Consenso

AcTta
ACN NEUROLOGICA
: COLOMBIANA

Diagnostico y clasificacion de la distonia

Classification and diagnosis of dystonia

Claudia Lucia Moreno Loépez (1)

RESUMEN

La distonfa es un movimiento involuntario caracterizado por una postura anormal de una o varias partes del
cuerpo. Esta revision aporta la tltima informacion respecto a la clasificaciéon y métodos diagnésticos necesarios
para acercarnos a la comprension de este fenémeno.
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SUMMARY

Dystonia may be defined as movement disorder characterized by an abnormal posture of a one or various
segments of the body. This review will focus in the state-of-the art classification and diagnostic clues to bring

us closer to understand this syndrome.

KEY WORDS: Dystonia, classification, diagnosis (MeSH).

La distonia es un trastorno del movimiento caractetizado
por una contraccién muscular sostenida o intermitente,
que causa movimientos o posturas anormales, repetitivas o
ambos. Los movimientos distonicos son iniciados o empeo-
rados por la accién voluntaria y se asocian con la activacion
de los musculos de otras partes del cuerpo (1).

La prevalencia de las distonias en conjunto parece ser
mayor que la de muchas otras patologias neurolégicas
mejor conocidas, pero por variabilidad en la metodologia
usada en las diferentes seties, no se conoce con exactitud la
incidencia y la prevalencia; en Estados Unidos por ejemplo,
se menciona una prevalencia de 3,4 casos por cada 100.000
habitantes para la distonfa generalizada y 29,5 casos por
100.000 habitantes para la distonfa focal (2, 3) y en Europa
la prevalencia para distonfa primaria es de 150 casos por 1
millon de habitantes, entre éstas, la distonia focal esta entre
110 casos por millén (4). Un meta-analisis publicado en 2012
calcula una prevalencia para distonfa primaria de 16.43 por
100.000 (CI 95 %0: 12.09-22.32) (5). En Colombia hay pocos
estudios, entre éstos el estudio antioquefio donde se reporta
una prevalencia global de 712 por 1.000.000 (CI 95 %:487-
937) 79 % distonias primarias, 75,5 % distonias focales (6).

FENOMENOLOGIA
Las distonfas cumplen 4 caracteristicas en comun:

1. Relativa y de larga duracion al comparatlas con las mio-
clonfas y la corea, aunque pueden verse movimientos
distonicos de corta duracion

2. Contracciones simultaneas de musculos agonistas y anta-
gonistas

3. Resultan en una torsién del segmento corporal afectado

4. Contracciones continias de los mismos grupos muscu-
lares

Una excepcion es la distonfa de los musculos faciales,
raramente produce torsion, son contracciones sostenidas
de los musculos de las zonas afectadas, parpados, labios y
musculos frontales, entre otros (7-20).

Las contracciones musculares de origen disténico son
repetitivas, relativamente lentas y estereotipadas, de 5 a 7
Hz aproximadamente (8), aunque en ocasiones pueden ser
rapidas como en la distonfa mioclénica o ritmicos como en
el temblor disténico. La distonfa de accién puede ocurrir en
el trascurso de varios tipos de movimientos voluntarios, y en
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algunos casos es desencadenada solo por situaciones espe-
cificas como escribir o tocar algin instrumento musical (9).

Las contracciones usualmente son de larga duracién, pero
pueden setr muy cortas o alternar con movimientos rapidos
y lentos entremezclados, estos pueden ser muy rapidos y dar
la apariencia de mioclonfas, a este tipo de movimientos se
ha dado el término de distonia mioclénica (DYT11), estos
constituyen un sindrome que caracteristicamente responde
al alcohol (10). En algunos casos se ha descrito un patrén
hereditario, donde también se puede ver un mioclonus esen-
cial coexistente, aunque esto aun no esta muy claro (11-21).

La distonfa primaria usualmente inicia con un compro-
miso focal que afecta una sola parte del cuerpo, la mayoria
no tiene diseminacion a otras regiones del cuerpo, pero si
hay compromiso de diferentes musculos en esa regioén cor-
poral, el mejor ejemplo es la distonia cervical, donde una
gran variedad de musculos cervicales pueden estar compro-
metidos y se pueden identificar por las posturas adoptadas
o con la ayuda de medios diagndsticos como la ecografia
o la clectromiograffa cuando son complejas (12). En una
pequefia proporcion de pacientes la distonfa se disemina a
otras partes del cuerpo.

Otra caracteristica de los movimientos disténicos es que
se empeoran con el movimiento, cuando solo aparecen con
el movimiento nos referimos a una distonia de accion, las
primarias usualmente inician con distonfa de accién y no
estan presentes en el reposo, en contraste con las distonias
secundarias que desde el inicio estin presentes en reposo.
Otro fenémeno visto en la distonfa es la activaciéon que
se produce por movimientos voluntarios de otra parte
del cuerpo llamado fenémeno de Overflow, la accién que
mas comunmente activa este fenémeno es hablar, esto no
es exclusivo de las distonias, también se puede ver en las
discinesias inducidas por levodopa y en la paralisis cerebral
(7). Menos frecuente esta la distonfa paradédjica, en este
fenémeno el paciente mejora al mover la parte afectada u
otra parte del cuerpo, el ejemplo mds frecuente es el blefa-
roespasmo que puede mejorar al hablar, esto ocurre en el
60 % de los casos y en el 40 % restante empeora (13, 14).

Dentro de los factores que pueden exacerbar la distonia
estan: el estrés, los cambios emocionales, y 1a fatiga, también
puede precipitarse con el embarazo (distonia gravidica) y
mejorar con técnicas de relajacion, suefio profundo e hip-
nosis (15, 10).

El dolor es poco comin en las distonfas en general,
excepto en las cervicales, donde se puede ver entre un 66
y 75 % de los pacientes, afortunadamente en la mayorfa de
los casos la percepcién del dolor es reportada como de baja
intensidad. La razén por la que se cree presenta mas dolor
en la distonfa cervical que en otras partes del cuerpo, es
porque la zona posterior del cuello es rica en fibras A delta

y C, conductoras de impulsos nociceptivos, sin embargo,
debido a que en muchas ocasiones no hay correlacién clinica
entre la severidad de las posturas disténicas y el dolor, se
cree que hay otros mecanismos centrales involucrados (17).

Otra caracteristica de la distonfa que la distingue de otros
movimientos discinéticos es la presencia de trucos senso-
riales o gestos antagonistas, que consisten en tocar partes
del cuerpo adyacentes a las zonas afectadas para mejorar las
posturas distonicas, una de las mas comunes es por ejemplo
tocar el mentén para mejorar posturas cervicales anormales
o para las oro-linguales que mejoran al tocar los labios o
poniendo un objeto en la boca (18).

La distonia puede provocar movimientos ritmicos,
temblor distoénico, que se puede ver hasta en un 68 % en
pacientes con distonia cervical, y presentarse con la accién
o algunas posturas especificas y confundirse con temblor
esencial (1). Otros movimientos anormales que pueden
coexistir con las distonias son los tics, se ha descrito que
estos son més frecuentes que en la poblaciéon general (19).

El estatus disténico o tormenta distonica, se define
como la presencia de crisis subitas en que los movimientos
disténicos empeoran y pueden comprometer la vida del
paciente al causar rabdomiolisis que lleva a falla renal; este
fenémeno afortunadamente es poco frecuente y se presenta
usualmente en nifios y adolescentes. La causa mas reportada
es la interrupcion abrupta del tratamiento, un cambio en el
esquema del tratamiento habitual, o eventos estresantes (22).

La distonia puede ser la primera manifestacion de otra
enfermedad neurodegenerativa como es el caso de la distonia
aislada del pie, en la enfermedad de Parkinson (22).

ENFOQUE DIAGNOSTICO

El primer paso para el diagndstico es definir si el movi-
miento anormal que vemos corresponde a un fenémeno dis-
tonico, para esto es necesario evaluar los siguientes puntos:

1. ¢Cuales son las caracteristicas del movimiento?

a.  Velocidad del movimiento: no tan rapido, ni tan
lento, entre 5y 7 Hz.

b. Amplitud: no tan amplio, ni tan pequefio.
c. Ritmo: irregular.
2. ¢Las posturas son sostenidas?
a.  Descartar pseudodistonia.
3. ¢Hay caracteristicas de apoyo?
a. Truco sensitivo.
b. Tarea especifica.
c.  Punto nulo.
d. Distonia en espejo.

e. Co-contraccion agonista-antagonista.
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f.  Cambia con la accién de otra parte del cuerpo
(mejora o empeora).

Figura 1.

El segundo paso es identificar si se trata de una distonia
aislada o combinada con otro trastorno del movimiento
hiper o hipocinético.

El tercer paso es entrar a evaluar si es posible identificar
un sindrome disténico especifico, para lo cual es importante
contestar las siguientes preguntas:

1. ¢Cudl es el trastorno de movimiento dominante en la
fenomenologfa?

2. ¢Cudl otro trastorno del movimiento o alteracién neuro-
logica esta presente?

3. ¢Cual fue el curso temporal de la enfermedad?
a. Edad de inicio.

b.  Secuencia de desarrollo de las caracteristicas
neurologicas.

c. Tiempo de la enfermedad.
4. ¢Qué otras alteraciones sistémicas estan presentes?
5. ¢Qué muestran las neuroimagenes?

6. ¢Hay alguna alteracién en los laboratorios basicos?,
hemograma, serologia, frotis de sangre, HIV, estudio
del metabolismo del cobre, estudio del metabolismo del
hierro, vit b12, tsh.

7. ¢Requiere otros estudios especificos?, ¢cuales?

8. ¢Clasifica el paciente en algun sindrome disténico defi-
nido?

Finalmente, una vez determinado el sindrome disto-
nico que presenta el paciente, se puede proceder a hacer el

diagnéstico diferencial basado en los diferentes sindromes
disténicos descritos y definir la necesidad de test especificos

(estudios genéticos o biopsias) y orientar el tratamiento (1).
Tabla 1.

CLASIFICACION

Existen varias clasificaciones de las distonias, tradicio-
nalmente se han organizado por edad de inicio, distribucién
corporal y etiologia, (tabla 2), por supuesto hay algunos
sindromes especiales que merecen mencion aparte por sus
caracteristicas clinicas y comportamiento diferente.

La nueva clasificacion de las distonias de la MSD (Move-
ment Disorders Society) definida en el consenso del 2013, las
divide en 2 ejes principales:

Eje 1: caracteristicas clinicas que comprende edad de
inicio, distribucién corporal, patrén temporal, coexistencia
de otros movimientos anormales y otras manifestaciones
neuroldgicas, esta clasificacion permite determinar el pro-
néstico y definir el manejo.

Eje 2: se refiere a la etiologfa de la distonia.

CLASIFICACION POR EDAD DE INICIO

Infancia (nacimiento hasta 2 afios de edad), nifiez (3 a
12 afios), adolescencia (13 a 20 afios) adultez temprana (21
a 40 aflos) y adultez tardia (> 40 afios). Esta clasificacién
es de utilidad para definir el prondstico relacionado a la
presencia de distonfa primaria. De esta manera, entre mas
temprano es el inicio de la distonia, la severidad es mayor y
su diseminacion a otros segmentos corporales es mas rapida
y mas factible, en contraste con la distonfa de inicio tardio
donde usualmente se localiza y queda como distonia focal (1).

CLASIFICACION POR DISTRIBUCION

La distonfa focal, se refiere al compromiso de una sola
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Tabla 1. Sindromes distonicos

Sindromes con distonia aislada que tiene “banderas rojas”
para el desarrollo de un sindrome disténico combinado o una
enfermedad neurodegenerativa

Distonia craneal en adultos jovenes o nifios

Distonia de extremidad inferior de inicio en el adulto

Distonia de extremidad no tarea especifica de inicio en el
adulto

Tabla 2. Clasificacion de la distonia

Distonia del tronco

Distonia generalizada de inicio en el adulto

Hemidistonia

Eje I. Caracteristicas clinicas

Distonia combinada

Distonia con o sin parkinsonismo de inicio de la infancia

Distonia con o sin parkinsonismo de inicio de la
adolescencia y el adulto joven

Distonia y parkinsonismo en el adulto mayor

Distonia con espasticidad (con o sin parkinsonismo)

Distonia con ataxia cerebelosa

Distonia con mioclonus

Distonia como parte de discinesias paroxisticas

Distonia con corea

Distonia con tics

Distonia con otro compromiso neurolégico

Edad de inicio |* Infancia (nacimiento hasta 2 afios de
edad)

e Nifez (3 a 12 afios)

e Adolescencia (13 a 20 afios)

e Adultez temprana (21 a 40 afios)

e Adultez tardia (> 40 afios)
Distribucién e Focal
corporal e Segmentaria

e Multifocal

* Generalizada (con o sin compromiso de
extremidad inferior)

¢ Hemidistonia

Patrén temporal Curso de la enfermedad
- Estatica
- Progresiva
* Variabilidad
- Persistente

- Accion especifica

Distonia con sordera

Distonia con anormalidades oftalmologicas

Distonia con neuropatia periférica

Distonia con demencia progresiva (ver distonia progresiva
con RM cerebral normal)

Distonia con enfermedad sistémica

- Diurna
- Paroxistica
Caracteristicas | Distonia aislada
asociadas ¢ Distonia combinada
Eje I1. Etiologia
Patologia del » Evidencia de degeneracion

Evidencia de dafio estructural
o lesion focal

sistema nervioso

* Sin evidencia de degeneracion o lesion
estructural o focal

Distonia con anormalidades endocrinologicas

Distonia con anormalidades hematoldgicas

Distonia con compromiso de 6rgano sélido

Sindromes segtin la imagen cerebral

Distonia con evidencia en resonancia de acumulacion de
depdsitos de hierro neuronal cerebral

Distonia con lesiones ganglio basales

Distonia con leucoencefalopatia

Distonia con calcificacion de ganglios basales

Distonia progresiva con imagen de resonancia normal o
atrofia generalizada

Heredado
- Autosomico dominante

Heredado o
adquirido
- Autosdmico recesivo
- Recesivo ligado al X
- Mitocondrial
* Adquirido
- Dafo cerebral perinatal
- Infecciones
- Medicamentos
- Toxicos
- Vascular
- Neoplasias
- Trauma cerebral
- Psicogeno
» Idiopatico
- Esporadico
- Familiar
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parte del cuerpo, algunos ejemplos son: el blefaroespasmo,
la torticolis, 1a distonia laringea y el espasmo del escribano,
en los adultos este tipo de distonfa es mas frecuente que la
generalizada. Si la distonia se expande a partes contiguas
del cuerpo recibe el nombre de segmentaria, no contiguas
multifocal. En la generalizada debe haber compromiso de
tronco y al menos otras dos partes del cuerpo, segun la
clasificacién actual puede ser con o sin compromiso de
una extremidad inferior y finalmente la hemidistonia que
se refiere al compromiso de un hemicuerpo, esta dltima,
usualmente secundaria (23). Tabla 3.

CLASIFICACION POR PATRON TEMPORAL

El patrén temporal se refiere al comportamiento de la
distonfa en el tiempo, de esta manera se clasifica segun el
curso de la enfermedad como estatica cuando no hay varia-
cién desde el inicio de los sintomas y progresiva cuando
desde su inicio tiene un curso de deterioro continuo. Por
otra parte, la variabilidad es otra caracteristica importante
que permite diferenciar 4 patrones especificos para cada
distonfa: persistente cuando la distonfa se mantiene a lo largo
del dfa sin mayores cambios en su patrén, de accién espe-
cifica cuando solo se presenta en determinada accion, por
ejemplo la distonia del escribano o del musico. Distonfa con
fluctuaciones diurnas, donde se reconocen claras variaciones
circadianas en ocurrencia, severidad y fenomenologfa. Por
ultimo, la distonfa paroxistica cuando se presentan episodios
subitos auto limitados que usualmente tienen un desenca-

denante con recuperacién completa regresando a su estado
neurolégico basal (23).

Caracteristicas asociadas: la distonfa puede presentarse
como aislada o combinada con otro trastorno, distonfa mio-
clénica, distonfa parkinsonismo, etc. Cuando el temblor hace
parte del fenémeno distonico no se considera combinada;
la distonfa combinada se presenta cuando la distonfa estd
asociada con otro trastorno del movimiento (1).

CLASIFICACION DE LA DISTONIA SEGUN
ETIOLOGIA - EJE II

Se clasifica segun la patologia del sistema nervioso y si
es hereditaria o adquirida. La patologfa del sistema nervioso
se diferencia asi: evidencia de degeneracién relacionada con
anormalidad estructural progresiva, como pérdida neuronal.
Lesiones estaticas es decir lesiones adquiridas o anormali-
dades del neurodesarrollo no progresivas y finalmente sin
evidencia de degeneracion o lesion estructural (anterior-
mente llamadas primarias). Por otra parte, se mantiene la
clasificacién de hereditarias (con patrén hereditario claro)
o adquiridas donde hay una causa especifica reconocida.
En la tabla 4 se resumen los diferentes tipos de distonias
clasificadas por etiologfa (1).

Conflicto de intereses

Los autores manifiestan no tener conflictos de intereses
en este estudio.

Tabla 3. Clasificaciéon de las distonias por distribucion corporal

Focal

* Orbicular de los parpados 1. Blefaroespasmo

* Musculatura masticatorios 2. Oromandibular

* Musculos linguales 3. Lingual

* Musculatura laringea 4. Disfonia espasmodica

* Cuello 5. Torticolis

* Tronco 6. Axial

* Mano 7. Distonia focal de la mano

* Pie 8. Distonia focal del pie
Segmentaria Dos areas corporales contiguas

* Orbicular de los parpados y musculatura masticatoria * Sindrome de Meige

* Cabeza y cuello * Distonia craneal

» Uno o ambos brazos * Braquial

» Una o ambas piernas * Crural
Multifocal Multiples areas no contiguas
Generalizada Tronco y otras dos partes del cuerpo con o sin compromiso

de las extremidades inferiores

Hemidistonia Brazo y pierna ipsilateral
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Tabla 4. Clasificacién etiolégica de las distonias

Hereditaria
Autosémica dominante
» Parkinsonismo juvenil
* Enfermedad de Huntington
* Neuroferritinopatia
* Enfermedad de machado Joseph
» Atrofia dento-rubro-palido-luisiana
» Degeneraciones espinocerebelosas
* Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
» Discinesias paroxisticas familiares

Autosomica recesiva

* Enfermedad de Wilson

* Niemann-Pick tipo C

» Lipofuscinosis ceroide neuronal juvenil

* Gangliosidosis GM1 y 2

* Leucodistrofia metacromatica

* Sindrome de Lesch-Nyhan

* Homocistinuria

* Acidemia glutarica

» Deficiencia de triosefosfato isomerasa

* Aciduria metilmalonica

* Enfermedad de Hartnup

* Ataxia telangiectasia

* Ataxia de Friedreich

* Neurodegeneracion asociada con acumulacion de hierro tipo 1
» Neuroacantocitosis

* Enfermedad neuronal de inclusiones intranucleares hialinas
» Paraplejia espastica hereditaria con distonia

* Sindrome de Sjogren-Larsson

* Sindrome ataxia amiotrofia retardo mental y distonia

Autosomica dominante probable
» Calcificaciones gangliobasales familiares
» Degeneracion palidal progresiva

Recesiva ligada al X:
» Lubag (distonia-parkinsonismo ligada al X) DYT3
* Sindrome de Mohr-Tranebjaerg

Dominante ligada al X
* Sindrome de Rett

Mitocondrial

» Enfermedad de Leigh

* Enfermedad de Leber

» Otras encefalopatias mitocondriales

Adquirida

» Daiio cerebral perinatal (PC distonica, distonia con inicio retardado)

» Infecciones (encefalitis viral, encefalitis letargica, panencefalitis esclerosante subaguda, VIH, etc.)

*  Medicamentos (dopaminérgicos, bloqueadores de los receptores de dopamina, anticonvulsivantes, bloqueadores de canales
de calcio).

» Téxicos (manganeso, cobalto, disulfuro de carbon, cianida, metanol, disulfiram, acido 3-nitropropionico).

* Vascular (isquemias, hemorragias o MAV).

* Neoplasias (tumores cerebrales o sindromes paraneoplasicos).

e Trauma cerebral

* Psicégeno
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