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editorial  
 

XVIII Jornada sobre Distonía 
 
INAUGURACIÓN 
Dª Isabel Molina Martínez 
Presidenta de ALDE 
 
 

Agradezco la asistencia de todos 

vosotros, de las delegaciones presentes, 

sobretodo de los representantes de las 

instituciones que nos acompañan en el día 

de hoy. 

Voy a comenzar haciendo referencia a dos 

citas: 

ñNunca ser§ tarde para buscar un mundo 

mejor, y más nuevo, si en el empeño 

ponemos coraje y esperanzaò. 

ñSi ayudo a una sola persona a tener 

esperanza, no habr® vivido en vanoò. 

En ellas quedan reflejadas la generosidad, el 

trabajo y la gratitud y la entrega de la 

Asociación de Lucha Contra la Distonía en 

España, como puede apreciarse a través de 

su historia y de las actividades realizadas. 

 

Van a tener la oportunidad a lo largo de la 

jornada de conocer en profundidad las 

actividades, objetivos, líneas y planes de 

acción que hemos emprendido, y estamos 

emprendiendo. 

Agradezco especialmente la presencia en 

este acto de la Directora General de 

Atención al Paciente, del Servicio Madrileño 

de Salud, Doña Elena Juárez, a quien cedo la 

palabra para efectuar la inauguración de esta 

Jornada. 

 

 

 

 

 

Dª Elena Juárez  (01:38/13:14) 

Directora Gral. De Atención al Paciente 

 

Muchas gracias presidenta, la 

satisfacción es mía de poder estar hoy con 

ustedes, en esta mesa inaugural. 

Se preguntarán algunos de ustedes, a que 

nos dedicamos en la Dirección General de 

Atención al Pacientes, y me parece una 

magnífica ocasión esta, para que nos 

conozcan un poco más. Tenemos mucha 

relación con la asociación de Lucha Contra 

la Distonía en España, y también 

directamente con FEDER (Federación de 

Enfermedades Raras), pero quería contarles 

las principales líneas de actuación en las que 

estamos trabajando en la Dirección General  

para que nos conozcan un poco mejor. 

Tenemos tres áreas principales: 
× Un área que es una subdirección de 

Seguimiento y control de las listas es 
algo, que si le preguntan directamente 
al paciente, una de las cosas que 
necesitan es que le atiendan cuanto 
antes. A través de esta subdirección se 
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trabaja con todos los hospitales, con los 
diferentes servicios, y con los Servicios 
de Admisión, para mejora los tiempos 
de respuesta que damos tanto en 
consultas, en pruebas diagnósticas o en 
intervenciones quirúrgicas. Además, de 
medir los rendimientos quirúrgicos de 
cada uno de los centros, de valorar los 
rendimientos de consulta también, y 
compartirlo con ellos, con cada uno de 
los hospitales, Esa es un área muy 
importante. 

× Otra área es la subdirección de calidad, 
trabaja todos los temas de calidad y 
seguridad, es la que establece a 
estrategia de seguridad del paciente, 
del servicio madrileño de salud, tanto 
en Atención Primaria como en 
hospitales, trabaja en sistemas de 
gestión de sistemas de calidad y lo 
traslada a todos los centros, trabajamos 
con diferentes modelos de gestión de 
calidad, certificación, autoevaluaciones 
DQM, o bien certificaciones específicas 
como pueden ser, de un Servicio de 
Hematología, que lo da un centro 
específico de reconocimiento para 
.ŀƴŎƻǎ ŘŜ {ŀƴƎǊŜΧ 
Entonces, digamos que es toda la 
estrategia de seguridad del paciente y 
calidad. 
Dentro de esa área trabajamos en 
diferentes proyectos institucionales, 
como pueden ser potenciar la lactancia 
materna, el higiene de manos, 
ƛƳǇƻǊǘŀƴǘƝǎƛƳƻ ǇŀǊŀ ƭŀ ǎŜƎǳǊƛŘŀŘΧ 
Ustedes se preguntarán, todavía 
tenemos que enseñar las manos a los 
profesionales, pero tenemos que 
recordar que es imprescindible, y que 
es el principal factor que ayuda a 
minimizar las infecciones relacionadas 
con la asistencia sanitaria en los 
centros, con lo cual hemos tenido un 
proyecto muy importante que seguimos 
a lo largo de los años. Igual que 
proyectos en la UCI, en diferentes áreas 
del hospital, cómo todo lo que tiene 
que ver con la intervención quirúrgica, 
se ha implantado en todos los centros 
sanitarios, un listado de verificación, 
para que antes de entrar en una 

intervención quirúrgica se compruebe si 
está perfectamente identificado el 
paciente, si tiene todos los materiales, a 
lo largo de toda la intervención, antes, 
durante y después, para minimizar 
cualquier riesgo que pueda surgir, que 
surgen evidentemente, somos 
humanos, a veces nos equivocamos, y 
lo que se trata de poner esos controles 
para que haya una mayor seguridad. 

× Otra área, es la Subdirección de 
Información y Atención al Paciente, que 
es a través de la cual, tenemos un 
contacto muy fluido con las 
asociaciones de pacientes. En concreto, 
con distonía, llevamos trabajando 
tiempo, y también con FEDER, pues 
primero, y además fue a iniciativa de 
ellos, que querían tener una 
información de las unidades de 
referencia que existían bien en la 
Comunidad de Madrid, y luego en todo 
el territorio nacional, comenzamos a 
trabajar con ellos, en lo que llamamos 
el mapa de unidades de Experiencia. 
Surgió de la idea de tener esa 
información, actualmente tenemos 21 
enfermedades, puestas a disposición de 
todos los ciudadanos, enfermedades 
que consideramos poco frecuentes, 
minoritarias o raras, donde además de 
una información general de esta 
enfermedad, también se da el enlace 
directamente a la página web de la 
asociación de pacientes, y se dice en un 
mapa, se representan los diferentes 
hospitales que están, que llevan un 
volumen determinado de esa 
enfermedad. Es decir, que tiene una 
experiencia con la enfermedad de la 
que estamos hablando, con lo cual, para 
un paciente recién diagnosticado, o 
para un paciente que ya tenga  la 
enfermedad, o de otras comunidades 
autónomas, si entra en esta página 
web, y está afectado por laguna de 
estas 21 enfermedades, puede ver 
cuáles son los mapas, hospitales que 
están acumulando la mayor 
experiencia, en esa enfermedad. 

× Próximamente vamos a incorporar 
también, otra información que es 
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quienes son los servicios responsables, 
y el profesional responsable también de 
esa enfermedad, o por lo menos el 
interlocutor más cercano, para también 
facilitar esa relación. 

Con FEDER también y aprovechando que es 

el Año nacional, que lo ha declarado el 

Ministerio de Sanidad y Asuntos Sociales e 

Igualdad, esta iniciativa que surgió en 

Madrid, se ha trasladado al resto de las 

Comunidades Autónomas, para que pongan 

al disposición de todos los ciudadanos esta 

información. 

Por otro lado, y gracias también a las 

diferentes asociaciones, formamos a los 

profesionales en aquellas enfermedades que 

ellos consideran que tenemos que dar una 

mayor información, para que los 

profesionales estén más formados. Tenemos 

aquí a la Doctora María José Catalán, que 

ella es especialista, en todo lo que tienen que 

ver con trastornos de Movimiento, y 

participa por ejemplo en todos los cursos de 

formación de Párkinson, con lo cual es algo 

que también nos demandáis, mayor 

formación a los profesionales, tanto de 

Atención primaria, como especializada. 

También estamos trabajando en acciones 

formativas, a los pacientes, queremos 

potenciar el autocuidado, pero para 

potenciar el autocuidado, es imprescindible 

que ustedes estén bien formados. El próximo 

lunes vamos a hacer una presentación 

informal, aún no es pública, de la nueva 

estrategia de atención al paciente crónico en 

el Servicio Madrileño de Salud, creo que va 

a ser una buena estrategia, en esta 

estrategia, lo que hemos hecho es 

aunar las diferentes iniciativas 

que ya se están llevando a cabo 

en el Servicio Madrileño de 

Salud, y ponerlas en claro, 

establecer un cronograma, y unos 

objetivos de aquí a los próximos 

4 años, de cómo queremos a 

tender a los pacientes crónicos. Y 

hoy estamos aquí ante una 

enfermedad, que es crónica, con 

lo cual una de las líneas 

principales en las que vamos a 

trabajar en el futuro, es el  

autocuidado, pero insisto, primero una 

buena formación. 

También para ello, queremos que el papel de 

la atención Primaria, también a lo largo 

delos años, vaya cambiando, a una mayor 

relación de la enfermera del centro de salud, 

a vece son es necesario, acudir al centro de 

salud, sino que con una llamada de teléfono, 

o con un seguimiento telemático, se puede 

facilitar esa relación con los profesionales u 

en esa línea queremos también ir trabajando. 

También otra de las líneas que actualmente 

estamos llevando a cabo con nuestros 

compañeros de Servicios Sociales a través 

de la Subdirección, de Información y 

Atención al Pacientes, es mejor ayudar en el 

acceso a la Atención Temprana, es también 

importante que nos han trasladado las 

asociaciones de pacientes, y lo que 

queremos es establecer un único informe 

médico, para facilitar ese traslado a atención 

temprana, porque como su propio nombre 

indica, es temprana, no podemos 

demorarnos en esa atención, y tenemos que 

tener un circuito rápido para estos pacientes, 

yo creo que esto será una realidad en el 

primer trimestre del 2014, tenemos mucha 

ilusión, va a haber un centro único, para que 

cualquier duda, o cualquier sugerencia que 

nos quieran hacer de mejor, en cuanto a este 

circuito de Atención Temprana, podrán 

acudir ahí. 

Y yo por mi parte, pues poco más, que ahora 

les va a dar la primicia Justo Herranz sobre 

el gestor de casos, que a lo mejor, surge 

alguna duda o pregunta. 
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También decirles que la Subdirección de 

Información y Atención al Paciente, canaliza 

también todas las sugerencias, quejas y 

reclamaciones, que puedan tener los 

ciudadanos, bien directamente, o bien a 

través de los hospitales o centros de salud. 

En todos los Hospitales, hay un Servicio de 

Atención al Paciente, que está a su 

disposición para aclararle cualquier duda, y 

en Atención Primaria, también en todas las 

Direcciones Asistenciales, hay Servicios de 

Atención al Paciente, pero en cualquier 

Centro de Salud, se dirigen a la Unidad 

Administrativa, y ellos canalizan esa duda o 

sugerencia a través de las Unidades de 

Atención al Paciente que tenemos en 

Primaria. 

Darles las gracias por la 

invitación que me han hecho 

para compartir con ustedes 

estos momentos, ponerme a 

su disposición para lo que 

puedan necesitar ahora o en el futuro. 

Para nosotros son ustedes la razón de ser, ya 

sé que queda una frase muy bonita, pero es 

que es real, si no, no tendría sentido su 

existencia. 

Espero que la Jornada , estoy segura que va 

a sr muy satisfactoria, porque tienen una 

gran actividad, yo me voy a quedar a 

escuchar la ponencia sobre Gestor de Casos, 

por si les surge cualquier duda, relacionada 

con ello, aunque tenemos aquí a la Directora 

de los Coordinadores de Atención 

Asistencial, y a la Dra. María José Catalán 

del Hospital Clínico, y nada más, doy por 

inaugurada esta jornada. Muchas gracias. 
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Una experiencia piloto que nos llena de 
esperanza: el gestor de casos 

 
D. Justo Herranz Arandilla 
Vocal de ALDE, de FEDER y vocal del Comité Ejecutivo del CERMI 
Madrid 
 
 

La experiencia Piloto que hoy presentamos, 

se enmarca en el Año Internacional de las 

Enfermedades Raras, a nivel autonómico. Como 

ha dicho la Directora General antes, el 

Ministerio de Sanidad, declaró al año 2013 Año 

Internacional de las Enfermedades Raras. FEDER 

(Federación de Enfermedades Raras) a la que 

pertenece y colabora muy estrechamente ALDE, 

decide que tiene que aprovechar esta 

efeméride para plantear a la Administración y a 

la población en su conjunto, los problemas, 

necesidades y reivindicaciones pendientes. 

FEDER pretende que el gobierno español a nivel 

estatal, y que los gobiernos autonómicos en su 

territorio, elaboren un plan de trabajo, por el 

que se comprometen, se solidariza, y se 

responsabilizan con las enfermedades raras. 

Este planteamiento está contenido 

en las trece propuestas que recoge, 

estos problemas, necesidades y 

reivindicaciones, que ahora voy a 

presentar de forma muy breve para 

detenerme después, de forma más 

amplia en la propuesta número 8 

que contiene y desarrolla el título de 

mi ponencia: El Gestor de Casos una 

propuesta que nos llena de 

Esperanza. 

La primera propuesta que vamos a 

desarrollar es el reconocimiento de 

la cronicidad. La primera propuesta 

exige que siendo una enfermedad 

crónica el interés prioritario de salud 

pública, tengan un marco jurídico y 

administrativo que garantice, los derechos 

sociales y sanitarios de las personas con 

enfermedades raras. Las enfermedades raras 

con crónicas en un 85%, y sin embargo, no 

están formalmente reconocidas como tales, lo 

que implica que no nos podemos beneficiar, de 

la protección que las enfermedades que sí están 

reconocidas, como crónicas tienes. La Directora 

General nos decía que Distonía entre otras, es 

crónica, es crónica realmente, lleva toda la 

razón, y bastante lo sabemos nosotros, pero no 

está reconocida como tal. ¿Cómo está el 

desarrollo de esta propuesta? Pues está mal, 

hemos avanzado muy poco, por no decir nada. 

La segunda propuesta plantea que se nos exima 

del copago de los fármacos tanto hospitalarios, 

como no hospitalarios, del copago del material 

orto protésico, y productos dieto-terapéuticos, 
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transporte hospitalario, etc. Este copago tiene 

una repercusión negativa y muy grave para la 

economía de las familias de personas con 

enfermedades raras, de los ingresos anuales 

familiares, el 20 % de media está destinado a 

los siguientes capítulos: 

. El 50 % de las familias destinan este dinero a la 

adquisición de medicamentos. 

. El 43% lo dedican de por vida, a tratamientos 

médicos necesarios y no cubiertos por la 

sanidad pública. 

. El 30% de las familias, lo dedican a 

ayudas técnicas y ortopedia  
. el 26% lo emplean para 

transporte adaptado 

. el 22% lo necesitan para 

asistencia personal 

.un 8% lo necesita para 

adaptar su vivienda 

. y Finalmente, el 15% a 

partidas no especificadas. 

¿Cómo estamos? Pues 

estamos muy mal, la 

situación se vuelve crítica, 

familias que están decidiendo 

por su cuenta, obligados lógicamente, reducir o 

incluso suprimir su medicación por 

imposibilidad de comprarlas. A la larga, esta 

situación traerá consecuencias muy graves, a 

nivel de salud, y también a nivel económico, 

porque la salud se va a gravar, con estancias 

Ƴłǎ ƭŀǊƎŀǎ Ŝƴ ƘƻǎǇƛǘŀƭŜǎΧ ŜǘŎΦ 

La tercera propuesta, hace referencia al acceso 

de los  medicamentos huérfanos, se exige que 

el fondo de cohesiona sanitaria dote 

presupuestariamente una partida para 

garantizar el acceso a todos los medicamentos 

de forma equitativa u de forma independiente 

de donde se resida. La misma exigencia se hace 

para los medicamentos compasivos, los 

medicamentos coadyuvantes, y que todos esos 

medicamentos, tengan la consideren de 

crónicas. 

De una forma muy práctica y muy sencilla, los 

medicamentos, las cajitas que algunas tienen un 

punto negro, pues cuando lo tienen, esos 

medicamentos tienen una consideración 

económica, el pago, es muy inferior, oscila al 

4%, esto es lo que estamos pidiendo para todo 

tipo de medicamentos. 

La cuarta propuesta, hace referencia a la 

necesidad de crear y publicar un mapa de 

expertos de unidades de referencia en 

enfermedades raras que existen en España. 

Necesitamos saber cuántos hospitales, cuando 

especialistas existen en el país que tratan 

nuestra patología. Esta medida va a favorecer a 

las personas con 

enfermedades raras, 

y también a los 

profesionales, que 

van a conocer, y tener 

la posibilidad de 

intercambiar 

conocimientos y 

experiencias. 

¿Cómo estamos en 

Madrid? Hemos dado 

pasos importantes, 

con la publicación del mapa de hospitales al que 

hacía referencia la Directora General, en julio de 

2011, pero tenemos que avanzar más en el 

conocimiento y publicitación de los 

especialistas. Ya nos ha anunciado el 

compromiso que la tiene la Comunidad de 

Madrid, la Directora General hoy presente, de 

avanzar en esta línea, hablaremos más de este 

tema cuando lleguemos al tema del gestor de 

casos. 

La quinta propuesta, acreditación del CESUR, 

acreditación de Centros y Unidades de 

Referencia dotado de financiación suficiente 

para garantizar su calidad y su sostenibilidad, 

estos centros se basan en criterios de 

experiencia, de calidad, de intercambio, de 

investigación, de trabajo interdisciplinar. Estos 

centros van a disminuir los tiempos para el 
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diagnóstico, hoy como sabéis, la media es de 5 

años, y para un 28 % de los pacientes, supone 

10 o más años. Estos centros y ponen una 

seguridad, y un rigor en las pruebas y en el 

seguimiento de los pacientes, pueden ser una 

fuente de ahorro al acelerar los procesos de 

búsqueda en el diagnóstico, al disminuir las 

estancias hospitalarias, al evitar duplicidad de 

pruebas, a veces muy costosas. 

¿Cómo estamos en este punto? Damos pasos 

muy lentos, pero hasta ahora seguimos 

avanzando. Estamos esperando que se 

acrediten los hospitales que han solicitado 

constituirse como CESUR, el caso de Madrid, y 

de la Distonía, tenemos muchas esperanzas, y 

esperanzas fundadas, de que se acredite algún 

hospital, como Centro de Referencia. Estos 

Centros tienen carácter nacional, pero compete 

a las autonomías proponer los centros y sus 

representantes, están en todo el proceso de 

acreditación de los cesures. 

La sexta propuesta, que se impulse la 

investigación. Esta propuesta está internamente  

ligada a la anterior, y es su continuación. Con 

ella pretendemos que se impulse la 

investigación, la coordinación de la 

investigación básica, la investigación clínica, los 

ensayos clínicos, los registros de pacientes, los 

bancos de muestras biológicas, , ensayos de 

técnicas innovadoras, etc. 

Las enfermedades raras dependen de la 

investigación, sin investigación estamos 

perdidos, renunciamos a la esperanza de 

encontrar una respuesta a nuestras 

enfermedades, y esto no se nos puede pedir, y 

nosotros desde luego no lo podemos consentir. 

Las dos palabras mágicas que nos definen, 

LUCHA Y ESPERANZA, habrían desaparecido de 

nuestro vocabulario. 

La séptima propuesta, que se establezca y 

publique la ruta de derivación. Es un hecho que 

hay dificultades para acceder a un hospital o a 

un especialista si no vives en la autonomía 

donde éste se encuentra, estamos llegando a 

tener ciudadanos de primera o de tercera, 

según donde se viva. A veces estas dificultades 

existen en la propia autonomía, es necesaria la 

creación del carnet sanitario que elimine las 

trabas administrativas. El gobierno central tiene 

que garantizar el derecho que tenemos todos 

los pacientes de ir allí donde estén los 

hospitales y especialistas que den respuesta a 

nuestro problema sanitario. Estos hospitales 

deben coordinarse con los hospitales de origen 

del paciente, para garantizar un control y 

seguimiento rigurosos.  

. Un 49% de las familias han tenido que 

desplazar a otro autonomía, en los dos últimos 

años, 5 o más veces. 

. Un 38% lo han hecho 5 veces o menos. 

. un 17% no ha podido desplazarse 

. un 8% lo ha tenido que hacer fuera de España 

Para que os hagáis una idea, la media de 

kilómetros que se recorre con esta historia 

está en torno a 500 hm. 

La novena propuesta, la octava la dejamos para 

el final, hace referencia a la necesidad de que el 

estado español incluya en la estrategia nacional 

las propuestas e indicadores del euro plan, esto 

incluye establecimiento de un calendario 

específico, de una financiación específica, y de 

un órganos de información y coordinación 

especifico, en enfermedades raras. 

La propuesta número 10, dice que se garantice 

la atención a las personas con enfermedades 

raras, que requieran el traslado a otro pies de la 

comunidad europea a través de la directiva de 
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movilidad sanitaria trasfronteriza. Esta directiva 

es fundamental, y DEFDER reivindica ante el 

Ministerio estar presente en la Comisión que 

trabaja sobre este tema, para garantizar que las 

personas con enfermedades raras, puedan 

recibir atención, diagnóstico y tratamiento, en 

otro país, de la Comunidad Europea cuando no 

exista esta posibilidad en España. 

La número once, dice que se utilice por parte 

del gobierno español la clasificación 

internacional del funcionamiento de la 

discapacidad y la salud, liderando el IMSERSO, 

la homogeneización de los criterios de 

valoración a la discapacidad en enfermedades 

raras, en todas las comunidades autónomas. 

Este título es muy largo, pero es muy práctico, 

aquí también ha participado ALDE desde julio 

de 2001 aportando su experiencia, 

intervinie

ndo 

activame

nte en la 

presentac

ión de las 

guías, etc. 

Ahora 

tiene 

pendient

e para 

este año 

la 

valoración de este año de trabajo. 

Para que os hagáis una idea, el decreto que 

regula la valoración de la discapacidad es de 

1970 y se fija sobre todo en las cosas que  no 

podemos, es decir, se fija sobretodo e  nuestras 

limitaciones. Hay otro documento de la 

Organización Mundial de la Salud, que se 

traduce en Clasificación Internacional del 

Funcionamiento de la Discapacidad y la Salud, 

que aquí como veis sí que contempla las 

limitaciones, porque están ahí, no las podemos 

obviar, estás ahí, pero también contempla las 

posibilidades y las potencialidades. 

¿De qué estamos hablando? Estamos hablando 

de algo muy importante para nosotros, 

valoración de la discapacidad. La normativa en 

vigor crea inequidad, desigualdad, porque no 

contempla todos los aspectos de la persona con 

enfermedades raras, no hay una interpretación 

homogénea. Con frecuencia los equipos 

valoradores, no conocen suficientemente la 

enfermedad y sus consecuencias en el día a día. 

Para tratar de responder a esta situación, se 

han elaborado unas guías que vamos a 

contemplar brevísimamente, que son, como 

nacen, y para qué sirven 

Las guías son unas orientaciones emanadas 

desde la Dirección General de Asuntos Sociales, 

nacen de un trabajo conjunto ente las 

asociaciones, ALDE entre otras, de FEDER, y 

profesionales de los equipos valoradores de la 

Comunidad de Madrid. Ahora en diciembre 

tenemos una valoración de lo que ha supuesto 

este primer año de vigencia. Sirve para 

homogeneizar en todos los equipos base, los 

criterios de aplicación de la normativa vigente. 

Una experiencia similar estamos llevando a 

cabo también con la Dirección General de 

Dependencia. Este convenio permite a FEDER 

previo informe de las asociaciones, informar los 

expedientes de solicitudes de dependencia, 

cuando estos son considerados como muy 

urgentes por la gravedad social de la situación, 

o por riesgo inminente de muerte. FEDER hace 

un informe razonado de esta urgencia, y lo 

entrega en la Dirección General de 

Dependencia, que es quien tiene competencia. 

Os puedo decir, que está funcionando 

positivamente, que los casos que hemos 

informado, han pasado de un año, y más de 

espera, a dos o tres meses. Así mismo tiene un 

componente de intercambio, de formación e 

información entre los profesionales de la 

Dirección General de Dependencia, y los 

profesionales de los ayuntamientos, de Feder y 

de las asociaciones. 

Aquí como experiencia Piloto del Clínico y del 

12 de octubre, creo de justicia reconocer y 
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agradecer el gran trabajo de todos, y el 

liderazgo que las Direcciones Generales de 

Asuntos Sociales y de Dependencia han llevado 

a cabo. Y lanzo una pequeña queja a las 

asociaciones, es posible que no lo hayamos 

sabido divulgar suficientemente, y que es muy 

importante. 

La número 12 dice que se impulse las 

escolarizaciones inclusivas de los alumnos con 

necesidades educativas especiales, en centros 

ordinarios. Son necesarios recursos sociales y 

sanitarios además de los educativos. Dicho así, 

es un momento de crisis económica, puede 

sonar a música celestial, y sin embargo, con los 

recursos que hay, bien planteados, podríamos 

encontrar respuestas muy satisfactorias. Creo 

que hay que hacer un proceso entre todos, 

padres, claustros, consejo escolar, ampas, 

asociaciones, centros de Atención Temprana, y 

Hospital, para llegar a un protocolo que nos 

ayude a lo siguiente: 

.Primero. Descubrir que todos somos 

diferentes, y que en la diferencia está la 

riqueza 

. Segundo, que cualquiera de nosotros 

podemos ser el diferente 

. Tercero.  Que la inclusión real y el cambio 

social se tiene que dar en centros ordinarios, 

y no en los de educación especial, que son 

muy necesarios, pero para aquellos casos, en 

los que la inclusión sea totalmente 

imposible. 

Todo esto tiene que traducirse en un protocolo 

en el que se acepten las diferencias y las 

exigencias de limitaciones y potencialidades de 

cada diferencial 

La decimotercera dice que se asegure la 

inclusión laboral mediante la adecuación de 

puestos de trabajo. Las personas con 

enfermedades raras que podemos trabajar, 

queremos trabajar, queremos ser parte activa 

de la sociedad, no queremos ser 

subvencionados o vivir de la caridad. El estado 

tiene que ayudar mediante subvenciones y 

exigir el cumplimiento de la normativa vigente, 

a las empresas para que creen puestos de 

trabajo, empezando por la propia 

administración, adecuados a nuestras 

diferencias.  

La octava que la he dejado para el final, porque 

es el punto de partida de esta ponencia, pide 

que se establezcan en todas las comunidades, 

Unidades Interdisciplinares de información 

control y detección general a las personas con 

enfermedades raras, a fin de garantizar la 

atención real y efectiva de todos los afectados 

con enfermedades raras, eliminando las 

situaciones de desigualdad existentes hoy en 

día.  

En primer lugar hay que crear  planes 

autonómicos para las enfermedades raras, allí 

donde no los hayas, y éstas deben establecer las 

unidades de información, y atención general a 

las personas, y familias con enfermedades 

raras. Estas unidades tendrían las siguientes 

características: 

- Son Unidades de experiencia, no son 

CESUR. Estos podrían surgir de estas 

unidades de experiencia. 

- Son unidades interdisciplinares, que 

atienden a la persona de forma integral, 

nuestras enfermedades son 

multisistémicas, y tienen una cepa común 

de origen pero su cronicidad origina otros 

efectos, colaterales que exigen este y 

tratamiento interdisciplinar.  

- Unidades de experiencia a nivel 

autonómico, Hospitales y Centros de Salud, 

que va a acompañar al paciente en el día a 
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día. Aquí estamos pensando en 

profesionales médicos y profesionales 

sociales, puesto que el paciente es una 

persona integral, que no solo tiene 

problemas de salud, sino que forma parte 

de una sociedad, en la que tienen 

relaciones sociales en la que estudia, en la 

qǳŜ ǘǊŀōŀƧŀΧŜǘŎΦ 

- Se deben adoptar itinerarios clínicos que 

faciliten la derivación desde medicina 

primaria, desde el pediatra o médico de 

familia, al Hospital, a los especialistas 

necesarios. 

- Debe contemplar el retorno del paciente a 

la atención primaria para el seguimiento y 

tratamiento coordinado, por los servicios 

socios sanitarios y educativos. En ella se 

debe instaurar el gestor de casos, que 

actuará como coordinador de todos los 

profesionales implicados en la atención al 

enfermo con una enfermedad rara, que 

puede incluir especialistas en varios niveles 

asistenciales, tanto a nivel local, como a 

nivel nacional o internacional. 

 

¿Qué es el Gestor de Casos? 

Es un profesional que actúa como nexo de 

unión entre los especialistas y los médicos de 

familia  o pediatra, y el paciente, y su familia. 

Busca la mejor ruta de derivación y les 

acompaña en todo el proceso, conoce el acceso 

a todos los recursos hospitalarios, y las 

necesidades del paciente, lo que le lleva a 

buscar una respuesta interdisciplinar. Se mueve 

en el marco de las Unidades de Experiencia. 

La Directora General que nos acompaña definía 

el Gestor de Casos con tres frases: 

-  Su misión sería establecer el protocolo de 

seguimiento 

- Facilitar la información general y de citas 

- Garantizar la continuidad asistencial 

De estas tres funciones, se van a derivar una 

serie de resultados, se va acelerar el 

diagnostico, se va a coordinar el seguimiento, y 

se van a coordinar los distintos niveles, entre 

Atención Primaria y Atención 

Especializada y Hospitalaria. 

En estos momentos de crisis 

económica, estamos seguros de 

que puede suponer un ahorro, 

el evitar estancias innecesarias en el hospital, 

duplicidad de pruebas, viajes y permisos 

laborales y sobretodo mucho dolor y ansiedad 

en el paciente y sus familias. 

¿Cuál es la realidad en Madrid? ¿Dónde se 

enmarca nuestra experiencia piloto que 

comienza a dar sus pasos en el Hospital Clínico 

San Carlos y en el 12 de Octubre? 

Brevísimamente. En febrero de 2013 el 

Consejero, el día de las enfermedades raras, el 

28 de febrero, una tarde lluviosa, nos reúne en 

su despacho, a la Directora General y a los 

representantes de Feder. Quiere escuchar 

cuáles son nuestras necesidades, en día tan 

señalado, acoge nuestra petición, y en abril 

liderada por la Dirección General de Atención al 

Paciente, que hoy nos acompaña, y a la que 

públicamente quiero agradecer su compromiso, 

Elena muchísimas gracias, se dan los primeros 

pasos. 

Definición de los criterios para elegir dos 

experiencias piloto, los criterios son muy 

sencillo: que tengan experiencia, segundo, que 

quieran y se comprometan a trabajar para que 

la experiencia, sea un éxito. Se señala, o 

aparecen dos hospitales el Clínico San Carlos, y 

el 12 de Octubre. En el caso de la Distonía 

estamos hablando del Hospital Clínico San 

Carlos. 

En Hospital acota a todos los pacientes de 

distonía que están siendo tratados en este 

Hospital, plantea el tema al Servicio de 

Neurología, acota los centros de salud que 

derivan a los pacientes, y nombre al Gestor de 

Casos, que hoy nos acompaña, y es la Dra. 

María Catalán Alonso, y a la que deseamos el 

mayor éxito en esta experiencia, porque ahí nos 

jugamos mucho todos nosotros. 

A lo largo del proceso, Feder ha estado 

presente, y la Junta Directiva de ALDE a través 
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de su presidenta y de su profesionales, han 

participado con sus aportaciones, desde el 

primer momento, y el primer momento nos 

tenemos que retrotraer a la creación del mapa 

de hospitales. Ahí empiezan a crearse todas 

estas ideas, y todas estas realidades. 

 

En la última reunión ALDE ha estado presente 

con todos los responsables de la experiencia: 

Dirección General de Atención al paciente, 

Gestor del Hospital, Responsable de Atención 

Primaria, y FEDER. En ella se resume un poco 

todo el proceso y se presenta  a la Doctora 

Catalán como gestora de casos, se crea un corro 

electrónico, que permite entrar en contacto con 

la Gestora de Casos, de forma directa, todos nos 

comprometemos a divulgar el correo 

electrónico que es:  

distonías.hcsc@salud.madrid.org, y aquí 

comienza la experiencia. 

 

¿Qué esperamos de ella?  

¶ Esperamos facilitar el acompañamiento 

de los pacientes en todo el recorrido 

¶ Acelerar el proceso de diagnostico 

¶ Facilitar la coordinación entre Atención 

Primaria y Hospitalaria 

¶ Acortar y coordinar las citas hospitalaria 

 

Creo sinceramente que era una aspiración de 

siempre, y que ahora la tenemos ahí, ojalá sea 

un éxito, y este ´éxito depende en buna medida 

de todos nosotros, lo pacientes que estamos 

aquí. 

 

Acabo con una frase que a lo largo de este año 

hemos repetido muchas veces y que nos define 

muy bien, nuestra lucha y nuestra experiencia: 

si se quiere, pese a todo, se puede. 

 

Muchísimas gracias. 

 

Queríamos hacer una aclaración, a este correo 

nos han llegado algunos mails de pacientes, de 

fuera de la Comunidad Autónoma, y es para 

pacientes de la Comunidad de Madrid. Si algún 

paciente quiere acudir a Madrid, tienen que 

acudir al fondo de Cohesión, y solicitar 

autorización en su comunidad de origen, para 

poder luego ser atendido, y nosotros aquí le 

damos la autorización.  

Este correo todo el proyecto de Gestor de 

Casos, es para pacientes que estén siendo 

tratados en la Comunidad de Madrid. 

 

También decir que el propio Ministerio de 

Sanidad, está dando pasos en este sentido, con 

la creación del mapa, Feder está participando 

en el grupo de trabajo de la creación del mapa, 

también corresponde lógicamente a la 

Consejería, y en cuando el gestor de casos, a 

otro nivel, pero insisto el gestor de casos nace 

en Madrid, pero este detalle del mapa que en 

principio tenía una importancia, relativa, está 

en la base de todo este trabajo. 

Muchísimas gracias a todos los componentes de 

esta mesa por asistir hoy a esta presentación, 

en nombre de todos los que formamos esta 

Asociación. 

 

 
 
 
 
 
 
 

mailto:distonías.hcsc@salud.madrid.org
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Tratamiento de la Distonía con 
medicinas que actúan sobre el sistema 

dopaminérgico 

 
Dr. Justo García de Yébenes 
Presidente de la Fundación para Investigaciones 
Neurológicas 
Madrid 
 

Buenos días a todos.  El objetivo de mi 

presentación es anunciarles que ha habido 

progresos en el estudio de este tipo de 

enfermedades, y en el tratamiento y a 

anunciarles que quizá en un futuro no muy 

lejano pueda haber algún ensayo clínico que 

estudie la posibilidad de que una serie de 

fármacos nuevos, tengan algo que hacer 

desde el punto de vista positivo en los 

pacientes con distonía. 

Vamos a empezar por aclarar los términos. 

Lo primero que quiero decir, es que voy a 

hablar de distonía en un sentido muy simple, 

como un signo como algo que aparece en 

muchas enfermedades de distinto origen. No 

me estoy refiriendo en este caso a una 

enfermedad. La distonía se puede entender 

desde varios puntos de vista, y se puede 

distinguir como un signo que parece en 

muchas enfermedades, como un síndrome, 

que quiere decir un conjunto de síntomas y 

signos, en los cuales la distonía sería el 

síntoma dominante, también como una 

enfermedad, o bien como lo que nosotros 

llamamos un entidad nosológica, que es algo 

causado por una causa única. Por ejemplo la 

distonía de torsión idiopática tipo 1, debido 

una mutación, es una entidad nosológica. 

La Dopamina es un neurotransmisor, es una 

sustancia, que sirve de señalización entre las 

neuronas, juega un papel muy importante en 

la enfermedad de Parkinson. Esto que ven 

aquí es un aminoácido precursor a partir del 

cual, se produce la dopamina. Se llama 

Dopa, y es lo que toman los pacientes con 

enfermedad de Parkinson. De tal manera que 

al dopamina, es una sustancia que sirve para 

establecer comunicación entre neuronas a 

nivel de distintas estructuras cerebrales que 

están muy implicadas en el movimiento.  

La primera evidencia, o la primera fuerte de 

información que tuvimos acerca de que la 

distonía y la dopamina pudieran tener alguna 

relación, vino de los pacientes con 

enfermedad de Parkinson, muchos de los 

cuales, tiene síntomas distónicos, a lo largo 

de su evolución, en distintas situaciones. 

Muchos parkinsonianos, tiene cuando se les 

agota el efecto de la medicación, de la 

levodopa, tiene períodos de bloqueo, y 

algunos de ellos, al no poder andar en ese 

momento, pueden tener distonías en varias 

partes del cuerpo, son las más frecuentes las 

de las piernas. Hay otros pacientes que 

cuando se les administra levodopa, al 

principio, antes de que les haga efecto, 

tienen un periodo corto de tiempo, en el que 

tienen un movimiento anormal, 

fundamentalmente de carácter distónico, y al 

final, del periodo de eficacia, cuando  les va 

a desaparecer el efecto beneficioso de la 

medicación, vuelven a tener otro momento 

con distonía. 

Hay distonía en el Parkinson también 

cuando la medicación es excesiva, y hay una 

enfermedad que se llama distonía de torsión 

idiopática número 3, que fue descrita por mi 

maestro el profesor Fahn en Filipinas, 

mapeada desde el punto de vista genético, y 

el Parkinson y la distonía en esa enfermedad 

coinciden. 
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De modo que Parkinson y distonía no son 

tan diversos, son fenómenos que pueden 

aparecer conjuntos. 

Otro elemento que hace pensar que la 

distonía y el sistema dopaminérgico tienen 

relaciones, son las distonías inducidas por 

fármacos, y básicamente estamos hablando 

de dos tipos: de la distonía aguda, que es 

muy frecuente en niños, muchos niños 

acuden todavía a nuestros hospitales de 

urgencia, con un cuadro distónico agudo, 

debido a la administración de un fármaco 

tan común como puede ser el primperan, o 

parecidos. Y luego otro problema mucho 

más grave, como es la distonía tardía, 

pacientes con enfermedades psiquiátricas, a 

veces, incluso sin enfermedades 

psiquiátricas, tratados con neurolépticos, que 

desarrollan este cuadro tan importante. 

El caballero que les muestro en la parte 

izquierda de la pantalla, es el Dr. Segawa, es 

pediatra japonés que en el año 1971 escribió 

en japonés, no lo publicó en occidente, 

escribió la descripción de una serie de 

familias de Japón en las que ocurría distonía, 

que desaparecía con tratamiento con 

levodopa, y se caracterizaba esa distonía, 

porque tenía fluctuaciones diurnas. De tal 

manera que los niños se levantaban de la 

cama razonablemente bien, y a medida que 

iba avanzando el día, empezaban a 

desarrollar una distonía que iba siendo más 

grave al final del día, y más leve si los niños 

hacían reposo. Aquello no fue conocido en 

occidente hasta el año 1976, cuando el Dr. 

Segawa fue invitado a un Simposium por el 

Dr. Fahn, e hizo una trascripción al inglés. 

Por otra parte, se pensó que era un cuadro 

restringido a Japón durante mucho tiempo. 

Pero en el año 1973, ahora hace 40 años, en 

octubre de 1973, yo tuve la oportunidad de 

ver en el Hospital Universitario de la 

Universidad de Virginia, una mujer de 43 

años con una terrible distonía, 

prácticamente llevaba 

encamada 25 años. Que no 

venía al hospital por la distonía, 

porque no tenía ninguna 

esperanza, de que pudiéramos 

ayudarla, sino simplemente por 

un quiste doloroso en una mama. Esta mujer 

había empezado con distonía sobre los 10 

años, el cuadro había sido rápidamente 

progresivo, sobre los 18 años dejó de andar, 

y se metió en una cama. Mi maestro, el Dr. 

Dreyfus me autorizó a tratarla con levodopa, 

y empezó hace 40 años. Desde hace 40 años, 

esa mujer está en condiciones perfectas, solo 

en una ocasión que olvidó unas pastillas en 

una hora de la mañana, ha estado distónica, 

durante un período breve, pero el resto ha 

estado normal. 

La familia, esta era una familia rural en el 

estado de Virginia, gente que se casaba muy 

pronto con muchos hijos en la familia, y eso 

me permitió estudiar a mí personalmente, 

142 sujetos de la familia, y describir un 

cuadro clínico, en el cual, distintos sujetos 

de la familia, tenían distintos clínicos Había 

un primer cuadro clínico que empezaba 

sobre los 2 años de edad, que era 

indistinguible de la parálisis cerebral; un 

segundo cuadro, que era el típico, que era la 

distonía que empezaba al final de la primera 

década, que tenía fluctuaciones y que 

mejoraba con levodopa, distonía de carácter 

generalizado; un tercer tipo de cuadro, que 

eran distonías focales, blefaroespasmo, 

distonía laringea, torticolis,éetc. , de inicio 

entre los 20 y los 30 años; y un cuarto 

cuadro, que empezaba por encima de los 40 

años, que era puro parkinsonismo, puro 

Parkinson, sin distonía. 

De tal manera, llegamos a la conclusión, de 

que en la misma familia, probablemente con 

la misma mutación, había sujetos que podían 

expresar distintos síntomas, y por lo tanto 

empezamos a pensar que distonía y 

Parkinson no eran tan distintos. 

Uno de mis  colaboradores, en aquel 

momento, siguió estudiando a la familia, y 

llegó a estudiar hasta 500 sujetos, y en el 

año 1983 fue capaz de mapear el gen de la 

enfermedad al cromosoma 14, con 

posterioridad, los colaboradores del 

Dr. Segawa en Japón, encontraron 

el gen responsable de esta 

enfermedad, que desde ese 

momento se llama DYT 5, y que es 

el gen de la Hidrolasa, un gen de 
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una proteína que produce una enzima 

absolutamente necesaria, para la síntesis de 

catecolaminas.  

De modo que en este momento tenemos un 

montón de distonías que están caracterizadas 

desde el punto de vista molecular, y algunas 

de ellas en concreto la DYT3 y la DYT5, 

que es la distonía que responde a la 

levodopa, en principio son susceptibles de 

tratamiento con fármacos dopaminérgicos. 

Otra pieza de información muy importante 

en la elaboración de la doctrina, que la 

dopomina podría tener algo que ver con la 

distonía, vino de lo que llamamos distonías 

secundarias, o hemidistonias, debidas a 

lesiones puntuales en determinadas zonas 

del cerebro. Algunos investigadores 

españoles, entre otros los Drs. Obeso y 

Zarranz, junto con el Dr. Marni y el Dr. Lan, 

en el año 1985 publicaron un trabajo que 

desde entonces ha sido un punto de partida 

fundamental en el que decían que cuando un 

apersona tenía una hemidistonía, o sea, una 

distonía en la mitad del cuerpo, debida a una 

lesión cerebral, esa lesión cerebral estaban 

unas serie de estructuras en el cerebro, entre 

las cuales, aquí se ve por ejemplo el 

estriado. Este es un TAC cerebral en el que 

se ve una pequeña lesión, un infarto cerebral 

que se ve el el estriado. El estriado es una 

estructura con gran inervación 

domapinérgica, por lo tanto, un disrupción 

de la vía dopaminérgica, podría en un 

apersona adulta producir distonía. 

Otra pieza de información, fue aportada por 

mí mismo, en colaboración con un excelente 

neurólogo, un fantástico compañero de 

trabajo, de aquí de Madrid, el Dr. Antonio 

Vázquez Rodríguez,  al que muchos de 

ustedes han tenido la oportunidad de 

conocer. El Dr. Vázquez estaba siguiendo a 

una familia con una enfermedad muy rara 

que se llamaba neurogandocitosis, es una 

enfermedad parecida a la enfermedad de 

Huntington pero con más distonía, que la 

enfermedad de Huntington en condiciones 

normales. Yo tuve la oportunidad de 

analizar los cerebro de dos pacientes con 

neurogandocitosis, y lo que encontramos 

eran lesiones en el estriado como era obvio, 

pero aparte de eso vimos que los niveles de 

dopamina, y de sus metabolitos en los 

ganglios basales, en esas estructuras donde 

les he dicho que una lesión produce 

hemidistonía, en esa zona había una 

disminución de los niveles de dopamina, 

pero al contrario de lo que ocurre en la 

enfermedad de Parkinson, en la enfermedad 

de Parkinson hay una disminución de 

dopamina y hay una disminución de 

noradrenalina, que es un compuesto 

relacionado, y de serotonina. En la Distonía, 

en la neurogandocitosis no encontrábamos 

exactamente lo mismo que en la enfermedad 

de Parkinson, en común con el Parkinson 

había una disminución de dopamina, pero al 

contrario que el Parkinson, había un 

aumento de noradrenalina. De tal manera, 

que nosotros llegamos a postular, y a 

hipotetizar el resultado clínico, en un sujeto 

con lesiones del sistema dopaminérgico, ser´ 

Parkinson si aparte de eso hay una lesión 

añadido al sistema de noradrenalina, o será 

distonía si solo es la dopamina la que está 

baja. 

Ahora les voy a hablar de algo, que es lo que 

me parece para ustedes más interesante, y es 

la posibilidad de que algunos de los 

fármacos nuevos, puedan tener un efecto 

beneficioso sobre esta enfermedad. El 

caballero que tienen en la parte superior de 

la imagen, es el profesor A. Carlsson, 

premio Nobel de Medina del año 2000, y fue 

la persona con quien yo tuve la suerte de 

realizar mi doctorado en los años 76 y 77 en 

Suecia.  

El Doctor Carlsson ha estado muy 

preocupado  siempre, por el mecanismo de 

acción de los neurolépticos, las medicinas 

que se utilizan para los tratamientos que se 
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utilizan para el tratamiento de los pacientes 

psiquiátricos. Lo que un neuroléptico hace, 

es bloquear el receptor de dopamina, del tal 

manera que la dopamina no puede entrar en 

el receptor, y por lo tanto, no puede hacer su 

función, y lo que un neuroléptico 

convencional, de los normales, Haloperidol, 

Sinogam, Meleril, etc., hacen es que 

disminuye la actividad del sistema 

dopaminérgico con independencia de la 

actividad que hubiera primero, o sea que, si 

estaba muy alta la disminuye un poco, si 

estaba normal la disminuye, si estaba baja la 

sigue disminuyendo. 

Los neurolépticos como hemos visto antes 

tienen importantes efectos secundarios, el 

profesor Carlsson estaba preocupado por 

esto, él estaba fundamentalmente interesado 

en encontrar fármacos para la esquizofrenia, 

que quitaran los cuadros alucinatorios, y que 

no produjeran trastornos como 

parkinsonismos o distonías. Y sintetizó una 

serie de compuestos, que en este momento 

se llaman, Estabilizadores del sistema 

dopaminérgico. La idea básica de un 

estabilizador del sistema dopaminérgico, en 

lo que no me voy a entretener mucho, es la 

siguiente, es una sustancia que tiene una 

cierta actividad sobre el receptor de 

dopamina, actúa sobre el receptor de 

dopamina, si está cerca de un 

receptor de dopamina, entra 

en él, y modifica la función 

de este receptor, pero la 

modificación es variable en 

función de la actividad, de la 

activación previa del 

receptor. Por decirlo de otra 

manera, si hay muchas 

moléculas de dopamina cerca 

del receptor, el estabilizar dopaminérgico, 

compite con ellas, y frena la adherencia, la 

adhesión de la dopamina en su receptor, por 

contrario, si la trasmisión dopaminérgica, es 

baja, sino hay moléculas de dopamina, el 

estabilizar del sistema dopaminérgico lo que 

hace es activar el receptor. O sea, si hay 

exceso frena, si hay defecto activa, por 

tanto, ese principio sería un fármaco ideal. 

El profesor Carlsson, inicialmente pensó que 

su compuesto entre las enfermedades  que 

los neurólogos manejamos, podía ser útil en 

la enfermedad de Huntington, podría ser útil 

porque estos pacientes tiene la mismo 

tiempo, unos fenómenos activos, unos 

movimientos involuntarios que conviene 

frenar, y también porque tienen 

parkinsonismo, tiene una disminución de los 

movimientos voluntarios. Pero además de 

eso, pensó que podía ser útil, porque algunos 

de esos compuestos tienen la capacidad de 

frenar la transmisión en determinadas zonas 

del estriado, que se piensa que producen 

toxicidad y que a largo plazo agravan la 

enfermedad de Huntington. 

Crearon una compañía en Escandinavia, en 

Suecia y en Dinamarca, y realizaron un 

estudio pequeño, alrededor de 60 pacientes 

de Dinamarca, a los que trataron de 4 

semanas, y al cabo de las 4 semanas, lo que 

vieron fue que uno de estos compuestos que 

se llama pridopirina, en dosis de 44 mg al 

día, tenía un efecto beneficiosos sobre los 

síntomas negativos de los pacientes con 

enfermedades de Huntington, mejoraba el 

parkinsonismo, pero no mejoraba los 

movimientos involuntarios que en principio 

la enfermedad  de Huntington, los dos tipos 

de movimientos involuntarios más 

frecuentes, son corea y distonía. Pero 

recuerden estudio pequeño, 60 

pacientes, 4 semanas de seguimiento, 

no cambios. 

Esos datos eran prometedores, pero 

había que confirmarlos en un estudio 

más grande, y se organizó un estudio 

al que se dio nombre de MERMAID, 

deformando significa multinacional 

European Multicentre ACR16, y le 

dieron el nombre de Mermaid porque la 

empresa está basado fundamentalmente en 

Copenhague, y Copenhague por lo que es 

famoso es por la sirenita que está a la 

entrada del puerto, y sirenita en inglés se 

dice Mermaid, o sea que de alguna manera, 

aprovechando que estaban en Copenhague 

deformaron las siglas del estudio para decir 

este es el estudio de la Sirenita.  
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En el estudio de la Sirenita participamos una 

serie de países, España tuvo una 

participación muy activa, fue el tercer país 

de Europa en introducir pacientes 

después de Reino Unido y 

Alemania, pero metió más 

pacientes que Francia. El 

coordinador de este estudio, el 

responsable fui yo, de modo que 

esto me sirvió para tener una 

información privilegiada de los 

resultados del trabajo.  

El estudio, incluyó 532 pacientes, y de esos 

pacientes se dividieron en tres ramas: un 

tercio de los pacientes tomaron un 

compuesto inactivo que es un placebo, otro 

rama tomó 45 mg de pridopirina al día 

durante todos el tiempo de tratamiento, que 

fueron seis meses, y la tercera rama tomó 45 

mg al día durante cuatro semanas, y a las 

cuatro semanas aumentó la dosis a 90 mg  al 

día, durante 6 meses. El estudio fue bien, 

aproximadamente el 90% de los pacientes 

completaron el estudio, el número de 

pacientes que se cayeron a lo largo del 

estudio en las distintas ramas, fueron 

iguales, hubo una complicación grave que 

fue un suicidio, que es una cosa muy grave 

que puede pasar en pacientes con 

enfermedad de Huntington, pero 

afortunadamente pasó en el grupo placebo. 

Otro paciente murió por otra causa no 

relacionada con el tratamiento, y otro de otra 

complicación médica que tampoco tenía 

relación, o sea que de alguna manera el 

estudio se puedo considerar que fue bien. 

Y cuando se hicieron el análisis de los 

resultados, se vio que esa escala que 

llamamos escala motora modificada, que 

mide el parkinsonismo, se vio que había un 

efecto, pero que este efecto aunque era 

estadísticamente significativo no era una 

gran cosa, e incluso se podía dudar de su 

valor puesto que estábamos haciendo 

comparaciones múltiples, pero que cuando 

se consideraban no solo los aspectos 

negativos de la movilidad, por decirlo de 

otra manera, parkinsonismos, si no que 

cuando se consideraban todos los trastornos 

motores, es decir, parkinsonismo, corea, 

distonía, movimientos oculares, etc., no 

había ninguna duda, no había ninguna duda 

de que el fármaco era activo. Y no había 

laguna tanto si se comparan en  

los tres grupos, sin tener en 

consideración sin tener en cuanta 

alguna cosa más, como si se 

añadían a la comparación una 

serie de elementos, como podían 

ser comparar entre grupos de la 

misma edad, comparar entre 

grupos que tienen una mutación de gravedad 

parecida, según el número de tamaño de las 

repeticiones. 

De modo que no había dudas de que los 

pacientes mejoraban desde el punto de vista 

motor de forma global, este el cuadro 

evolutivo, los tres grupos experimentales 

mejoran mucho al inicio del tratamiento, 

fundamentalmente por efecto placebo, por 

efecto de sugestión, pero al cabo de un 

cierto tiempo, a media que va pasando el 

tiempo, pues la mejoría desaparece en el 

grupo placebo, y en el grupo tratado con 

dosis bajas, y en el grupo tratado con dosis 

altas, permanece. Lo que han visto antes era 

la escala de parkinsonismo, cuando se pone 

todo junto, cuando se ponen todos los datos, 

la escala total pues incluso la diferencia 

estadísticamente significativa es mayor. 

Y cuando se analiza los distintos síntomas, 

los distintos síntomas, uno a uno, cuando se 

analizan por ejemplo movimientos oculares, 

la distonía, los movimientos de las manos, el 

balance y la marcha, se ve que para lo que a 

ustedes les interesa, la distonía, la 

significación es máxima, la probabilidad de 

que el beneficio, esto quiere decir, 001 

quiere decir la probabilidad de que le 

beneficio que nosotros hemos visto sea un 

artefacto, sea un error, no sea algo real, en la 

distonía, la probabilidad es 1/1000. O sea 

que de alguna manera, estamos diciendo que 

en pacientes con enfermedad de Huntington 

el tratamiento con pridopirina a dosis de 90 

mg por día, al cabo de seis meses produce 

una mejoría indiscutible de la distonía. 

Ahora bien, si esto es así, entonces ¿por qué 

no lo encontramos en el estudio 

escandinavo? Pues por varias razones: 
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1º.- La distonía es un trastorno que no 

mejora con ninguno de los tratamientos que 

se realizan, no mejora rápidamente. Mi 

maestro, el Dr. Fahn fue una de las personas 

que puso en marcha le tratamiento con 

anticolinérgico, y decía que hay que ir 

aumentando la dosis poco a poco, y al cabo 

de seis meses alcanzar una dosis alta. Pero 

cuando ¡hemos empezado a operar pacientes 

con distonía, a colocar electrodos, en los 

ganglios de la base, por ejemplo en el globo 

pálido interno, cuando colocamos ahí, 

mientras que el paciente con enfermedad de 

Parkinson sale del quirófano sin temblor, no 

sale de quirófano con una mejoría 

extraordinaria, tarda tiempo en mejorar, o 

sea, la distonía tiene una gran plasticidad 

neuronal, cabe la posibilidad de que un 

tratamiento durante 4 semanas no permita 

ver el efecto, y un tratamiento durante seis 

meses si lo permita ver. 

2º.- El segundo elemento que diferencia un 

estudio de otro, es otro elemento más, la 

dosis, cabe la posibilidad de que 45 mg no 

sea eficaz, y 90 mg sí. 

3º.- El número de pacientes, a más 

pacientes, más informatividad del estudio. 

Una cosa son 60 pacientes, y otra cosa son 

más de 500. 

¿En qué situación estamos ahora? La 

compañía del Dr. Carlsson que había 

sintetizado este compuesto, es una 

compañía de 200 empleados, no tiene 

capacidad para plantearse al mismo 

tiempo un gran estudio en distonía y 

en enfermedad de Huntington, y entonces ha 

vendido su producto a una multinacional de 

origen  israelita-americano que sí tiene esa 

capacidad de hacerlo. Entonces en el mes de 

abril de este año, tuvimos un meeting con la 

gran compañía que se llama TEVA, tuvimos 

un meeting en Venecia, y yo les dije a los 

directivos de TEVA, pero la distonía en 71 

veces más prevalente que la enfermedad de 

Huntington, por qué no os centráis en la 

distonía, que vais a ganar mucho más 

dinero. Y quedamos en organizar un estudio 

en tortícolis inicialmente, y el objetivo 

primario del estudio, es que los pacientes 

seguirán pinchándose con toxina botulínica, 

pero veremos si los pacientes tratados con 

pridopirina pueden separar los intervalos del 

tratamiento. De tal manera que en lugar de 

recibir una inyección de toxina cada tres 

meses, si consiguiéramos una mejoría, y 

consiguiéramos que se mantuviera más 

cabría la posibilidad que a lo mejor 

pudiéramos inyectar una vez cada seis 

meses. 

Por otra parte, la propia compañía está en 

vísperas de realizar un estudio, no con 90 

mg del fármaco, sino con 45 mg más, 135 

mg, porque las agencias reguladoras, la 

Agencia Europea del Medicamento, y la 

Agencia Americana de Alimentos y 

Fármacos, les ha dicho que exploren la 

posibilidad de encontrar una mejoría más 

importante.  

En resumen, espero que en un tiempo 

razonable, tengan ustedes la oportunidad de 

contar con un fármaco que pueda ser 

probado en pacientes con distonías, si 

funciona, en distonías en enfermos de 

Huntington, no veo porque no tiene que 

funcionar en otras distonías, un tratamiento 

sintomático, y en principio no debería haber 

ningún inconveniente. 

Espero que no se tarde demasiado, la 

distonía aunque no lo parezca es una 

enfermedad bastante frecuente, es el 

tercer trastorno del movimiento más 

frecuente después de Parkinson y 

temblor.  Tienen mucho interés en 

hacerlo, están a punto de que les 

aprueben el fármaco para 

enfermedad de Huntington, y yo creo que lo 

primero que quieren es completar el estudio 

que les piden las agencias reguladoras, y que 

les aprueben, antes de lanzarse a una nueva 

indicación. 

Es un fármaco que se tolera bastante bien, 

en el estudio grande realizado ha dado unos 

efectos secundarios de un 3% de nauseas, 

5% de dolor de cabeza, igual que los 

pacientes que tomaron placebo, y la toxina 

botulínica tiene mayores efectos secundarios 

que estos que hemos encontrado con este 

fármaco. 

Muchas gracias a todos ustedes. 

 



 

NUMERO 33 / 1er Semestre 2014  
 20 

jornadas 

 

Tratamiento de la Distonía con 
estimulación cerebral profunda 

 
Dr. Francisco Grandas 
Unidad de Trastornos del Movimiento 
Hospital General Universitario 
Gregorio Marañón 
Madrid 
 

Buenos días, lo primero quería 

agradecer el participar en esta reunión, y 

básicamente lo que les voy a presentar es un 

panorama sobre el tratamiento con 

estimulación cerebral profunda para 

pacientes con distonía haciendo especial 

énfasis en los últimos estudios que se han 

publicado en los último 8 años. 

En primer lugar hay que tener en cuenta que 

en la actualidad los tratamientos médicos 

disponibles para la distonía son muy 

limitados, la eficacia terapeuta para la 

mayoría de los fármacos, salvo formas muy 

concretas de distonía, con la distonía con 

respuesta a levo dopa, generalmente es 

pobre, salvo excepciones. También hay que 

tener en cuenta que lo que supuso hace ya 

dos décadas un avance clave en el 

tratamiento de la distonía, sobretodo en las 

focales, que fue la aplicación dela toxina 

botulínica, no es aplicable en la distonía 

generalizada, aunque se pueda aplicar a 

pacientes con distonía generalizada para 

mejorar aspectos focales, no se puede dar de 

forma global, y aunque ya es menos 

frecuente en la actualidad, existían pacientes 

que desarrollaban resistencias, anticuerpos 

frente a la toxina, lo cual limitaba su eficacia 

a medio y largo plazo, con lo cual ha habido 

un resurgimiento del tratamiento quirúrgico 

de la distonía. 

Hace años, se realizaban procedimientos 

periféricos, se realización denervaciones, se 

cortaban nervios o raíces o ramas nerviosas, 

o incluso se llegaba a hacer resorción de 

determinados músculos, estas técnicas 

prácticamente ya no se utilizan en la 

actualidad, salvo para formas muy 

resistentes de blefaroespasmo por ejemplo. 

Y también se realizaban cirugías sobre el 

sistema nervioso central, que inicialmente 

eran lesivas, eran ablaciones, haciendo 

lesiones por sobre coagulación en 

determinados núcleos profundos del cerebro 

como el tálamo, eran talamotomias o 

palidotomias, pero desde hace 

aproximadamente hace 15 años la terapia ha 

evolucionado, desde las lesiones del sistema 

nervioso hacia el implante de electrodos de 

estimulación cerebral profunda de alta 

frecuencia, que inicialmente también se 

ponían en las dianas que se conocían 

después de la experiencia adquirida tras las 

lesiones, sobre todo al principio, se 

colocaban los electrodos en el tálamo. Pero 

desde hace ya cierto tiempo, se ha cambiado 

esa diana, a otra más eficaz que es el globo 

pálido interno, de tal forma que le 

tratamiento quirúrgico con estimulación 

cerebral profunda del globo pálido interno, 

es la consecuencia de varios factores.  

Por un lado, por el refinamiento de las 

técnicas de cirugía estero atáxica, tanto el 

avance en técnicas de neuroimagen, 

permiten hacer fusiones entre diversos 

procedimientos de adquisición de imágenes, 

como el escáner y la resonancia magnética, 

y también por el avance en técnicas 

neurofisiológicas de registro. La capacidad 

que tenemos ahora de realizar registros 

prácticamente unicelulares en determinadas 

estructuras del cerebro y que esto ha 

supuesto la mayor capacidad para poder 
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localizar con precisión las dianas 

quirúrgicas. 

El hecho de que se seleccionara el globo 

pálido inicialmente, es que se tenía la 

experiencia de que las lesiones en, la 

palidotomia mejoraba los movimientos 

involuntarios incluyendo la distonía en 

pacientes con enfermedad de Parkinson, y 

discinesias inducidas por el tratamiento, por 

levodopa, pero también porque existan 

experiencias de casos aislados, de que las 

lesiones realizadas por termorregulaciones 

en el globo pálido interno, es decir las 

palidotomias, mejoraban también a algunos 

pacientes con distonía. 

Las ventajas que tiene la estimulación 

cerebral sobre las lesiones ablativas, sobre 

las lesiones por termorregulación de las 

estructuras profundas, son obvias. En primer 

lugar la morbilidad inherente al 

procedimiento es mucho mejor, se puede 

hacer el 

implante de 

los 

electrodos 

de forma 

bilateral en 

el mismo 

procedimie

nto 

quirúrgico, 

cosa que no 

se podía 

hacer 

cuando se 

hacían 

lesiones, la estimulación cerebral profunda 

es extraordinariamente adaptable y versátil, 

y por último, en el peor de los casos, 

siempre se puede o para la estimulación, o 

incluso retirar los electrodos, es reversible. 

Estas técnicas se realizan como decía antes, 

por extereoataxia, y ello implica que a los 

pacientes hay que colocarles un marco, 

como pueden ver en la imagen, que permite 

localizar con precisión mediante técnicas 

básicamente de geometría, el núcleo donde 

ha de localizarse inicialmente por 

microregistro,y posteriormente, donde se va 

a ubicar el electrodo de estimulación. Estas 

técnicas, que van vinculadas la imagen más 

el micro registro, pues permite al final 

implantar electrodos en el cerebro de los 

pacientes, en la zona adecuada, en el globo 

pálido interno, electrodos que van 

conectados a unas extensiones, por debajo 

de la piel hasta el generados de impulsos, 

que generalmente tiene una forma y un 

tamaño parecidos a un marcapasos, y ese 

generador de impulsos es el que luego 

nosotros, mediante telemetría vamos a poder 

programar. 

Esta es la imagen de un cerebro de un 

paciente con distonía de nuestro centro al 

que se le han colocado electrodos de 

estimulación cerebral profunda en el globo 

pálido interno, y como pueden ver esos 

agujeritos negro que hay en el centro del 

cerebro del paciente, corresponde al 

artefacto de los electrodos. 

¿Qué pasa con el globo pálido interno? ¿Por 

qué es nuestra diana 

mayoritaria en la 

actualidad? Pues no le voy 

a explicar las interacciones 

delos ganglios basales con 

la corteza cerebral porque 

no es el momento ni lugar, 

pero si me gustaría resaltar 

el hecho de que en 

pacientes con distonía, las 

neuronas localizadas en el 

globo pálido interno, tiene 

un patrón de descarga 

totalmente errático y 

distinto de lo que ocurriría 

en una persona sin distonía. Por ejemplo, si 

se realiza registro en la diferentes partes dl 

globo pálido, pero sobre todo en el interno, 

en pacientes con distonía, hay una 

desorganización del carácter temporal y 

espacial de las descargas que esas neuronas, 

incluso de forma espontánea, ya no 

realizando ningún movimiento, tienen. O sea 

que, creemos que esta serie de caos que las 

neuronas tiene en el globo pálido en cuanto 

a su patrón de descarga, en relación a como 

debería ocurrir en condiciones normales, 

puede estar mediando en el problema de la 

generación de lo que clínicamente 
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conocemos con distonía, la aparición de 

espasmos en músculos que no deberían 

contraerse. 

Entonces, con la 

estimulación del globo 

pálido interno, lo que 

intentamos hacer es 

eliminar esas 

descargas anómalas, 

de hecho la 

estimulación cerebral 

profunda, lo que hace 

es inhibir el proceso de 

generación de 

descargas espontaneas 

de las neuronas, delos 

núcleos que se estimula, de tal manera que 

creemos que al cerebro, fundamentalmente a 

la corteza cerebral es más practico no recibir 

información aberrante, que recibirla. Es 

preferible no recibir ninguna información 

del globo pálido interno, a recibir descargas 

que están desestructuradas y que 

probablemente determinen que al final la 

corteza cerebral seleccione músculos 

inapropiados para contraerse. 

Además de lo que va a ser el grueso de la 

charla, a partir de ahora, en cuanto a eficacia 

en diferentes tipo de distonía, y en diferentes 

grupo de investigadores, si me gustaría 

reseñar que algunas de las anomalías 

neurofisiológicas que se conocen, que están 

relacionadas con la distonía, se pueden 

también modificar por la estimulación del 

globo pálido interno. Y aquí vienen en esta 

diapositiva, una resonancia magnética 

funcional, en el que además de un estudio 

con PET superpuesto, en el que los pacientes 

cuando realizan una actividad motora, 

pacientes con distonía, reclutan muchas 

áreas, una enorme superficie de la corteza 

cerebral, mucho mayor de lo que reclutan 

personas que no tienen distonía. Entonces lo 

que se ve en la parte superior de la imagen, 

estos pacientes, como digo activan una zona 

del cerebro muchos más amplia que los no 

distónicos, y eso es parte de los mecanismos 

fisiopatológicos de la propia distonía. 

Entonces, estos pacientes después de la 

estimulación que es lo que pueden ver 

debajo de la imagen, la superficie de la 

corteza cerebral que se activa a la hora de 

realizar un movimiento es mucho 

menor, o sea, que no solamente existe 

una mejora clínica, sino que el sustrato 

fisiopatológico que subyace en la 

distonía, también mejora. 

Voy a revisar muy brevemente los 

principales estudios relacionados con 

estimulación cerebral profunda en 

distonía, y publicados en los últimos 

años. 

Este probablemente sea uno de los 

pioneros en cuanto a diseño,  diseño 

digamos más ortodoxo, existían 

pequeñas series de pacientes de 

diferentes autores, que confirmaban que la 

estimulación cerebral profunda del globo 

pálido interno, la eficacia en distonías 

generalizas, pero el primer estudio serio, es 

el que se publica en 2005 por el grupo 

francés, y que analiza de forma prospectiva 

el resultado de la estimulación cerebral 

profunda en pacientes con distonía 

generaliza, en 22 pacientes. Un porcentaje 

aproximadamente un tercio era portadores 

de la mutación del gen DYT1, que es la 

forma más frecuente de distonía 

generalizada en el mundo occidental Como 

pueden ver, evaluando a los pacientes 

mediante escalas clínicas, que puntúan la 

gravedad de la distonía y la alteración 

funcional que la distonía produce, en la 

barra izquierda es la situación basal, y 

evaluados utilizando estas mismas 

herramientas de análisis, como se ve, en el 

trascurso del tiempo existe una reducción en 

la puntuación de esa escala, lo que implica 

una mejora clínica importante, 

significativamente importante desde el punto 

de vista clínico, pero muy importante y muy 

relevante desde el punto de vista funcional 

clínico, que se puede observar a los tres 

meses, pero que persiste en el tiempo hasta 

los 12 meses de este estudio. 

Además es importante que analizando 

además de la respuesta clínica, otros 

aspectos cognitivos, y de estado de ánimo, 

se pudo ver ya desde el principio que la 

estimulación del globo pálido interno, 
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mejora los aspectos motores y funcionales 

de la distonía, pero no produce ninguna 

alteración cognitiva, ni modifica el estado de 

ánimo, Y esto es importante porque 

teníamos la experiencia, de la estimulación 

del globo subtalámico, en la enfermedad de 

Parkinson, que se acompaña con relativa 

frecuencia de problemas en este área. 

El mismo grupo, dos años después publica la 

extensión de este seguimiento a tres año, y 

confirma lo que había visto a una año, es 

decir, el efecto clínico positivo, la mejora de 

la distonía, persiste a lo largo de tres año, o 

es un efecto temporal, es un efecto 

persistente, y que de nuevo, utilizando una 

amplia batería para evaluar los aspectos 

cognitivos de los pacientes, se puede 

confirmar que la estimulación del globo 

pálido interno no produce alteraciones 

cognitivas, no produce pérdida de memoria, 

o de otras capacidades cognitivas de los 

pacientes. 

Este es un estudio multicéntrico francés. 

Casi al mismo tiempo, los grupos activos en 

la cirugía de la distonía alemana, pues 

publican su resultados, un estudio 

multicéntrico alemán, con la peculiaridad de 

que una fase de este estudio prospectivo, se 

comparaba un grupo de pacientes a los que 

se les había realizado todo el procedimiento, 

con implante del electrodo, pero a los que no 

se les había conectado hasta tres meses más 

tarde, digamos que esta es una manera de 

hacer un estudio comparativo, frente ña 

placeboò, si es que se puede considerar as² 

esta situación, y en esta estudio se confirma 

que evidentemente de nuevo los pacientes al 

cabo de los seis meses de seguimiento de 

esta fase del estudio, cuando se estimulaba 

el globo pálido interno, mejoraban desde el 

punto de vista clínico utilizando escalas 

similares a la del estudio anterior, pero 

cuando el grupo de pacientes a los que se les 

había insertado los electrodos, pero no se les 

haba encendido, se ve claramente que hasta 

los tres meses, que es cuando se les 

comienza a encender los electrodos, se 

conectan los estimuladores, no existe 

ninguna respuesta clínica, y que a partir del 

tercer mes es cuando realmente mejoran, 

porque es cuando se inicia la estimulación 

de globo pálido internos. 

También este grupo publica sus resultados a 

más largo plazo, que confirman lo que 

también se ha visto en el grupo francés. Los 

pacientes con formas generalizadas y 

segmentarias de distonía, experimentan una 

mejora clínica evaluada como les decía con 

estas herramientas clínicas de análisis, que 

es la escala de Burke-Fahn-Marsden, de 

discapacidad de la distonía, pues existe una 

reducción significativa de la puntuación de 

esa escala, a mayor puntuación, mayor 

gravedad de la distonía. Que se puede 

observar ya a los tres meses y que persiste 

en el tiempo hasta los cinco años. También 

los grupos españoles analizamos nuestra 

experiencia en la estimulación cerebral del 

globo pálido interno, en pacientes con 

formas generalizadas y segmentarias de 

distonía, y el resultado prácticamente 

superponible a lo que se había visto en el 

grupo francés y alemán. Existía una 

respuesta significativa fundamentalmente en 

los aspectos más axiales y de extremidades 

de la distonía, en los pacientes tratados en 

España, y que era una mejora persistente en 

el tiempo, hasta la duración del estudio, que 

en este caso era solamente de un año. 

Hemos estado hablando básicamente de 

formas de distonía generalizadas, pero ya 

tenemos datos que apoyan el que la 

estimulación del globo pálido interno puede 

ser también eficaz en formas focales de 

distonía, y existe una serie de datos que 

proceden de diferentes grupos de 

investigación que demuestran que la 

estimulación del globo pálido interno, puede 

mejorar la distonía cervical, 

específicamente, no en el contexto de 

formas segmentarias más amplias, o de 
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distonía generalizadas, sino de pacientes que 

solo tiene distonía cervical. 

Este es un estudio en el que se evalúa a 10 

pacientes de forma prospectiva, y se observa 

que durante periodo de seguimiento 

heterogéneo, que podía ser hasta de 60 

meses, un grupo importante de pacientes, 

prácticamente el 60-70% de los casos tienen 

una respuesta positiva y persistente en el 

tiempo, es lo que ellos llaman buenos 

respondedores, y el resto responde también 

lo que pasa que en grado menor. En 

aproximadamente un 60% de los pacientes 

de series, al cabo de periodos de 

seguimiento diferentes, persistía la mejora 

clínica relacionada específicamente con la 

distonía cervical. 

Y más recientemente se ha publicado hace 

un par de meses el resultado de 

seguimientos  a mucho más largo plazo de 

otro grupo de pacientes con distonía cervical 

exclusivamente, y que ponen de manifiesto 

cuando los pacientes se analizan cono les 

decía, con escalas clínicas de valoración, en 

este caso específicas para la distonía 

cervical, existía como pueden ver una 

mejora, que en este caso, era obvia a los tres 

años, pero que se mantenía a la mayoría de 

los casos hasta los 7 años se seguimiento. 

Y algo parecido pasa también con otras 

formas de distonía focal en el caso concreto 

del blefaroespasmo, también existen series 

cortas, eso sí, que demuestran que algunos 

pacientes con distonía craneal 

específicamente, blefaroespasmo, mejora 

tras la estimulación del globo pálido interno. 

Bien, hemos hablado de formas 

generalizadas primarias, de formas focales 

primarias, pero también algunas formas de 

distonías sintomática pueden mejorar con la 

estimulación del globo pálido interno, en 

concreto una de las causas más fe4cuientsas 

de la distonía sintomática, es la relacionada 

con la parálisis cerebral infantil, las formas 

distónicas de PCI, y esta es una serie de 

pacientes con parálisis cerebral infantil 

distónica, tratados por el grupo multicéntrico 

francés, y que pues al cabo de periodos de 

seguimiento también distintos, se evalúan a 

los pacientes clínicamente y observan que 

un % relativamente importante de pacientes, 

puede experimentar una mejora clínica de la 

distonía, en estos casos distonía 

generalizada, tras la estimulación del globo 

pálido interno. 

Hay que reseñar el grado de mejoría 

obtenida en estas formas sintomáticas de 

parálisis cerebral infantil distónica, en 

general, no es el mismo que el que se 

obtiene en las formas primarias, pro en 

algunos casos es muy significativo, desde el 

punto de vista clínico, muy relevante porque 

se acompaña de grados de mejora funcional 

para ítems concretos. O sea que, algunas 

formas de PCI distónica pueden mejorar con 

estimulación cerebral profunda. 

También pueden mejorar con estimulación 

cerebral profunda lo que llamamos distonía 

tardía. La distonía inducida por fármacos, 

fundamentalmente fármacos neurolépticos, y 

existen series cortas, eso sí, que demuestran 

que los pacientes con estas formas de 

distonía pueden mejora con estimulación 

cerebral profunda. Esto de nuevo, es una 

evaluación clínica, el % de afectación 

clínica que tiene utilizando una escala, que 

no es la misma utilizada por el grupo francés 

o español, esta es distinta, pero también es 

una escala de valoración de los movimientos 

involuntarios, y podemos ver que los 

pacientes con estas formas de distonía 

tardía, tras la estimulación, mejoran y a 

diferencia de otras formas, sobretodo de las 

primarias, en el caso de la distonía tardía, la 

mejora clínica si se puede ver en el 

postoperatorio habitualmente. 

Y hay otras formas de distonía tardía que 

pueden mejorar, por ejemplo la distonía 

tardía secundaria a determinadas 
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alteraciones bioquímicas, como por ejemplo 

el déficit de pantetonato quinasa, una forma 

muy rara de distonía, pero puede ser 

extraordinariamente grave porque algunos 

pacientes entrar en una situación que se 

denomina estatus distónico, esto es una 

urgencia neurológica. Es un pacientes con 

una mutación del gen de la pantetonato 

quinasa, y que ha desarrollado en el curso de 

tres años, un cuadro de una horrible distonía 

generalizada con espasmos 

fundamentalmente del tronco, con 

situaciones de opistótonos  prolongados, que 

cuando aumenta en intensidad y en 

frecuencia determinan la situación de un 

estatus distónico, de una situación de 

emergencia, que no se pudo controlar con 

las medidas habituales en intentos, con la 

perfusión de medicamentos intravenosos, y 

que nos llevó a tomar la decisión de ponerle 

electrodos en el globo pálido interno, 

estando en el estado de estatus distónico, y 

afortunadamente para el paciente la 

situación cambio de forma radical, incluso 

en el posoperatorio, este es un video nueve 

meses después de la estimulación, en el que 

se puede ver que el paciente ya no tiene 

distonía axial en el grado de severidad que 

tenía entonces. 

La distonía en extremidades había mejorado 

también, le pudimos hacer un artrodesis para 

que pudiera caminar, porque tenía unas 

distonía fija en el pie izquierdo, y como 

pueden ver los espasmos axiales que era el 

principal problema que el paciente tenía, y 

que imposibilitaba incluso el poder estar 

sentado, no tenía deambulación autónoma, 

no podía mantenerse ni siquiera sentado, 

porque se caís de la silla, y aquí ya tiene 

deambulación autónoma, acaba de ser 

operado del tobillo, para que pudiera plantar 

el pie izquierdo. 

Tenemos formas distonías sintomáticas que 

pueden mejorar con la estimulación cerebral 

profunda, hemos hablado de la distonía 

tardía, de la parálisis cerebral distónica, de 

formas raras metabólicas, de otras formas 

también raras como es la distonía 

mioclonica, y existen descripciones 

individuales de mejoras de pacientes con 

hemidistonia y distonía sintomática, incluso 

con enfermedad de Wilson.  

Me gustaría hacer énfasis en el hecho de que 

a veces, tenemos el concepto de que en las 

formas primarias de distonía, hay que 

esperar mucho tiempo para que se observe 

una respuesta clínica, y eso es cierto en la 

mayoría de 

los casos, 

pero no 

siempre. 

Este 

paciente 

tenía una 

tremenda 

distonía 

cervical, 

con 

espasmos 

repetidos 

en anterocolis, si situación funcional era 

francamente mala, e incluso en el 

postoperatorio inmediato, y tras las primeras 

pruebas buscando los parámetros de 

estimulación más adecuados, ya existía una 

mejora en cuanto a la reiteración del 

espasmos en flexión del cuello, y que al 

cabo de dos meses de estimulación cerebral 

hemos conseguido reducir prácticamente en 

un 90%. Es una forma focal de distonía 

cervical exclusivamente focal, no tiene otra 

manifestación, no solamente han disminuido 

los espasmos de forma importante sino que 

la capacidad funcional del paciente limitada 

por la presencia de los espasmos 

continuados, había mejorado. 

Este es otro caso, en este caso de una 

paciente con una severa distonía 

generalizada primaria que era incapaz de 

mantenerse sentada incluso, porque o bien 

estaba en esta situación de espasmos 

continuados, o bien no le quedaba más 

remedio que estar en la situación de 

espasmos en extensión muy importantes y 

muy frecuentes, que la incapacitaban 

enormemente. La marcha también estaba 

alterada. Esta alopecia que poden ver, era 

consecuencia del roce continuado del cuello 

contra l aparte `posterior de un sillón o la 

cama, o incluso la pared. 
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En conclusión, podríamos decir que la 

estimulación del globo pálido interno es 

muy eficaz en las formas de distonía 

primarias, fundamentalmente genéticamente 

condicionadas  a mutaciones del gen DYT1, 

sabemos que mejoran aspectos de la distonía 

mas móvil que las posturas fijas, también 

puede ser eficaz en lagunas distonías 

segmentarias, principalmente en la distonía 

cervical como hemos visto, y puede ser 

eficaz en otras formas de 

distonía sintomática, como 

hemos visto también en casos de 

distonía tardía, en distonía 

mioclónica, en parálisis cerebral 

y formas raras de enfermedades 

metabólicas. 

Y finalmente decirles que se 

están intentando otras posible 

dianas quirúrgicas además del globo pálido 

interno, y estos son los resultados 

publicados hace unos años, de la eficacia de 

la estimulación cerebral profunda, en este 

caso en el núcleo subtalámico, que es el 

núcleo que habitualmente utilizamos para el 

tratamiento de la enfermedad de Parkinson, 

que como puede ver el resultado clínico es 

prácticamente superponible a la 

estimulación del globo pálido interno, es 

decir, que es probable que podamos tener 

más dianas sobre todo en aquellos pacientes 

en los que la respuesta clínica a una no ha 

sido suficientemente eficaz. 

Es decir, la estimulación cerebral profunda 

al día de hoy es un tratamiento establecido 

para formas refractarias y graves de distonía, 

en las que otras medidas no han sido 

suficientemente eficaces. 

Me hacen una pregunta muy interesante, y 

es que si la estimulación cerebral profunda 

además de aspectos motores, podría 

modificar aspectos emocionales. Bien, en la 

estimulación del globo pálido no hay 

afectación digamos al estado de ánimo ni a 

aspectos cognitivos, como hemos visto en 

diferentes estudio, de forma indirecta, al 

mejorar la capacidad funcional de los 

pacientes, es muy probable, y de hecho en la 

práctica ocurre, que la presión que los 

pacientes tiene y está vinculada a sus 

discapacidad mejora, pero el globo pálido 

interno no afecta específicamente al estado 

de ánimo, si puede hacerlo en el núcleo 

subtalámico, y a veces es en sentido 

negativo, peor el globo pálido interno no. 

La principal complicación que puede tener 

la implantación de electrodos cerebrales es 

provocar una hemorragia cerebral, esto es 

implícito a cualquier procedimiento 

extereotáctico, o sea no es exclusivo, el 

colocar un electrodo o micro 

electrodo de registro, o el 

micro electrodo definitivo, 

sino que es inherente a 

cualquier tipo de cirugía 

exterotactica en la que se baje 

una cánula, un electrodo de 

otro tipo o una aguja de 

biopsia, y este riesgo está 

entre el 1 y 2% en función de los grupos de 

trabajo, más de un 2% probablemente no 

sería aceptable, pero entre el 1 y el 2% de 

riesgo existe. Ese es el más grave y principal 

porque una hemorragia cerebral en función 

de su localización, y de su tamaño, puede ser 

muy grave, incluso puede ser letal. Alguna 

vez no tiene mayor importancia y se ve al 

realizar una resonancia magnética de control 

de la ubicación de los electrodos, y puede 

pasar desapercibida, pero potencialmente 

puede ser una complicación muy grave. Las 

otras consecuencias son muy poco 

frecuentes, y pueden ser razonablemente 

manejables. Existe un riesgo bajo de 

infección del sistema, como se puede 

infectar cualquier prótesis, pero 

afortunadamente es muy bajo en la 

actualidad por los protocolos existentes en la 

actualidad de tratamiento con antibióticos, 

que se llevan a cabo cuando se implanta. Y 

luego todos aquellos problemas que puedan 

estar relacionados con la estimulación, 

generalmente si los electrodos están 

correctamente colocados, son modulados y 

son modificables. Si un paciente pues tiene 

disartria, se le traba la lengua al hablar, 

podemos conseguir cambiando los 

parámetros o la polaridad de la estimulación, 

mitigar o hacer desaparecer este síntoma. 

Eso es todo muchas gracias. 
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Distonía Oromandibular: 
características clínicas y tratamiento 

 
Dra. María José Martí 
Directora de la Unidad de Parkinson 
y Trastornos del Movimiento 
Hospital Clinic Universitario 
Barcelona 
 

Buenos días. Muchas gracias por haberme 

invitado a estar con usted hoy aquí. Creo que es 
la segunda vez que vengo aquí, la otra vez fue 
para hablar de las distonías laríngeas, y esta vez 
ALDE me ha pedido hablar de las distonías 
oromandibulares, y esto es lo que voy a intentar 
hacer.  
Si hay algo que no se entiende, o queréis 
interrumpirme, lo hacemos y ya está, no hay 
ningún problema al respecto. 
Lo que voy a tratar de explicar un poco, 
supongo que aquí hay pacientes que lo tienen y 
no será ninguna novedad, pero voy a exponer 
ciertas características clínicas, un poco también  
del tratamiento, que pude mejorar a estos 
pacientes. Yo creo que en general, unas ¾ de los 
pacientes que tiene este problema pueden 
mejorar. 
Desde un punto de vista de si son frecuentes o 
no, dentro de las distonías. La distonía es una 
enfermedad rara, pues las distonías 
oromandibulares, dentro de todas las distonías 
focales, son bastantes raras, quizá no tanto 
como las distonías laríngeas, pero realmente 
cuando son distonías primarias, pues es el 5%. 
Cuando se acompañan de una afectación de los 
ojos, o de la parte superior facial pues aumenta 
su frecuencia, hay muchos pacientes que 
empiezan con blefaroespasmo, y después van 
presentado problemas más a nivel inferior. 
Todas las distonías focales son más frecuentes 
en mujeres, no se sabe muy bien el motivo, con 
la excepción del espasmo del escribiente, que 
se ha descrito que es más frecuente en varones, 
y cuando hablamos de distonía oromandibular, 
estamos hablando de una distonía que afecta a 
los músculos con los que masticamos, los 

músculos que abren la boca, o los músculos que 
mueven la lengua, o la misma lengua que es un 
músculo también. 
Y lo que hace es cerrar o abrir de una manera 
incontrolada la boca, o bien retraer o hacer 
desviaciones de la mandíbula, o movimientos 
de la lengua, proturla o levantarla hacia arriba, 
y en general, hay que decir, que se comporta 
como todas las distonías, que en general, está 
estable cuando el paciente lo tienen ero tiene 
fluctuaciones. Hay muchos factores que lo 
mejoran, otros que los pueden empeorar. 
Puedes haber remisiones, yo he vivido 
remisiones prácticamente completas, aunque 
raro, pero puede haberlas, igual que puede 
haber en otros tipos de distonías focales. 
A veces los pacientes pueden controlar de 
alguna manera, también como en todas las 
distonías focales, los síntomas. En un momento 
dado, y con algún tipo de maniobra, o con algún 
tipo de truco sensitivo. 
Clínicamente tiene una afectación de estos 
músculos, pues los problemas se presentarán 
cuando lo utilices, cuando tengas que hablar, 
ŎǳŀƴŘƻ ǘŜƴƎŀǎ ǉǳŜ ŎƻƳŜǊΧ 9ǎǘƻ ǇǳŜŘŜ ƭƭŜǾŀǊ ŀ 
que fácilmente puedan morderse la lengua y 
lesionársela, tienen problemas cuando hay un 
cierre importante, a veces de ruido, lo que se 
llama un bruxismo, hay veces que lo tiene 
nocturno, y esto desgasta la parte superior de 
los dientes, hay un desgaste dental, puede 
haber dolor. Todos estos problemas, sobre todo 
cuando hay afectación de la mandíbula, los 
pacientes pueden tener luxaciones de esta 
articulación mandibular con mucho dolor, y eso 
lleva a artrosis de este sitio. Igual que cuando 
tienes una distonía cervical, puede llevar a 
problemas cervicales. 
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Otros de los problemas es que los pacientes 
además de todos estos aspectos funcionales, 
también realmente les produce un estrés social. 
Hay muchos pacientes pues que se encierran en 
su caso, no quieren salir, dicen que cuando van 
a comer, se les sale la comida por la boca, no 
quieren que les vean, y esto comporta que 
vayan intentando evitar los contactos sociales 
con mucha frecuencia. 

Esto es un 
ejemplo de una 

distonía 
oromandibular, 
además esta 
señora tiene un 
blefaroespasm

o, y tiene estos 
espasmos en 
apertura, y los 
tiene tanto si 
habla como si 
no, de una 

manera continua. Esta señora mejoró 
muchísimo con inyecciones de toxina botulínica.  
A veces hay unas acciones que son muy 
específicas, para que tengan estos problemas. 
Este paciente es un chico que es turco, y vive en 
Alemania, y cuando habla turco o alemán, no le 
pasa nada, pero ahora veremos, ahora está 
intentando o rezar en árabe, y es en esto que es 
tan especifico, cuando le presenta la distonía, y 
tienen este truco que muchos pacientes con 
distonía tiene trucos, se tocan, y mejoran 
mucho. Es algo muy específico pero que pasa 
muchas veces en muchas distonías. Este 
paciente solo le pasaba en esos momentos. 
Este chico, cuando habla presenta unos 
espasmos de apertura mandibular, siempre que 
intenta hablar, la distonía oromandibular puede 
ser muy específica, con una sintomatología muy 
clara y muy puntual. Ahora está intentando 
cantar, y cantando no presenta distonía. 
Y por último, os voy a enseñar otro caso. A 
veces los trucos que tiene los pacientes para 
mejorar esas distonías, son curiosos, este señor 
lo que hace es ponerse un palillo, y mejora todo 
este tipo de problemas de movimientos.  
Por tanto a veces los pacientes tiene que 
intentar buscar en que mejoran, no me 
preguntéis porque se mejore, porque realmente 
es difícil de explicar cómo actúan todos estos 

aspectos más sensitivos, o sensoriales, y como 
pueden modificar toda esa alteración motora 
que podemos tener. 
¿Cuál es la causa? Ya os he comentado que a 
veces puede ser primaria, como otras de las 
distonías. Peor la distonía oromandibular, en 
general, y sobre todo si son gente joven estás 
obligado a buscar una causa. Hay muchas 
distonías secundarias que afectan esta región. Y 
aunque cada vez se van describiendo trastornos 
primarios genéticos que puedan afectar a esta 
zona, siempre tenemos que pensar que 
tenemos que descartar otras cosas, que el 
paciente haya tomado fármacos neurolépticos, 
o que el paciente tenga una enfermedad, que 
son acúmulos de hierro en na parte del cerebro, 
y esto es genéticamente determinado, y no 
tiene una enzima que lo limpia, entonces se 
acumula y pueden tener distonía. Este chico si 
le hiciéramos hablar ahora, lo que tiene una 
dificultad también para hablar, en el momento 
en que intenta hablar tiene espasmos. De hecho 
este niño ha ido durante años al logopeda, con 
la idea de que lo que tenía era un tartamudeo. 
Loas pacientes empiezan de una manera y 
después van progresando. 
Desde un punto de vista como van a mejorar. 
Yo creo que a pesar de que es infrecuente, es 
difícil, los pacientes pueden mejorar y una gran 
cantidad de pacientes. Pero la verdad es que 
como también es infrecuente pues hay pocos 
estudios que se hayan dedicado a ello. Hay 
muchos estudios en cuanto a blefaroespasmo y 
distonía cervical, y poicos en esta área de la 
distonía a oromandibular y lingual. Pero hay 
alguno, que ya tenemos, que son estudios 
bastante largo plazo, con bastantes pacientes, 
este segundo estudio, tiene 162 pacientes, y en 
ellos, un 67% mejoran con el tratamiento. Pero 
en general, cuando miramos los diferentes 
estudios, mejoran más los pacientes que tiene 
un problema de cierre mandibular, que los que 
tiene apertura mandibular.  
Tampoco es difícil de entender esto, porque los 
músculos que no cierran la boca, son estos 
músculos que si apretáis las mandíbulas se 
ponen tensos, el masetero, estos músculos 
temporales, son los músculos que cierran, y 
estos músculos son fácilmente asequibles. Sin 
embargo los músculos que abren la boca son 
músculos que están en la parte inferior, muy 


