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Distoni; strekli veya aralikli kas kasiimalari sonucu gelisen anormal, siklikla repetetif,
istemsiz hareket veya durus veya her ikisinin birlikte gortldigu nérolojik bir durum-
dur. Distoni, Parkinson hastaligi ve esansiyel tremordan sonra gortlen Ggunct siklik-
taki hareket bozuklugudur (1).

Distoni tarihgesinde ilk yayinlar 1890'li yillara denk gelmesine ragmen “Distonia
Musculorum Deformans (Familyal Jeneralize Distoni, DYT)” tanimlanmasi ve “distoni’
kelimesinin literatdre kazanilmasi 1911 yilinda Oppenheim tarafinca olmustur (2). Bu
tanimlamadan sonra distoni ile ilgili yayinlanan literattrler sonucunda distoni sem-
siyesi altina bircok heterojen hastalik grubu girmistir. ilk distoni konsensusu 1984 yi-
linda “Distoni Medikal Arastirma Dernegi” tarafinca agiklanmistir. Bu konsensus 2013
yilinda Uluslararasi Parkinson ve Hareket Bozukluklari Toplulugu ( International Par-
kinson and Movement Disorder Society) tarafinca revize edilmistir (3). 1994 yilinda
ilk olarak Otozomal dominant-Dopa yanitli distoninin (DYT5A) GCH1 mutasyonu so-
nucu gelistigi tanimlandiktan sonra giinimuze kadar halen devam eden genetik ¢a-
lismalarda otozomal dominant (TORTA (DYT1), THAP1 (DYT6), GNAL (DYT25), ANO3
(DYT24), CIZ1, ANO3, TUBB4A, SGCE (DYT11), ATPTA3 (DYT12), ADCY5) ve resesif
(HPCA, VPS16, COL6A3, PRKRA (DYT16) ) bir cok gen mutasyonlari ve X'e bagl dis-
toni-parkinsonizmde TAF1 mutasyonu (DYT3), erken baslangich jeneralize distonide
KMT2B mutasyonu gibi bircok mutasyonlar tanimlanmistir (2). Distoni tedavisinde;
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