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RESUMEN
Se realizé estudio descriptivo transversal de 28 casos con el diagnostico de Distonias

Focales que acudieron al Hospital Dr. Luis Dias Soto desde octubre de 2010 al mismo
mes de 2011. El propésito fundamental del trabajo consisti6 en demostrar la etiologia,
caracteristicas clinicas y respuestas terapéuticas de la Distonia Focal. El blefarospasmo
resultdé ser la forma mas comun. Las edades de inicio mas afectadas fueron entre 41y
50 afios. Se observd un predominio de la raza blanca y el sexo femenino fue el mas
frecuente. Prevalecieron los casos con etiologia idiopatica. Se mostr6 una mayor
severidad del trastorno en aquellos de causa medicamentosa. El antecedente mas
comun fue el temblor postural. La respuesta terapéutica fue nula en la mayor parte de
los casos.

Palabras claves: Distonia Focales, Distonias segmentarias.
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INTRODUCCION

La Distonia Focal ocupa el segundo lugar en frecuencia dentro de los trastornos de
movimiento, sin dudas es considerada el movimiento anormal mas impresionante. Las
rotaciones y los giros espasmadicos, las modificaciones en la expresion de la cara, asi
como las posturas extrafias del cuerpo representan los sintomas ostensibles para
cualquier observador, por su rica expresion clinica es mal diagnosticada con

frecuencia.

Distonia en el sentido estricto la palabra significa tono muscular anormal, se define
como el mantenimiento de posturas anormales, como un movimiento voluntario

1, 3.

distorsionado por contracciones 0 espasmos musculares prolongados Los

movimientos son de caracter lento y conllevan casi siempre un elemento de torsién en
el segmento afecto '. Las primeras descripciones fueron realizadas por el catalan
Barraquier Roviralta (1855 1928) en adultos con formas no hereditarias vy
generalizadas, por su parte, Gowers afios mas tarde planteo el término Corea tetanoide
para describir el movimiento anormal en gemelos a quienes mas tarde se le
diagnosticO una enfermedad de Wilson. Destarac usé el término de Torticolis
espasmaodica para describir la torsion del cuello y los movimientos de la cintura pélvica
de una adolescente de 17 afios. Este enfatizd que estos movimientos espasmaodicos
ocurrian durante la actividad y que disminuian con el reposo. Otros términos usados
para describirlos son: movimientos distonicos que incluyen tetanoide, calambres,
mioclonias, neuritis de torsién > * *' En 1908, H. Schwalbe describi6é a una hermana y
dos hermanos afectados por actividad involuntaria que los obligaba a dirigir las manos
detras de la espalda colocandose en opistédomo casi completo, denominé a este
trastorno Neurosis de torsion * ®. Por su parte en 1911, Oppenheim acufié el término
Distonia Muscular Deformante (16,19) al aportar 4 casos de esta enfermedad. Dicho

término fue criticado por Flatau y Sterling en ese mismo afilo, pues no todos los
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pacientes estaban afectados por deformidad y el movimiento no respondia a una
deformidad del muasculo.

Clinicamente, las Distonias pueden limitarse a una parte del cuerpo como el orbicular
de los parpados, musculatura masticatoria, el cuello, o incluso una mano o un pie. En
estos casos se empezd a llamar Distonia Focal. No se conoce con precision la
incidencia y la prevalencia. Las cifras son dificiles de determinar y se acepta como
prevalencia 30 casos por 100 000 individuos.

Este trabajo esta encaminado a establecer las caracteristicas clinicas, la posible
etiologia de las Distonias Focales, asi como la respuesta terapéutica de un grupo de
pacientes que acudieron a la consulta de neurologia del Hospital Dr. Luis Diaz Soto
entre octubre de 2010 y octubre de 2011.

MATERIALES Y METODOS.

Se lograron estudiar todos los casos que asistieron a la consulta de neurologia del
Hospital Dr. Luis Dias Soto con el diagndstico de Distonia Focal desde octubre de 2010
a octubre de 2011. La muestra quedo constituida por 28 casos. Se realizd un estudio
descriptivo, de tipo transversal. Se utilizaron métodos del nivel tedrico como el analitico-
sintético y el inductivo deductivo en el estudio de la literatura especializada.

En el nivel empirico se aplicaron los métodos encuesta, el método clinico y la medicion.
Se utilizé en el primer caso un modelo de encuesta ya establecida (encuesta para el
estudio de las Distonia, Fanh 1996), donde se vertieron los datos obtenidos
procedentes de interrogatorio directo con el paciente y el examen fisico. También se
empled la escala evaluativa para las Distonia de Fanh y Marsden la cual determiné el
grado de afectacion e incapacidad funcional segun el area corporal afectada. El
procesamiento estadistico se realizé mediante base de datos estadisticos. Se
calcularon a través del Generador de tablas, las frecuencias y los porcientos,

procediéndose al andlisis y discusién de los resultados.
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RESULTADOS Y DISCUSION.

Frecuencia de las Distonias Focales

Dentro de los diferentes tipos de Distonia Focales observadas en la muestra de estudio,
el blefarospasmo resulté ser la forma mas frecuente de presentacion como se observa

en la siguiente figura:

Tipos de Distonias Focales
M@ blefarospasmo
3,509 3:°0% 32.10% O Torticolis Espasmadica
O Espasmo del escribiente
O Distonia Laringea
B Distonia oro mandibular
17,80% 25,00% @ Distonia de la mano

M Distonia lingual

17,10%

10,70%

Figura 1: Frecuencia de las Distonias Focales en la muestra de 28 pacientes.

Estos resultados coinciden con la Fundacién Jiménez Diaz , asi como el realizado en
Segovia, sin embargo, en la mayoria de las investigaciones se ha sefialado que la
Torticolis Espasmaddica es el tipo que cuenta con mayor prevalencia, asi como lo
considerd Lals en 1979 en su estudio sobre Fisiopatologia y Farmacoterapia de la
Distonia Cervical >**® Ya a principios de la primera década del siglo XXI, Brin sefiala
gue probablemente en los EUA exista alrededor de 60000 a 90000 casos con este
trastorno ’ a partir de una investigacion realizada en la Universidad de Columbia sobre
1006 pacientes, la mas extensa conocida. Resultados similares mostraron Nakashima
y Kusumi en una localidad al oeste de Jap6n con una muestra menor ® Parece probado

gue este tipo de Distonia es la mas frecuente con una prevalencia de 9 cada 100000
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habitantes * . Un comportamiento similar al resto de las Distonias reflejadas en la
figura 1 se observo en las series de Jiménez Diaz *'# % La Distonia laringea o Disfonia
Espasmaddica no es tan infrecuente como antiguamente se consideraba, por Hubo un
paciente con Blefarospasmo que evoluciond a un Sindrome de Meige (combinaciéon de
Blefarospasmo con Oro mandibular), se sefiala que aproximadamente un 70% de los
pacientes con Blefarospasmo desarrollan concomitantemente participacion de la
musculatura masticatoria > *

El caso que presentd Distonia de la mano tuvo como antecedente un trauma en la
mano. La Distonia idiopatica es probablemente de origen central pero podria estar
influenciada por retroalimentacion periférica en la fisiopatologia, de la Distonia la
observacion de que el trauma periférico puede inducir movimientos diaténicos sustenta
la hipétesis de la influencia periférica de estos trastornos * * El ultimo enfermo de la
muestra presenta una Distonia Lingual, no se sefiala prevalencia de dicha Distonia en
la literatura debido a ser muy infrecuente.

Sexo: ElI sexo femenino fue el mas afectado observdndose una  discreta
preponderancia con el 53,57% del total. Los resultados coinciden con la literatura
revisada. ¥ 1°

Edad de inicio: En cuanto a la edad de inicio existieron dos grupos de edades mas
frecuentes uno de 42 a 50 y el otro de 31 a 40 afios en el primer grupo 7 casos, en el

segundo 6 casos. Este rango de edades se reportan en otros trabajos * > ** !

Antecedentes patoldgicos familiares de trastornos del movimiento: El antecedente
familiar mas frecuente fue el temblor con 5 casos (17,85%), coincidiendo con lo descrito
en anteriores estudios * ° Se plantea que 1/3 de los pacientes cuentan con familiares
que padecen de este antecedente. > Desde hace afios existe la controversia sobre si
esta asociado el temblor y la Distonia. Para algunos el temblor seria un marcador
genético claramente relacionado.  Por otra parte en estos pacientes observamos que

en un caso ocurrié que la madre también era portadora de la Distonia idiopatica. * > 3
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3,50% . B .
O Distonia de accion

35,70%
@ O Distonia de reposo
B Postura Fija

57,10%

Figura 2: Clasificacion de las distonias en la muestra de 28 pacientes.

Al inicio del trastorno, los espasmos suelen aparecer Unicamente cuando el individuo
intenta realizar un determinado movimiento estamos entonces frente a una Distonia de
accion, al trascurrir un tiempo de evolucion suelen aparecer en el reposo 0 como una
posicion fija ' * . Se pudo observar que en aquellos pacientes que presentaron una
etiologia medicamentosa, el trastorno fue mas severo, contando con un nimero mayor
de Distonia de reposo (6 pacientes) y el mencionado caso de la postura fija. Realmente
la evolucién no es favorable en las inducidas por farmacos, maxime cuando el tiempo
de exposicidn es prolongado y el trastorno se ha manifestado por afios, como ocurre en

la mayoria de las casos, esto corresponde con lo descrito.

Segun progresion a otras areas corporales: Se pudo detectar 4 casos de Distonia
Segmentaria lo que equivale a 14,8%.Las regiones mas afectadas fueron las
craneocervicales, progresando a areas contiguas, de esta forma constituyen Distonias
Segmentarias ** > 1® Aquellos pacientes en los que el fenémeno ha aparecido a
edades mas tempranas deben tener mayor tendencia a propagarse a otras regiones del
cuerpo, sin embargo, en nuestro estudio ocurrié todo lo contrario, no existiendo una
relacion significativa entre la edad de inicio y las formas segmentarias, se observo que
estas Ultimas debutaron un poco mas tarde en comparacion con las Distonia focales.

Etiologia: La causa mas frecuente de las Distonia focales en la muestra estudiada fue
la primaria o idiopatica, presentando en 18 pacientes para un 60,7%. Existen estudios
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gue resaltan la presencia de un gen dominante o0 algunos con una penetrancia
reducida, en al menos un 25% de los casos si bien no tienen antecedentes familiares
presentandose como formas esporadicas. Leubt y colaboradores estudiaron a varios
individuos afectados por de Distonia focal de comienzo en la adultez con un gran
pedigri familiar (familia k), apareciendo la alteracion causante de la enfermedad en el
brazo corto de cromosoma 18, posteriormente se analizaron otros casos esporadicos
procedentes de la misma regién de la familia k detectandose que comparten
haplotipos para los marcadores del cromosoma 18 p con los individuos de la familia Kk,
ello indica un ancestro comuan a partir del cual se expandid la mutacién y por tanto la
enfermedad. Actualmente ya se describen muchos otros genes relacionados con las
Distonias, sin lugar a dudas las formas primarias de este trastorno obedecen a una
base genética. Por otra parte se observd que en 10 casos, 35,7% la enfermedad
obedecia una causa medicamentosa.

Las Distonia secundarias a farmacos constituyen la forma mas frecuente de Distonia

sintomatica focal y segmentaria de comienzo en la edad adulta. ****’

60% -+
50%
50% -+

é 40% -+ = Neurolépticos
-% 0% B Bezamidas sustituidas
% O Antidepresivos triciclicos
; 20% - 14,20% O Fenitoina
0,70%
10% 1 3,50%
0% - I—

Medicamentos
Figura 3: Medicamentos encontrados en los antecedentes de los pacientes.

Los neurolépticos son los farmacos mas encontrados en los antecedentes de nuestros
pacientes seguidos por las Bezamidas sustituidas, también se registré el uso de

antidepresivos triciclicos, por udltimo, hubo un caso que usé de forma continua
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Fenitoina. Segun Chadweek y Moss en 1994 y 2000, existe una asociaciéon de la
fenitoina en pacientes epilépticos y la Distonia, sin demostrar la relacién con la
enfermedad de base. .Por otra parte Barres y Dyck en 1992 incluyeron la amitriptilina
dentro del listado y asi lo demostraron mas tarde en 2011. Con respecto a las
Bezamidas sustituidas desde 1964 se encuentran notificadas. Todos estos
medicamentos se encuentran notificados y se conoce que actiGan como agentes
blogueadores de la Dopamina (ABRD).

Respuesta terapéutica: La mayoria de los pacientes no respondieron al tratamiento
tradicional constituyendo un 62,2% o0 sea 18 enfermos, se observd en 7 pacientes una

discreta mejoria para un 25% y significativa recuperacion en 3 de los pacientes.

CONCLUISONES

El tipo de Distonia Focal mas frecuente fue el Blefarospasmo, siendo el sexo femenino
y el grupo de edades entre 41 y 50 afios los mas afectados. Se observo un predominio
significativo de los casos primarios o idiopaticos y las formas méas severas tienen una
causa medicamentosa. El temblor postural resultdé ser el antecedente familiar mas

reportado y el mayor numero de pacientes no respondié al tratamiento empleado.

El manejo de la Distonia es probablemente el mas dificil y frustrante de los trastornos

del movimiento. Actualmente el Unico método alentador es la toxina botulinica.
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