For patienter, anhdriga och
vardpersonal




Norska originalets titel: Dystoni - En bevegelseforstyrrelse

Foton: Pixabay

Oversattning till svenska: Terje och Asa Osberg

Faktagranskad av: H&kan Lofving, Kristina Tedroff och Kristina Stenberg.
Layout: Johnny Rydow

Tryck: AlaTryck i Vadstena, 2017

Utgiven av Svensk Dystoniférening med stod fran Ipsen AB.

Utgivaren tar inte ansvar for eventuella fel.



Innehdlisforteckning:

Vad @r dystoni? .....oceeeiiiiiii 4
Vad beror det Pa? .....cccccverriiniiiirerrrerere e 5
N5V 1] 911 ] 1 T 6
Olika former av dystoni ........cceeviieviiiiieene v, 7
(D] =To ] [0 1) | 11
Behandling .....c.ovvvviiiiiiii e 12
Att leva med dyStoni .....cvvevviieii i 15
A o] o] g o - P 17
Forskning om dystoni ........cccoevviiiiiiiiiiinicre e 19
Vad gér du om du tror du har dystoni?..........ccccceeuunnes 20
Kontakter ........oviiiiniiiii 21
Svensk DystonifOrening ..........ccvvevvveerniiieeeniniseennnnneens 22

(0] 9112 |« o, 22




Vad ar dystoni?

Dystoni ar den medicinska
beteckningen fér ett neuro-
logiskt tillstdnd med ménga
olika uttrycksformer. Den
tillhér en grupp sjukdomar
som gér under beteckningen
sjukdomar i rérelseorganen.

Dystoni orsakas av en stor-
ning i hjarnans rorelsecen-
trum som styr muskelaktivite-
ten. Detta kan ge upprepade
ofrivilliga rérelser som skak-
ningar och muskelsamman-
dragningar och/eller onormal
kroppshalining.

De oftrivilliga rérelserna kan
orsakas av muskelsamman-
dragningar i en sarskild mus-
kel, en grupp av muskler, en
del av kroppen, eller kan den
omfatta hela kroppen.

Dystoni kan drabba muskler
lokalt i ett omrdde av krop-
pen, som till exempel musk-
lerna runt dgonen, i halsen
och nacken, i en arm eller

en fot (fokal dystoni), eller
muskler i en storre region, till
exempel halsen och armarna
(segmentell dystoni),
armen och foten pd samma
sida (hemidystoni), eller
hela kroppen (generell dys-
toni).

Dystoni kan drabba
manniskor i alla dldrar, men
ar relativt sallsynt hos barn
och unga. Sjukdomen betrak-
tas som kronisk.



Vad beror det pa?

Orsaken till de allra flesta
dystoniformer ar okand. Stu-
dier har visat att férekomsten
av dystoni ar vanligare i vissa
familjer, ndgot som starker
misstanken om att sjukdomen
skulle kunna vara arftlig.

De flesta dystoniformer ar
“primadra dystonier” dar inga
andra neurologiska sjuk-
domar kan pdvisas. Varje
rorelse vi utfor bestdr av

ett noggrant samspel av
sammandragningar i mdnga
olika muskler, i en forutbe-
stamd foljd. De upprepade
ofrivilliga rérelserna orsakas
av en funktionsstérning i en
specifik del av hjarnan, de
basala ganglierna. De basala
ganglierna styr muskelkoor-
dinationen vid aktivitet. Vid
dystoni kan det tdnkas att
biokemiska stérningar orsakar
fel i signaldverforingen frdn
hjarnan till musklerna. Detta
leder till att fel muskler drar
ihop nar man ror sig, eller
musklerna arbetar oberoende
av egen vilja.

Detta orsakar spasmer eller
ofrivilliga rorelser. Trots att
dystoni ar en nedsattning av
hjérnans styrning av véra
muskler ar andra
hjarnfunktioner normala.
Egenskaper som forstand,
personlighet, minne, kanslor,
syn, horsel och sexualitet
fungerar normalt.

Dystoni kan i sallsynta fall
uppsta vid andra neurologiska
sjukdomar som mulitipel
skleros, Parkinsons sjukdom,
hjarnskada och som biverk-
ning av vissa mediciner som
anvands mot illamdende,
psykos, dngest och depres-
sion. Om det finns andra
neurologiska diagnoser forut-
om dystoni eller det finns en
pdvisbar orsak till dystonin,
betecknas det som "“sekundar
dystoni”.




Symptom

Symptomen vid dystoni upp-
visar stora olikheter, beroen-
de pa vilka kroppsdelar som
ar pdverkade. Det kan rora
sig om vridande och/eller
ofrivilliga rorelser, sarskilt i
form av grimaser, samman-
dragning av 6gonlocken, sned
huvudhalining, "skakning” av
huvudet och kramper. Symp-
tomen &tf6ljs ofta av smarta.

Vid sjukdomens debut fore-
kommer de ofrivilliga rorel-
serna endast i bestdmda
situationer och vid vissa rorel-
ser (uppgiftsspecifik dystoni)
eller vid flera olika rorelser
(handlingsdystoni) men inte
vid vila. Med 6kande allvar-
lighetsgrad kan symptomen
férekomma aven i vila.

Nar orsaken till dystoni ar
biverkningar av medicinering
kan symptomen komma akut
och redan efter foérsta dosen,
men de kan ocks& debutera
efter en langre tids medici-
nering.

De upprepade muskelsam-
mandragningarna kan vara
l&ngsamma eller snabba, men
de ar ofta stadigvarande.
Dygnsvariation ar inte ovan-
ligt vid dystoni. Symptomen
ar i regel minst framtradan-
de pd morgonen och tkar
efterhand som dagen gar.
Stress, trotthet och starka
kanslor férvarrar symptomen.
Daremot minskar symptomen
vid vila och kan forsvinna helt
vid somn. Tillstandet ar oftast
samre vid utomhusaktiviteter
an vid inomhusaktiviteter.



Olika former av dystoni

Tvdngsmassig vridning
av huvudet:
Cervikal dystoni

Cervikal dystoni, ocksd
kallad spastisk torticollis,
ar lokaliserad till halsens
och nackens muskler och
ar den vanligaste formen
av fokal dystoni. Tillstandet
gor det svart for patienten
att halla huvudet rakt.
Muskelsammandragning-
arna kan vrida huvudet at
ett hall (torticollis), framat
(anterocollis), bakat (retro-
collis) eller sa kan huvudet
dras mot den ena axeln
(latercollis). I kombination
med att huvudet vrids kan
patienten ocksa f& skak-
ningar av huvudet, sa kall-
lad tremor. Den onormala
héllning som framtvingas
av tillstdndet, kan medféra
svara smartor i nacke och
axlar, ofta kombinerat med
huvudvark. Intensiteten av
de ofrivilliga rorelserna kan
reduceras med hjalp av att
patienten bertr ansiktet
eller stédjer huvudet. Det-
ta kallas sensoriska tricks.

Vissa individer kan upp-
na forbattring genom att
endast forestalla sig dessa
rorelser, men det hjalper
inte om n&gon annan utfor
de sensoriska tricksen.

Sammandragningar av
musklerna kring 6gonen:
Blefarospasm

Blefarospasm ar en fo-

kal dystoni som paverkar
musklerna runt égonen.
Tidiga symptom ar tillta-
gande blinkningar, att kisa,
sarskilt i solljus, och pro-
blem med att halla 6gonen
Oppna. Ofrivilliga kisningar
och blinkningar kan tilltaga
i styrka och tid. I praktiken
kan detta medfdra att per-
sonen i perioder blir funk-
tionellt blind och kan da
inte halla gonen Gppna.
Synen fungerar daremot
normalt da sjalva synsinnet
ar opdverkat.



Mun och underkake:
Oromandibular dystoni

Oromandibular dystoni

ar en fokal dystoni som
omfattar ofrivilliga rorelser
i nedre delen av ansiktet,
kaken, munnen och tung-
an. Symptomen bdrjar
ofta med stramningar eller
brannande kansla omkring
munnen, muntorrhet,
talsvarigheter och offivil-
lig dppning och stangning
av munnen. Roérelserna
kan vara i flera minuter
och ibland bli sd kraftiga
att kdken gér ur led, eller
gor det omdijligt att ata.
Rorelserna kan minska om
kéken far stod eller om
ogonen stangs.

Ansiktet: Kranial dystoni
eller Meiges syndrom

Om dystonin drabbar
O6gonpartiet och mun-

nen kallas den Meiges
syndrom. Symptomen ar
ofrivilliga ansiktsrorelser
lokaliserade runt munnen
och 6gonen. Musklerna
kan bli mycket férvridna,
sarskilt d& personen ater
eller talar. Spanningarna
kan vara sa kraftiga att ta-
let forsvaras sa att det blir
svart att forsta vad perso-

nen sager. Dystonin debu-
terar ofta i 40-70 ars alder
och ar vanligare hos kvin-
nor an man. Ofta forvarras
symptomen de forsta aren
for att sedan stanna upp.
Ibland kan de minska.

Hemifacial spasm

Hemifacial spasm visar sig
som sammandragningar av
musklerna i den ena an-
siktshalvan.

Symptomen upptrader
sallan fore 35-ars dldern
men kan aven borja sa
sent som vid 75. De star-
tar gradvis som periodis-
ka sammandragningar i
musklerna omkring det
ena 6gat. De liknar darfor
i bérjan ensidig blefaro-
spasm. Hemifacial spasm
feldiagnostiseras ocksd
ofta som tics. Under loppet
av ndgra manader sprider
sig sammandragningar-

na nedat, till kindens och
mungipornas muskler

och munnen kan bli skev.
Spanningarna blir
efterhand vanligare och
tilltar i styrka. De kan aven
spridas till pannans musk-
ler och framsidan av hal-
sen. Hemifacial spasm

ar egentligen inte en
dystoni, eftersom det inte



alltid orsakas av stérningar
i hjdrnan utan oftast en
direkt stdrning av ansikts-
nerven. Dock diskuteras
sjukdomen ofta i samband
med dystonier eftersom
den ofta behandlas med
botulinum toxin.

Stamband: Spasmodisk
dysfoni

Spasmodisk dysfoni (SD)
ar féljden av en dystoni i
struphuvudets, inklusive
stambandens, muskulatur.
Den vanligaste formen ar
adduktor SD med oftivillig
Overaktivitet i musklerna
som sluter stambanden.
Detta orsakar en krampak-
tig fonation med "ryckig”,
anstrangd, pressad och
knarrig rost. En mindre
vanlig form ar abduktor SD
som drabbar den muskel
som Oppnar stambanden.
Rosten blir d& suckande,
lackande, klanglds och
avbryts ofta. I de mest
avancerade fall av SD kan
det vara svért att fram-
bringa rosten och kommu-
nikationshandikappet ar
bade fysiskt och psykiskt
pafrestande.

Hand- och armdystoni
Hand och arm dystoni
delas in i uppgiftsspecifik
dystoni och dystoni som
inte utldses av en specifik
aktivitet. Dystoni som utl6-
ses av en specifik motorisk
aktivitet kallas ocksa upp-
giftsspecifik fokal dystoni
eller aktivitetsdystoni.
Skrivkramp ar ett exem-
pel pa en uppgiftsspecifik
dystoni, utldst av aktivite-
ten att skriva. Andra kan
ha hand/arm dystoni i
samband med utdvandet
av musik pa instrument,
som exempelvis piano,
violin eller fl6jt. Det kallas
da specifik musikerdystoni.
Symptomen kan intraffa
endast i samband med
utférandet av den specifika
motoriska uppgiften, till
exempel att skriva, eller s3
kan de — sarskilt i senare
stadier — utldsas av andra
handaktiviteter. Dystoni
som inte pdverkas av rorel-
se upptrader vanligen som
ett symptom vid generell
dystoni (se nedan) eller
annan sjukdom. Hand- och
armdystonier skiljer sig
frdn den typ av kramp man
far vid dverbelastning eller
utmattning av musklerna.



Generell dystoni ar en
sallsynt men invalidiseran-
de dystoni, dar muskler

i merparten av kroppen

ar drabbade. Sjukdomen
kannetecknas av bojande
och vridande kroppsrorel-
ser och kallas darfor ocksa
"deformerande muskeldys-
toni”. Vid generell dystoni
kan patienten ha problem
med att sta eller rora sig.
Generell dystoni debuterar
i tidig barndom eller tidiga
ungdomsar.

Dystoni hos barn @r ovan-
ligt och vi vet inte hur
manga barn i Sverige som
har dystoni. Dystoni kan
debutera tidigt, redan un-
der de forsta levnadsaren
och vara generell, segmen-
tell eller fokal.

Hos vuxna kan dystonin
vara primar eller sekundar.
Men hos barn ar cirka 90%
av alla dystonier sekunda-
ra till annan sjukdom dar
cerebral pares, CP, och
resttillstand efter hjarnska-
da ar de vanligaste anled-
ningarna. Andra ovanliga

sjukdomar hos barn som
kan ge dystoni ar en

rad metabola s& kallade
amnesomsattningssjuk-
domar och sallsynta arft-
liga sjukdomar som t.ex.
Huntingtons och Wilsons
sjukdom. Vid de sekun-
dara dystonierna ser man
nastan alltid férandringar

i hjarnans basala ganglier
med hjalp av MR-réntgen.
For 10% av barn med
dystoni ar dystonin primar.
Det innebar att en MR-un-
dersdkning av hjarnan
visar normala férhallanden
och att orsaken oftast ar
genetisk. Ofta, men inte
alltid, kan man pdvisa en
mutation i en av de sk
DYT-generna. En primar
dystoni kan férekomma
tillsammans med ett annat
motoriskt symptom t.ex.
myoklonier.

Vid dystoni hos barn ar det
viktigt att forsoka faststal-
la orsaken till dystonin s
noggrant och s tidigt som
mojligt. En del dystonier
hos barn ar behandlings-
bara, t.ex. Segawas sjuk-
dom som a&r en dystoni
dar barnet blir besvarsfritt
pad en |3g daglig dos av
L-Dopa. Vid andra sekun-



dara dystonier kan hjar-
nans nedbrytningsprocess
stoppas med hjalp av kost
eller lakemedel. Vissa
barn kan ha en relativt
mild fokal dystoni medan
andra tidigt far en svart
invalidiserande generell
dystoni som innebar att
barnet kan behdva rullstol
for forflyttning, och ibland

kommunikationshjalpme-
del om talfunktionen ar
pdverkad. Barn med storre
svarigheter &r oftast in-
skrivna i Habiliteringen dar
ett samlat omhandertagan-
de med bl.a sjukgymnast,
arbetsterapeut, logoped,
specialpedagog och kura-
tor ges.

Diagnostik

Diagnosen baseras i hu-
vudsak pa en neurologs
kliniska undersdkning och
bedémning. Réntgen,
magnettomografi, diverse
blodprov och andra under-
sokningar kan vara ndd-
vandigt i komplicerade fall,
bland annat for att uteslu-
ta andra sjukdomar.

Mdnga patienter som
under 13ng tid haft sina
symptom och besvar, kan
ocksa ha sokt hjalp pa
flera olika stallen innan
diagnos stalls. Patienter

med cervikal dystoni, som
ar den vanligaste formen
av dystoni, har ofta fatt
diagnosen nacksparr,
stressnacke, sned nacke
eller artros, medan andra
fatt besked om att de har
nervosa ryckningar. Dysto-
ni ar ingen psykisk dkom-
ma, men kan i vissa fall
utldsas av stressfaktorer
hos patienter som redan
har anlag for sjukdomen.
Dessutom kan sjukdomen
medfdra psykosociala
svarigheter och problem.




Behandling

Det finns idag ingen be-
handling fér sjukdomsor-
saken da man inte klarlagt
den bakomliggande orsaken
till dystoni. Fokus ligger
darfor pd symptombehand-
ling, riktat mot att lindra
problemen och ge patienten
en battre vardag.

Botulinumtoxin-injektion

Vid fokal dystoni — det vill
saga nar endast en kropps-
del ar drabbad, ar injektion
med botulinumtoxin den
behandlingsform som fére-
dras. Botulinumtoxin ar ett
amne som hammar déver-
féringen av nervimpulser
fran hjarnan till musklerna.
Musklerna forsvagas effek-
tivt, och darmed uteblir de
pldgsamma sammandrag-
ningarna. Effekten kommer
efter en vecka eller tvd, och
behandlingen kan upprepas
efter cirka tre ménader.
Noggrann identifiering av
drabbade muskler och noga
utvalda injektionsstallen,
anpassade doser for varje
specifik patient ar avgéran-

de for ett gott behandlings-
resultat. Behandling med
botulinumtoxin har visat sig
fungera bra for de flesta
patienter. Uppemot 90%

av patienterna som provat
denna behandlingsmetod
uppnar ett tillfredsstéllande
resultat. Vissa far en del
biverkningar vid behand-
lingens borjan men de avtar
oftast efter kort tid. Idag
finns det tre kommersiellt
tillgangliga preparat av
botulinumtoxin A (Botox,
Dysport och Xeomin) och ett
botulinumtoxin B-preparat
(Neurobloc).

Sjukgymnastik

Vid dystoni anvander
kroppen friska muskler for
att kontrollera de oftrivilliga
rérelserna och kompensera
foér den nedsatta funktionen
i de drabbade musklerna.
Konsekvensen kan bli smar-
tande, trotta muskler och
forsamrad funktionsniva.
Sjukgymnastik ar riktad mot
att lara sig av med dessa
felaktiga kompensationer,



férebygga spanningar i icke
drabbade muskler, och styr-
ka kroppens stabiliserande
mekanismer. Fokus ligger
pa avspanning och narvaro,
stabiliseringstraning, styr-
ka och traning av specifika
muskler, och att 6ka patien-
tens medvetenhet om hur
kroppen kompenserar for
den nedsatta muskelfunktio-
nen.

Det rekommenderas inte att
direkt manipulera de av dys-
tonin drabbade musklerna.
Patienter med dystoni har
olika tolerans for sjukgym-
nastik och aktivitet. Behand-
lingen maste darfor indivi-
danpassas. Egentraning bor
ske i samrad med sjukgym-
nast och bor undvikas nar
patienten har stora smartor
eller kraftiga spasmer. Nar
individen upplever en viss
forbattring kan I3gintensiv
traning inledas tillsammans
med sjukgymnasten. Ov-
ningar i vatten har visat

sig reducera smarta, dka
rérligheten och foérbattra
balansen hos patienter med
cervikal dystoni.

Medicinsk stodbehandling

Det finns f& forskningsstu-
dier som visar pa annan
effektiv medicinsk behand-
ling dar biverkningarna

inte ar dver acceptabel
nivd. Men aktuell medicinsk
behandling kan vara smart-
stillande, spasmdampande
och medicinering for ang-
est och depression. Nagra
patienter har dven effekt
av Levodopa som anvands
vid behandling av Parkin-
sons sjukdom. Behovet av
medicinsk stddbehandling
utvarderas i samrdd mellan
patientens allmanlékare och
neurolog. Det ar viktigt att
vara observant pa faran for
att vissa mediciner kan vara
beroendeframkallande.

DBS-Djup hjarnstimule-
ring

For patienter som inte har
tillracklig effekt av botuli-
nomtoxin kan behandling
med DBS vara ett alternativ.
Med hjalp av avancerad
hjarnkirurgi och teknologi
placeras elektroder djupt
inne i hjarnan. Elektroder-
na ar ihopkopplade med
ett batteri som ligger un-
der huden pd brostet eller




pa magen. Vid stimulering
normaliseras patientens
rérelsemonster. Behand-
lingen ar effektiv, ger f&
biverkningar och de allra
flesta patienter upplever

en markant forbattring av
motorisk funktionsnivd och
battre livskvalitet. DBS-ope-
rationer vid dystoni ar en
etablerad behandling for
patienter med uttalade dys-
tonier. Operationerna utfors
vid sex universitetssjukhus i
Sverige.

Arbetsterapi

Nar man drabbas av dystoni
kan det finnas ett behov av
att fa hjalp med att hitta
nya satt for att utféra de
dagliga aktiviteterna i sitt
liv. Det kan handla om att
lara sig ett nytt energibe-
sparande aktivitetsmonster
och ett mer ergonomiskt
satt att utfora aktiviteter pa.
En anpassning av bostaden
och arbetsplatsen kan ocksd
vara nddvandig. Dessa
hjalpmedel kan vara ett stéd
i vardagen och ett fortsatt
sjalvstandigt liv.

Alternativa
behandlingsmetoder

Behandling i form av aku-
punktur, homeopati, aro-
materapi eller specialkost
har inte visat sig ge ndgon
bestdende effekt for dys-
tonipatienter. Stodkrage
for att rata upp nacken har
ocksd visat sig ha liten eller
ingen effekt. God forstdel-
se for patientens situation,
information och hjalp for
att hantera vardagen maste
vara central i all behandling
av patienter med dystoni.

Sensoriska tricks

Intensiteten av de oftrivilliga
rérelserna kan ofta redu-
ceras om patienten berér
ansiktet eller stédjer huvu-
det, detta kallas sen-
soriska tricks. Vissa patien-
ter kan uppleva en forbatt-
ring genom att férestalla sig
att de utfor dessa sensoris-
ka tricks, men det hjalper
inte om ndgon annan utfor
det sensoriska tricksen pa
dem.



Att leva med dystoni

Mdnga patienter kdmpar med
de problem det innebar att
ha en kronisk sjukdom. Okad
trotthet, reducerad ener-

gi, dngest, depression och
generellt reducerad livskvali-
tet. Starka kroniska smartor,
spasmer och vridningar kan
hindra patientens naturliga
rérelsemonster och begransa
dennes aktivitetsforméaga.
Dessutom kan den onormalt
héga muskelaktiviteten i ett
omrdde orsaka problem i
kroppens “friska” delar. Den
drabbade blir sliten och for-
tvivlad och kanner sig drane-
rad pd energi.

Abnorma rérelser och
kroppsstallningar i delar av
eller hela kroppen ar orsaken
till att manga med dystoni
inte vill visa sig offentligt, av
radsla for att bli uttittade och
kommenterade. Det ar vanligt
att den drabbade undviker
att vara ute tillsammans med

andra vilket leder till isolering.
De problem dystonin leder till
varierar och ar individuella.
Mdnga variabler pdverkar
individens tillstand. Det kan
vara till stor nytta att kartlag-
ga vilka forhdllanden, utéver
eventuell medicinsk behand-
ling, som pdverkar sympto-
men, och lara sig tillvarata
de basta perioderna. I likhet
med patienter med andra
kroniska sjukdomar rekom-
menderas dystonipatienter att
hélla sig i form genom lagom
daglig motion, &ta nyttigt, fa
tillrackligt med sémn och ta
hansyn till sin psykiska halsa.
Stress 6ver 1ang tid &r en
belastning som kan férsamra
symptomen vid dystoni. Det
ar sarskilt viktigt for perso-
ner med dystoni att undvika
belastande och tungt arbete
och aktiviteter som kraver
upprepade rorelser.







Dystoni paverkar inte bara
den drabbade utan kan ha
stora konsekvenser dven
for dem som star patien-
ten nara, partner, foraldrar,
barn, vanner eller kollegor.

I och med att dystoni

ger sig uttryck pd ménga
olika satt, kommer typ
och omféng av dystonin
vara avgorande for hur
sjukdomen péverkar de
anhdrigas situation. For
vissa kommer sjukdomen
innebdra en avsevard
forandring i vardagen med
stora kénslomassiga pa-
frestningar. Dartill kommer
funktionsforluster och for-
andringar av rollférdelning
och uppgifter i hemmet.

Bade vid diagnostillfallet
och vid eventuell férsam-
ring av tillstdndet kan
bdde patient och anhdriga
uppleva att "livet ar for-
stort” och "det kommer
aldrig att bli bra igen”. Det
kan upplevas som en ldng
och tung tid fran diagnos
fram till behandlingen

pdborjats och patientens
tillstdnd stabiliserats. Man
vaxlar mellan hopp och
fortvivlan, och rollen som
anhorig kan upplevas tung.
I s&dana situationer &r

det viktigt att ldra kdnna
sina egna granser for vad
man som anhdrig orkar
med, och om nddvandigt
be omgivningen eller vard/
myndigheter om hjalp,
praktiskt och/eller even-
tuellt ekonomiskt. For att
man som ndra anhorig
skall kunna vara en resurs
for den som har dystoni ar
det viktigt att ta hand om
sig sjalv och inte l3ta den
andres liv styra alla ens ak-
tiviteter. Det ar viktigt att
forsoka leva ett s& normalt
liv som mdjligt, aven om
vardagen blivit annorlunda.

Oppenhet mellan den
drabbade och de anhdriga
ar viktigt for att fortsatta
ha en god relation. Vissa
behdver hjalp med det-
ta. Mdnga anhoriga lever
ensamma med sin frus-
tration, sin sorg och den




Okade belastning det inne-
bar att vara anhorig da det
kénns svart att prata om
de problem som féljer med
sjukdomen. Aven den som
har dystoni lever ofta med
frdgor och tankar kring
den pdverkan de anhdriga
utsatts for. Det kan vara
en radsla Over att vara till
besvar som orsakar nega-
tiva tankar om egenvardet.
Manga har erfarenhet av
att en 6ppen och arlig
dialog fungerar som av-
lastning, frigdr energi och
skapar mdijligheter att se
nya lésningar.

Nar foraldrar till barn som
fortfarande bor hemma
drabbas av sjukdom star
familjen infor sarskilda
utmaningar. Bade barnen
och de vuxna kan ha daligt
samvete gentemot det
man kanner att man borde
gora men inte orkar med.
Manga barn kan bli lidande
av foralderns sjukdom sar-
skilt om de far for mycket
ansvar. De blir for tidigt
vuxna, for hjalpsamma, for
lite upptagna av aktivite-
ter, lek och bus. Barn som
ar anhdriga behdéver stod
for att utveckla en sund
egoism och lara sig att leva

sina egna liv. Ansvaret for
detta ligger pa de vuxna i
barnens narhet.

Foljande regler kan
vara vagledande for
anhoriga:

e Bidra till att uppratthélla
vardigheten och
sjalvrespekten hos den
som har dystoni.

e Lagg tonvikten pa styr-
kor och sjalvstandighet
och tona ner begrans-
ningarna.

o Efterstrava ett jamlikt
forhallande med
Omsesidig respekt

e Ge utrymme for gladje

och samvaro med familj

och vanner.

Forsok undvika att sjuk-

domen tar for mycket

plats i vardagslivet.

e Be garna andra om
hjalp och stdd.

e Prata om det som ar
svart och sok hjalp vid
behov.

e Sok kunskap och infor-
mation fran varden.



Forskning om dystoni

Under det senaste artiondet
har forskning som genom-
forts for alla typer av dystoni
Okat dramatiskt i manga delar
av varlden.

I allmanhet faller denna
forskning under tva breda
kategorier; grundforskning
och klinisk forskning.

Grundforskningen fokuserar
pd de biologiska proces-

ser som orsakar dystoni.
Dessa processer innefattar
férandringar i gener och

de biokemiska vagarna de
kontrollerar, vilka signalvagar
i hjarnans celler som fungerar
onormalt vid dystoni samt att
klargéra den normala
funktionen hos dessa celler.
Denna typ av forskning ar
inriktad pd att fa forstdelse av
orsakerna till dystoni.

Idag ar 27 mutationer som
ger upphov till dystoni kan-
da. De kallas DYT1- DYT28
(DYT22 ar reserverat men
ingenting har publicerats
annu). Den forsta dystoni-
genen som identifierades

var DYT1-genen. Den bryter
vanligtvis ut i barndomen och
utvecklas ofta till generell

dystoni dvs drabbar flertalet
av kroppens muskler.

Det viktigaste mélet med
denna forskning ar att for-
std de processer som ar
inblandade i de olika arftliga
formerna av dystoni med en
férhoppning att detta ska
leda till en helhetsbild av hur
dystoni uppstar. For att fa yt-
terligare bitar till detta pussel
ar det viktigt att identifiera
nya dystonigener och studera
hur dessa orsakar dystoni.

Klinisk forskning kan omfatta
studier som tar reda pa hur
dystoni pverkar patienter,
hur befintliga behandlingar
kan optimeras och att hitta
nya behandlingar. Denna typ
av forskning syftar till att
optimera handlaggningen

av patienter. Bada typer av
forskning ar vasentliga for
att hitta battre behandlingar
och slutligen ett botemedel.
Stéd och engagemang fran
manniskor med dystoni ar
viktig for béda typer av forsk-
ning oavsett om de handlar
om att hitta en ny gen, forstd
vilken del av hjarnan som
paverkas eller att hitta nya
behandlings metoder.



Vad gor du om du tror du har dystoni?

Om du har ndgon av de allmanmedicin.

symptom som beskrivits i Det ar inte alla allmanlakare
denna skrift bér du uppsdka som kanner till sjukdomen.
lakare. Ta med denna bro- Om lakaren anser att diagno-

schyr. Dystoni ar en relativt sen kan vara dystoni, blir du
sallsynt neurologisk sjukdom  remitterad till en neurolog.
och inte s3 valkand inom




Dystonia Europe

Svensk Dystoniférening ar
medlem i Dystonia Europe
(dystonia-europe.org) som
bestdr av 21 medlemsorga-
nisationer fran 18 europeiska
lander. Dystonia Europe arbe-
tar for att gora dystonidrab-
bades rost hord pa interna-
tionell nivd och ger vardefull
information om aktuella
konferenser och pagdende
forskning inom dystoni.
Dystonia Europe har sam-
arbete med en rad interna-
tionella organisationer bla.
DMRF - Dystonia Medical
Research Foundation (www.
dystonia-foundation.org) i
USA.

Hdsten 2011 organiserade
Dystonia Europe tillsammans
med DMRF och Dystonia
Coalition (en sammanslutning
av flera organisationer och
forskare inom dystoni) den
storsta konferensen ndgonsin
specialiserad pa dystoni med
over 500 deltagare.

Riksforbundet Sallsynta
diagnoser

Svensk dystoniférening ar
medlemsférening i Riksfor-
bundet Sallsynta diagnoser
(sallsyntadiagnoser.se) som
ar ett forbund fér personer
med sallsynta funktionsned-
sattningar. De har ca 14 500
medlemmar som ar férdelade
pd ca 60 diagnosforeningar.
Tillsammans verkar de for att
personer som har en sallsynt
diagnos ska fa battre lev-
nadsvillkor, genom forbattrad
vard och omsorg.




Svensk Dystoniforening

Svensk Dystoniférening ar en
riksomfattande intresseforening
for alla dystonidrabbade i landet.
Foreningens verksamhet syftar
till att forhindra social isolering
och i 6vrigt paverka den dysto-
nidrabbades livssituation bl.a.
genom

« att initiera och stodja lokala
verksamheter

o att sprida kunskap om dystoni

« att informera om olika be
handlingsformer

o att bevaka pagaende forskning

o att samverka med andra in-
tresseorg.

Foéreningen drivs ideellt och
saknar kansli. Finansiering sker
genom medlemmarnas arsavgif-
ter, f.n. 300 :-/ar. Alla som drab-
bas av ndgon form av dystoni

ar vilkomna som medlemmar.
Anhoriga och andra intresserade
ar vilkomna som familje- eller
stodmedlemmar.

Genom medlemskap i var
patientférening hjalper du till i
arbetet med forstaelse, stod och
forhoppningsvis battre behand-
ling av ménniskor med dystoni.
Och i gengild far du sjélv stod
fran en grupp ménniskor som
verkligen vet vad det innebar att
leva med dystoni.

E-post: info@dystoni.se

Hemsida: www.dystoni.se

Facebook: www.facebook.com/svensk.dystoniforening

Telefon: 072-1507706



Egna anteckningar
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