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! ! Toda persona puede ser, si

se lo propone, escultora de

su propio cerebro”
Parafraseando a Raman y Cajol

de nuestra revista este tercer nimero de Distonia 3.0.

A través de esta ventana editorial, todas las personas
que no pueden asistir a nuestras Jornadas cientificas presen-
ciales, para escuchar las ponencias impartidas, tienen la oca-
sion de leer en estas paginas una version, revisada por sus
autores, de las mismas.

Acercar el conocimiento y los ltimos avances cientificos, te-
rapéuticos, sociales... en el campo de la distonia ha sido el
objetivo inicial que alumbrd esta revista, hace mas de treinta
afios y al que seguimos fieles, a pesar de las intermitencias,
tres décadas después.

Este tercer niumero recoge el valioso contenido de las ponen-
cias impartidas durante la XXVII Jornada sobre Distonia
Muscular celebrada el 2 de diciembre de 2023 en Madrid,
enmarcado en nuestra campafia “Tod@s con la distonia”
por el Dia Europeo de la Distonia. También se hace eco de un
estudio de investigacion en el que Distonia Espafia-ALDE ha
colaborado y otros contenidos relativos a varias actividades
resefables que hemos realizado durante este ciclo anual y
otras noticias de interés para nuestra asociacion y nuestro
colectivo.

La seccién ponencias recoge en esta edicion temas muy de-
mandados por nuestros socios y socias actuales, y poco o
nada tratados en jornadas anteriores. Nos referimos concre-
tamente al tema sobre la Distonia funcional, que ha des-
pertado un creciente interés en los Ultimos afios, y no ha sido
abordado hasta ahora en los foros de pacientes con distonia
por considerarla poco relevante, pero del que ya se hizo eco
la SEN en 2021 con la publicacién de un Manual de recomen-
daciones para su diagndstico y tratamiento.

En ALDE escuchamos a las personas afectadas y a los equi-
pos que tratan este complejo trastorno y para arrojar luz so-
bre él contamos con la Dra. Isabel Pareés Moreno, neuréloga
experta en trastornos del movimiento funcionales en nuestro
pais y una pionera en su tratamiento, que agradecié a ALDE
la organizacion de esta jornada compartida entre neurélogos
y pacientes porque, segln expresd, son pocos los foros don-
de coinciden.

En su ponencia expone muy detalladamente toda la idiosin-
crasia que define a la distonia funcional, que junto a otros
trastornos del movimiento funcionales suponen entre el 18-
20% de los casos evaluados en las consultas especializadas.

También se echaba de menos un repaso pormenorizado por
el diagnostico y tratamiento de la distonia pediatrica que
aqui aborda de manera impecable la Dra. Ana Camacho con

l ' n afo mas nos alegra compartir con todos los lectores

un recorrido por todas sus etapas y ciclos, destacando sus
peculiaridades respecto a la distonia del adulto.

Sobre el Sindrome de Meige nos pone al dia el Dr. Pablo
Rabano, un entusiasta y empatico profesional adorado por
sus pacientes, que de manera precisa y sucinta nos acerca a
esta distonia tan peculiar.

Es también un lujo contar en estas paginas con un repaso por
los ultimos avances en la investigacion de la distonia en
sus distintos campos, realizado por la Dra. M? José Marti, un
referente nacional e internacional sobre Distonia y miembro
del Comité Cientifico Asesor de ALDE desde su creacion.

En la seccion experiencias personales el misico y guitarris-
ta José de Lucia, sobrino de Paco de Lucia, hijo de Pepe de
Lucia y hermano de la cantante Malu, comparte con nosotros
su dura experiencia profesional y de vida cuando la distonia
se cruzd en su camino y frustrd su carrera de joven talento
musical. Hoy es un hombre nuevo que nos transmitié con un
didactico y emotivo discurso su historia de superacion y es-
peranza. Con rehabilitacion constante, tesén y perseverancia
ha conseguido esculpir en su propio cerebro el camino
de retorno a una fase predistonica que le ha permitido
avanzar.

El estudio de investigacion que se presenta este afio es de-
rivado del implementado el afio anterior del cual se siguen
extrayendo resultados que arrojan luz sobre como afecta la
distonia a las mujeres y a los hombres segun las variables
estudiadas.

También mostramos en estas paginas algunas de nuestras
actividades mas resefables realizadas desde la edicion an-
terior como la recepcidn en el Ayuntamiento de Segovia y La
Guardia, el encendido de fachadas por el Dia Mundial de las
ER, webinarios sobre distonia, mesas informativas en hospi-
tales, un concierto... y el mercadillo literario solidario que este
afio ha ampliado su radio de accién, etc.

En cuanto a las noticias mas destacadas, nos sentimos muy
orgullosos de contar desde el mes de octubre con dos nuevas
delegaciones : Distonia Castilla y Leén-ALDE y Distonia Pais
Vasco-ALDE, que esperamos nos acerquen un poco mas a
las personas con distonia de esas comunidades auténomas.

También nos hacemos eco de la colaboracion de Distonia
Espaia-ALDE con RTVE en la realizacion del episodio “Vol-
ver a empezar” del programa <DE SEDAY HIERRO>, en el
que son protagonistas dos de nuestros socios, acercandonos
a su realidad cotidiana de convivencia con la distonia.

No podemos despedirnos hasta el proximo nimero sin ex-
presar, desde la Asociacion Distonia Espafa-ALDE nuestro
dolor y nuestro mas sentido recuerdo para todas las victimas
y personas afectadas por la DANA del mes de octubre en
Espania.

Volviendo a la cita que encabezada este editorial es nece-
sario para reponernos ante la adversidad, ya sea de una ca-
tastrofe o de una enfermedad, esculpir en nuestro cerebro
otra forma de encarar la realidad que nos haga mirar hacia
un futuro incierto con positividad e ilusion y solo asi, quizas,
podamos mejorarlo.

iSalud y Esperanzal

Milagros Lopez Morales !_Sstgnnr! E
Directora de Distonia 3.0 L



PONENCIAS

LA DISTONIA
EN LA EDAD PEDIATRICA

PECULIARIDADES RESPECTO AL ADULTO Y TRATAMIENTOS

Dra. Ana Camacho Salas

Unidad de Neurologia Pedidtrica
Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid

Introduccion

a distonia es un trastorno del movimiento que
provoca movimientos o posturas anormales y
las manifestaciones clinicas son similares en el

nifio que en el adulto: existe un patron motor alterado
predecible, hay un empeoramiento con el movimiento
voluntario, el truco sensitivo puede aliviar la sintomato-
logia y se produce el fendomeno de overflow.

Sin embargo, hay caracteristicas diferenciales y el pro-
pio proceso normal del neurodesarrollo hace que en
nifios pequefios pueda ser dificil diferenciar un movi-
miento andmalo de otro que no lo es. Ante un nifio que
presenta movimientos anormales hay que responder
tres preguntas: ¢ se trata de una distonia?; si es una
distonia ¢ cuél es la causa?; y, por ultimo: ;como se
trata?

Diagnéstico

El primer paso es confirmar el diagnostico y encuadrar
el trastorno motor en una distonia. El diagnostico de
la distonia es clinico y para ello hay que realizar una
correcta anamnesis y una exploracion neurologica cui-
dadosa.

La distonia no es el trastorno del movimiento mas co-
muan en la poblacién general (16 casos por 100.000
habitantes). En adultos los movimientos anormales
mas habituales son el temblor esencial seguido del
parkinsonismo. En la edad pediatrica son los tics. En
los lactantes, nifios de hasta 2 afios, pueden aparecer-

‘;: Hospital Universitario
saovacic 12 @ Octubre

estereotipias. Cada trastorno tiene una edad tipica de
presentacion (Imagen 1). La distonia en nifios y ado-
lescentes es un trastorno aun mas infrecuente que en
adultos (<20 afios 0,2 a 5 casos por 100.000 habitan-
tes// >20 afios 5 a 732 casos por 100.000 habitantes).
La infrecuencia en su presentacién condiciona que
sean imprescindibles unos profundos conocimientos
sobre la enfermedad para poder abordarla. Ademas,
muchas de las causas que provocan distonia en la in-
fancia son enfermedades raras (menos de dos casos
por 10.000 habitantes).

En cuanto a la distribucion corporal de la distonia, la
clasificacion en nifios es igual que en adultos. Asi, se
distingue entre distonia focal, segmentaria, multifocal,
hemidistonia y distonia generalizada. La distonia focal
(cervical, blefaroespasmo, oromandibular...) es la mas
comdn en adultos, mientras que en nifios predomi-
nan las formas generalizadas, que son mas graves.
Las formas generalizadas pueden haber progresado
desde una distonia focal inicial.

Movimientos hipercinéticos:
distribucion corporal y edad

Esterectipias  Tics Temblor Distonia Corea Mioclonias

R

Lactante Escolar

Lactante-escolar-adolescente

Imagen 1

! ! Una forma,

exclusivamente
pediatrica, es la
distonia autolimitada
del lactante.”

Causas de la distonia

Las causas de la distonia en la edad pediatrica pue-
den ser adquiridas, genéticas o (aun) desconocidas
(idiopaticas) (Imagen 2). En ocasiones se sospecha
un origen genético, pero no se puede confirmar con
los conocimientos y técnicas de diagndstico actuales,
situacion que obliga a una reevaluacion del caso con
el tiempo.

Hay una clasificacion de la distonia, consensuada por
especialistas en trastornos del movimiento y publicada
en 2013 -disponible en la pagina web de ALDE (Ima-
gen 3)-, que ordena la secuencia diagnostica teniendo
en cuenta cuando empieza el trastorno, qué zona del
cuerpo afecta, como evoluciona y si es distonia ais-
lada o acompafiada de otras manifestaciones. Esta
secuencia es de gran ayuda para pedir las pruebas
complementarias necesarias -orientadas segun la sos-
pecha clinica-, identificar la causa e instaurar el mejor
tratamiento, si es posible incidiendo en la etiologia de
la distonia.

Respecto al estudio de la distonia, se considera la
edad pediatrica hasta los 20 afos. En esta etapa in-
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Causa de la distonia

= Dafio perinatal

Imagen 2

teresa estudiar genes, las causas genéticas, que son
mucho mas frecuentes que a edades posteriores. Sin
embargo, también hay que valorar la posibilidad de
que se trate de una causa adquirida.

En cuanto a la distribucion corporal y el curso clinico,
ya se ha comentado que en la infancia lo habitual es
que la distonia empiece focal (en un pie, por ejemplo,
y el nifio empiece a caminar torciéndolo hacia dentro)
y progrese con el tiempo hacia una forma generaliza-
da. En el adulto la forma mas comun es la distonia
focal (cervical, sobre todo) y con frecuencia, eso se
mantiene estable en el tiempo y no progresa.

En la edad pediatrica se agrupan mas formas generali-
zadas y de curso progresivo, pero en esta clasificacion
de 2013 no se incluye una forma que es exclusivamen-
te pediatrica y que, afortunadamente, es autolimitada.
Es una forma de distonia que se da en el lactante.
Consiste en una postura andémala de una extremidad,
de aparicion intermitente, y que no genera discomfort
en el nifo. Se resuelve sola con el paso del tiempo.

Peculiaridades de la distonia en la edad pediatrica

Mimneia, &; Bhat, K Brezorman, LI Delong, MR Fahs, %
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Ademas de como aparece la distonia y qué distribucion
corporal tiene, es importante describir el curso evolutivo.
Hay un tipo de distonia que empeora a lo largo del dia
y tiene buena respuesta al tratamiento con L-Dopa. Si
esto ocurre se debe sospechar y confirmar un grupo de
enfermedades genéticas que producen determinadas
alteraciones metabdlicas (por eso responde al trata-
miento con ese farmaco). Como se vera mas adelante,
existen pocos tratamientos especificos/no sintomaticos
para la distonia, por lo que, ante cualquier distonia de
aparicion en menores de 20 afios, es obligado hacer un
ensayo terapéutico con L-Dopa, incluso si no presenta
las fluctuaciones que se han comentado.

Por ultimo, hay también distonias paroxisticas, que sue-
len debutar en la edad pediatrica y tienen un desenca-
denante concreto que las provoca. Puede aparecer tras
el ejercicio mantenido, o bien tras un ejercicio brusco,
por ejemplo. Este tipo de distonia también tiene un ori-
gen genético y hace falta interrogar detalladamente al
paciente y a su familia para poder sospecharlo. A pesar
de su infrecuencia hay que conocer esta entidad pues,
aunque no tenga relacion con la epilepsia, se suele tra-
tar con farmacos anticrisis.

Como recoge la clasificacidn de la distonia es importan-
te distinguir entre la distonia aislada, o asociada a otros
movimientos anormales (combinada), o a otras manifes-
taciones neuroldgicas (compleja). En las distonias com-
plejas, por ejemplo, el paciente puede presentar disto-
nia mas epilepsia, mas retraso psicomotor/discapacidad
intelectual. Esto no es excepcional en la infancia. Una
distonia compleja afiade gravedad, dificultad de manejo
y discapacidad en ese nifio, que se prolongara en su
vida de adulto.

Hasta ahora se ha insistido en las causas genéticas de
diferentes tipos de distonia en la infancia y en la ado-
lescencia. Ahora se haré algun comentario sobre las
causas adquiridas. La mas comun son los farmacos,
que siempre se han de tener en cuenta y por los que
hay que preguntar especificamente a las familias. Si se

Objetivos del tratamiento

Imagen 4

descarta un efecto secundario medicamentoso hay que
considerar todas las posibilidades de lesion adquirida de
los ganglios de la base, que son la estructura anatémica
cerebral mas importante relacionada con los trastornos
del movimiento. Esta lesion puede deberse a una infec-
cion o inflamacion -encefalitis-, a un infarto 0 hemorragia
cerebrales, a un tumor o0 a un traumatismo craneal. En
estos casos la historia clinica permite identificar el agen-
te lesivo. También puede haber un origen funcional, en
el que no se produce una lesién fisica, sino que hay una
alteracion de la funcion neuroldgica.

En las distonias adquiridas es comln que en las prue-
bas de neuroimagen, como la resonancia magnética,
aparezca una alteracion en la zona de los ganglios de la
base. Este es un hallazgo muy importante para diferen-
ciar las lesiones adquiridas de las genéticas, pero hay
excepciones: algunas enfermedades genéticas también
pueden mostrar alteraciones y, por el contrario, en la dis-
tonia funcional la imagen es normal.

Excluyendo la distonia de origen farmacolégico se
puede afirmar que la causa mas frecuente de distonia
en la infancia es la paralisis cerebral. Esta no es una
enfermedad propiamente dicha, sino un diagnéstico de
secuelas motoras. Se debe a la lesién de los ganglios
basales que acontece precozmente, en los primeros
meses de un cerebro que se estad desarrollando. No
asocia una causa concreta, y esta puede ser una
infeccion o patologia cerebrovascular.

Hay datos que permiten sospechar si el nifio presenta
una distonia adquirida o una distonia generalizada, vy
esta orientacion es importante para determinar las prue-
bas complementarias que se van a solicitar. Se sospe-
cha una causa adquirida si la distonia es de inicio subito
0 rapidamente progresivo, afecta solo a la mitad de un
cuerpo (hemidistonia), o hay antecedentes de un evento
lesivo cerebral en la historia clinica.

En cambio, las distonias genéticas tienen un curso insi-
dioso y la evolucion es hacia la generalizacion desde un
inicio focal. En la infancia no hay que olvidar como causa
de distonia combinada o compleja los errores congénitos
del metabolismo, pues tienen un tratamiento especifico.
Actualmente se diagnostican las distonias de causa ge-
nética en la que esta involucrado un Unico gen. Hay méas
de 200 genes descritos relacionados con la distonia, por
lo que el diagnostico es complejo. Actualmente solo se
llega en el 15-20% de los casos. La rentabilidad de las
pruebas genéticas es mayor en las distonias comple-
jas (45% de pacientes con diagnéstico) que en las dis-
tonias combinadas (20%) o en las distonias aisladas
(5%). La lista de genes aumenta anualmente y aun no
hay herramientas disponibles en medicina para identifi-

car los trastornos derivados de la interaccion de mltiples
genes, pero es probable que con los avances tecnolo-
gicos que vengan en el futuro sea posible diagnosticar
etiolégicamente a mas pacientes.

Como resumen, en el proceso diagnéstico del nifio que
presenta una distonia no hay que olvidar:

1. Descartar que haya sido motivada por farmacos.

2. Solicitar una resonancia magnética craneal para
visualizar si estan lesionados los ganglios basales.

3. Hacer un ensayo terapéutico con L-Dopa.

4. Solicitar el estudio genético en funcion de la sospe-
cha clinica.

5. Valorar otras pruebas individualizadas en funcion del
paciente.

Tratamiento

El objetivo del tratamiento es tratar la causa de la disto-
nia, mejorar la funcionalidad del paciente y su calidad
de vida, prevenir las contracturas y reducir el dolor y
los movimientos involuntarios (Imagen 4).

La estrategia terapéutica es comun respecto a los
adultos, y se divide en tratamiento etiolégico o causal y
tratamiento sintomatico (Imagen 5).

El tratamiento etiolégico se basa en incidir en la causa
de la enfermedad. En el grupo de enfermedades ad-
quiridas podemos tratar especificamente una encefali-
tis (con antiviricos o inmunomoduladores), tratar la pa-
tologia cerebro-vascular, o la patologia funcional, por
ejemplo. En los casos genéticos también se dispone
de tratamientos especificos para algunos trastornos,
como los errores congénitos del metabolismo (dieta y
cofactores) o la enfermedad de Wilson.

Se ha insistido previamente en la obligatoriedad de
realizar un ensayo terapéutico con L-Dopa en disto-
nias que aparecen antes de los 20 afios.

Hoy dia no hay terapia génica para la globalidad de
este tipo de trastornos. Hay mucha investigacion en
este campo y se ha desarrollado este tipo de terapia
para algun error congénito del metabolismo concreto
que genera distonia, ademas de otras manifestaciones
clinicas mas relevantes, pero la terapia esta en evalua-
cion por las agencias reguladoras.

! ! Las distonias genéticas

evolucionan hacia la
generalizacion a partir
de un inicio focal”
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Imagen 5

En cuanto al tratamiento sintomatico, es comun para
nifios y adultos. Existen tres abordajes:

+ Rehabilitacion (fisioterapia, terapia ocupacional,
ortesis).

« Farmacos ABCD (Anticolinérgicos, Baclofeno, Clo-
nazepam, Dopaminérgicos) y la toxina botulinica
para tratar distonias focales o generalizadas (si hay
zonas localizadas que estan especialmente contrac-
turadas o sean dolorosas).

« Cirugia. Se dispone de la bomba de baclofeno.
La estimulacién cerebral profunda (DBS por sus
siglas en inglés) también se utiliza en la infancia,
pero hay menos experiencia que en adultos. En
general, responden mejor las distonias aisladas
que las complejas.

Una complicacion grave que puede acontecer en el
nifio con distonia es el estatus distonico, que con-
siste en crisis subitas en las que los movimientos dis-
tonicos empeoran, llegando a comprometer la vida del
paciente. Su manejo es una urgencia médica y el 60%
de los casos se produce en la edad pediatrica. Existen
algunas distonias genéticas mas proclives a esta evo-
lucidn, por lo que hay que tener especial vigilancia en
este grupo de pacientes.

Ponencia impartida en la XXVII
Jornada sobre Distonia Muscular.
Madrid, 2 diciembre 2023
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DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO
DE LA DISTONIA FUNCIONAL

Dra. Isabel Pareés Moreno
Directora Unidad de Trastornos del

Auber

Movimiento Funcionales
Hospital Ruber Internacional. Madrid

n primer lugar, quiero dar las gracias a ALDE por
la invitacion que llevamos varios afos intentan-
dolo y hasta este afio no ha sido posible. Deci-

ros que es un placer estar con vosotros y que me hace
especialmente ilusion estar hoy aqui por dos motivos:
uno porque los foros donde los médicos, los terapeu-
tas y los pacientes estamos juntos y podemos com-
partir experiencias y conocimientos son muy raros en
nuestro pais y es un privilegio poder estar hoy aqui; y
el segundo, porque por primera vez me acompafa mi
hijo por motivos logisticos y me hace ver lo mayor que
esta y el chico tan estupendo que es.

Introduccion

He dividido la presentacion en cinco partes, voy a ha-
blar de qué es la distonia funcional, cémo se diagnos-
tica en las consultas de Neurologia, qué sabemos de
los mecanismos subyacentes, que es poco, y cuales
son las recomendaciones actuales en el tratamiento.

¢ Qué es la distonia funcional?

Empiezo con este cuadro, que igual os es muy familiar
(1). Es un cuadro pintado en el siglo XIX en el hospital
de La Salpetriére en Francia donde se representa a
Charcot (el que esta en medio), padre de la neurologia
actual, con sus discipulos en una sesion clinica. Entre
los discipulos hay neurdlogos que han tenido mucha
influencia en la neurologia actual también y estan dis-
cutiendo un caso de “histeria”. Si veis, la paciente esta
con los ojos cerrados, seguramente no conecta, tiene
una postura en opistétonos, con el tronco hacia atras y
la mano esta con el pufio cerrado.

Quizas este es el momento de la historia donde mas
interés cientifico ha habido por estos pacientes y por
estos trastornos porque, es verdad, que en el siglo XX
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se perdid6 mucho el interés cientifico. Hemos llamado
a estos trastornos de muchas maneras en medicina.
Los hemos llamado “no organicos’, “médicamente no
explicados” “
la teoria mas freudiana donde se dice que el cerebro
convierte dificultades emocionales en sintomas fisicos-,
“psicosomatico”...Y quizés el término mas aceptado ac-
tualmente es el de “trastorno neurolégico funcional”,
que no es un término ideal, tiene muchisimas limitacio-
nes, pero quizas el que traduce de mejor manera como
entendemos hoy estos trastornos: no son secundarios a
un problema estructural o degenerativo, digamos que el
circuito base del cerebro esta bien, y no implica ninguna
causalidad porque los pacientes son muy heterogéneos
y aunque los factores emocionales son unos factores
muy importantes, la causa final no la sabemos.

psicogenos”, “trastorno conversivo” -por

! ! Identificar la distonia

funcional es un reto
para los neurélogos”

Estos pacientes nos demuestran las limitaciones que
tiene esta vision dualista, simplista, un poco arcaica
del cerebro. Yo siempre le digo a mis pacientes que
no hay un cerebro para los psiquiatras y un cerebro
para los neurdlogos. En el cerebro estéa todo, estan las
redes que controlan las emociones, la hipervigilancia,
las que controlan el dolor, las que controlan el movi-
miento, las sensaciones; y querer verlo de manera
compartimentalizada no tiene ningun sentido ni en los
pacientes con trastornos funcionales ni en el resto de
patologias.

La historia siempre va a funcionar como un péndulo y
la distonia no es algo diferente. También la historia de
la distonia ha ido como un péndulo: hasta los afos 80,
mas 0 menos, todas las distonias se consideraban psi-
cologicas. Por ejemplo, se pensaba que las personas
con torticolis o con blefaroespasmo tenian una neuro-
sis y que lo que les pasaba es que no querian afrontar
sus dificultades en el dia a dia.

A partir de los afios 80, David Marsden (que igual que
Charcot era el padre de la neurologia actual, David
Marsden en Londres ha sido el padre de los trastornos
del movimiento) fue el que empez6 a estudiar mas todo
lo que son los circuitos de los ganglios de la base. Se
dio cuenta que la distonia
se debia seguramente a
alteraciones en los circuitos
de los ganglios de la base
y como éstos se comunica-
ban con otras regiones.

A partir de los afios 80 el
péndulo cambia completa-
mente de direccién y toda
distonia es “organica” y los
pacientes que tenian una
distonia funcional fueron
probablemente infradiag-
nosticados. Asi que, como
todo en la vida, en el térmi-
no medio esta la virtud.

Hemos dicho que se perdi6
mucho el interés cientifico
en estos trastornos, y en
el afio 2006 otro neurdlo-

go muy importante, el Profesor Mark Hallett, dijo:
“tenemos muchos pacientes con trastornos funcio-
nales en consultas de Neurologia, con distonia, con
temblor, esto es una crisis para nosotros porque no
sabemos diagnosticarlos bien y no sabemos tratarlos
bien”. Fue un punto de inflexion, porque la comunidad
neuro-cientifica, sobre todo de neurélogos, a partir de
ese afio, empezd a movilizarse. Cada vez hay mas es-
tudios cientificos centrados en como diagnosticar a es-
tos pacientes, cuéles son los mecanismos fisiopatold-
gicos que pueden subyacer a estos trastornos y cuales
pueden ser los mejores tratamientos.... Todo ello ha
ayudado a visibilizar hoy en dia este tema. El hecho de
estar hoy aqui hablando de distonia funcional es todo
un logro y nos hace ver cdmo han cambiado las cosas
en nuestro pais en los ultimos afios.

La distonia funcional no deja de ser un tipo de tras-
torno del movimiento funcional, que en las consultas
especificas de trastornos del movimiento suponen en
su conjunto, si unimos pacientes con distonia, con
temblor, con parkinsonismo funcional, hasta un 18%
de nuestros pacientes. Son trastornos que estan en
la interseccion entre la neurologia y la psiquiatria.
Es una forma menos reconocida, por lo que hemos ex-
plicado del efecto del péndulo, que puede llegar a ser
muy discapacitante, pero que es una fuente de disca-
pacidad potencialmente mejorable en personas de
edad laboral. Eso no quiere decir que todo el mundo
mejore. Hay pacientes que son muy graves, pero el
potencial siempre existe.

Para nosotros supone un reto porque ya la distonia, en
general, es dificil. Es un diagnéstico muy clinico que
necesita pericia. Dentro de la distonia, identificar la
distonia funcional es un reto para los neurélogos.

¢ Como se diagnostica?

Los neurdlogos en consulta tenemos el papel de de-
tectives, nos fijlamos en todo. La distonia se describe
como contracciones musculares que resultan en posi-
ciones anémalas, de “retorcimiento” y con movimientos
repetitivos porque, a veces, puede dar mucho temblor.
Esto es un término descriptivo, no te dice cual es la
causa de los sintomas y para ello nos vamos a ayudar
mucho de la historia clinica y de detalles en el examen
fisico, para intentar clasificarla lo mejor posible y poder
ofrecer el mejor tratamiento.

Hemos dicho que hay distonias farmacoldgicas que
tienen sus caracteristicas particulares, pues el pacien-
te ha tomado una medicacion previamente que poten-
cialmente puede producir distonia; suele afectar a la
cara y cuello, sobre todo causando retrocolis... Hay




distonias de causa estructural en las que podemos
ver mediante la resonancia una lesion subyacente y
que suelen afectar, por ejemplo, después de un ictus,
a un hemicuerpo. Las hay genéticas, sobre todo méas
en nifios. La mayoria son idiopaticas, sobre todo las
que vemos en el adulto, la mayoria de las distonias
cervicales o del escribiente. En ellas, a pesar de hacer
todos los estudios no tenemos un gen determinado o
una causa determinada. Y tenemos la distonia funcio-
nal como una causa mas.

En los ultimos afios, mirando las paginas web de aso-
ciaciones de pacientes de distonia, 0 de organismos
que se dedican especialmente a esta enfermedad,
vemos que tienen una seccion dedicada a la distonia
funcional, lo que traduce que las cosas en relacion a
este tipo de distonia van avanzando.

M Caracteristicas de la distonia funcional

No hay ningun dato que sea patognoménico de una
distonia funcional, sino que hay caracteristicas que
nos hacen pensar mas en ella, pero ninguna por si sola
es diagndstico de distonia funcional.

+ Suele afectar méas a mujeres que a hombres y la
edad media esta entre los 30-50 afios.

« Suelen tener un inicio muy brusco; es verdad, que
hay otras distonias que son muy raras que pueden
ser bruscas, pero suelen ser debidas a lesiones
estructurales que vemos en la resonancia, y en la
distonia funcional la resonancia es normal; pueden
aparecer después de un traumatismo o de un
precipitante fisico que puede ser leve, no tiene
que ser una fractura, puede ser un esguince de un
pie que no da mas problema pero el paciente desa-
rrolla rapidamente la distonia.

« Es verdad que suelen tener, 0 es mas frecuente,
que haya un bagaje emocional previo con antece-
dente de depresion, ansiedad, de eventos dificiles
(que todos en algun momento hemos podido tener)
pero, es verdad, que estos antecedentes parecen
estar sobrerepresentados.

« El alcance hasta la severidad es muy rapida. El
punto en el que alcanzan el maximo es muy rapido,
y €S0 es muy raro para otros tipos de distonia.

« También es raro para otros tipos de distonias que
haya remisiones espontaneas o recurrencias
inesperadas.

+ El dolor es en muchos casos el sintoma predomi-
nante. En el resto de distonias puede ocurrir el do-
lor, sobre todo en la cervical, pero es raro que sea el
sintoma que domina el cuadro clinico. Eso, a veces,
también, nos hace pensar en la distonia funcional.

+ No suelen tener un truco sensitivo.

« Pueden tener respuestas atipicas a la toxina bo-
tulinica. Pueden no responder, o pueden tener una
respuesta muy rapida, mas parecida a una respues-
ta placebo.

+ Enalgunos casos hay otros trastornos neurolégi-
cos funcionales asociados.

« En estudios que han comparado directamente la
distonia funcional con el resto de distonias, se ha
visto que es mas probable que el paciente esté en
desempleo, que esté solicitando discapacidad; y
en nifios es mas probable que haya ausencia es-
colar que con otros tipos de distonia.

M Forma de diagnosticarla

¢ Como la diagnosticamos? Por el examen fisico. Este
es un paciente (se muestra foto) que tiene un latero-
collis, pero es un laterocollis fijo, irreductible, eso no
se suele ver en el resto de las distonias. Las distonias
cervicales, aunque tengan una tendencia siempre par-
ticular hacia un lado, suelen ser moviles.

Las distonias cervicales funcionales pueden ser
cambiantes. En el resto de las distonias, uno puede
tener dias mejores o peores, pero el patron distonico
siempre se mantiene. En las distonias funcionales se
pueden ver cambios de patrones muy bruscos; puede
que el paciente venga con un torticolis a la izquierda,
y, a lo mejor, en otra consulta venga con uno a la de-

recha, o que cambie el patrén y vengan con un latero-
colis, 0 que se pueda interferir con el temblor que pre-
senta mediante maniobras que mantienen la atencion
fuera del sintoma. Todas esas son caracteristicas que
nos ayudan a diagnosticarla.

En extremidades superiores, puede afectar a toda la
extremidad, pero tipicamente respeta el dedo indice y
el dedo pulgar. No siempre es asi, 0s muestro una dis-
tonia funcional fija, también, pero que tiene una flexién
del carpo con hiperextensién de las metacarpofalangi-
cas. Asocia alodinia de forma que el dolor que tiene en
la mano es tan intenso que solo rozando, el paciente
lo pasa fatal.

Estas distonias pueden llegar a ser muy graves. Hay
casos de pacientes con una distonia funcional con cie-
rre del pufio que hay que sedar en quiréfano cada mes
y medio 0 dos meses porque las ufias van creciendo y
se clavaban en la palma, facilitando infecciones, por-
que no hay manera de poder abrirles la mano de otra
forma.

Hay pacientes reportados que por el dolor insoporta-
ble que padecen han sido amputados. Esto no esta
recomendado, porque en muchas ocasiones desarro-
llan la distonia en el miembro contralateral. Tener una
distonia funcional no quiere decir que los pacientes
puedan ser muy muy complicados y graves.

Sabéis que la toxina botulinica, por la forma de fun-
cionar que tiene, tarda unos dias en empezar a hacer
efecto; en las distonias funcionales puede haber una
respuesta espectacular e inmediata que ocurre nada
mas pincharle. Esas son respuestas que llamamos
placebo. El placebo es un mecanismo muy potente
del cerebro, del cual deberiamos entender y aprender
mucho mas, para utilizarlo de la manera mas correcta
en favor del paciente.

En extremidades infe-
riores, la distonia sue-
le ocasionar una flexién
plantar con inversién
del pie después de un
traumatismo menor. Al
igual que las otras sue-
le asociar muchisimo
dolor y en ocasiones
los pacientes estan
diagnosticados de un
sindrome de dolor re-
gional complejo. Hay
mucho debate, sobre si

ansdisciplinar, con
ordaje holistico
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el dolor es también funcional o no; pero existe y es uno
de los fenotipos mas caracteristicos.

Cuando la distonia funcional afecta a la regién cra-
neo-facial, ésta se diferencia de otros problemas o
de otras distonias porque presentan espasmos muy
mantenidos, muy tonicos, a veces, con el angulo del
labio hacia abajo y mucha contraccion del platisma
que eso, rara vez, ocurre en otros tipos de distonia. A
veces, a la hora de diagnosticar, a los neurdlogos, nos
ayudan cosas muy sutiles por ejemplo la posicion de
las cejas. Si es una distonia facial funcional, la ceja del
lado afecto de la cara esta descendida respecto a la
contralateral y la lengua puede desviarse hacia el lado
afecto. En otras alteraciones de la cara, por ejemplo,
en el espasmo hemifacial, la ceja del lado afecto suele
estar mas arriba que la contralateral.

También hay disfonias mas funcionales, pero como
hemos dicho, ninguna caracteristica aislada por si sola
es especifica de la distonia funcional. Te hacen pensar
en esa posibilidad la existencia de un habla mas su-
surrante o que tenga dos tonos, que no tenga temblor
de voz asociado, la presencia de sensacion de “globo
faringeo” (sensacion de presion en la garganta) y la
fonacion puede ser practicamente normal en activida-
des mas automaticas durante la conversacion en la
consulta, o si cantan.

Si diagnosticar la distonia en general es dificil, diag-
nosticar una distonia funcional es muy complejo,
y aun mas cuando hay un solapamiento entre ambas,
que también lo vemos. El solapamiento funcional no
es algo especifico de la distonia. Podemos verlo en
practicamente todas las enfermedades neuroldgicas.
Tenemos pacientes con enfermedad de Parkinson
que, ademas de su Parkinson, pueden presentar un
temblor funcional. De manera similar, por ejemplo,
hay pacientes
que han tenido
una distonia
secundaria  a
un farmaco (por
ejemplo, después
de algin antiemé-
tico y que, al retirar
el farmaco y poner
anticolinérgicos  tien-
de a solucionarse) pero
que después de esa dis-
tonia han desarrollado una
distonia funcional que es la
que perdura en el tiempo y la
que les hace la vida muy com-




plicada. Es importante diagnosticar el solapamiento
funcional y diferenciar los tipos de distonia, porque el
abordaje puede diferir.

¢, Cuales son los mecanismos subyacentes?

Con el simbolo que os he puesto en la diapositiva os

hacéis una idea (¢,?). No sabemos la causa de la dis-
tonia funcional porque seguramente no hay una cau-
sa Unica para la distonia funcional, igual que no hay
una causa unica para la mayoria de las enfermedades.

Os muestro este dibujo (iceberg), que es el que utilizo
yo para intentar explicar a los pacientes los factores
que pueden facilitar este tipo de trastornos. Lo que
vemos, la parte de arriba, es el trastorno neurolégico
funcional (en este caso la distonia funcional). Pero lo
que vemos no deja de ser el pico, seguramente hay
muchos factores a diversos niveles que facilitan que
un cerebro, a priori sano, tenga esta falta de control
de movimiento o utilice programas motores que no son
correctos.

Dentro de esos factores, hay factores predisponen-
tes que pueden ser, mas fisicos o biolégicos, por
ejemplo, ser mujer, tener enfermedades neurolégicas
previas, tener hiperlaxitud (esta caracteristica parece
estar sobrerrepresentada en pacientes con trastornos
neuroldgicos funcionales, no sabemos por qué, pero
hay estudios de investigacion intentando entender
mas su papel), etc. Existen factores méas psicolégicos
como el tipo de personalidad (no es que una perso-
nalidad concreta produzca la distonia funcional, pero
hay ciertos rasgos de personalidad que seguramente

FACTORES
PREDISPONENTES

facilitan que en un momento dado estos sintomas apa-
rezcan), la alexitimia (o dificultad para el reconocimien-
to de emociones). Y factores mas psicosociales: el
antecedente de negligencia emocional, sobre todo, en
la infancia, un soporte social inadecuado, las actitudes
que tenemos en la familia acerca de cualquier enfer-
medad, etc.

Hay factores precipitantes que estan cerca del ini-
cio del problema y que no es que sean la causa, pero
ayudan a “dispararlo”. Entre ellos, hay factores mas fi-
sicos, como un pequefio traumatismo (por ejemplo, un
pequefo esguince), cirugias, infecciones, farmacos...
¢.Son estos la causa? No. Son uno de los factores
que, en conjunto con otros muchos, puede ayudar a
precipitar el sintoma. Hay factores mas emocionales,
por ejemplo, el fallecimiento de un familiar, una crisis
de ansiedad, etc. En la mayoria de las ocasiones son
una combinacion de ambos porque ¢qué experiencia
fisica no tiene un acompafiamiento emocional? o qué
experiencia emocional no tiene un acompafiamien-
to fisico? Un accidente de trafico es un evento fisico
muy importante; pero os podéis imaginar el acompa-
fiamiento emocional que tienen ese tipo de eventos.

Por dltimo, estan los factores perpetuadores de los
sintomas. Una vez que el trastorno se ha iniciado,
¢qué facilita que los sintomas se perpetien? A veces,
la fatiga, el dolor crénico o los problemas mas a nivel
animico, la presencia o0 no de litigios no ayudan en el
contexto.

No sabemos la causa final de la distonia funcional pero
seguramente estos factores, en conjunto, interaccio-

* Fatiga, dolor crénico, depresion,
ansiedad, litigios.
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BoMghkost sedo  enfarmegades
newralagicas previas, hiperlagitad
Psicolagicos: personalidad, ansiedad,
depresian, alexitimie

Psicosocinles: negligencia emocional,
soporte social mnadecuado, actitud

Mecanismos Subyacentes
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nan y facilitan que el cerebro se active de una manera
errdnea, sin estar “roto”. Existen estudios de neuroima-
gen funcional donde se observan que el cerebro de
un paciente con distonia funcional se activa de forma
diferente a cdbmo se activa el cerebro en sujetos sanos
0 en otros tipos de distonia.

Por ejemplo, en este estudio se comparan pacientes
con distonia funcional y sujetos sanos (2). Lo que
observaron es que las areas mas a nivel emocional,
como puede ser el cingulo, o areas que estan muy im-
plicadas en el sentido de la agencia, que es un nom-
bre muy raro, pero son unos circuitos del cerebro que
nos hacen conscientes de que somos responsables de
nuestros movimientos voluntarios, estan hipoactivados
y, ademas, se relacionan mal, se comunican mal con
las areas motoras.

En este otro estudio (3) se comparan pacientes con
una distonia funcional, con pacientes que presentan
una distonia genética DYT1. Lo que se observa es que
el patron de activacion en SPECT cerebral es diferen-
te entre ambos grupos. Los datos muestran cémo los
pacientes con distonia DYT1 activan sobre todo areas
premotoras, areas motoras y areas parietales cortica-
les que en reposo y en movimiento y no activan (tie-
nen un hipometabolismo) de zonas mas subcorticales
como son el cerebelo o, incluso, los ganglios de la
base. En la distonia funcional el patrén de activacion
es diferente: presentan hipermetabolismo de las zonas
del cerebelo, de los ganglios de la base, seguramente
relacionados con los mecanismos de control atencio-
nal. Es probable que por ello la fisioterapia en la disto-
nia funcional ayude desviando la atencion del sintoma.

¢ Cual es el tratamiento?

No existe un tratamiento Unico, una pastilla, un fisio-
terapeuta o un psicélogo que vaya a quitar este pro-
blema, lo que se hace es un acompafiamiento del pa-
ciente. Y un paso inicial sin el cual es dificil empezar el
tratamiento es que el paciente entienda lo que le esta
pasando (4). Esto en cualquier enfermedad es impor-
tante. Entender lo que le esta pasando a uno es impor-
tante para abordarlo de la mejor manera, sin miedo, sin
incertidumbre. Pero, especialmente en la distonia fun-
cional y los trastornos funcionales es muy importante.
Entender el diagnostico, dar sentido a lo que le pasa
a uno, reducir incertidumbre puede ser en si mismo
terapéutico en los casos leves, que no llevan mucho
tiempo de evolucion. Es posible que todo ello ayude a
reducir la hipervigilancia y no me preguntéis por qué,
pero hay cerebros que con ello se reajustan y no ne-
cesitan mas intervenciones con psicélogo, psiquiatra

o fisioterapia. Esto ocurre en una proporcion pequefa
de los casos, en la mayoria se necesita un abordaje
transdisciplinar.

Hay recursos para poder leer sobre estos trastornos
(FND Guide. web: https://neurosymptoms.org/en/) y si
os fijais al desplegar la parte “Tratamiento”, lo primera
que aparece es “Entendiendo el diagndstico”.

Se recomienda un abordaje holistico, individualiza-
do para cada paciente, porque no existen dos pacien-
tes iguales. Se recomienda realizar educacion sobre el
problema, trabajar el estigma, igual que en cualquier
otro problema neuroldgico, abordar los factores emo-
cionales y los factores fisicos. Habra pacientes que
necesiten un abordaje mas intenso y precoz a nivel de
salud mental, y sin ese trabajo no seréa posible realizar
otro a nivel fisico. A veces con ese abordaje sera sufi-
ciente. En cambio, habra pacientes en los que tenga-
mos que comenzar con un abordaje mas fisico. Cada
abordaje tiene que estar adaptado a cada paciente.

En cuanto a la rehabilitacion fisica, desde el afio 2015
disponemos de recomendaciones publicadas para fi-
sioterapias, terapeutas ocupacionales y logopedas,
para trabajar especificamente con estos trastornos.
Si leéis los articulos veréis que hay recomendaciones
especificas para la distonia funcional, que no vamos a
entrar en ello por cuestiones de tiempo.

En cuanto a abordaje psicolégico, es importante
resaltar que no hay ninguno que sea mejor que otro,
depende del paciente. Quizas, existe mas evidencia y
experiencia con la terapia cognitivo-conductual, pero
no todos los pacientes encajan bien en este tipo de
terapia. Os muestro un estudio (5) que se realiz6 con
pacientes con distonia funcional y en el que se dividi6
a los pacientes en dos grupos. Un grupo recibié toxina
botulinica y realiz6 sesiones de psicoterapia semanal
durante 12 semanas y otro grupo en los que se infiltr6
placebo, y también realizaron el mismo abordaje des-
de psicoterapia. Lo que se observé al final del estudio
es que ambos grupos mejoraban de manera similar
(seguramente por todo el trabajo a nivel psicoterapéu-
tico que se habia realizado més que por la infiltracién,

! ! La fisioterapia en la
distonia funcional puede
ayudar desviando
la atencion del
sinfoma.”




0 no, de toxina botulinica). Eso no quiere decir que no
haya que usar toxina botulinica en el 100% de los ca-
sos; hay que realizar todo con sentido comun, pues,
a lo mejor, en casos muy seleccionados puede ser de
ayuda. En casos graves a veces ser recomienda valo-
rar realizar sedaciones terapéuticas. Son casos muy
seleccionados, en el procedimiento se duerme al pa-
ciente para ver, primero si ha desarrollado contracturas
porque como pueden ser distonias muy fijas, a veces
se desarrollan retracciones tendinosas que persisten a
pesar de relajar completamente al paciente. También
se puede utilizar este procedimiento con un objetivo
mas terapéutico, donde se dan indicaciones al pacien-
te en la fase de despertar para intentar relajar las ex-
tremidades o el cuello, ayudado por los terapeutas.

Conclusiones

La distonia funcional existe y seguramente esta infra-
diagnosticada. Es una fuente tratable de discapacidad,
pero puede llegar a ser muy compleja y complicada
en algunos pacientes. Es necesario un abordaje trans-
disciplinar, individualizado; y en nuestro pais necesi-
tamos mas formacion y apoyo para poder realizar
abordajes coordinados desde salud mental, neuro-
logia y rehabilitacion.

Queria agradeceros que me hayais escuchado y que-
ria agradecer a ALDE, de nuevo, la invitacion.

Ponencia impartida en la XXVII
Jornada sobre Distonia Muscular.
Madrid, 2 diciembre 2023
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Introduccion
' s presentaré una sintesis muy informal sobre lo

que se esta trabajando e investigando actual-
mente en distonia.

Hablaremos de las nuevas clasificaciones, nomencla-
tura de las formas hereditarias, nuevos criterios diag-
ndsticos en distonia focal, aspectos clinicos, sobre
todo de los sintomas no motores, aspecto interesante
a tener en cuenta, avances en el conocimiento de las
causas, fisiopatologia, y por ultimo de terapias, que
ya 0s adelanto es un area en la que no se han hecho
grandes avances.

Clasificacion de la distonia

Esta es la clasificacion mas reciente de distonia (1).
En cuarenta afos desde que empeceé la residencia,
la clasificacion de distonia ha sido modificada en va-
rias ocasiones, adaptada y ampliada en paralelo a los
avances en el conocimiento de la clinica, de la biologia
molecular y su fisiopatologia.

Esta nueva clasificacion es interesante. Algunos as-
pectos han cambiado respecto a las previas, como
por ejemplo, la clasificacion por edad de inicio, que
implicitamente te sefiala el prondstico y la causa. En
estos afios, y desde el 2016, se ha intentado, mejorar
la clasificacion y nomenclatura de las formas heredi-
tarias, a medida que se han ido describiendo nue-
vas mutaciones causantes de distonia. En general,
se utiliza el prefijo que mejor define el trastorno del

movimiento, DYT en el caso de la distonia, PARK en
el caso del Parkinson, seguido del gen causal. Si se
presentan dos trastornos del movimiento, se asignan
ambos prefijos.

Para que una mutacion pueda ser incluida en la nueva
clasificacion se requiere un nivel de evidencia clara,
ya que hay variantes que no son patogénicas o no
son, digamos, la causa de la enfermedad. Anualmen-
te o bianualmente se van introduciendo nuevos genes
que se han encontrado mutados.

Las clasificaciones armonizadas, especificas y am-
pliamente utilizadas internacionalmente proporcionan
la base para la futura investigacion sistematica de la
distonia., asi como para un asesoramiento y enfoques
de tratamiento mas personalizados para los pacientes

Avances en el diagnostico

¢ Qué mas se ha hecho para realizar un mejor diagnés-
tico? Parece que el diagnostico tenga que ser facil,
pero, a veces, es muy dificil de diferenciar de otras en-
fermedades. La Movement Disorders Society que es la
sociedad mas importante focalizada en los trastornos
del movimiento, entre ellos la distonia, ha publicado re-
cientemente diagnosticos o criterios diagndsticos para
la distonia cervical y también para el blefaroespasmo.

M Mapa de viaje del paciente

Las personas con distonia, a veces, se ven abocadas
a vivir una odisea hasta ser diagnosticadas y tratadas.
El afio pasado se publico el primer mapa de experien-
cia del paciente con distonia, mas concretamente,
con distonia cervical. ; Qué quiere decir un mapa de
experiencia 0 un mapa del viaje? Es la descripcion
desde que el paciente o la persona que tiene una pato-
logia “X” inicia sintomas hasta que esa persona recibe
un tratamiento (2).

Ese estudio se ha hecho con personas con distonia
cervical de varios paises (Inglaterra, Francia, Alema-
nia...) que explican qué ha pasado a lo largo de ese
tiempo. Llama la atencion, por ejemplo, que cuando
empiezan los primeros sintomas y van al médico de




familia, este les prescribe muchos relajantes muscula-
res, analgésicos para el dolor y les envia a diferentes
especialistas de tal manera que el 50% de todos los
pacientes a los que se les pregunté habian realizado
mas de 5 consultas a diferentes especialistas. Des-
pués de llegar al neurdlogo, quizas el neurdlogo lo en-
via al neurdlogo experto en trastornos del movimiento y
este lo envia al neurélogo que pone toxina, por ejemplo,
en el caso de distonia cervical.

Otra de las quejas es que el diagnostico de distonia no
se acompafia de la explicacién: del prondstico, ni qué
posibilidades terapéuticas hay; inicia un tratamiento con
toxina botulinica, y quizas no tiene una idea exacta de
cual va a ser la respuesta, de cuanto tiempo durara. Se
les aconseja fisioterapia, pero la mayoria, el 50%, dicen
que se tienen que espabilar por si solos a buscar fisiote-
rapia o logoterapia. Hay una serie de problemas en este
viaje hasta encontrar la solucion que es bueno poderlo
definir bien para que tanto los médicos de familia, los
neurélogos, los diferentes especialistas y los politicos
sanitarios involucrados, se den cuenta de la problemati-
ca y busquen una solucion. Por tanto, yo creo, que esto
sin ser muy sofisticado es interesante.

M Sintomas no motores

Un aspecto clinico que ha sido bien estudiado en los
ultimos afios son los sintomas no motores, y en esto
nosotros, hemos contribuido un poco con un estudio en
distonia laringea. Las personas con distonia, incluida
la distonia primaria, presentan sintomas no motores.
Hay controversia en si estos sintomas forman parte de
la enfermedad (primarios) 0 son consecuencia de la
incapacidad que produce la distonia tanto fisica como
socialmente. Los sintomas no motores contribuyen
a la morbilidad de la distonia y afectan a la calidad
de vida. Los sintomas no motores pueden preceder ala
aparicion de los sintomas motores (en analogia a lo que
ocurre en la enfermedad de Parkinson, en la que qui-
zas 20 afios antes, empiezan con sintomas no motores)
y se describen en todo el espectro de la distonia focal
de inicio en la edad adulta. En todos los tipos se han
descrito depresion, ansiedad, dolor, insomnio, sintomas
obsesivo-compulsivos. Los sintomas no motores no se
relacionan con la intensidad o duracion de la distonia'y,
por tanto, podrian formar parte de este complejo, aun-
que sea distonia aislada o primaria del adulto. En algu-
nos estudios se ha observado que la toxina botulinica
0 la cirugia de estimulacion cerebral profunda pueden
tener un efecto beneficioso.

La importancia de su presencia nos indica que en la dis-
tonia hay que planificar un tratamiento o una estrategia
terapéutica mas holistica, mas integral.

M Genética

Actualmente se han descrito muchisimas formas mono-
génicas (causadas por la mutacion de un gen) de disto-
nia, ya sea aislada, combinada o distonias complejas.
Se han descrito genes en otras enfermedades que tie-
nen otros fenotipos, pero que la distonia es importante,
o en otras enfermedades mas del tipo de desarrollo que
también pueden tener distonia.

La Movement Disorders Society publica todos los genes
y mutaciones que se van descubriendo y los fenotipos
que pueden presentarse, lo que ayuda al diagndstico.

¢ Qué pasa en la distonia mas frecuente, que es la que
llamamos aislada de inicio en la edad adulta? ;Se ha
encontrado algun gen? No. Se han hecho estudios de
asociacion con el genoma completo. Se han encontrado
variantes, que, en general, no se han podido replicar en
otros estudios. Eso se ha estudiado, sobre todo, en dis-
tonia cervical y en distonia del musico. No tenemos una
causa genética en este tipo de distonia, que es la mas
frecuente. Y ésto, claro, nos dificulta mucho poder saber
la causa o las vias moleculares que estan alteradas.

En las formas que si se han encontrado alteraciones
monogénicas, se han sefialado toda una serie de altera-
ciones a nivel molecular que en un futuro pueden ayudar
a establecer diferentes tipos de terapias. No vamos a
profundizar en esto, pero os adelanto que hay mucha
investigacion en este campo.

M Fisiopatologia

Se ha intentado profundizar en la patofisiologia de la
enfermedad. Sabemos que los ganglios basales esta-
ban afectados o involucrados en la fisiologia de la en-
fermedad, pero hoy sabemos por modelos animales,
estudios neurofisioldgicos, mapeo de circuitos gené-
ticos virales, electrofisiologia, etcétera, que hay otras
estructuras que también estan implicadas: el cortex, el
cerebelo y el tdlamo. Eso es importante cuando, por
ejemplo, se analiza o se valora actuar en alguno de
estos nucleos, con cirugia funcional. Existe una altera-
cion funcional en red, trabajan en conjunto. Lo que no
sabemos cuél es la estructura més importante y si en
cada tipo de distonia es siempre la misma o va cam-
biando.

Resumiendo: Mientras que el modelo en red propone
que todos los subtipos de distonia surgen de una alte-
racion disfuncional de los ganglios basales, el cerebe-
lo, el tdlamo y la corteza cerebral, la relevancia exacta
de cada componente aun no se ha dilucidado y podria
ser distinta para cada subtipo de distonia.

! !Las terapias con acido
ribonucleico (ARN) podrian
aplicarse en el futuro a
algunas distonias.”

Avances en el tratamiento

M Terapias farmacologicas

Desde un punto de vista terapéutico ha habido algunos
estudios con farmacos, pocos y realmente no muy exi-
tosos. Algunos de ellos dirigidos a neurotransmisores
cerebrales especificos. Por ejemplo, en el déficit de
carboxilasa de aminoacidos aromaticos el uso de ago-
nistas dopaminérgicos, puede ser eficaz

Sigue la investigacion en toxina botulinica, que actua
sobre la acetilcolina. Hay estudios, desde el punto de
vista metodoldgico, de como inyectarla mejor, si la in-
yeccion requiere una guia ecografica o electromiogra-
fica, sobre como llegar a musculos profundos; el lanza-
miento de nuevas toxinas botulinicas, algunas con una
duracion de accidn del efecto méas larga, hasta de seis
meses, ya aprobada en EUA.

En un modelo animal se ha visto que un antagonista de
los receptores muscarinicos colinérgicos puede mejo-
rar los niveles de dopamina; pero esto es a nivel de
investigacion basica, en laboratorio.

En cuanto al glutamato hay un pequefio ensayo clini-
co con perampanel en distonia cervical, pero los re-
sultados no han sido muy alentadores y, ademas, tiene
bastantes efectos secundarios.

Quizas una de las cosas que parece que puede ser
mas prometedora o exitosa: hay una mutacion
que es la ADCY5 donde se ha visto que la ca-
feina mejora aspectos clinicos interesantes como
los ataques nocturnos que pueden sufrir los pa-
cientes. Se necesitan mas estudios a largo plazo
y en un numero mayor de pacientes.

M Nuevas terapias génicas en desarrollo

Existen las terapias basadas en estrategias de
reemplazo de genes, por ejemplo, en el caso
de esta enfermedad tan rara, la deficiencia de
AADC, que mejora algunos aspectos, pero no
cura, evidentemente.
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Terapias de edicion de genes. La posi-
bilidad de editar, de hacer cambios en los
genes, por ejemplo, de actuar sobre muta-
ciones que producen ganancia de funcién, es
decir, que trabajan mas de la cuenta o que ha-
cen una funcién que no les toca. Eso seria, por
ejemplo, en casos de mutacién de una de las dis-
tonias mas frecuentes familiares, que es la TOR1A.

Después, estan las terapias con acido ribonucleico.
Esas terapias, aunque, parezcan futuristas, ya se es-
tan aplicando, de forma experimental, en enfermeda-
des como la enfermedad de Parkinson, de Huntington
o en atrofia muscular, y esperemos que lleguen a algu-
nas distonias.

Por tanto, es algo que nos puede deparar el futuro.
Hay muchos interrogantes y, sobre todo, se aplicarian
en las distonias de las cuales conocemos el gen.

M Terapias quirurgicas

La estimulacién cerebral profunda del globo palido
interno (GPi) produce mejorias que han sido bien
establecidas en las personas con distonia generaliza-
da o distonia segmentaria con afectacion cervical, de
diferentes etiologias.

Con esta intervencién puede haber mejorias de hasta
un 65% y hay evidencia que a mayor severidad y menor
edad al momento de la cirugia, mejor es la respuesta.

En estos momentos la investigacion esta centrada en
otros nucleos a estimular, como por ejemplo el nucleo
subtalamico. Aqui os muestro un estudio sobre el sin-
drome de Meige (afectacién ocular y oromandibular) en
el que podemos observar que hay mejorias en las di-
versas escalas, de hasta tres afios, actuando sobre el
nucleo subtaldmico (3).

De hecho, ahora se esté llevando a cabo un estudio,
aprobado en 2023, muy interesante porque es
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aleatorizado y doble ciego, (el cirujano, no, pero si los
evaluadores y el paciente) para valorar la respuesta de
la estimulacion palidal comparada con la subtalamica (4).

Se estan investigando otros nucleos para mejorar la res-
puesta sobre la distonia craneal o de la estabilidad, que
en el caso de la estimulacion cerebral de los nucleos pa-
lido o subtalamo, es menor que en las extremidades. Un
nucleo posible seria el nicleo pedunculopontino. En
este estudio, haciendo cirugia de ambos nucleos, palido
y pedunculopontino, hay una mejoria clara, aunque solo
en tres pacientes y ademas es un estudio abierto (5).

Seguro que también conocéis los Ultrasonidos foca-
lizados de alta intensidad guiados por Resonancia
Magnética (HIFUg MRI) que no requiere abertura cra-
neal. Son efectivos sobre todo para el temblor esencial
o el temblor de la enfermedad de Parkinson. Los pacien-
tes que se intervienen presentan ya durante el proceso
y a las pocas horas una gran mejoria. Para el temblor
ha sido aprobado tanto por la FDA como por la Agencia
Europea.

Conclusiones

Se estan realizando esfuerzos continuos para per-
feccionar la clasificacién clinica y genética actual
de la distonia.

Los sintomas no motores de la distonia tienen un
impacto importante en la calidad de vida de los
pacientes y hay que considerarlos en el momento
del tratamiento.

Hay un gran avance en el conocimiento de muta-
ciones causantes de distonia aislada, combinada
y compleja. Esto nos ayuda a definir las alteracio-
nes patofisiologicas y a nivel molecular de las di-
ferentes distonias.

Se ha definido y se ha profundizado en el mode-
lo en red en la patofisiologia de la distonia. La
afectacion de esta red cerebelo, corteza cerebral,
ganglios basales y talamo quizés nos ayudara a
definir mejor como hemos de actuar en la cirugia
funcional.

Persiste la busqueda de nuevas dianas y modali-
dades quirurgicas y de terapias mas eficaces, mas
especificas y mejor toleradas.

Muchas gracias.

Desde hace algunos afios, sobre todo, investigadores
asiaticos en pacientes con distonia del brazo, distonia
focal y calambre del escribiente o distonia del musico,
habian realizado con éxito, algunas series de talamo-
tomia unilateral o estimulaciéon cerebral profunda
unilateral, localizada en el lado cerebral contrario (con-
tralateral) a la distonia.

Recientemente se ha publicado este estudio, de pocos
pacientes, 10 6 12, donde puede verse que durante 12
meses (no sabemos qué pasa a la larga) hay una me-
joria tanto en escalas de espasmo del escribiente como
escalas que intentan valorar la afectacion de la distonia
del musico y, también, de las actividades de la vida dia-
ria; pero no todos los pacientes responden igual. En ge-
neral, todos mejoran, pero después algunos empeoran
de nuevo, mientras otros se mantienen, y esto pasa en
las diferentes evaluaciones. Estos resultados, alentado-
res, han generado que en Australia se haya aprobado
un proyecto de ensayo clinico abierto y con un numero
amplio de sujetos con distonia con esta modalidad te-
rapéutica (7).
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uy buenos dias a todos. Me gustaria en pri-
mer lugar agradecer a ALDE la invitacién, asi
como agradecer que contéis con nosotros, los
neurdlogos, en este tipo de foros, para acercar nues-
tras discusiones y puntos de vista a los pacientes.

Introduccion

La intencion de la charla es hacer una breve revision
del sindrome de Meige; de qué hablamos cuando ha-
blamos de sindrome de Meige y como lo diagnostica-
mos, abordamos y tratamos actualmente.

Definicion

Si hablamos de sindrome de Meige tenemos que
empezar hablando de quién era Henri Meige (1886—
1940). Meige era un neurdlogo francés, nacido en
1866, y formado bajo la tutela de Charcot (el “padre”
de la neurologia clinica moderna) en el siglo XIX en la
Clinica de La Salpetriére en Paris.

Algunas de las investigaciones de Meige trataron so-
bre temas tan diversos como la acromegalia, los tics
o las lesiones del nervio periférico durante la Primera
Guerra Mundial. El eponimo del sindrome que hoy nos
concierne se debe a un articulo que publico en 1910,
en el que describia una serie de pacientes que pre-
sentaban un espasmo de los parpados, es decir, un
blefaroespasmo, asociado con otros espasmos mus-
culares que afectaban a otras zonas craneales, esto
es, de musculos faciales, linguales o mandibulares. En
algunos de estos pacientes, los espasmos les llevaban
incluso a una situacion de ceguera funcional.

DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTOS ACTUALES

‘;E Hospital Universitario
sanmen 12 de Octubre

Hoy en dia seguimos hablando de sindrome de Meige
¢,0 no? Pues no es tan facil, ni lo ha sido a lo largo del
tiempo. La tradiciéon anglosajona incluso reclama que
la primera descripcion de este sindrome la hizo Horatio
Wood en Filadelfia a finales del siglo XIX. Y seria mu-
cho después, a finales de los afios 70 del siglo pasado,
a través de personajes como el neurélogo inglés David
Marsden, durante el redescubrimiento de las distonias,
cuando se retomaria lo descrito por Meige y se le atribui-
ria organicidad, lo que nosotros entendemos como en-
tidad neuroldgica, actualmente. Sin embargo, en aquel
momento, la entidad se rebautizo transitoriamente como
sindrome de Brueghel, en honor al cuadro del pintor
flamenco del siglo XV,
Peter Brueghel el Vie-
jo (Figura 1). Se des-
cribié que el retratado,
aunque ha pasado a
la historia como una
persona bostezando,
podia sufrir del sindro-
me (1).

Figura 1.

“De Gaper”. Pieter Brueghel el
Vigjo, ¢.1560. Musées Royaux des
Beaux—Arts, Bruselas.

Diagnéstico

Ala hora de clasificar las distonias, los neurdlogos nos
basamos en el consenso de 2013 de la Sociedad In-
ternacional de Trastornos del Movimiento (2), en el que
se establece una clasificacion en dos ejes, en la que el
eje | lo forma la simple descripcion clinica. En ese eje,
lo que llamamos sindrome de Meige encajaria como
una distonia aislada, focal o segmentaria, de inicio en
la edad adulta.

En el eje Il se habla de la etiologia, es decir, de cuanto
hemos conseguido identificar la causa de la entidad. En
general, en la medicina, la causalidad es cada vez mas
compleja. En resumen, en muchas de estas entidades




hay muchos genes interactuando, hay cierta predispo-
sicion, pero hay muchas otras cosas que dirigen esa
multicausalidad, y cuando estamos en esos casos en
los que todavia no somos capaces de entender toda
esa multicausalidad, llamamos a las entidades idiopa-
ticas, como en el caso del sindrome de Meige.

Volviendo a las clasificaciones, la variedad terminolégi-
ca a la que haciamos referencia antes repercute en las
busquedas bibliograficas o en la investigacion al res-
pecto, con términos tan diversos como una distonia
craneocervical o un blefaroespasmo plus.

Pasando a la descripcidn clinica, hablariamos de una
distonia focal, de inicio en el adulto, en que lo protago-
nista son las contracciones excesivas del musculo or-
bicular de los ojos y, en algunos casos, de los muscu-
los faciales adyacentes. Si revisamos la presentacion
clinica del blefaroespasmo, como se recoge incluso en
sus criterios diagndsticos, vemos que el 50% de los ca-
sos se extiende a musculos contiguos, a musculatura
contigua de la cara y que cuando esto ocurre, lo hace
en los primeros cinco afos.

Las cifras de prevalencia son muy variables, pero sue-
len estar en torno a 30 pacientes por millén de ha-
bitantes. Existe también una variabilidad geografica,
como en tantas enfermedades, hasta el punto de un
articulo irlandés que habla de que incluso la exposicion
al sol podria jugar un cierto papel (3). Siempre es dificil
distinguir si hay una causalidad o una asociacion rela-
cionada con la molestia que aparece en la enfermedad
con el sol y con el parpadeo excesivo con el mismo.

Sabemos que esta entidad se presenta mas en muje-
res (proporcion 2 a 1 respecto a los hombres), como
también ocurre con las distonias del grupo que llama-
mos focales, idiopaticas; y sabemos que la edad me-
dia de inicio esta en torno a los 56 afios (4).

Los sintomas son, muchas veces, muy inespecificos
al principio, como un aumento del parpadeo (50% de
los casos), molestias oculares mas o menos inespe-
cificas (40%), fotofobia, molestia con la luz (35%) o
sintomas de ojo seco (10%) (5), lo que acarrea diag-
nosticos iniciales erréneos o retrasos en el mismo.

Si tomaramos el blefaroespasmo como punto de par-
tida, ya hemos visto que en la mitad de los casos los
movimientos se extienden a otros masculos en los pri-
meros cinco afios. Cuando lo hacen, lo hacen mas fre-
cuentemente a la region oromandibular, constituyen-
do lo que clasicamente llamamos como sindrome de
Meige. A veces, también se extienden a la musculatura
cervical y de miembros superiores en los casos mas

severos, y en aquellos con mas antecedentes familia-
res (6).

No entraremos en la fisiopatologia de las distonias, en
la que una interaccion muy compleja, como deciamos
antes, entre como estamos hechos, cdmo funciona
nuestro sistema nervioso, con nuestro ambiente, lo
que nos encontramos en la vida, acaba desencade-
nando enfermedades como el sindrome de Meige.
En ellas, tienen un papel preponderante los patrones
motores y la integracion sensitivo-motora de estos, asi
como los ganglios basales, el gran sistema coordina-
dor de todos ellos.

El truco sensitivo aparece en muchas distonias. En el
caso del Meige, se describe que la mitad de los pacien-
tes tienen algun truco sensitivo, es decir, una maniobra
en la que aplicar un estimulo, sobre todo tactil, en la
region afectada alivia la distonia.

En muchas distonias, como en el caso del Meige, sue-
le existir una variabilidad diurna por la que muchos
pacientes notan, sobre todo, un beneficio matutino. Y
algo de lo que se ha hablado en otras ponencias de
este ciclo, como es la frontera artificial entre los facto-
res “fisicos” y los “emocionales”, o entre la neurologia
y la psiquiatria, y de como los factores estresantes por
supuesto influyen en estas entidades. Se habla de que
casi tres de cada cuatro pacientes (72%) cuentan un
factor estresor claro al inicio de la enfermedad (7).

En esta linea, cada vez van cobrando un papel mas
preponderante los lamados sintomas no motores. Es-
tos han sido sintomas “olvidados” tradicionalmente,
incluso en el nombre de nuestra especialidad dentro
de la neurologia, los “trastornos del movimiento”. En
este sindrome, por tanto, existe una serie de manifes-
taciones no motoras (como trastornos animicos en un
35%, trastornos del suefio en un 25%, que determinan
la calidad de vida de los pacientes y el impacto diario
de la enfermedad en la vida de los pacientes (8).

Ya desde las primeras descripciones de finales de los
afios 70y 80 del siglo pasado, se hablaba de casos en
los que habia agregacién familiar. El hecho de que
en uno de cada tres casos hay antecedentes familiares
de cuadros similares (9) habla de una susceptibilidad
genética que no entendemos, aun, completamente. A
nivel clinico, por tanto, no hacemos estudios genéticos
en todos los casos. Los hacemos cuando existen ati-
picidades, como la edad de inicio o la asociacion con
otros trastornos del movimiento, en los que buscamos
causas que si vamos entendiendo ya, sobre todo en
casos monogeénicos, es decir, aquellos en los que sa-
bemos que existe un gen que cuando esta alterado

tiene demasiado peso como para provocar la manifes-
tacion de una enfermedad.

Por ultimo, cuando hacemos la aproximacion clinica
al diagndstico de un sindrome de Meige, siempre hay
que excluir las distonias tardias relacionadas con far-
macos neurolépticos, que pueden causar cuadros de
distonias agudas, habitualmente reversibles, al menos
parcialmente. Y por supuesto, excluir también en algu-
nos pacientes, fundamentalmente en aquellos que pre-
sentan otros trastornos asociados, lesiones concretas
en el circuito cerebral que determina estos trastornos
del movimiento, compuesto sobre todo por ganglios
basales, troncoencéfalo o cerebelo, mediante la histo-
ria clinica y en ocasiones mediante neuroimagen.

Tratamiento

Pasando al ultimo punto, queremos dar una visién del
tratamiento de estos pacientes.

M Tratamiento oral

En cuanto al tratamiento oral, es decir, los farmacos,
considerados como un conjunto, hablariamos de que
su beneficio en el Meige es moderado, y de que sus
efectos secundarios en ocasiones limitan su uso. Ya
en las descripciones iniciales de los afios 80 se decia
que, de entre los farmacos que habitualmente usamos
los neurdlogos, los anticolinérgicos (37%) y el clona-
zepam parecian mejorar a los pacientes. Ya se decia
entonces que el componente palpebral mejoraba méas
que el oromandibular, lo que se fue comprobando en
siguientes estudios con otros farmacos, siempre con
porcentajes de mejoria en torno al 20-30% con farma-
cos como el litio (26%), la tetrabenazina (26%) o la le-
vodopa (16%).

Existen series cortas de pacientes o reportes de casos
que mejoran con otros farmacos como levetiracetam,
aripiprazol, o zolpidem.

M La toxina botulinica

La toxina botulinica, en cambio, es ahora mismo la pri-
mera linea de tratamiento, con un beneficio importan-
te en la mayoria de los pacientes y un mejor perfil de
efectos secundarios. Las primeras aplicaciones des-
critas son las de Alan Scott para el estrabismo en los
afios 80, y desde entonces se habla de alguna mejoria
en el 85-90% de los pacientes, que suele durar una
media de 10 semanas, con dosis medias que varian
entre pacientes, incluso para el mismo paciente. Para
la mayoria de los pacientes, la cantidad de toxina suele
aumentar los primeros cinco afos, probablemente en

relacion con esa difusion o progresion de la distonia en
los primeros cinco afios con tendencia posteriormente
a la estabilizacion.

En general, la toxina botulinica tiene una menor tasa de
efectos secundarios que los farmacos, y éstos son lo-
cales. La toxina botulinica debilita los musculos, y pue-
de debilitarlos de manera indeseada. En ocasiones, se
debilita el musculo elevador del parpado superior, pro-
duciendo ptosis o caida palpebral (5%), mientras que
en otras se produce una diplopia o vision doble (1%)
por difusion de la toxina a los musculos que controlan
los movimientos oculares. Los anticuerpos contra la
toxina botulinica, que en las primeras épocas consti-
tuian una preocupacion por la posibilidad de pérdida
de efecto, son anecdoticos siempre que se respete la
periodicidad de la administracion de la toxina.

Incluso, existe un efecto de la toxina sobre los sinto-
mas no motores como la ansiedad o la depresion, que
determinan en gran medida la calidad de vida de los
pacientes, siendo esa mejoria independiente de la me-
joria motora (10).

M Nuevas y antiguas terapias

Por Ultimo, unas palabras sobre terapias antiguas y
nuevas. Existen diversas técnicas, de cirugia palpebral
como la miectomia, la blefaroplastia o el avance del
elevador, que se desarrollaron para aquellos pacien-
tes que no mejoraban lo suficiente con la toxina. Hoy
tienen un papel residual, considerandose en blefaroes-
pasmos refractarios.

El desarrollo de nuevas terapias se ha centrado en la
neurocirugia para estimulacion cerebral profunda en
diversas dianas como el nucleo pélido interno o el nu-
cleo subtalamico, y otras cirugias como la palidotomia.
Con estas técnicas, la mejoria se cuantifica en torno a
un 60%. Con ellas también existe una mejoria mayor

! !El 50% de los casos
de blefaroespasmo
se extiende a los
musculos contiguos
dentro de los
primeros cinco anos.
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en el componente palpebral con respecto al oroman-
dibular, y las secuelas son las derivadas del propio
procedimiento, y en ocasiones otros trastornos del mo-
vimiento, efectos sobre el animo, o sobre el habla.

Por supuesto existen otras terapias con un papel fun-
damental, en las que no entraré al no ser experto en
ese campo, pero que en el caso del Meige serian la
logopedia, la rehabilitacion, la fisioterapia, y por su-
puesto el ejercicio fisico.

Conclusiones

Lo que llamamos hoy sindrome de Meige es una dis-
tonia que afecta a la regidn craneal y que puede llegar
a ser incapacitante, fundamentalmente por el trastorno
visual que acarrea

Habitualmente, es mas frecuente en mujeres que en
hombres y suele iniciarse en la década de los 50.

El pilar del tratamiento médico hoy en dia es la toxina
botulinica, aunque existen otras opciones en casos re-
fractarios.

Como epilogo, si antes hemos abierto con un pintor
flamenco del siglo XVI, cerraremos con uno italiano del
mismo siglo (Figura 2) en el que se ha dicho que apa-
rece retratado un hombre joven con un sindrome de
Meige, lo que, como hemos visto, seria atipico, por lo
que el diagnéstico queda a vuestro criterio.

Muchas gracias.

o 3 -
o€ =

S A0
o S ek _ | seum, Londres.

" - _. Figura 2. Atribuido a
\'‘4 By -~ GiovanniAgostino da
: Lodi, ¢.1500, British Mu-

10.

Garcia-Ruiz PJ, Slawek J, Sitek EJ, Martinez Cas-
trillo JC. Art and dystonia. J Neurol Sci. 2015 Sep
15;356(1-2):49-54.

Albanese A, Bhatia K, Bressman SB, et al. Pheno-
menology and classification of dystonia: a consen-
sus update. Mov Disord. 2013 Jun 15;28(7):863-73.

Molloy A, Williams L, Kimmich O, et al. Sun expo-
sure is an environmental factor for the development
of blepharospasm. J Neurol Neurosurg Psychiatry.
2016 Apr;87(4):420-4.

Pandey S, Sharma S. Meige's syndrome: History,
epidemiology, clinical features, pathogenesis and
treatment. J Neurol Sci. 2017 Jan 15;372:162-170.

Scorr LM, Cho HJ, Kilic-Berkmen G, et al. Clinical
Features and Evolution of Blepharospasm: A Multi-
center International Cohort and Systematic Literatu-
re Review. Dystonia. 2022;1:10359.

Kilic-Berkmen G, Defazio G, Hallett M, et al; Dys-
tonia Coalition Investigators. Diagnosis and classi-
fication of blepharospasm: Recommendations ba-
sed on empirical evidence. J Neurol Sci. 2022 Aug
15;439:120319.

Peckham EL, Lopez G, Shamim EA, et al. Clinical
features of patients with blepharospasm: a report of
240 patients. Eur J Neurol. 2011 Mar;18(3):382-6.

Pandey S, Sharma S. Opus cit.
Peckham EL, Lépez G, Shamim EA, et al. Opus cit.

Zheng H, Wu L, Tian S, Liu M, Zhan Q, Yu X, Xie
Y, Zhong X, Wu W. Effect of botulinum toxin type A
on non-motor symptoms and quality of life in Meige
syndrome. Front Neurol. 2023 Feb 9;14:1115482.

Ponencia impartida en la
XXVII Jornada sobre
Distonia Muscular.
Madrid, 2 diciembre 2023

TRATAR LA DISTONIA

HOL

Academy of Neurology (EAN) celebrado en

Helsinki del 29 de junio al 2 de julio de 2024
se presentaba un estudio de investigacion Dystonia
and women: impact on life satisfaction and psy-
chosocial factors realizado a pacientes con disto-
nia en Espana.
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CON UN ENFOQUE
STICO

H Introduccion

La distonia causa una alteracién significativa en la
calidad de vida, pero no esta claro si los factores psi-
cosociales y de género pueden influir en esto.

H Métodos

Estudio descriptivo transversal basado en un cuestio-
nario online suministrado en dos Unidades de Tras-
tornos del Movimiento y la Asociaciéon Espafiola de
Distonia (Distonia Espafia-ALDE). Se utiliz6 la Esca-
la de Satisfaccion con la Vida (LSS) (que oscila entre
5y 25). Para el analisis estadistico se utilizaron la
prueba U de Mann-Whitney y los coeficientes de co-
rrelacion de Pearson y Spearman.

H Resultados

Se incluyeron 75 mujeres y 44 hombres con diag-
noéstico de distonia focal (40%), segmentaria (48%)
y generalizada (12%). No hubo diferencias en las
puntuaciones de LSS entre géneros (Figura 1). En

el analisis univariado
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129 pacientes: 75 mujeres (promedio 55 + 11) y 44 hombres (promedio 56 + 10)
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hubo asociacion es-
tadisticamente signi-
ficativa entre impac-
to laboral, impacto
social, dependencia,
estigma, dolor, an-

9% o% siedad, ~ depresion,
I I deterioro cognitivo y
trastornos del suefio,
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y una menor puntua-
pratencial para cion en LSS (Figura
P e 2). Las Unicas varian-

Figura 1: Factores demograficos y clinicos presentes antes de la distonia




TRATAMIENTO Mujeres Hombres D I STO N I A

Toxina botulinica combinada con otras terapias 88% 75% A

Toxina botulinica y medicacion oral 36% 38%

Solo toxina botulinica 48% 27% F OCAL D E L M U SI ‘
Medicacion oral 6% 11%

Sin tratamiento 4% 1% EX P E R | E N C |A

Figura 2. Estrategias de trafomiento en nuesfra muestra

Y PROCESO (|
DE RECUPERACION

D. José de Lucia iz,
Misico y Profesor de guitarra de la UNED

0 SOy musico, soy guitarrista, tengo 46 afios
y llevo 23 afios conviviendo con la distonia.
Empecé muy joven, con 23 afios. Cuando tenia

22 afios me llamo Juan Manuel Cafizares, que es uno

tes que permanecieron significativas en las estadisti-
cas multivariadas fueron la depresién (-1,7, IC(95%)
(-3,4)-(-0,009), p0,048) y el estigma (-2, 1C(95%)

(-3,4)- (-0,015), p0,0345). El estigma fue la variable
que mas se asocié con una menor satisfaccion vital,
restando 2 puntos en la LSS.

! ! 1 (total desacuerdo) -» 5 (total acuerdo)

] Puntuaciones (rango 5-25%) 1 2 3 4 5
El estigma

se asocia

en los
pacientes con
distonia con

Mi vida es como quiero que sea e ——— |

Las circunstancias en mi vida son
muy buenas

e ————
hecho cuando el disco se publicd yo ya era incapaz de
tocar nada de lo que habia grabado. La mano izquier-
da estaba igual que la derecha o peor. Era 2009 o por

Estoy satisfecho/a con mi vida T ——_——_—F

He logrado cosas que considero

24

una menor

ahi. Entonces, eso para mi fue el final, se acabo, ni

. I
importantes de los mejores guitarristas del mundo (le acaban de i : ‘
: o e . : ) o mano izquierda ni mano derecha. Ya no habia escapa-
satisfaccion e s dar el Premio Nacional de Musica este afio), para tocar o 1z . P
o I/ | T ) toria posible. Entonces, segui para adelante.
vital con él, imaginaros los nervios, con esa edad te llaman

. Mujeres (n=75)

Hombres (n=44)

Los sintomas no motores y la repercusion biopsico-
social, especialmente el estigma, se asocian con una
menor satisfaccion con la vida en pacientes con dis-
tonia. De ahi la importancia de tratar la distonia con

un enfoque holistico, no buscando Unicamente los
sintomas motores. Acercarse al estigma es necesario

Figura 3. Escala de Safisfaccion con la Vida, diferen-
tes resultados entre mujeres y hombres

! La satisfaccion con la vida
en los pacientes con

distonia no presenta

diferencias entre

para una mayor satisfaccion con la vida. No hubo dife- géneros”
rencias en la LSS entre géneros.
VARIABLE PRESENTE AUSENTE P-VALOR
Impacto laboral 1415 1615 p 0,0220
Impacto social 1444 1815 p 0,0004
Dependencia 1345 1545 p 0,0209
Estigma 1344 1744 p 0,0005
Dolor 1445 1614 p 0,0303
Ansiedad 1344 1615 p 0,0132
Depresion 1344 1645 p 0,0006
Figura 4. Resuliados Deterioro cognitivo 1245 1544 p 0,0008
del andlisis univariado | Trasternos del suefio | 13%5 1614 p 0,0097

para algo asi. Ya en el primer ensayo con Juan Manuel
empecé a notar mi mano derecha, en concreto, rara,
un poquito rara; claro, el panico es tremendo. Estas en
esa situacion en la que estas empezando, eres joven,
te llama alguien que es una figura y en los ensayos
empiezas a notar que no controlas bien tu mano.

Eso cada vez fue a mas, hasta el punto de que ya mi
dedo anular cuando lo pulsaba se quedaba atras y no
volvia a salir. Mi mano dejo de ser funcional para la
guitarra. El resto del dia a dia podia funcionar, pero en
la guitarra, no; y tuve que buscar una via de escape.
Empeceé a tocar con pua. Juan Manuel, buscaba un
bajista; entonces, empecé a tocar el bajo con pua y
me adapté. Digamos que no superé la distonia, pero
encajé el golpe y tiré para adelante. Empecé a tocar el
bajo con pua, con este hombre.

En esa época entré en la banda de mi hermana Malu
tocando la guitarra acustica con la pua, también. Pu-
bliqué un disco en solitario tocando con pua con
la guitarra acustica. Decian que era muy innovador.
iClaro!, la innovacion no era porque yo fuera innovador
era porque no quedaba otra que tocar con la pua.

Pero cuando estaba terminando de grabar el disco ya
la mano izquierda, la otra, empezaba a estar rara y de

Con mi hermana seguia trabajando. Era horrible, pa-
saba auténticos infiernos en los conciertos, las dos
manos, no podia; el otro compafiero guitarrista me
apoyaba donde él sabia que yo no llegaba y yo tiraba
‘palante”. No me quedaba otra.

Entonces vi en Youtube un video de un chico argenti-
no, guitarrista, que decia que habia sufrido distonia y
que se habia recuperado. Ensefiaba videos de antes
y después, y contaba lo que habia hecho; vy, efecti-
vamente, veias que tocaba y se habia recuperado; y
decia que lo habia hecho con el método del profe-
sor Joaquin Fabra. Entonces yo busqué a J. Fabra en
Google y tuve la suerte de que vivia en Madrid cerca de
mi casa. Asi, que contacté con él'y empecé a ir a verlo.

M El contacto con Joaquin Fabra

Joaquin era un musico que tocaba vientos y metales.
Habia sufrido distonia de la embocadura muy joven y
se habia conseguido recuperar él mismo. El tocaba en
la Orquesta Municipal de Madrid y aparte trataba (no
era médico), pero si ensefiaba a musicos el método
con el cual él se habia recuperado.

Empecé a ir a ver a Joaquin y él lo primero que hacia
era explicarte lo que te pasaba, y eso para mi fue




PERIENCIAS PERSONALES

muy importante y para todos los que fuimos a ver a
Joaquin, en cierto modo, porque empezabas a enten-
der qué estaba ocurriendo.

Joaquin decia que todos aprendemos por repeti-
cion. Todo lo que hacemos lo aprendemos repitiendo
y mientras mas repetimos mejor lo hacemos, o sea,
desde andar, hablar, jugar un deporte; y por supuesto,
tocar un instrumento. Cualquier cosa que repitamos
mucho, que es lo que llamamos practicar, acaba-
mos interiorizandolo, llevando a esa parte, digamos,
inconsciente de nosotros ese movimiento para hacerlo
cada vez de manera més fluida, y mas inconsciente.
Cuando aprendemos a conducir la primera vez que
agarramos un coche nos faltan manos, nos faltan re-
cursos cerebrales, nos faltan pies, para el volante, la
palanca, los pedales, las sefales, y estamos completa-
mente superados; pero a base de repeticion en un afio
puedes ir haciéndolo mientras piensas que vas hacer
de cena esa noche, 0 sea, que ya lo has repetido tan-
tas veces que lo haces de

forma inconsciente. Es

una conducta que has

aprendido. ! !La distonia es como una

tela de arana, cuanto mas
te resistes mas te atrapa.”

El maximo exponente de
eso puede ser un instru-
mentista, que es repetir,
repetir, repetir, repetir,
repetir... Puedes estar
tocando una obra com-
plicadisima y estar pensando en que se te ha olvidado
comprar limones, por ejemplo, y 0s digo que pasa. Pue-
des estar tocando algo muy complicado y estar com-
pletamente distraido, decir no, no, espera, tengo que
concentrarme porque ya lo has hecho inconsciente, es
un movimiento inconsciente. Es como ir conduciendo
por calles que llevas veinte afios conduciendo, llegas a
tu casa y no sabes como; pues igual, has repetido eso
tanto que lo estas haciendo y pensando en otra cosa.

Joaquin decia que: por temas psicoldgicos, por mucha
tension, por ansiedad, por miedo a fallar, por perfeccio-
nismo... acababamos, de tanto repetir, incorporando
en nuestras sesiones de estudio, esa tension psicolo-
gica, traducida en tension fisica, a nuestro movimiento
y acababamos interiorizandolo. Acababamos estudian-
do con tanta tensidn que lo haciamos inconsciente.

Directamente ya, cuando agarrabamos el instrumento
nos tensabamos de manera inconsciente porque lo ha-
biamos aprendido; pero, claro, eso no es distonia, eso
es tocar con tension y le pasa a mucha gente; pero ya
es la piedrecita en el mecanismo, ya esa tension no te
deja tocar tranquilo y ¢ Cémo lo hacemos? ¢Cémo lo

solucionamos? Con mas tension. Si yo no puedo sa-
car mi dedo del todo porque tengo la mano muy tensa,
¢qué hago? aplico mas tension para sacarlo mas, y
repito, repito, repito, repito y repito hasta que lo interio-
rizo y lo convierto en un movimiento inconsciente.

Y sigo, porque es un bucle, es una espiral. Entonces
llega un momento en el que te enfrentas a un escena-
rio y tienes tanta tension que dices ¢De donde viene
esta tension que no la puedes relajar porque ya esta
interiorizada en ti? ;Qué haces? Buscas estrategias
compensatorias; pues si no puedo poner esta mano
asi, pues pongo la mano un poco mas asi porque asi
llego un poco a la nota que tengo que dar porque estoy
dando un concierto y la tengo que dar; ;Qué pasa?
Que repites, repites, repites y lo interiorizas; y luego
para salir de ese movimiento inconsciente de esa tac-
tica compensatoria aplicas otra; pero todo esto lo vas
haciendo sin darte cuenta, lo haces simplemente sa-
liendo hacia adelante.

Cuando llega

un dia en el

que de repen-

te ya tienes que

mirar ahi, y decir: A

ver, ;qué narices esta

pasando? En mi caso era

€s0, que no podia levantar

este dedo, el dedo mefique

se metia, y llegas al centro de

un laberinto en el que tu solo te has metido sin darte

cuenta. Joaquin decia, y yo creo que es lo importante,

qué en la distonia focal del musico, lo que nosotros

tenemos es una conducta aprendida de manera in-

consciente y que opera de manera inconsciente,
también.

. Como sales de ahi? ;Como sales de eso? El decia
que lo que nos hacia profundizar mas en eso era nues-
tra resistencia. Cuando nosotros teniamos esa tension
ya aprendida, que salia de manera natural, aplicarle
resistencia a ese movimiento lo que hacia era afiadir
otro paso mas a ese movimiento que estabamos apren-
diendo. Lo primero que tenemos que hacer es dejar de
oponer resistencia al movimiento disténico.

M El proceso de rehabilitacion

Su tratamiento, bueno, su rehabilitacion consistia en
de la misma forma que nos habiamos metido ahi, por
repeticion, evocar en tu mente el movimiento que tu
crees que es correcto, buscarlo en tu mente, intentar
sentirlo y lanzarlo a tu mano; tu mano, por supuesto,
no te va a hacer caso; pero no tienes que oponer re-

sistencia, simplemente tienes que observar lo que ocu-
rre en tu mano y volver a evocar el movimiento que tu
crees que es el correcto, lanzarlo a tu mano; tu mano
no te vuelve a hacer caso y solo tienes que observar lo
que hace tu mano; pero no oponer nunca resistencia a
es0s movimientos distonicos.

Yo empecé con Joaquin y eso que estoy diciendo pa-
rece facil; pero es imposible, 0 sea, es que lanzar el
movimiento que tU crees que es correcto, que tu mano
empiece a moverse como si te hubiera poseido un de-
monio y Nno reaccionar de ninguna manera €s como
montarte en una montafia rusa y que no te cambie el
gesto, o sea, es imposible. Reaccionas y te da angus-
tia; pero lo que decia Joaquin es que es normal; lo
unico que tienes que hacer es observar y no poner re-
sistencia.

Cuando ya llevaba un afio y medio con Joaquin no ha-
bia avanzado nada, no habia conseguido nada y mu-
cho mas tarde entendi por qué. El caso es que lo dejé y
me rendi y segui hacia adelante. Segui aguantando los
conciertos como podia, buscandome la vida por otro
sitio, como hacemos todos los distonicos.

Pero en 2018 conoci a una chica, flautista, que habia
sufrido distonia y se habia recuperado con Joaquin,
y hablando con ella me decia: “si, si, estoy comple-
tamente recuperada” y la veias tocar y, la verdad, es
que era una barbaridad, completamente recuperada y
eso me hizo darle una nueva oportunidad a esto. Asi
que en 2018 empecé ya con otra actitud, con la actitud
del que no espera nada. Pues, todos los dias un poco,
me encierro 10 6 15 minutos, agarro la guitarra y con
mi mano izquierda, que es la que mas necesito, evoco
mi idea correcta del movimiento, la lanzo y solo hago
eso; la lanzo y, bueno, la mano no me respondia, da
igual, la lanzo, yo me concentro y no intento corregir;
si el dedo se mete, se mete, 0 sea, yo no voy a inten-
tar sacarlo, simplemente yo evoco la idea correcta del
movimiento y la lanzo, solo eso.

En 2019 mi hermana en los ensayos de una gira gran-
de que teniamos se rompi6 los ligamentos del pie y
tuvimos que cancelar la gira; entonces yo me quedé
sin trabajo, 0 sea, una angustia econdmica tremenda;
pero el caso es que pude parar. Ahi yo seguia traba-
jando todos los dias y me di cuenta que a las pocas
semanas, meses, habia un poquito de cambio en mi
mano izquierda, un poquito y, la verdad, es que uno se
siente ilusionado. Entonces segui y segui.

2020 fue un afio en que todos sabemos que tuvimos
que parar. Quiso el destino que parase también y, en-
tonces, segui. A finales de 2021 cuando volvimos a
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ensayar para hacer cosas nuevas y
volver a trabajar, yo ya notaba que mi mano izquierda
estaba muchisimo mejor, no bien del todo, pero estaba
mucho mejor. En los primeros ensayos, yo pensaba:
esta es la prueba de fuego, porque no es lo mismo
estar en tu casa que estar ensayando con una ban-
da y tocando en el escenario. Los primeros ensayos
sali practicamente llorando de alegria. Me dije: con mi
mano izquierda, ya puedo cambiar de acordes, puedo
tocar lo que tengo que tocar sin sufrir. No estaba bien
del todo, pero habia mejorado mucho. Entonces ahi
empecé a trabajar de verdad todos los dias. A dia de
hoy mi mano izquierda puedo decir, que no al 100%
porque cuando intenta hacer algo muy rapido pues
todavia le cuesta un poquito; pero al 98% estoy recu-
perado.

Hace un afio y medio empecé a abrir el melén de la
mano derecha. Mi mano derecha ya la llevaba, direc-
tamente, pegada al cuerpo, no me podia recoger el
pelo, lo pasaba fatal cuando tenia que darle la mano a
alguien porque se me cruzaban los dedos y yo me co-
locaba los dedos para poder darle la mano a la gente,
era como si me metieran un gatillazo, una cosa ho-
rrible; de repente estaba comiendo y el tenedor salia
volando, o sea, una cosa horrible; la mano derecha la
llevaba siempre metida en el bolsillo.

Entonces decidi abrir ese melén; con la izquierda he
podido, pues vamos con la derecha. Igual, empecé a
evocar el movimiento que yo creia que era correcto y
a lanzarlo. Y yo, observar. Solo eso, observar el movi-
miento correcto y observar. A dia de hoy mi mano de-
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recha no esta al 100%, pero en mi dia a dia ya no me
molesta y en la guitarra esta a un 50%, mas o menos.
Con toda esta experiencia me di cuenta de que Joa-
quin tenia razoén, o sea, que yo habia aprendido una
conducta motivada por toda mi tension y por todo mi
miedo, habia aprendido una conducta basada en huir
de esa tension y de ese miedo y que habia repetido y
repetido y repetido y que yo habia aprendido, y que
de la forma que él decia al evocar ese movimiento
correcto, lanzarlo y solo observar, estaba creando en
mi, en mi mente una disociacion entre el movimiento
correcto y todo eso que la mano hacia que a mi no
me pertenecia y todo ese movimiento distonico, poco a
poco, acababa aflorando al plano consciente de tanto
observarlo, o sea, de tanto observar ese movimiento
distoénico acababa aflorando al plano consciente, 0
sea, yo podia mover la mano, lanzar la mano y habia
dias de trabajo diario en el que decia: “uy, estoy tirando
demasiado el dedo para arriba”, pero no es que antes
no lo hiciera, siempre lo hacia, pero ahora me daba
cuenta de qué ocurria y podia manejarlo.

Poco a poco he ido recuperando y recuperando. Como
digo, a dia de hoy mi mano izquierda esta practica-
mente perfecta y mi mano derecha esté en proceso
y esta infinitamente mejor que hace un afio, y yo sé,
tengo la certeza, de que en algun momento estaran las
dos al 100%.

! ! Lo primero que tenemos
que hacer es dejar de
oponer resistencia al
movimiento disténico. ”

Conclusiones

La verdad es que ese chico argentino que subi6 un
video a YouTube diciendo que €l se habia recupera-
do, que la recuperacion era posible, cambid el curso
de mi vida, o sea, si no hubiera sido por él yo jamas
hubiera encontrado la manera de intentar salir. Sé que
la distonia me hubiera ido llevando cada vez mas por-
que es como una telarafa y cuanto mas te resistes
mas te atrapa. Yo no sé donde estaria, pero no donde
estoy ahora. Asi que tengo mucho que agradecerle vy,
por eso, entre otras cosas, estoy aqui hoy, porque creo
que los que hemos encontrado, un poco, el cami-
no de salida del laberinto tenemos la obligacion de
dejar miguitas de pan para los que vienen detras.
Espero que mi experiencia sirva, por lo menos, de ilu-
sion para los que sufren, eso si, quiero dejarlo claro,
la distonia focal del musico que es la que yo tengo.
Ya sé, a dia de hoy, que hay salida. Cuesta trabajo,
no es facil, hay que mentalizarse, hay que ponerse;
no solo te enfrentas a meses e, incluso afios, de mi-
rar a la cara a tu movimiento distonico, ese que tanto
miedo te da; también te enfrentas a todo ese complejo
de emociones, miedos, terrores, panicos, en muchos
casos, que en el fondo estan encapsulados, en todos
lados y cuando lo sueltas te vienen y no es facil, pero,
sin duda, merece la pena; asi que espero haberos ayu-
dado con esto.

Muchas gracias.

Jornada sobre Distonia Muscular

I Ponencia impartida en la XXVII
Madrid, 2 diciembre 2023

pacientes

pregunian

Responde la Dr

Pareés Moreno
Directora Unidad de

Movimiento Funciona
Hospital Ruber Inferna

M P: ;Puede llegar a transformarse una distonia
funcional en una no funcional con el paso del tiem-
poy viceversa?

Dra. Pareés: Lo que si que pueden existir son solapa-
mientos; pero una distonia funcional en si misma no
degenera o se transforma en otro tipo de distonia y
viceversa. Uno tiene su distonia y por el motivo que
sea puede tener un solapamiento funcional, pero no es
algo especifico de la distonia; como os digo lo vemos
también en pacientes con enfermedad Parkinson o con
esclerosis multiple. Entonces, no. Eso de que degene-
re una en otra, no; que pueden convivir, si.

M P: Llevo poco tiempo con distonia, por tanto,
todo me sorprende. Ha habido veces que me han
puesto toxina cada tres meses y funciona, otras
veces me lo han puesto y apenas me dura tres dias
la mejoria, unas veces va mejor, otras fatal. ;Hay
algun parametro o criterio que te permita decir si el
efecto de la toxina va a durar una semana, tres dias
o dos meses?

Dra. Pareés: No tenemos ningun parametro; pero lo
que explicas lo vemos en las consultas con la distonia
en general, que la respuesta a la toxina botulinica pue-
de ser variable, incluso aunque la infiltremos la misma
persona con la misma dosis, en los mismos musculos.
La respuesta no es siempre, no tiene que ser siempre
igual, puede variar. Es raro una respuesta completa.
En la mayoria de pacientes que vemos en las consul-
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tas la respuesta puede variar, la mayoria reporta entre
el 60 al 85% de mejoria; pero, es verdad, que hay veces
que infiltramos y dicen: esta vez me ha durado menos o
no me ha hecho nada, y otra vez si. Eso es lo que nos
dice es que hay muchas variables que pueden influir.

M P: Los neurélogos también recomiendan que
nos tomemos un relajante muscular ;Qué pasa
con el relajante muscular?

Dra. Pareés: Pues es lo mismo. Hay pacientes que
lo toleran muy bien y hay pacientes que a dosis muy
pequefiitas estos farmacos les dejan muy adormilados
y la respuesta, también, puede ser bastante variable.
Yo creo que también pueden ser de ayuda en algunos
pacientes y, a lo mejor, no lo tenemos tanto en la ca-
beza. En la Asociacion si que se potencia todo lo que
puede ayudar a la toxina botulinica, por ejemplo, desde
la parte més fisica, combinando fisioterapia y la toxina
botulinica o, también, ejercicios o disciplinas que ayu-
dan con la mente y cuerpo, como el pilates, el yoga.

H P: ; Una distonia puede venir de una operacion
¢
de una hernia discal?

Dra. Pareés: La distonia es multifactorial. En casos
especificos de distonias genéticas los factores ambien-
tales son importantes. Muchas veces las distonias que
ocurren después de traumatismos o cirugias, pero és-
tos actuan como precipitantes, no como la causa en si.
A veces, estos casos comparten mecanismos y te pue-
des plantear si tienen un componente méas funcional.

M P. ;Por qué muchos neurélogos no estan de
acuerdo con la fisioterapia para la distonia?

R: Lo desconozco. Porque hay compafrieros que, a lo
mejor, no lo ven. Es verdad que en mi experiencia yo
creo que ayuda esa combinacion. Yo creo que es im-
portante que también el terapeuta con el que se trabaje
tenga experiencia en distonia y sepa como ayudar.
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Il P: Lievo trece meses con distonia cervical y no
me funciona la toxina botulinica. Llevo 23 afios con
migrafas y uno de los tratamientos era la toxina, 31
inyecciones en la cabeza y me lo retiraron. ; Puede
que mi cuerpo rechace la toxina?

Dra. Pareés: Es verdad que la respuesta a la toxina es
variable y hay un tanto por ciento de distonias, bajo,
que no tienen respuesta clara a la toxina botulinica.
Eso no quiere decir que tu cuerpo la rechace de ma-
nera especifica, solo que no sabemos por qué; pues
hay pacientes con distonia que en un tanto por ciento

Una distonia funcional
en si misma no degenera
o se fransforma en

otro tipo de distonia y
viceversa”.

Dra. Isabel Pareés Moreno

Responde la Dra.

Ana Camacho Salas
Unidad de Neurologia Pedi

Hospital Universitario 12 de Oc

M P: ;Cuales son los efectos a largo plazo de la
distonia en el desarrollo y la calidad de vida de los
nifios y como se estan abordando estos aspectos
en el ambito clinico?

Dra. Camacho: Las formas méas graves son las dis-
tonias generalizadas. Siempre que haya implica-
cion mas amplia, a nivel de movilidad, y utilizacion
de extremidades, la interferencia en las actividades
de la vida diaria sera mayor. Si, ademas, el trastor-
no aparece precozmente, como sucede en los casos
infantiles, el neurodesarrollo normal se vera interferi-
do, dificultando o impidiendo adquisiciones motoras
basicas, como ser capaz de permanecer sentado
de forma auténoma o caminar. E incluso se pueden
perder hitos previamente adquiridos. Todo esto tiene
repercusion osteoarticular con un impacto decisivo
en un cuerpo en crecimiento. Asi, pueden aparecer
complicaciones en las caderas o en la columna, de-
sarrollando escoliosis. En la calidad de vida de los ni-
fios con distonia hay que abordar tanto los aspectos
medicos, como los educativos y sociales.

no ayuda. Eso no quiere decir tampoco que sea una
distonia funcional. No hay que mezclar conceptos.

M P: Mi neurélogo se ha jubilado y me infiltraba
cada cuatro meses, ahora el nuevo neurélogo me
infiltra cada seis meses. ;Puede que empeore mi
distonia, a largo plazo, al espaciar las infiltraciones?

Dra. Pareés: Es un poco dificil hablar de casos parti-
culares sin conocer al paciente; pero la toxina botulini-
ca es un tratamiento sintomatico, no modifica el curso
de la enfermedad. Lo que puede ocurrir cuando alar-
gamos mas los intervalos entre dosis es que los sin-

tomas sean mas notables. Eso no quiere decir que

tu distonia esté peor o vaya a ir peor, quiere decir

que durante el tiempo donde la toxina esté perdiendo
efecto, los sintomas se notan mas. Hay pacientes que
llegan bien a los seis meses, pero hay pacientes que,
a los tres, cuatro meses, necesitan sus infiltraciones.
Durante esos meses de demora pues es normal que
estés mas molesta y la distonia sea mas aparente;
pero no quiere decir que eso cause un empeoramiento
en si de la enfermedad.

B P: ;Qué investigaciones se estan llevando a
cabo actualmente en el campo de la distonia pedia-
trica y como podrian beneficiar a los nifios afecta-
dos en el futuro?

Dra. Camacho: La investigacion bésica esta centra-
da en estudiar los mecanismos patogénicos que sub-
yacen en enfermedades concretas, especialmente
de causa genética, que provocan distonia entre otras
manifestaciones. El objetivo es saber qué es lo que
esta fallando y qué terapia se podria aplicar. EI am-
plio campo de las formas genéticas es en el que mas
se esta avanzando.

A nivel del tratamiento sintomético de la distonia, los
farmacos que se utilizan en la actualidad no se han
modificado sustancialmente con el paso de los afios,
pero siguen en el mercado porque son eficaces: toxina
botulinica, anticolinérgicos o antiespasticos (tanto ora-
les como en bomba intratecal).

M P: ;Se tiene claramente asociado algin gen a
la posible causa genética de la distonia o hay toda
una nube como se veia en la diapositiva?

Dra. Camacho: Hay genes que lo que producen como
manifestacion clinica es basicamente distonia, la en-
fermedad consiste en eso. Pero hay otros genes que,
ademas de distonia, pueden dar otro tipo de movimien-
tos anormales, o discapacidad intelectual o epilepsia.
Por tanto, ahi hay diversidad y muchos genes implica-
dos. Es un reto para el neurélogo.

M P: Soy fisioterapeuta neurolégico, trabajo con
adultos en la Asociacion de Dafio Cerebral Adqui-
rido y me llama mucho la atencion porque hay mu-
chos pacientes que llegan diagnosticados con una
ataxia cerebelosa por un accidente cerebrovascu-
lar, por cualquier daiio sobrevenido que cursan
directamente, como una distonia; se les engloba
a todos dentro de una ataxia cerebelosa. Cuando
se mira un poco la historia médica, la lesion si que
esta en los ganglios basales, cerca del cerebelo,
pero se engloba todo en general. Yo creo que hay
muchos casos de distonia que no estan diagnosti-
cados como distonia, o0 sea, que es directamente
como un temblor, una pérdida de control, una fal-
ta de equilibrio, y son pacientes con distonia. ;Es
muy costoso hacer un estudio o una valoracion
un poco mas profunda para saber que no es una
ataxia cerebelosa, sino que estamos hablando de
un paciente con una distonia?

Dra. Camacho: A nivel general, hay distonias aisla-
das, puras y nada mas; y, luego, puede haber distonias
combinadas y complejas, que asocian mas manifesta-
ciones. Aqui las herramientas que tenemos los neu-
rélogos son clinicas, la resonancia no te dice que sea
una ataxia, corea o distonia, y en un paciente pueden
coexistir varios tipos de trastornos del movimiento. En
los nifios con paralisis cerebral espastica, por ejemplo,
se suele encontrar ademas un componente distonico
en las extremidades. Lo que hay que identificar es
aquello que es mas relevante o que mas distorsiona la
funcionalidad del paciente. Esa es la guia diagnéstica
sobre la que tiene que trabajar el neurdlogo.

! ! En el campo de las
distonias genéticas es
en el que mas se esta
avanzando” .

Dra. Ana Camacho Salas
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Responde el Dr.
Rabano Sudrez

Servicio de Neurologia,
Unidad de Trastornos d

Hospital Universitario 12

M P. ; Qué tiene que ver la toxina botulinica con el
estrabismo?

Dr. Rabano: La toxina botulinica lo que hace es de-
bilitar musculos, por lo que, en algunos estrabismos,
en los que existen problemas de desalineacién ocular
debido a la hiperactividad o a la debilidad de los mus-
culos oculares, se usa para debilitar musculos selecti-
vamente.

M P: Has hablado de que aumentan los sintomas,
0 sea, empiezas con los ojos y luego puede bajar a
la mandibula y puede llegar a los miembros supe-
riores. Yo tuve una distonia del escribiente y ahora
tengo blefaroespasmo. La distonia del escribiente
se me corrigio. ¢ Volveré a tener distonia del escri-
biente?

M Dr. Rabano: No necesariamente. Estas son obser-
vaciones empiricas, clinicas. Las distonias que llama-
mos tareas especificas tienen otra fisiopatologia, sue-
len presentarse separadas, digamos, aunque, a veces,
hay una cierta predisposicion y pueden ir juntas. Lo
mas frecuente es que la aparicién y la evolucién del
blefaroespasmo sea la que hemos comentado.

M P. Has comentado que hay farmacos que pue-
den producir o llegan a producir distonias. Cuando
empiezas a encontrarte mal, mucha gente entra por
traumatologia, te ponen hasta las trancas de medi-
camentos y no te derivan al neurélogo. {No seria
conveniente que traumatologia tuviese mas vincu-
los con la neurologia para evitar precisamente
esos posibles casos en los que los farmacos
derivan al final en la enfermedad?

Dr. Rabano: Creo que ahi hay dos cuestiones que te-
nemos que distinguir. La primera es que los farmacos
que pueden causar una distonia, que pueden ser res-
ponsables de una distonia como tal, son los que se lla-
man neurolépticos, es decir, son farmacos que actuan
sobre vias de la dopamina y que son farmacos que
frecuentemente donde se utilizan es en psiquiatria, en
psicosis 0 enfermedades de ese ambito.
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Por otro lado, es cierto que, en estos sintomas ocula-
res, 0 en otras distonias en el aspecto traumatoldgico
a veces, la derivacion es tardia, se tarda en ponerle el
apellido y creo que ahi también juega un papel funda-
mental la concienciacidn. Y en eso asociaciones como
ALDE tienen un rol capital. Si pones un micréfono en
la calle todo el mundo sabe lo que es el Parkinson;
pero poca gente sabe lo que es una distonia. Creo que
los esfuerzos deben ir por esa concienciacion, incluso
dentro de la propia comunidad sanitaria.

M P: Parece que coinciden mucho todos los neu-
rélogos en que los sintomas no motores son muy
importantes. Si pudiera ahondar un poco mas en
ese tipo de sintomas.

Dr. Rabano: Lo que llamamos sintomas no motores en
el caso del Meige, y en el caso de las distonias en ge-
neral es, digamos, una clasificacion que hacemos los
neur6logos por contraposicion, es decir, aquello que no
es motor, es no motor, como bien indica la palabra. La
mayoria son sintomas en la esfera animica: ansiedad,
depresidn, sintomas cognitivos, sintomas de atencidn,
y en resumen sintomas a los que muchas veces no
prestamos, efectivamente, tanta atencion pero que, al
final, también son manifestaciones de la enfermedad.

Es importante resaltar que la distincién entre neuro-
logia y psiquiatria es pragmatica, para organizarnos

! ! Ciertos rasgos de
personalidad pueden
influir en la evolucion
y desarrollo de la
distonia” .

Dr. Pablo Rébano

el “trabajo” si me permiten la coloquialidad; pero el
cerebro es cerebro, y se manifiesta en una manera o
en otra. De hecho, en los propios circuitos de los gan-
glios basales a los que dedicamos el estudio de estos
trastornos del movimiento existen circuitos neuronales
mas “emocionales” o “cognitivos”. Todo esto nos ex-
plica que sean sintomas que no son exclusivamente
dependientes de los motores, sino que pueden apare-
cer, incluso, afios antes de los mismos, en otras enfer-
medades similares como la enfermedad de Parkinson.

M P: ;En el sindrome de Meige se puede dar una
pérdida de equilibrio o de inestabilidad?

Dr. Rabano: No, no seria una manifestacién primaria
de la enfermedad, sino que seria una consecuencia de
la afectacion visual.

P: Si la fotofobia es patognoménica del sindrome
de Meige, ¢por qué hay algin neurélogo que
desaconseja la blefaroplastia precisamente porque
pudiera aumentar la fotofobia?

Dr. Rabano: Patognoménica no es. Nosotros patog-
nomonica es el término que usamos cuando vemos un
signo o un sintoma, y decimos: esto es y solo puede
ser debido a una enfermedad concreta. La fotofobia
aparece en muchas otras enfermedades; sin ir mas
lejos, en la migrafia. La fotofobia en el sindrome de
Meige tiene que ver, como en muchas distonias, con
que las aferencias sensitivas también tienen un papel,
como hemos comentado.

M P: ;La epilepsia puede ser consecuencia del
sindrome de Meige o alguno de los farmacos como
el artane podria dar como efecto secundario una
epilepsia?

Dr. Rabano: No, en absoluto. Son entidades indepen-
dientes.

Bl P: ;Puede influir la personalidad perfeccionista
y el nivel de autoexigencia que tienen muchas
personas con distonia, en su vida cotidiana y
en su trabajo, en el desarrollo de una distonia?

Dr. Rabano: Si, eso empiricamente se ve, tanto en al-
gunas distonias como en enfermedades relacionadas,
como la enfermedad de Parkinson, en las que ciertos
rasgos de personalidad pueden influir en la evolucion
o incluso en el desarrollo de las enfermedades. Al final,
tanto los sintomas tradicionalmente considerados psi-
quiatricos o psicologicos y los neurolégicos dependen
del cerebro.

IVIDADES ALDE

MESAS
INFORMATIVAS
EN HOSPITALES

En el marco de la campafia Tod@s con la (0 N (I ERTO D'CIZE(%?RE
distonia por el Dia Europeo de la Distonia, ALDE r
y su voluntariado inclusivo difundio la distonia en BEN EFI co

varios hospitales de distintas provincias espafiolas.

A
=N
| Actividad musical de difusion de la distonia en una di-
‘ ! vertida tarde para todos los publicos. Nazaret Tébar
< | _— y su banda Fémina nos ofrecieron un concierto de
- L versiones de cantantes femeninas de todos los tiem-

pos en un entorno ludico y familiar de musica, alegria
y solidaridad.

Hospital Clinic. Barcelona

Tamara y sus hijos Alvaro y Cristina, nos recordaron
como es vivir con distonia en el ambito familiar y lo ne-
cesarias que son actividades como ésta para sentirnos
unidos y fuertes.

“La distonia es una enfermedad que nos
afecta a miles de personas en todo el
mundo causando espasmos musculares
involuntarios que a menudo generan
dolor y discapacidad, y creedme, para
nosotros es un desafio constante

diario, tanto fisico como psicolégico”.

Awvaro Lopez MR (12 Afios)
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Programa de actividades

ACTIVIDADES A

DiA MUNDIAL DE LAS
ENFERMEDADES RARAS 2024

Por un futuro sin distonia

Distonia Espaia-ALDE puso en marcha la Campafa
de difusion y sensibilizacion Por un futuro sin distonia
en el marco del Dia Mundial de las Enfermedades Ra-
ras 2024 celebrada el 29 de febrero.

Con motivo de esta celebracion global Distonia Es-
pafia-ALDE realiz6 varias actividades para visibilizar
la distonia, como enfermedad rara y poco conocida y
sensibilizar a la sociedad sobre esta patologia, impulsar
la investigacidn y ofrecer informacidn sobre algunos de
sus tratamientos.

WEBINARIO-Encuentro
para pacientes con distonia.

“Antes y des;f)ués de la cirugia de Estimulacion
Cerebral Profunda”

Intercambio de informacion, experiencias e inquietudes
entre personas con diferentes tipos de distonia, interve-
nidas de Estimulacion Cerebral Profunda (DBS, por sus
siglas en inglés) con otras que deseaban conocer los

pormenores de la operacion.
&

28 de
febrero

ENTREVISTA
i Quieres saber mds sobre distonia?
Dra. M José Marfi

Directora Grupo de Investigacién EP y otros TNM del
IDIBAPS. Hospital Clinic. Barcelona. Entrevistada por
Rosa Alarcén a través de Tik Tok.

Informacion experta sobre la distonia, prevencion, trata-
mientos y avances de mano de una de las neurélogas
investigadoras pioneras en Espafia en el conocimiento y
difusién de la distonia.

Mesa informativa en
San Martin de la Vega (Madrid)

Varias socias de ALDE informaron y visibilizaron la dis-

tonia en el Dia Mundial de las ER en este municipio ma-

drilefio de casi 20.000 habitantes. ‘ &
29 de
febrero

RECEPCION A DISTONiA ESPANA-ALDE
en el Ayuntamiento de Segovia por el Dia

Mundial de las ER

La concejala de Asuntos Sociales e Igualdad, Azucena
Suarez, recibi6 a la presidenta de ALDE, Milagros Lopez
y a un grupo de mujeres con distonia, socias de ALDE,
de la provincia de Segovia (Mari Carmen, Gloria y Lydia)
para visibilizar la distonia en este dia especial. Durante
el acto la presidenta de ALDE leyé el manifiesto “Por
un futuro sin distonia” donde se reivindicaron todas las
necesidades de nuestro colectivo, entre ellas la apertura
de un CSUR de ER en transtornos del movimiento en
la Comunidad de Castilla y Leon.

&
29 de
lluminacion de fachadas de  WREZEE
Ayuntamientos a instancias de

Stand informativo en Leganés
por el

Estadio Municipal Butarque previo al partido entre
el CD Leganés -SD Eibar

Silvia, Elena y Milagros informaron y visibilizaron la dis-
tonia en esta jornada deportiva de sensibilizacion sobre
las enfermedades raras como parte del movimiento de
FEDER.

Municipios participantes: La Guardia (Toledo),
L Hospitalet de Llobregat (Barcelona) y San Cugat del
Vallés (Barcelona).

L~

L, L

noche 29 febrero al 1 de marzo
- Py -

=1 . | !! .v‘ A _ .
BT ThEl S =

‘il -

Recepcion en el

Ayuntamiento

de La Guardia a Distonia
Espur"iu-ALDE y encendido de luces

Coloquio
“Estimulacion Cerebral Profunda. Un
tratamiento en auge para la distonia’

Dr. Javier R. Pérez Sdnchez

Coordinador del grupo de Distonias de la ERN-RND
(European Reference Network-Rare Neurological
Diseases)

Unidad de Trastornos del Movimiento, CSUR, ERN-
RND

Hospital General U. Gregorio Marafién. Madrid

Charla informativa sobre todo lo relativo a la cirugia
de Estimulacion Cerebral Profunda (DBS, por sus
siglas en inglés) para resolver las dudas planteadas

por los participantes sobre la intervencion.




ACTIVIDADES AL

CHARLAS INFORMATIVAS
EN LOS MEDIOS DE COMUNICACION

Distonia Espafia-ALDE en el marco de su camparfia de
informacion y sensibilizacion CONOCER LA DISTONIA
por los pueblos y cuidades de nuestro pais ha visitado
en 2024, Valladolid, Mérida (Badajoz) y Segovia para

El Norte de Castilla. 29 febrero 2024
“Mi vida ha cambiado y nunca me voy a curar, pero hay

RIS difundir la distonia entre la poblacién general y divulgar
«Mi vida ha cambiado y nunca me voy a la labor de laasociacion en la atencion a los pacientes
curar, pero hay que seguir adelantes

y sus familias, desde 1991

CHARLAEN VALLADOLID

Distonia Espafia-ALDE organiz6 en Valladolid la charla
Distonia y Parkinson: analogias y diferencias im-
partida por la Dra. Isabel Hernandez Pérez, neurolo-
El Dia de Segovia. 25 febrero 2024 ga del Hospital Clinico Universitario de Valladolid.
“Solo queria llorar, no dejas de preguntarte qué esta Colaboran: Asociacion Parkinson Valladolid (APARVAL)
pasando” y del Ayuntamiento de Valladolid.

Lyl Minsedo
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Valladolid
17 Oct.
Centro Civico
ado Zona

IntegrES o

La Voz de Galicia. 25 febrero 2024
“Noté que la cabeza se me giraba sola” ‘Lo mio no era vida’.
¢ : AMPRRD

Sin previo avise. Ly desto-
i3 CerveLal, QU CHEE Lna

u dia s oo e s il CHARLA EN MERIDA

Sin nada gue hacer. £ . . . . .
Sepeaisdena thown, Milagros y Elena impartieron la charla informativa
tal ¢ v b oo Descubre la distonia, destinada al publico en general
E=Ly Condhnn ulo mis no

e . para dar a conocer esta enfermedad rara tan descono-

B afemplo. Cartands s cida por la sociedad y que tanta discapacidad provoca.
GO (e VSR Ln e

farmedady que ringin ot Colabora: Ayuntamiento de Mérida
PACHThE pasSE BT |0 mESTa.
O MRSCA IRAGT . .
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Mérida
24 Oct.
Centro Cultural
Alcazaba

También se hicieron eco de
la campafia TVE de Castilla
y Ledn, TV Segovia 8, Ins-
tagram del Ayto. de Segovia,

Facebook y X de El Norte de
Castilla y los periodicos digi-
tales de La Voz de Galicia, El
Norte de Castilla y El Dia de
Segovia.

‘Fyistonia
¥ ES :=r~[._.r§

MERCADILLO LITERARIO
SOLIDARIO

IV Feria del libro y la cultura de
Morataloz — Madrid

27-28 abril 2024

Gracias a la Junta Municipal del Distrito de Mo-
ratalaz por ofrecernos, por segundo afio conse-
cutivo, un espacio en la feria para compartir esta
actividad cultural y solidaria con nuestros vecinos
y vecinas del barrio y con todas las personas que
se acercaron a nuestra caseta.

1

Actividad que ofrece cultura a cambio de generosidad
a través de libros donados a los que damos una nueva

oportunidad en otras manos. A la vez que visibilizamos ! ! Leer y donar nos hace

la distonia y la labor de la asociacion. , . ,
personas mas sablas, mas

generosas y mejores seres

humanos.”
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Mercadillo de libros
en La Guardia - Toledo

27 de abril 2024

El Ayuntamiento de La Guardia
(Toledo) doné todos los libros que se
ofrecieron en el mercadillo, asi como la cantidad
recaudada, a Distonia Espafia-ALDE.

+ de 200 ejemplares donados



En la ultima Asamblea General de Socios, celebrada el
25 de junio de 2024, se aprobd por unanimidad la aper-
tura de dos nuevas delegaciones de Distonia Espafia-
ALDE para atender con mas proximidad y eficiencia a
los pacientes con distonia y familiares que residen en
estas Comunidades Auténomas.

M? Carmen Matesanz y Alfonso Génzalez dirigiran la
Delegacion Distonia Castilla y Leon-ALDE y Zoilo Don-
cel sera el delegado de Distonia Pais Vasco-ALDE.

Noviembre

La presidenta de ALDE, Milagros Lépez forma parte
desde el pasado mes de junio de la comision ejecutiva
de FAMMA-Cocemfe Madrid.

DOS SOCIOS
CON DISTONIA
DE ALDE EN TVE?2
Volver a empezar

El programa De seda y hierro de TVE2 dedica el ca-
pitulo “Volver a empezar” a la distonia. Sus protago-
nistas son dos socios de Distonia Espafna-ALDE que
muestran ante la camara como viven su dia a dia con
distonia.

Alvaro es un adolescente
de trece afos que lleva
una vida plena junto a su
familia. Tiene distonia ge-
neralizada y varias partes
de su cuerpo afectadas.
Pero su espiritu de su-
peracion es admirable. |
Es amable, timido, y muy | =
inteligente. Le gusta leer, |+
el futbol y la medicina. De
mayor quiere ser investi-
gador neurologico. Muy
apreciado en el colegio,
sus amigos le consideran

DE SEDAY HIERRO

! i SABADD 16 DE SOVIEMBRE
un superhéroe por cdmo 150l
se enfrenta a la distonia,

‘VOLVER A EMPEZAR®

Hablames de; distonia

cada dia. —

Pablo es un hombre adulto, periodista de profesion,
a quien la distonia cervical le aparecio hace ya seis
afos, para complicarle mucho su vida social, laboral y
cotidiana. Eso no impidi6 que tras un paréntesis dificil,
en todos los aspectos, se planteara no dejarse abatir
por la enfermedad. Competente y muy deportista, ha
podido comprobar, que a pesar de sus limitaciones,
otra forma de seguir adelante era posible, con teson,
perseverancia y el apoyo incondicional de su familia y
entorno.

Dos generaciones unidas por la distonia, una condi-
cion que no respeta edades, ni sexos, ni clases... La
distonia aparece cuando menos te lo esperas y suele
venir para quedarse siempre contigo y complicarte la
vida... pero mientras se busca una cura no debemos
permitirle que nos quite también la ilusion de vivir.

Gracias a TVE por dar visibilidad a la distonia.

Gracias a Alvaro y Pablo por aceptar participar en el programa a
peticion de ALDE.

El programa puede verse en rive play

FORMA DE PAGO

¢ Domiciliacion bancaria

TU ELIGES EL PLAZO

e Anual e Semestral
o Trimestral o Mensual

TU ELIGES LA CANTIDAD
LLAMANOS

9143792 20
640 9513 14
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Teléfono
914379220 /6409313 14

Online
Pagina web: distonia.es

https: / /distonia.es /haztesocio
E-mail: aldetrabajosocial@distonia.es
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Distonia Espafic-ALDE
Camino de los Vinateros, 97

28030 Madrid
Metro: Vinateros (linea 9)
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JTE GUSTARIA SER VOLUNTARIE
DE DISTONIA [SPANA MD[?

CONTACTA CON NOSOTROS Patrocina
con cargo al IRPF:

De lunes a viernes
De 8:30 a 16 h. Solicitar cita previa
640 9513 14

9143792 20

f facebook.com/aldespana alde@distonia.org
= aldetrabajosocial@distonia.es
@uldeespona www.distonia.es




