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Valbesokt arsmote 2003

Lordagen den 22 mars 2003 holls i Stockholm Svensk Dystoniférenings drsmote med uppslutning av 42 medlemmar.
De flesta tigade efter métet vidare till trivsamma Killaren Mowitz i Gamla Stan £6r utstrackt samvaro och en bit god mat.

Traditionsenligt medverkade en gist med mangarig erfarenhet fran behandling av dystonipatienter. Denna gang var det
Joakim Tedroff, for nirvarande 6verlikare pa Neurocentrum vid S:t Gorans sjukhus i Stockholm. Joakim 4r ocksd verksam
inom forskning i kretsen kring Nobelpristagaren Arvid Cartlsson, berémd for kartligeningen av signalsubstansen dopamin.

Dystoni — storningsfaktorer, forskning och nya
behandlingsmadjligheter

Dystoni dr en stérning i det komplicerade system i hjdrnan som styr vira rorelser, det motoriska systemet. Det dr en ”skum”’
sjukdom satillvida, att dess forekomst och symptombild dnnu inte kan sdgas vara allmant bekant hos alla verksamma likare.
Symptomen definieras som “ett tillstind med oftivilliga , ihallande muskelsammandragningar som leder till vridande, upprepade
rorelser eller onormal kroppshallning” (Dystonia Medical Research Foundation 1988). Som bekant kan dystoni drabba ménga olika
kroppsdelar. Aven stamning bor betraktas som ett slags dystoni.

Dystoni kan upptrida som en f6ljd av skada pa delar av hjirnan och benamns da sekundir dystoni. 1 de flesta fall saknas dock
forklaring till uppkomsten och dystonin benidmns da primdir eller idigpatisk dystoni. Smirtor 4r vanliga. Savitt kint férekommer
dystoni endast hos manniskan, inga djur tycks drabbas. Tedroff understrok sirskilt, att dystoni dr en strikt organisk hjarnsjnkdom

Hjarncentra och dopaminet

Modern hjirnforskning i syfte att finna bot mot neurologiska sjukdomar har dtminstone delvis kartlagt mekanismerna i det
komplicerade samspel som 16pande pagar mellan hjirnans olika delar. Normal rérelsef6rmaga forutsitter vl fungerande,
kontinuerliga kontakter mellan de tre hjarncentra hjirnbarken, de basala ganglierna och thalamus. Det har konstaterats, att
samspelet mellan dessa tre centra dr stért hos oss dystonidrabbade. Man vet ocksa, att den av Arvid Catlsson upptickta
signalsubstansen dopamin har en nyckelroll i sammanhanget och att dopaminsystemet lider av stérningar hos patienterna. I de
basala ganglierna forsigear kontinuerligt inlirning av t.ex. motoriska beteenden och dir férekommer normalt ritt mycket dopamin.
Experiment pa djur har visat, att kroppens egna, automatiska dopamintillforsel troligen har till uppgift att forstirka eller forsvaga
’nyttiga” respektive “onyttiga” beteenden, d.v.s. det som hjirnan uppfattar som ritt motoriskt beteende. Vid rubbningar i
dopaminbalansen kan facit forvridas sd att ’ritt” eller “normalt” beteende tenderar att férsvagas, medan inlirningen av det felaktiga
cller onormala beteendet forstirks och priglas in. Manniskans fé6rmédga till inlirning spelar oss alltsd dé ett ovilkommet spratt
genom att ytterligare forstirka ett rorelseménster som alla kroppsdelar utanfér de basala ganglierna — och dven vi sjilva och var
omvirld — ser som avvikande och f6ga indamilsenligt.

Vad betyder generna?

Tidigt debuterande, generell dystoni drabbar med debut f6re 28 ars dlder. Upphovet kunde tidigt spéras till foérandringar i en gen

som benimns DYT 1. Vissa ovanliga former av dystoni kan kopplas till gener benimnda DYT 2-13. Fortsatt forskning bedrivs

om genernas betydelse som tillverkare av protein A, som muteras till torsin A, ett dmne som framfor allt férekommer i hjirnans dopaminsystem.
Fortsatt forskning pd omradet kan férhoppningsvis ge nya uppslagsindar, men nagot genombrott har savitt jag forstatt inte

astadkommits trots ganska intensivt arbete inom genforskningen.



Hjirncellerna

Noggranna studier av vart nistan ordkneliga antal hjirnceller har pavisat en mycket lingt driven, avancerad arbetsférdelning

mellan cellerna i hjarnans olika delar. Varje cell har mycket noggrant avgrinsade och specificerade uppgifter och trader i funktion uteslutande inf6r fullgérande av sina
uppgifter. Vissa celler ér si specialiserade, att de bara trider i funktion nir ytterst

specialiserade rorelseuppgifter ska utféras. Sddana specialiserade celler dr t.ex. verksamma vid skrivkramp och vid traktering av musikinstrument som kriver avancerad och vil
in6vad motorisk firdighet. De specialiserade cellerna trider endast i (fel) funktion

vid utévandet av aktiviteten, inte annars. Vad detta kan betyda f6r den som f6r sin karridr och utkomst dr beroende av skrivande

eller musikutévande torde var och en kunna férsta.

Behandlingsmetoder under utveckling

Det har konstaterats, att elektriska signaler frin de basala ganglierna medverkar till felkfunktion i hjarnans “autopilot”, som normalt

styr vara rorelser och vir motorik med automatik. Genom att exakt lokalisera aktuella malpunkter i de basala ganglierna och dérefter avstora de elektriska sighaler som utgér
frin dessa med inopererade elektroder har man i England pa en f6rséksgrupp om 15 patienter

med cervikal dystoni ("torticollis”) lyckats eliminera de avvikande aktiviteterna i basala ganglierna och reducera besviren.

Slutlig utvirdeting av f6rséken far utvisa om metoden har ett brett anvindningsomrade i framtiden.

Mediciner i form av s.k. neuroaktiva preparat utvecklas och provas, frimst av den amerikanska likemedelsindustrin. Av storst
intresse for dessa foretag dr dessvirre givetvis sjukdomar med storre utbredning dn dystoni. Aven i Sverige bedrivs viss forskning
pa omradet. Ett preparat som framtagits med arbetsnamnet OSU 6162 borde “teoretiskt” kunna eliminera obalanser i dopamin
systemet. Men proceduren genom alla prover fram till klinisk anvindning av detta och liknande preparat édr ling och kostsam
och papassad av ratt manga konkurrenter.....

Sammanfattning

For att pa lingre sikt finna ett botemedel mot dystoni och andra neurologiska funktionsnedsattningar och sjukdomar i hjirnan pdgar
ett intensivt arbete, till stor del av grundforskningskaraktir, med kartliggning av hjarnan och dess olika centra samt samspelet
mellan dem. Aven inom genforskningen séks forklaringar till det gatfulla som hinder, nir vi plétsligt drabbas av dystoni eller

andra organiska hjirnsjukdomar.

I avvaktan pa den slutliga 16sningen av den ytterst komplicerade deckargitan dystoni och ett eventuellt framtida botemedel kan vi
endast konstatera, att “smorgisbordet” av alternativa behandlingsméiligheter 61 att lindra besviren sakta utGkas.
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