av dystonien (8). Behandlingen ble derfor ogsa forsekt
ved ellers terapirefrakteer cervikal dystoni, og publiserte pasientserier rapporterte lovende resultater. I var
egen serie med de forste 8 pasientene med cervikal dystoni (12), var gjennomsnittlig objektive bedring av
dystoniskdrene 70 % (23-> 80 %) ved median oppfelgingstid pd 21 maneder (12-48 maneder). En kontrollert
studie som er gjort etter samme mgnster som studien av Kupsch og medarbeidere (8), med 58 pasienter
inkludert, viste signifikant bedring i den stimulerte gruppen versus den ikke-stimulerte gruppen etter 3
maneder (13).

Ndr det gjelder effekten av GPi-stimulering ved kombinerte og komplekse dystonier, er denne mer variabel
og gjennomsnittlig darligere enn ved isolerte dystonier. Imidlertid er det klart at bedringen kan veaere
betydelig i en del tilfeller, og man har etter hvert erfaring som tilsier at det, seerlig ved bestemte typer
av disse ikke-isolerte dystoniene, ogsa klart kan anbefales a forsgke dyp hjernestimulering. God effekt
sees som oftest ved tardiv dystoni og ved myoklonus-dystoni (14). Det kan vere en betydelig reduksjon av
dystoni sekundaert til PKAN (15), dyskinetisk cerebral parese, Lesch-Nyhan syndrom, glutarsyreuri og en
del andre medfpdte metabolske sykdommer (14). Det er viktig at en fersk MR viser at globus pallidus hos
pasienten er rimelig godt bevart strukturmessig, og at det ikke er stgrre lesjoner oppstrgms for denne,
dvs. i thalamus eller motoriske barkomrader. Pasienten ma ogsa kunne samarbeide til en viss grad ved
utpregving/ justering av stimulatoren. Indikasjonen styrkes av at dystonien representerer en stor andel
av pasientens totale plager/invaliditet, slik at en bedring av den vil kunne gi en signifikant bedring av
pasientens daglige funksjon. All relevant medikamentell behandling ma veere provd ut forst, og seerlig
ved samtidig spastisitet gjelder dette ogsd intratekal baklofen.

Dyp hjernestimulering ved dystoni har vaert et tilbud til norske pasienter siden 2003. Majoriteten av
pasientene har vert operert og behandlet videre ved Rikshospitalet, men det gjores ogsa DBS-operasjoner
ved St. Olavs hospital i Trondheim. Behandlingen skjer i neert samarbeid mellom nevrologisk og
nevrokirurgiskavdeling. Allepasientervurderesforstved nevrologiskavdelingforasikre korrektdiagnose
og at all relevant medikamentell behandling er prgvd ut. Eventuelt foretas ytterligere diagnostikk eller
utprgving av medikamentell behandling for indikasjon og ev. kontraindikasjoner for operasjon drgftes i
samrad med nevrokirurgene. Hele implantasjonsprosedyren skjer i én seanse under full narkose, og med
deltagelse ogsa franevrolog. Videre oppfelging/justering av stimulator skjeriregiav nevrologisk avdeling.
Henvisning av pasienter for vurdering av indikasjon for dyp hjernestimulering for dystoni skal sendes til
nevrologisk avdeling. Henvisningen bor gi en god oversikt over klinisk symptomutvikling/funn, grundig
informasjon om ev. andre somatiske eller psykiske lidelser, resultat av supplerende undersgkelser,
hvilke medikamenter som er prgvd ut og effekt/bivirkninger av disse. For pasienter behandlet med BTX-
behandling begr injeksjonsregime og tidspunkt for siste drs behandlinger vedlegges.



Konklusivt ber GPi-stimulering vurderes hos alle pasienter med vedvarende, plagsom dystoni og redusert
livskvalitet pa tross av forsgk pa d optimalisere medikamentell behandling ved isolerte segmentale og
generaliserte dystonier samt hos pasienter med cervical dystoni med utilfredsstillende effekt av BTX-
behandling. I disse pasientgruppene er bivirkninger relatert til behandlingen som regel milde og i de
fleste tilfeller forbigaende (6-8, 10). Mild dysartri eller parestesier er de vanligste bivirkninger, som av
og til vedvarer pa tross av optimal innstilling av stimuleringsparametre. Alvorlige komplikasjoner er
svert sjeldne, men forekommer. Ved sveert uttalt og ellers terapirefraktaer kombinert eller kompleks
dystoni kan behandlingen ogsa gi betydelig effekt, men er mer uforutsigbar og risiko for komplikasjoner,
saerlig stimulator-relaterte infeksjoner, er nok noe hgyere. Pasienter kan henvises nevrologisk avdeling
(eller barnenevrologisk avdeling ved alder < 18 ar) for & vurdere om de er aktuelle kandidater for dyp
hjernestimulering.

7.2.2 Ortopedi

Ortopediske inngrep har i dag ingen stor plass i behandlingen av pasienter med dystoni. Seerlig gjelder
dette ved isolerte dystonier, hvor tilgjengelig effektiv behandling i dag ber kunne settes inn tidlig nok
og dermed forebygge behov for korrigerende, destruktive ortopediske inngrep. Pasienter med isolerte
dystonier bgr ikke opereres med ortopediske inngrep uten at dyp hjernestimulering fgrst har veert drgftet.
Ortopediske korrigerende inngrep kan vaere aktuelle ved permanente feilstillinger sekundaert til isolerte
dystonier hvor man ikke har kunnet tilby effektiv behandling i tide, og ved kombinerte eller komplekse
dystonier hvor man ikke har klart & behandle de dystone feilstillingene pd andre madter, inkludert
utprgving av BTX-injeksjoner i tilstrekkelige doser. I slike tilfeller md en vurdere hvor mye aktiv bevegelse
som foregar i det aktuelle leddet. Ved mye aktive dystone bevegelser som bidrar til feilstillingen, vil det
kunne vare en viss fare for redusert tilheling og smerter. Pa den annen side kan nettopp det a redusere
muligheten for bevegelse bidra til redusert smerte fra involvert muskulatur, sener og ledd. Ortopeder og
nevrologer/barnenevrologer bgr samarbeide tett om vurderinger av ortopediske inngrep ved feilstillinger
som skyldes dystoni, og slike inngrep bgr utferes av erfarne ortopeder.

Det folgende kapittelet er primeert rettet mot fysioterapi ved cervikal dystoni, men omhandler ogsa
fysioterapi-prinsipper ved andre former for dystoni. Forslagene til undersgkelse, tiltak og restriksjoner
er fgrst og fremst basert pd anbefalinger fra den franske fysioterapeuten Jean-Pierre Bleton publisert i
2014 (1), som da hadde 40 ars erfaring fra arbeid med dystonipasienter, men ogsa fra tilgjengelig litteratur
og erfaringsbasert kunnskap, inkludert forfatternes egen. Siden cervikal dystoni er en relativt sjelden
diagnose, vil den enkelte fysioterapeut mete fa pasienter med denne problemstillingen, og sjelden ha
nok pasienter til 4 danne seg et solid erfaringsgrunnlag. I mangel av evidensbaserte kliniske studier og
internasjonalt anerkjente retningslinjer, kan den enkelte terapeut se seg ngdt til & bruke «sunn fornuft»
fra sin grunnutdannelse, noe som kan oppleves som utilstrekkelig i mgte med denne pasientgruppen. Vi
haper at dette kapittelet og denne veilederen kan inspirere til a ta pa seg den spennende utfordringen det
er a behandlepersoner med dystoni.

Fysioterapi ved cervikal dystoni

Forskning

Det ser ut til at fysioterapi gitt i kombinasjon med BTX-injeksjoner kan ha en positiv tilleggseffekt ved
cervikal dystoni (2), men de kliniske studiene som er gjort hittil konkluderer med varierende effekt av
fysioterapi (3,4,5). I en senere studie av Counsell og medarbeider (6), der forskergruppen sammenliknet
effekten av «standard neck physiotherapy advice» med spesialisert fysioterapi ad modum Bleton, fant
en ingen signifikant forskjell mellom de to tilnaermingene. En stor klinisk studie som sammenliknet
fysioterapi ad modum Bleton med standard fysioterapi (7).

Konsekvenser for dagliglivet

Dystoni kan medfere utfordringer pa mange ulike mater. 70 % rapporterer smerter som stjeler energi, gir
redusert livskvalitet og sgvnvansker, og depresjon kan forekomme som direkte fglge av lidelsen (8). De
fleste opplever at de ufrivillige bevegelsene hemmer eller hindrer dem i & utfere dagligdagse aktiviteter.
Bilkjgring, spisesituasjoner, kinobesgk eller tannlegebehandling kan vzere utfordrende, da slike
situasjoner stiller krav til hhv. mobilitet, avspenning, smidighet og til d holde seg rolig i en gitt stilling. De
fleste dystonipasienter opplever at fokus fra omgivelsene gker stress og derved de ufrivillige bevegelsene,
noe som kan lede til isolering. Mange bruker mer krefter pa aktivitet enn tidligere, og konsekvensene kan




vaerevonde, slitne muskler og tiltagende darlig funksjon. Det er ogsd kalorikrevende 4 ha mer eller mindre
konstante ufrivillige bevegelser, og mennesker med dystoni kan erfare at det er vanskelig a fa i seg nok
naring. Noen kan ha dystoni i de dype halsmusklene som medferer ubehag ved svelging, og det kan ogsa
vaere en viss risiko for forbigaende svelgevansker pga. BT X-injeksjoner i halsmusklene. Selv der dystonien
ikke direkte rammer tygge- eller svelgfunksjonen, kan spisesituasjonen vaere problematisk fordi det er
anstrengende a kontrollere de ufrivillige bevegelsene. Noen opplever at respirasjonen blir anspent fordi
de bruker krefter pd a kontrollere den dystone aktiviteten, eller fordi rykkvise nakkebevegelser «laser»
pusten og gjor den ufri. Selv om det er mange fellestrekk blant personer med denne lidelsen, kan man
likevelikke siat slik er det & ha dystoni. Ulike livssituasjoner vil stille ulike krav til deres fungering, derfor
er det vesentlig a kartlegge den enkeltes opplevde hovedproblem sa vel som fysisk fungering.

Undersgkelsen

En grundig funksjonsundersgkelse og samtale om dagliglivets utfordringer er et viktig utgangspunkt
for den fysioterapeutiske behandlingen. De fglgende forslagene for undersgkelse og behandling er
hovedsakelig basert pd Jean-Pierre Bletons prinsipper (1):

1. Anamnese/smerteanamnese

2. Klinisk undersgkelse av nakke-, hals- og skulderregion:

» Identifiser det dystone mensteret (aktivitet i antagonister og agonister)

» Identifiser den dystone aktiviteten i ulike stillinger og ulike situasjoner; hva trigger og hva demper
dystonien?

» Bedgm aktiv og passiv bevegelighet

» Bedem, ved palpasjon, bdde antagonistisk og agonistisk muskelkvalitet

» Bedom nakkens respons pa fysisk aktivitet, f.eks belastning pd armer, isometrisk hold.

» Stabil/ustabil dystoni, dvs. i hvilken grad kan pasienten vaere fysisk aktiv uten at de ufrivillige
bevegelsene forverres?

3. Generell klinisk undersgkelse:

» Hvordan er den trunkale kontrollen og holdningsmensteret?
» Hvordan er beina og armenes forhold til trunkus?

» Bedgm avspenningsevne og respirasjonsmenster

4. Scoringsverktgyet TWSTRS (10) kan ev. benyttes.

Behandlingen
Behandlingen er tilpasset den enkelte og er basert pa anamnese og klinisk undersgkelse. Den

fysioterapeutiske behandlingen retter seg mot a pavirke hjernens plastisitet sa vel som a gjenvinne frie
bevegelser. For detaljerte beskrivelser, se relevant litteratur (1,11).

Prinsippene for behandlingen er:

1. A skape balanse mellom antagonist og agonist. Behandlingsmalet er & dempe den dystone
aktiviteten (agonist), som er dominerende, og aktivisere og styrke den «korrigerende»
muskulaturen (antagonisten), som ofte er svakere. Ved a dempe agonisten og fa antagonisten
til 3 gjenvinne sin smidighet og styrke, samarbeider pasient og terapeut om a avlare pasientens
uhensiktsmessige bevegelsesstrategier.

2. Trene postural og motorisk kontroll, holdningskorrigering. Starte med kontroll i midtlinjen for
sd d bevege seg utover understgttelsesflaten.

3. Brukeblikket til & lede anibevegelsen for a gjgre bevegelsene mer uanstrengt, f.eks. ved d la
blikket folge fingeren/armen der den lager en bevegelse, slik at nakken ma gjere en ren rotasjon
for & folge fingeren.

4. Starte med gvelserien utgangsstilling hvor dystonien er mest dempet.
5. Lindre smerte og opprettholde bevegelighet.
6. Hovedfokus for behandling er nakken.
7. Behandlingen er et samarbeid mellom pasient og terapeut. Det er viktig & vurdere responsen pa
tiltakene og justere deretter.
Forslag til tiltak

Som en oppvarming og for & dempe dyston aktivitet, rull og ryst pa skuldre, nakke og kjeve. Lasgjorende
rotasjoner er tonusdempende. Med pasienten i utgangsstillingen hun/han best tolererer (sittende,



liggende/sideliggende/ stdende), arbeid med aktiv/ledet aktiv nakkebevegelighet i antagonistisk retning.
Malet er at pasienten skal gjenvinne fulle, rene bevegelsesutslag, men begynn i den indre delen av banen
der pasienten selv klarer a bevege uten a provosere dyston aktivitet. Dette innebaerer at dersom pasienten
klarer a bevege noen grader uten at dystonien trigges, for s a trigges ved videre bevegelse, lar du pasienten
forelgpig gd sd langt som han/hun har kontroll. Dette er gvelser som skal gjores pd egen hand, sd vignsker
ikke at pasienten skal trene inn bevegelser som utlgser dyston aktivitet. For a hjelpe pasienten til a bevege,
f.eks. irotasjon, kan du prove fglgende triks:

-Pasienten strekker ut armen og fglger med blikket dens bevegelse ut til siden i motsatt retning av
det dystone mensteret, eller la pasienten fglge en linje pa veggen (i antagonistisk retning). Hold noen
sekunder i denne ytterstillingen for armen folges (fingeren) med blikket tilbake til midtstilling. Etter
noen gjentakelser prover du uten a folge fingeren eller linjen med blikket. Dersom det ikke gar, fortsett
med a folge fingeren/linjen. Som et alternativ til finger, er laserpeker festet pa pannen et vel utprgvd
hjelpemiddel.

-Alternativt kan hdnden pd motsatt side av det dystone mgnsteret plasseres i nakken eller opp langs oret,
og pasienten snur seg mot albuen. Pasienten skal fa en opplevelse av at det er gynene som leder ham/
henne i bevegelsen, og at hodet og nakken folger uanstrengt etter. Terapeuten ma gjerne veere «hands
on» og selv stimulere huden med sensoriske triks pa den siden pasienten skal bevege mot. Du far ogsa
mye informasjon om ev. dyston aktivitet nar fingrene ligger pd muskulaturen, men veer oppmerksom pa
at du ikke stimulerer til dyston aktivitet. Veer ogsa oppmerksom pa hva som skjer i resten av kroppen, pa
ev. kompensatoriske strategier. Pusten er et viktig hjelpemiddel for 4 fa til en avspent og rolig bevegelse.
Hvordan er kjeven, pusten, teerne?

-Det kan vere nyttig a plassere pasienten foran et speil slik at pasienten far hjelp av synet til  korrigere
bevegelsen.Detervesentligdhjelpepasientenmedev.smertersavelsomdbevareellerbedrebevegeligheten.
Teyninger av smertefull og stiv muskulatur er ikke kontraindisert nar den gjgres pa avslappet muskulatur
slik at agonisten ikke jobber imot. Bleton (1) anbefaler at pasienten selv laerer seg gode teyningsevelser.
Varme kan for mange veere avspennende og smertelindrende. Det kan vaere nyttig for pasienten a jobbe
med stabiliserende gvelser og prove a holde hodet i midtstilling, f.eks. ved a sitte/gynge pa terapiball eller
sitte/ligge med taktil stimuli/lett traksjon fra terapeuten. Erfaringsmessig kan redcord/slyngebehandling
vaere en god hjelp for avspenning og stabilitetstrening, men som alle tiltak ma responsen vurderes. Noen
pasienter responderer med gkt dyston aktivitet pa slike tiltak, og da ma man prgve noe annet, for sd a
prove igjen senere i forlgpet. Dersom pasienten skal ha mulighet for a avlaere uhensiktsmessige strategier,
krevesdetatpasientenlaerer seg gvelsene godt og utfgrer dem flere ganger daglig. Det er viktig at pasienten
prover d integrere korrigerende gvelser inn i dagliglivet for 3 automatisere bevegelsen mest mulig.

Kontraindikasjoner

Massasje av dyston muskulatur
Manipulasjon av nakken
Halskrage

Styrketrening med vekter

Andre dystonier

Hand- og arm dystoni

Fysioterapien mot skrivekrampe er en releeringsprosess (12). Mdlet er ikke & fa pasientene til & skrive som
de tidligere kunne, men at de lerer seg en mer avspent og kontrollert utferelse. En grundig analyse av
bevegelsesmgnster og holdning er viktig ogsa her som ved andre dystonier. Det anbefales at man arbeider
for d oppnd en avspent holdning og sittestilling. Bleton anbefaler atbehandlingen folger en rekkefglge (12):

» Avspenning og kontroll over skulderbue og overarm

 Toyning avunderarm

« Forbedre spesifikk handbevegelse og fingerpresisjon

« Starte med gvelser uten penn, for sa a streke linjer og buer o.1., etter hvert skriving med penn/
blyantiavspent stilling.

Blefarospasmer
LindrendetiltakvedspasmeriansiktetsammenmedBTX-injeksjonerkanvarebergringavansiktsomrader,
dekke gyne, synge eller gjespe (13). Behandlingen kan ta utgangspunkt i de tiltakene som gir lindrende
effekt og s utvikle det videre.




Spasmodisk (spastisk) dysfoni er en fokal dystoni hvor det oppstar en krampelignende tilstand avgrenset
til stemmebandsmuskulaturen. Dette gir hakkete stemmekvalitet, og det blir tungt og strevsomt d snakke.
Krampene opptrer i to hovedtyper:

Adduktortype. Krampen forer til at stemmebdndene blir presset sammen (adduksjon) med stor kraft og
det oppstar korte fonasjonsstopp. Stemmen preges av mye press. Innimellom vil det veere korte innslag av
normal stemmekvalitet

Abduktortype. Krampen forer til at stemmebandene apnes (abduksjon) ufrivillig, slik at stemmen glipper.
Stemmen blir stakkatopreget og med innslag av hvisking (afoni). Spasmodisk dysfoni kan ogsd ha
innslag av tremor (skjelvende stemme) og farer gjerne til feil stemmebruk, noe som forsterker problemet
og laser kroppens muskelbruk. Spenningsnivaet i kroppen gker. Psykiske faktorer kan ogsa veere med i
diagnosebildet.

7.4.1 Arsak

Arsaken er vanskelig & avdekke, og erfaringsmessig er det vanskelig 4 stille en sikker diagnose. Det er
personens stemmesymptomer og stemmekvalitet som blir avgjgrende. Forskning tyder pd at det er et stort
symptomkompleks med grunnlaginevrologisk etiologi (1, 2). @re-nese-hals-undersgkelse viser som oftest
upafallende forhold i larynx.

7.4.2 Undersgkelser

Pre-nese-hals-undersgkelse

Dre-nese-hals-spesialisten gjennomferer forst enkortanamnese og samtale om hvordan stemmevanskene
har oppstatt og utviklet seg. Dernest gjores laryngoskopi/videostroboskopi av stemmebdnd og ansatsrer
under fonasjon. Man prgver stemmen i ulike registre for a vurdere om det er spastisitet eller tremor i
stemmeband eller generelt i strupe/hals.

Logopediske undersgkelser

Anamnese: Man spor etter nevrologiske utfall i familien, fadsel, sykdom, hodeskader eller hjerneslag.
I hvilken forbindelse oppstod den spasmodiske stemmen, og hvordan var stemmevanskene i starten?
Hvordan har utviklingen vaert videre? Det er ogsa viktig 4 fa fram om stemmevanskene varierer. Ved
spasmodisk dysfoni, adduktortype, vil talen veere gjennomgdende spasmodisk hele tiden. Ved andre
funksjonelle stemmevansker vil stemmekvaliteten variere mer etter ulike situasjoner og krav som settes
til stemmen.

Stemmeutredning - adduktortypen: Stemmen blir vurdert ved samtale, stemmeopptak under lesing og
funksjonsprever for stemmen. Man prever utholdt fonasjon av /a/ og raske skiftinger mellom vokallyder,
f.eks. /i/ sd raskt som mulig. Utholdt vokal vil ofte fa brudd ved adduktortypen. Setninger som har mange
vokallyder kan ogsa prgves ut, f.eks. «Adam og Eva spiste epler i aulaen». Ved forsgk pa sang, latter og grat
vil stemmen ofte flyte lettere. Man vurderer om det er forskjell pa stemmen ved ettersiing, opplesing eller
spontan tale. For & vurdere stemmen bgr en legge merke til hvor stor graden av press og afoniske innslag
i stemmen er. Blir det stemmebrudd i vokallyden og presses stemmen opp eller ned i registeret? Blir det
sd mye press pa stemmen at det forer til registerbrudd? Blir lesetiden forlenget pga. mye press og stopp
underveis? Har stemmen innslag av tremor?

Stemmeutredning - abduktortypen: Nar det gjelder abduktortypen av spasmodisk dysfoni (ca. 15 % av
gruppen spasmodisk dysfoni), vil denne stemmevansken arte seg annerledes. Taleflyten blir enda mer
hakkete og oppstykket, og ved ustemte konsonantlyder blir det vanskelig & komme inn i neste vokallyd.
Ved utredningen gjgr en stemmeopptak osv. som beskrevet ovenfor. I lgpet av undersgkelsen bgr en prgve
ut raske vekslinger mellom konsonant og vokallyd, f.eks. hi/hi/hi/hi eller ordet taxi. Dvelsessetninger
med konsonantopphopninger kan veere f.eks. «Potetsuppe smaker godt med kjeks til.» Forsgk a legge
merke til ansatser og forlengelser, og stopp ved stemmelgse konsonanter. Det vil ved abduktortypen vaere
mer afoniske innslag og hviskelyd.




7.4.3 Behandling

I de fleste tilfeller vil personer med spasmodisk dysfoni, adduktortypen fa god effekt av behandling med
BTX (kapittel 4.1.3). I tilfeller der man er usikker vil det vere riktig & prgve ut logopedisk behandling,
ev. kombinert med fysioterapi. Ved abduktortypen har BTX-behandling vist seg a gi usikker eller liten
effekt. Ved lett presset stemme og spastisitet mot slutten av frasen, vil det sjelden vaere vellykket med slik
behandling.

Logopedisk behandling

Spasmodisk dysfoni er en utfordrende stemmevanske. Det har vert prgvd ut mange ulike gvelser med
liten effekt. Generelt ser vilikevel at rddgivning, kunnskap om stemmebruk og stemmetrening kan gjgre
det lettere a takle vanskene. Hovedfokuset bgr vaere pa a spenne av, bruke abdominal pust og arbeide med
a fa flyt mellom pust og stemme.

Avspenning
A spenne av kan veere viktig for & redusere og balansere spenningsnivéet i hele kroppen. Bdde autogen

trening eller progressiv avspenning kan benyttes der en vekselvis strammer og avspenner muskulatur
i deler av kroppen. Malet er a bli klar over ndr musklene blir brukt med for hgy spenning eller nar
muskelbruken er statisk. Ved avspenning vil en oppleve at muskulaturen blir varm og tung. Spenninger i
kjeve, leppe og tunge kan en arbeide med gjennom myk tygging, gjesping og ulike tgyninger.

Stemmetrening

Det er mange teknikker og gvelser som kan prgves ut. Eksemplene i denne teksten er kun nevnt for a gi en
liten oversikt og gir derfor ikke en full forklaring. Hovedsaken er a fa pusten til 4 flyte sa fritt som mulig.
Her vil friksjonslyd og tygging med stemme vare gode gvelser gjennom fokus pa abdominal pust og
avspent kjeve og hals. Utover dette kan f.eks. fonasjonirgr, der en sender stemmen gjennom et rgr nedien
flaske med litt vann, ogsd vaere avspennende og gjgre at stemmebdndene far en god massasje. Her arbeider
en ogsa med flyt og stotte fra pusten. For a trene lgpende tale brukes gjerne lesing av rim og regler. Ved
treningen bgr en arbeide for a fa stemmefokus langt fram i munn- og neseomradet, slik at stemmefokus
kommer bort fra hals og stemmebdnd. Cooper har beskrevet dette i sin «Direct vocal rehabilitation» og
bruker kun denne teknikken for spasmodisk dysfoni (3). Konklusjon og tilrading vil vaere knyttet til
hvilken type spasmodisk dysfoni dette er og graden av spastisitet. Da presset og hyperfunksjonell stemme
ogsd kan skyldes feil bruk av stemme og pust, er det avgjerende at dette blir avdekket av logoped og ore-
nese-hals-spesialist. Har personen store kroppslige spenninger og anspent pust, kan dette ogsa vaere en
primar vanske som trenger en annen tilnserming.

Var erfaring er at hvis det er snakk om adduktortype med mye spastisitet, vil behandling med BTX ofte gi
god effekt som varer i noen maneder. Studier fra USA viser imidlertid at ved slik behandling i kombinasjon
med stemmetrening vil effekten vare lenger (4). Ved abduktortypen vil det vaere naturlig & preve ut
logopedisk behandling ferst. Medisinsk behandling har fa alternative behandlingsmuligheter for dette
idag.



8 Oppfolging av pasienter

Organiseringen og innholdet i helsetjenestens oppfglging av behandlingen er avgjgrende for hvordan
pasientene og deres nare pargrende mestrer hverdagen med en kronisk sykdom. Hovedansvaret
for behandlingen ligger i spesialisthelsetjenesten, men fastlegen har det overordnede ansvaret for
pasientens totale helsesituasjon. Tilbud om individuell plan, leerings- og mestringskurs og informasjon
om trygderettigheter md vurderes som aktuelle oppfelgingstiltak.

8.1 JEVNLIG OPPFQLGING PA POLIKLINIKK

Medisinskfaglig ekspertise pa dystoni vil i hovedsak veere pa sykehus. Siden dystoni er en relativt sjelden
sykdom, vil det ved flere av landets sykehus med sma nevrologiske enheter veere fa nevrologer med
spesialkompetanse innenfor dette fagfeltet. Det ma imidlertid kunne stilles krav til alle nevrologiske
avdelinger at de har ansatt nevrolog med tilstrekkelig kunnskap til & kunne diagnostisere og behandle
pasienter med dystoni.

Behandling med BTX foregar ved nevrologiske poliklinikker. I dag behandles pasienter med dystoni
vanligvis regelmessig (ofte hver tredje mdned) med BTX. Fordi dystoni er en kronisk sykdom, mad
behandlingen oftest gis livet ut. Regelmessige behandlingsintervall gir mulighet for a utarbeide gode
rutiner for innkalling av pasientene til ny behandlingstime. For at pasienter skal vare sd stabile som
mulig og slippe gkte dystoniplager, bgr behandling tilbys sa naert opp til 3 maneder etter siste injeksjon
som mulig. I noen tilfeller ma det imidlertid vurderes a redusere varigheten av behandlingsintervallet
ned til 10 uker, mens hos andre kan det gkes til 16-20 uker dersom man ser at effekten varer lenger. Pa
storre nevrologiske avdelinger er det som regel flere nevrologer som behandler og injiserer pasienter med
BTX. Det kan ta tid 4 utvikle og tilpasse en individuell behandling med optimal effekt, og dette sikres best
nar det legges opp til kontinuitet i behandlingen. Det ma derfor tilstrebes at samme nevrolog fglger opp
behandlingen fra gang til gang.

Ved Stavanger universitetssjukehus har en tatt i bruk et dataprogram hvor hver enkelt dystonipasient
som far behandling med BTX er registrert. Her dokumenteres pasientenes tilstand, hvilke muskler
som er injisert, medikamenttype og hvilke doser som er gitt i hver muskel. I tillegg registreres effekten
av injeksjonene, hvor mange dager det tar for pasienten merker effekt og nar effekten begynner a avta.
Dataprogrammet gir ogsd muligheter for a legge inn kliniske skalaer for a registrere endringer av
symptombilde og utviklingen av sykdommens alvorlighetsgrad. Bruk av et slikt dataprogram forenkler
journalfgringen, sikrer kontinuitet i behandlingen og gir en god oversikt over behandlingseffekten.

Siden nevrologisk poliklinikk for mange pasienter er den viktigste behandlingsarenaen, har mgtene
her stor betydning for hvordan pasientene erfarer a leve med sin sykdom. Pasienter som kommer til
forste gangs konsultasjon og behandling for sin dystoni trenger god tid til samtale om sykdommen og
behandlingen. Pasienter og ev. pargrende bgr fa muntlig og skriftlig informasjon om behandlingen, og det
ma gis god anledning til 4 stille spgrsmal. I de pafelgende konsultasjonene og behandlingstimene er det
ogsd ngdvendig a sette av tilstrekkelig tid slik at nevrologen far et godt grunnlag for d gjore ny vurdering
og komme fram til beste og mest effektive dosering og injiseringssted for den enkelte.

Ved stgrre nevrologiske enheter med mange pasienter som kommer til behandling, ber det i teamet rundt
dystonibehandlingen bade vare fysioterapeut og sykepleier med kompetanse pa behandling av dystoni.
Fysioterapeutens arbeid er beskrevet i eget kapittel. Sykepleierens oppgaver vil i tillegg til a assistere
nevrolog under behandling og med dokumentasjon, veere a:

» bistd pasient og pargrende med informasjon

» deltaiev. leerings- og mestringskurs

» vurdere pasientens behov for andre helse- og sosialtjenester, og hjelpe pasienter og pargrende til &
komme i kontakt med disse.

« veere tilgjengelig for pasienter og pargrende med fast telefontid

» sette av tid til samtale med pasienter og pargrende

» informere om pasientorganisasjonen



8.2.1 Fastlegens rolle

Sidendystonierenrelativt sjelden sykdom, kan det veere fastleger somaldrihar mgtt pasienter med dystoni
i sin praksis. Det er derfor ikke a forvente at enhver fastlege far seerlig erfaring med diagnostikk og/eller
behandling av dystoni, og det er verken mulig eller hensiktsmessig a ha et spesielt handlingsprogram for
denne tilstanden i allmennpraksis. Det er imidlertid viktig at fastleger kjenner til sykdommen. Dersom
fastlegen mistenker mulig dystoni, skal det henvises til neermeste nevrologisk poliklinikk fordi:

« diagnostikken hviler pd erfaren klinisk bedemmelse av symptomer og funn

» behandlingen foregar primaert pa nevrologisk poliklinikk

« spesialist-tjenesten skal besitte ngdvendig kompetanse til 8 kunne mgte pasienters og pargrendes
behov for informasjon om sykdommen

Selv om den medisinske behandlingen i hovedsak utfgres pa sykehuset, er det fastlegen som har ansvaret
for pasienten over tid. Flere pasienter vil ogsa ha tilleggslidelser og ulike problemstillinger knyttet til
dystonien som faller inn under fastlegens kompetanseomrade, og som best kan folges opp der. I noen
tilfeller vil heller ikke BTX-injeksjoner vere et aktuelt behandlingstilbud og nevrologisk poliklinikk vil
da halite a tilby. Forhold som betyr mye for fastlegens arbeid med dystonipasientene er:

 klar ansvarsdeling og utsending av epikriser med momenter til fastlegens oppfolging

« lett tilgjengelig spesialisthelsetjeneste for utveksling av spgrsmal og faglige vurderinger
« fa og faste personer i spesialisthelsetjenesten er gnskelig og gjor telefonkontakt lettere
 gode ordninger for informasjon og opplaering av pasienter og pargrende

Med gode rutiner, godt samarbeid og klar ansvarsfordeling mellom spesialisttjenesten og fastlegen vil det
totale behandlingstilbudet oppleves trygt for pasienten.

8.2.2 Helse- og omsorgstjenester

Hjemmesykepleien kjennetegnes ved a vaere et generalist-tilbud til alle grupper av pasienter. Det vil derfor
vaere et urimelig krav a stille til hjemmesykepleien at de ansatte til enhver tid skal vaere oppdaterte pa
ulike pleieutfordringer som stilles til personer med sykdommer de sjelden treffer pd. Det ma imidlertid
forventes at det ved behov er tilgang pa kompetanse hos pasientens fastlege eller gjennom avtale med
spesialisttjenesten, slik at de ansatte vet hvor de kan sgke kunnskap som strekker seg ut over kravene til
generell pleie. Hiemmesykepleien har et saerlig ansvar for a vurdere pasientens situasjon og behovilys av
de ressurser og begrensninger som er tilstede i pasientens hverdag. Vurdering av pargrendes situasjon,
deres kapasitet og ev. behov for informasjon og stette for 3 kunne ivareta paregrenderollen pad en for
pasienten hensiktsmessig mate, er en del av hjemmesykepleiens ansvarsomrade.

Hensikten med individuell plan er & samordne og bedre samarbeidet om tjenester til enkeltpersoner med
behov for langvarige og koordinerte helse og/eller sosiale tjenester. Helse- og omsorgsdepartementet har
utarbeidet lovverk og retningslinjer som skal bidra til en praksis hvor personer med sammensatte behov
og deres pargrende selv skal slippe a koordinere ngdvendige tiltak og tjenester. Koordineringsansvaret
skal ligge hos hjelpeapparatet, spesifikt den kommunale helsetjenesten.

Dersom en finner at en person har behov for langvarige og koordinerte tjenester, har bade helseforetaket
og den kommunale helsetjenesten ansvar for d initiere oppstart av individuell plan mens kommunen har
ansvar for at arbeidet med planen settes i gang og koordineres. Spesialisthelsetjenesten skal sd snart som
mulig varsle kommunen nar det avdekkes behov for en individuell plan som omfatter tjenester bade fra
spesialisthelsetjenesten og kommunehelsetjenesten samt medvirke i arbeidet med individuell plan jfr.
Spesialisthelsetjenesteloven § 2-5, helse- og omsorgstjenesteloven kapittel 7, psykisk helsevernlov § 4-1.

Retten til & fa utarbeidet individuell plan er hjemlet i pasient- og brukerrettighetsloven § 2-5,
Sosialtjenesteloven § 28 og arbeids- og velferdsforvaltningsloven § 14a og § 15.

Retten til individuell plan innebzerer bare retten til & fa en plan som sammenfatter vurderinger av behov



og virkemidler. Den gir ikke storre rett til tjenester enn det som allerede folger av det gvrige regelverket.
Plikten til & igangsette arbeidet med individuell plan ligger hos dem som den enkelte henvender seg
til, uavhengig av om personen mottar hjelp fra andre instanser. Dette innebzerer at bade poliklinikker,
sengeposter, fastleger og hjemmesykepleiere m.m. har ansvar for 3 fange opp behovet for individuell plan.
Behovet meldes til koordinerende enhet for habilitering og rehabilitering i kommunen jfr. forskrift om
habilitering og rehabilitering, individuell plan og koordinator § 6.

Ordningen med individuell plan bestar av:

» en ansvarlig fra hjelpeapparatet, ofte kalt koordinator, som har som oppgave a sikre oppfelging
og god framdrift i prosessen med individuell plan. Koordinator har et seerlig ansvar i  sikre
brukermedvirkning og lytte til bruker og pargrendes synspunkter og behov. En instansi
kommunen bgr utpeke koordinatorer og ha opplaerings- og veiledningsansvar for dem.

» kartlegging av mal, ressurser og behov for tjenester. En individuell plan skal vaere
tjenestemottakerens plan og det ma derfor tas utgangspunkt i den enkelte personens ressurser,
muligheter og behov nar en utarbeider mal og virkemidler. Tjenestene kan omfatte medisinsk
bistand, oppleering, bolig, transport, hjelpemidler, fritidsaktiviteter, stgnader, muligheter til
arbeid, personlig assistanse, husarbeid, mat/kosthold, maltider og behov hos pargrende.

» utarbeiding av plandokument i et samarbeid pa tvers av de aktuelle tjenesteyterne.
Plandokumentet skal ogsd inneholde en samtykkeerklaring, hvor bruker samtykker til at
han/hun gnsker en individuell plan og at taushetsbelagte opplysninger kan utveksles mellom
tjenesteyterne.

» kontinuerlig evaluering og justering av planen, i et samarbeid mellom koordinator og personen
den omhandler.

Former detaljerte beskrivelser, se «Veileder om rehabilitering, habilitering, individuell plan og koordinator»,
«Forskrift om habilitering og rehabilitering, individuell plan og koordinator» og «Forskrift om individuell
planiarbeids- og velferdsforvaltningen» som er tilgjengelige pa Helsedirektoratets nettsider.

Ilov om spesialisthelsetjenesten fastslas det at oppleering av pasienter og pargrende er en av sykehusenes
4 hovedoppgaver. Irealiseringen av dette er detitillegg til den informasjon og undervisning som skjer ved
sykehusets avdelinger, etablert egne leerings- og mestringssentre (LMS-sentre). LMS-sentrene bygger pa
idéen om at de som rammes av kronisk sykdom har gode forutsetninger for, og ber spille en aktiv rolle i,
beslutninger som vedrgrer eget liv og egen helse. LMS-sentrene skal bidra til a styrke denne kompetansen
ved a gi tilbud om informasjon, undervisning og samtale mellom fagpersoner og pasienter/pargrende
omkring aktuelle tema. Brukerrepresentanter og helsepersonell skal derfor i samarbeid planlegge,
gjennomfore og evaluere programmet i et leerings- og mestringskurs. Fagkunnskap og brukererfaring ses
pa som to former for kunnskap som sidestilles.

Helsepersonell, pasienter og pasientorganisasjonen ma vare padrivere til d vurdere behovet for egne kurs
for pasienter med dystoni, ev. felles kurs med andre pasientgrupper som deler samme problemstillinger.

Trygdesystemet i Norge er komplisert og i stadig endring. 1. juli 2006 ble det opprettet ny arbeids- og
velferdsforvaltning (NAV) i Norge. Dette innebarer at trygdekontor, sosialkontor og arbeidskontor
er samlokalisert. I det folgende er det satt opp en oversikt over omrdder og stgtteordninger som ligger
inn under NAV-kontorenes ansvar. Det er ikke mulig & gi en fullstendig oversikt over alle tilbudene som
finnes. Pasienter og pargrende oppfordres derfor til d selv ta kontakt med det lokale servicekontoret og/
eller sgke informasjon pa de oppgitte internettadressene. Det ma ogsa vaere et ansvar for helsetjenesten a
vise interesse og yte hjelp med 3 komme i kontakt med de rette instanser.

Bolig
» Husbanken kan gi ldn og tilskudd til bygging/tilrettelegging og kjgp av bolig. Ordningen
administreres av den enkelte kommune. For mer informasjon, se www.husbanken.no.
» En kan ogsd sgke husbank-bostgtte og kommunal bostgtte. For mer informasjon,
se www.husbanken.no.
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Fritid

« Stgttekontakt. Noen trenger hjelp og stotte for a kunne bruke fritiden mer aktivt og kunne ta del i
sosiale og kulturelle aktiviteter. Alle kommuner har en plikt til 4 ha stgttekontaktordning. For a f3
stottekontakt ma brukeren ha et behov som er av en slik art at man har rett til ngdvendige helse-
og omsorgstjenester fra kommunen

» En kan ogsa soke ledsagerbevis for funksjonshemmede. Dette er et identifikasjonskort som gir en
rett til 3 ha med en (eller to) ledsager(e) gratis pa steder som aksepterer slike bevis. Den enkelte
kommune bestemmer om de skal ha dette tilbudet. Informasjon om tilbud og sgknadsprosedyre
finner man pd kommunens hjemmeside.

Helse

» Fastlegeordning. En kan selv skifte fastlege inntil to ganger i dret. Helsenorge.no gir veiledning pa
fremgangsmate og rettigheter ved skifte av fastlege.

« Fysioterapi. Fra 1. januar 2018 ble det innfert trygderefusjon ved fysioterapibehandling ogsa uten
henvisning nar du gdr til en fysioterapeut med kommunal avtale (avtalefysioterapeut). Du betaler
da bare en offentlig fastsatt egenandel. Alle kommuner skal ha oversikt pa hvilke fysioterapeuter
som har driftsavtale.

e Tekniske hjelpemidler. En kan sgke Hjelpemiddelsentralen om tekniske hjelpemidler som kan
bidra til 3 bedre den vanlige funksjonsevnen. En har krav pa ngdvendig faglig veiledning og
bistand i forbindelse med sgknad, anskaffelse, utpreving og tilpasning av hjelpemidler. Hvert
fylke har en hjelpemiddelsentral, se nav.no for kontaktinformasjon.

Regelverk og takster for folketrygdens stgnad til dekning av utgifter til tannbehandling er samlet

i et rundskriv fra Helse- og omsorgsdepartementet («Det gule heftet»). Regelverket blir revidert

arlig. Se helfo.no for detaljer vedrorende retten til stotte ved tannbehandling.

» Hjemmesykepleie. Anmodning om hjemmesykepleie kan komme fra pasienten selv eller andre
som kjenner pasientens forhold. Tjenesten er kommunal og gratis.

» Brukerstyrt personlig assistent (BPA) er alternativ organisering av praktisk og personlig hjelp
for sterkt funksjonshemmede, som har behov for bistand i dagliglivet i og utenfor hjemmet. BPA
tilsettes pd vanlig mate av kommunen, men bruker fungerer som arbeidsleder og styrer selv
hvordan og ndr hjelpen skal gis.

» Hjemmehjelp er en kommunal tjeneste i situasjoner hvor det er behov for praktisk eller personlig
hjelp for a greie dagliglivets gjoremal. Tjenesten tildeles etter sgknad og behovsprgving. Betaling
av tjenesten fastsettes vanligvis etter inntekt.

» Trygghetsalarm. Mange kommuner har ordning med trygghetsalarm for eldre,
funksjonshemmede og syke som bor hjemme. Det er som oftest kommunens hjemmetjenester som
administrerer dette tilbudet.

Arbeid

Dystoni er en lidelse som rammer folk i alle aldre. Type dystoni, omfang, alvorlighetsgrad og
behandlingseffekt vil ha betydning for pasientens arbeidskapasitet og hvilken hjelp han/hun til enhver
tid vil trenge for a tilpasse arbeidet etter funksjonsevnen. Trygdesystemet gir rettigheter og muligheter
for den som har behov for tilrettelegging av arbeidet.

Pkonomi

« Etter 52 ukers sykemelding faller retten til sykepenger bort. En bgr ved behov ta kontakt med
trygdekontoret i god tid for utlgpet av sykepenger og sgke andre ytelser.

» Grunnstenad skal helt eller delvis dekke visse typer ekstrautgifter som har oppstatt pga.
sykdommen.

» Hjelpestgnad er en statlig ytelse som kan sgkes dersom en pga. sykdom har et sarskilt pleie- og
tilsynsbehov. Det er et vilkar for ytelsen at det foreligger et privat pleieforhold.

» Egenandelstak 1 omfatter et maksimumsbelgp for egenandeler til apotek/bandasjist, lege,
psykolog, sykehus/poliklinikk, rentgeninstitutt og pasientreiser.

» Egenandelstak 2 omfatter et maksimumsbelgp for egenandeler ved behandling hos fysioterapeut,
enkelte former for tannsykdommer, opphold ved godkjente rehabiliteringsinstitusjoner som
har avtale med regionalt helseforetak (RHF) eller behandlingsreiser til utlandet i regi av Oslo
universitetssykehus, Rikshospitalet HF.

o Seerfradrag for sykdomsutgifter. Bestemmelsen er opphevet fra og med inntektsdret 2012, men det
er gitt overgangsregler som faser ut seerfradraget og som vil gjelde inntil ny ordning er vedtatt. Se
skatteetaten.no for detaljer vedrgrende gjeldende overgangsregler.
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Mobilitet

» Stgnad til bil ved varig funksjonsnedsettelse. Tildeling av stgnaden og vurdering av type bil er
behovsprgvd. Se nav.no for mer detaljert informasjon.

o TT-kort (tilrettelagt transport) gir rett til et visst antall gratis reiser med drosje. Ta kontakt med
kommunen eller fylkeskommunen for veiledning og informasjon om sgknadsprosessenidet
aktuelle omradet.

« Parkeringstillatelse for forflytningshemmede. Sgknad sendes til parkeringskontoret i kommunen.

Som det kommer frem i denne behandlingsplanen, kan dystoni ramme personer i alle aldre. Nzere
pargrende vil sdledes vaere en uensartet gruppe av personer i ulike faser av livet. Reaksjoner pa, og folgene
av, at en av ens naermeste er syk vil fglgelig variere mye. I tillegg kommer at sykdommen gir seg uttrykk
pa sveert forskjellige og individuelle mater og gir ulik grad av funksjonshemming og behov for hjelp fra
de naermeste. For noen pargrende vil sykdommen ha stor inngripen i hverdagen, med krav og forventning
om tilpassing og endring av roller og oppgaver, i tillegg til fglelsesmessige belastninger som gjerne fglger
med sykdommen. Utfordringen for pargrende vil vaere & imgtekomme den andres behov samtidig som
en ivaretar egen helse og velvaere. Noen kan trenge hjelp til bearbeide egne fglelsesmessige reaksjoner og
avpasse ansvaret til de ressursene en har til radighet.

Folgende rad kan vaere veiledende for pargrende:
» bidra til & opprettholde verdigheten og selvrespekten hos den som har dystoni
» legge vekt pa mestring og egenomsorg, og tone ned begrensningene
» tilstrebe d bevare et jevnbyrdig forhold med gjensidig respekt
« finne et hjelpe- og omsorgsniva som er akseptabelt, gjerne i samarbeid med andre
» sgke kunnskap og veiledning hos helsepersonell
» sgke stgtte og ev. avlasting hos andre familiemedlemmer og venner
» be om hjelp (praktisk og gkonomisk)

Nér familier med mindredrige barn opplever sykdom, er det alltid de voksne som har ansvaret for a ivareta
barnets interesser, behov og reaksjoner pa sykdommen.

Norsk Dystoniforening er en medlemsforening for dystonipasienter og deres pargrende. Foreningen er
landsdekkende og ble formelt stiftet i 1993. Per dags dato bestar foreningen av ca. 650 medlemmer.

Formalettilforeningeneraarbeide for en sammenslutning forallemed diagnosen dystoniogd gi pasienter,
pargrende, helsepersonell og andre interesserte informasjon om sykdommen, behandlingstilbud og
medisinske fremskritt. Foreningen har brosjyrer for de enkelte diagnosene. Disse er tilgjengelige blant
annet pa nettsidene (www.dystoni.no), men kan ogsa bestilles.

Dystoniforeningen samarbeider med tilsvarende pasientforeningeriandreland oger medlemav European
Dystonia Federation, hvor 18 europeiske land er tilsluttet. Foruten medlemsbladet Dystoni nytt, som utgis
2 ganger arlig, arrangerer foreningen et medlems-/likemannsmegte og arsmete, begge med innslag av
erfaringsutveksling og faglige innhold.

Foreningen har fravaren 2008 jobbet med a starte opp lokallag. Hittil er 51okallag startet opp, og detjobbes
videre med a starte flere. Ta gjerne kontakt med foreningen for mer informasjon. Pasienter og pargrende
kan opprette kontakt med foreningen via kontakttelefon (+47) 928 07 822 eller via mail kontakt@dystoni.
no. Kontakttelefonen betjenes mandag, onsdag og fredag kl. 12.00-14.00.
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Vedlegg

TORONTO WESTERN SPASMODIC TORTICOLLIS RATING SCALE (TWSTRS)

1. ALVORLIGHETSGRAD

A.MAKSIMALE UTSLAG (pasienten skal ikke hindre utslagene, aggrav./ distrah. mangvre

er tillatt)
ROTASJON HOYRE VENSTRE
Ingen 0
Liten (<1/4) (1-22 gr.) 1
Mild (1/4-1/2) (23-45 gr.) 2
Moderat (1/2-3/4) (46-67 gr.) 3
Uttalt (>3/4) (68-90 gr.) 4
LATEROKOLLIS |H@YRE VENSTRE
Ingen o
Mild (1-15gr.) 1
Moderat (16-35 gr.) 2
Uttalt (>35gr.) 3
ANTEROCOLLIS-ELLER-RETEROCOLLIS (A ELLER B)
A) ANTEROCOLLIS
Ingen o)
Mild (lett deviasjon av haken nedover) 1
Moderat (neermer seg ¥2 av mulig utslag) 2
Uttalt (haken naermer seg thorax) 3
B) RETROCOLLIS
Ingen 0
Mild (lett deviasjon av vertex bakover) 1
Moderat (neermer seg ¥2 av mulig utslag) 2
Uttalt (neermer seg fullt utslag) 3
LATERAL DEVIASJON (HOYRE, VENSTRE)
Ikke tilstede o]
Tilstede 1
SAGITTAL (HOYRE, VENSTRE)
Ikke tilstede o]
Tilstede

TOTALT PUNKT 1A:




B. VARIGHETSFAKTOR
(estimert i lgpet av undersgkelsen)

Ingen (o)
< 25 % av tiden Oftest submaksimalt 1
Ofte maksimalt 2
25-50 % av tiden Oftest submaksimalt 2
Ofte maksimalt 3
50-75 % av tiden Oftest submaksimalt 3
Ofte maksimalt 4
75 % av tiden Oftest submaksimalt 4
Ofte maksimalt 5 X2=
C. EFFEKT AV SENSORISKE TRIKS
Dystoni forsvinner helt ved ett eller flere triks 0
Dystoni forsivnner delvis/til en viss grad
Liten eller ingen effekt av triks 2
D. SKULDERELEVASJON /-DEVIASJON FOROVER
Ingen o]
Mild (< 1/3 av utslag, intermitt. el konstant*)
Moderat (1/3-2/3 av utslag og konstant eller > 2/3 2
av utslag og intermitterende)
Uttalt (>2/3 av utslag og konstant) 3
*Mer enn 75 % av tiden
E.BEVEGELSESUTSLAG
Hodet kan beveges (uten hjelp av sensoriske triks):
Fullt utslag til motsatt posisjon o]
Godt forbi midtlinjen, ikke fullt utslag 1
Sd vidt forbi midtlinjen 2
Mot midtlinjen, men ikke forbi 3
Sa vidt fra abnorm stilling 4
F. TIDINGYTRAL POSISJON
(innen 10 gr., gj.snitt av to forsgk)
> 60 sekunder 0
46-60 sekunder 1
31-45 sekunder 2
16-30 sekunder 3
< 15 sekunder 4

TOTALT 1A +1B-F=+=TOTAL SCORE ALVORLIGHET =




2. AKTIVITETSBEGRENSNING

ARBEID

Ingen

Merker plager, men arbeidsutfgrelsen begrenses ikke

De fleste aktiviteter ikke begrenset, enkelte aktiviteter affiseres
betydelig, men kan fortsatt utfores

Arbeider pd redusert niva, de fleste aktiviteter affiseres

Kanikke fungereiinntektsbringende arbeid, men noe i hjemmet

Liten eller ingen evne til arbeid i hjemmet

ADL-FUNKSJONER (matinntak, pakledning, hygiene, barbering, mak

eup, etc.)

Ingen problemer med noen aktivitet

(0]

Aktiviteter ikke begrenset, men merker plager ved dem

De fleste aktiviteter ikke begrenset, enkelte aktiviteter affiseres
betydelig, men kan fortsatt utferes ved hjelp av enkle triks

De fleste aktiviteter vanskelige d utfgre, men kan fortsatt utfores

Alle aktiviteter er affisert, noen kan ikke utfores

Avhengig av andre i de fleste ADL-funksjoner

(5}

BILKJORING

Ingen problemer (eller har aldri kjert bil)

Ikke redusert evne til 4 kjgre bil, men plages av TC

Ikke redusert evne til bilkjering, ma bruke triks for a kontr. TC v/ kjoring

Kan bare kjgre korte distanser

Kan vanligvis ikke kjgre pa grunn av torticollis

v (d W N |- |[O

Kan ikke kjore bil og heller ikke vaere passasjer over lange strekninger

LESING

Ingen problemer

Ikke redusert evne til d lese i vanlig sittende stilling, men plages av TC

Ikke redusert evne til 4 lese, ma bruke triks for & kontrollere TC v/ lesing

Kan lese ubegrenset ved uttalt bruk av triks eller ved a legge seg ned

Begrenset mulighet til 4 lese til tross for triks/liggende stilling

Kan ikke lese mer enn et par setninger pd grunn av torticollis

v (d W N |- |0

SEPATV

Ingen problemer

Ikke redusert evne til & se pd TV i vanlig sittende stilling, plages av TC

Ikke redusert evne, men ma bruke triks for a kontrollere TC nar ser pa TV

Ikke redusert evne, ma bruke triksiuttalt grad/ kan ikke sitte
mens ser TV

W I[N |[+» O

Begrenset mulighet til & se pa TV til tross for triks, etc.

N

Kan ikke se pd TV mer enn et par minutter




AKTIVITETER UTENFOR HJEMMET (handle, fristidsaktiviteter, kino/ut og spise, etc.)

Ingen problemer /begrensninger o]

Aktiviteter ikke begrenset, men plages av TC

Aktiviteter ikke begrenset, ma bruke triks for a kontrollere TC

Begrenset mulighet til & delta i slike aktiviteter, gitt opp noen

1

2

Klarer & deltaislike aktiviteter bare i folge med andre 3
4

5

Deltar meget sjelden eller aldrii slike aktiviteter

TOTAL SCORE FOR
AKTIVITETSBEGRENSNING:




3. SMERTE

GRAD AV NAKKESMERTE SISTE UKE: INGEN
SMERTE
Beste 0-10 (B) 1 2 3 4 5

Verste 0-10 (V)
Oftest 0-10 (O) (vanligst)

GRAD AV NAKKESMERTE =[(2X «O»)+«B» +«V»] /4
=[(2X )+ + ]/4 =

VERST TENKELIGE
SMERTE

6 7 8 9 10

VARIGHET AV NAKKESMERTE

Ingen

Tilstede <10 % av tiden

« 10-< 25 % av tiden

« 25-< 50 % av tiden

« 50-< 75 % av tiden

« > 75 % av tiden

u|dh|w (N |~ |0

IHVILKEN GRAD BIDRAR NAKKESMERTE TIL REDUSERT
AKTIVITET

Ikke noe

Smerte plagsomt, men hindrer ikke aktivitet

Smerte bidrar noe til redusert aktivitet, ikke betydelig

Smerte bidrar vesentlig (men mindre enn 1/2-parten)

Smerte er, mer enn andre grunner, arsaken til redusert aktivitet

Smerte er den overveiende grunnen til redusert aktivitet

u|dh|w (N[~ |O

TOTAL SMERTE-SCORE

TOTAL TWSTRS-SCORE: + + =




TSUI RATING SCALE

A AMPLITYDE (= SCORE A)
TORTICOLLIS
o Ingen
1 <15°
2 15-30°
3 >30°
LATERROCOLLIS
o Ingen
1 <15°
2 15-30°
3 >30°
ANTERO-/RETROCOLLIS
(o] Ingen
1 Lett
2 Moderat
3 Utpreget
B TILSTEDEVZARELSE (= SCORE B)
1 Intermitterende
2 Konstant
C SKULDERELEVASJON (= SCORE C)
(o] Ingen
Lett og intermitterende
2 Lett og konstant eller utpreget og
intermitterende
3 Utpreget og konstant
D TREMOR (=SCORE D)
TREMORGRAD
1 Lett
2 Utpreget
Tilstedeverelse
1 Intermitterende
2 Konstant

TREMORGRAD X TILSTEDEVZARELSE =
SCORED

TOTALSCORE:(AXB)+C+D=













