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REPORTE DE CASO

Distonia muscular deformante:
reporte de caso

Deforming muscular dystonia: case report

Francisco Javier Mazenett Garrido, Merly Mufioz, Ydnez,

Paola Andrea Romero Lépex

RESUMEN

La distonia engloba un conjunto de enfermedades neuroldgicas de
componente genético heterogéneo que conlleva trastornos de movi-
mientos caracterizados por contracciones involuntarias sostenidas del
musculo, produciendo un patrén repetitivo con posturas anormales!. En
la distonfa muscular deformante ocurre un exceso de actividad de mus-
culos agonistas y accesorios, asi como la activacién simultdnea de los
musculos agonistas y antagonistas®’, lo que genera posturas inusuales.
Con base en estos conceptos presentamos el caso clinico de una paciente
con lesiones biomecdnicas, policonsultante por episodios de lumbago de
origen neuropético, con comportamiento incapacitante. Ademads, estu-
vo sin un control adecuado por su diagnéstico diferido, sin ninguna me-
jorfa. Posteriormente se logra establecer como diagndstico una distonfa
muscular deformante, y se opta por tratamiento rehabilitador.

Palabras claves: Distonia, contraccién muscular, toxina botulinica
Tipo A, escoliosis.

ABSTRACT

Dystonia includes a set of neurological diseases with heterogeneous
genetic component leading to movement disorders, characterized by in-
voluntary sustained contractions of the muscle, producing a repeating pa-
ttern with abnormal postures!. The deforming muscular dystonia is a type
of dystonia where excessive activity of accessories and agonists muscles,
and simultaneous activation of agonist and antagonist muscles happens??,
causing unusual postures. Based on these concepts we present the clinical
case of a patient with biomechanical injuries, and recurrently consulting
by lumbago episodes of neuropathic origin with disabling behavior. Besi-
des, the patient was without adequate control for its deferred diagnosis
without any improvement. Later, deforming muscular dystonia is success-
fully diagnosed and it’s chosen rehabilitation treatment for it.

Keywords: Dystonia, muscular contraction, botulinum toxin Type
A, Scoliosis.
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Materiales y métodos

Paciente femenino de 52 afios de edad, in-
geniera de sistemas; mano dominante: dere-
cha. Sin antecedentes familiares de enferme-
dades heredo-degenerativas, de movimiento,
metabdlicas y/o trastornos neuroldgicos; sin
historia de consumo de tabaco, alcohol o dro-
gas ilicitas, patologfas ni traumatismos previos.

El 15 de mayo de 2000 experimenta episo-
dio de contractura intensa en zona lumbar lue-
go de actividad fisica prolongada. Inicialmente
consulta por dolor que no cede ante la inges-
ta de AINES. Al examen fisico se encuentra
Lassegué negativo, Patrick negativo y punto
gatillo en cuadrado lumbar derecho; se reali-
za bloqueo analgésico y se da tratamiento con
opioides; sin embargo, no manifiesta mejoria.
Es diagnosticada por fisiatria y neurocirugia
con lumbago no especificado, secundario a
escoliosis toracolumbar de convexidad dere-
cha. En estudios imagenolégicos de resonan-
cia magnética nuclear se reporta protrusién
posterior de discos intervertebrales T11y T12
sin herniacién y se ordena el uso de un corsé
para evitar cambios estructurales y mejorar la
posicién. Para descartar radiculopatia y neuro-

patia se realiza estudio electrofisioldgico que
evidenci6é conduccion sensitiva y motora not-
mal en miembros inferiores. Durante los proxi-
mos afios no se lleva un seguimiento médico
documentado, a pesar de lo cual la paciente
relata que condicioné su vida a ejercicios,
posturas adecuadas, pausas activas y medica-
mentos paliativos, sin conseguir mejoria. Por
esta razén se convierte en una usuaria multi-
consultante del servicio de urgencia por even-
tos frecuentes, recidivantes e incapacitantes
que le generaban posiciones encorvantes (Ver
Imégenes la y 1b), basculacion de la pelvis y
hemiparesia izquierda que se precipitaban a la
bipedestacién y mejoraban en dectbito supi-
no. La paciente asf mismo indica la aparicién
de expresiones faciales atipicas.

El 21 de enero de 2013 acude a consulta
externa de Fisiatria en la Fundacién Sanar Ki-
nesis en la ciudad de Santa Marta, por nuevo
episodio posterior a trauma directo en espalda
que genera dolor y limitacion de la movilidad,
caracterizado por dolor neuropético irradiado
a miembro inferior izquierdo. Al examen fisico
presenta como datos positivos Fabere positi-
vo izquierdo, Lasegue izquierdo a 30° reflejos
osteotendinosos conservados ++/++++,

Figura 1: Se observa escoliosis de convexidad derecha.
1b. Maniobra de Adams negativa
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escoliosis lumbosacra antélgica durante la
marcha de convexidad derecha, diagnosti-
candose Lumbago con cidtica. Es tratada con
Pregablina 75 mg cada 24 horas, Naproxeno
250 mg cada 12 horas por 5 dfas y aplicacién
de Betametasona inyectable como dosis tnica,
sin lograr mejoria.

Es remitida a reumatologia donde se inves-
tigan patologias asociadas a la sintomatologia
explorando a través de Cardiolipina IgM (1,3)
e IgG (2,6), Anticuerpos Antifosfolipidos IgM
(0,1) e IgG (0,2), C3, C4, Anti RO, Anti SM,
Anticitrulina, negativos en su totalidad, con
lo que se descarta enfermedad autoinmune.
Se remite a consulta con ortopedista quien
ordena resonancia magnética simple de cere-
bro que reporta datos de aracnoidocele selar,
descartando otros puntos focales de lesién
cerebral. Se realiza test de Farril y ortorradio-
graffa que mostraron discrepancia de 5mm de
longitud, siendo de mayor longitud el miembro
inferior derecho.

Vuelve a control por fisiatria y se estable-
ce segtin radiografia de columna toracolum-
bar (Ver Figura 2) que existen cambios es-
tructurales correspondientes a la edad como
osteoartrosis, y que la escoliosis de convexi-

dad derecha corresponde a cambios funcio-
nales y no estructurales. Teniendo en cuenta
lo anterior, la evidencia cientifica recolec-
tada y la evolucién clinica de la patologia,
se define como diagnostico final Distonia
Muscular Deformante. Recibe manejo por
fisiatria y neurologia, se inicia tratamiento
con Tetrabenazina 12,5 mg cada 24 horas,
Toxina Botulinica 500 Ul y Levodopa +
Carbidopa 250 mg+25 mg cada 12 horas. La
paciente establece un estilo de vida saluda-
ble con higiene postural, ejercicios diarios y
terapia fisica, que le han permitido apreciar
una gran mejoria sintomética. Es remitida a
reumatologia donde se investigan patologias
asociadas a la sintomatologia explorando a
través de Cardiolipina IgM (1,3) e IgG (2,6),
Anticuerpos Antifosfolipidos IgM (0,1) e
IgG (0,2), C3, C4, Anti RO, Anti SM, An-
ticitrulina, negativos en su totalidad, con lo
que se descarta enfermedad autoinmune. Se
remite a consulta con ortopedista quien or-
dena resonancia magnética simple de cere-
bro que reporta datos de aracnoidocele selar,
descartando otros puntos focales de lesién
cerebral. Se realiza test de Farril y ortorra-
diografia que mostraron discrepancia de
5mm de longitud, siendo de mayor longitud
el miembro inferior derecho.

Figura 2: Radiografias de columna dorsolumbar de proyeccion posterior - anterior
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Vuelve a control por fisiatria y se estable-
ce seglin radiografia de columna toracolumbar
(Ver Figura 2) que existen cambios estruc-
turales correspondientes a la edad como os-
teoartrosis, y que la escoliosis de convexidad
derecha corresponde a cambios funcionales y
no estructurales. Teniendo en cuenta lo an-
terior, la evidencia cientifica recolectada y la
evolucion clinica de la patologia, se define
como diagnostico final Distonfa Muscular De-
formante. Recibe manejo por fisiatria y neuro-
logfa, se inicia tratamiento con Tetrabenazina
12,5 mg cada 24 horas, Toxina Botulinica 500
Ul y Levodopa + Carbidopa 250 mg+25 mg
cada 12 horas. La paciente establece un estilo
de vida saludable con higiene postural, ejerci-
cios diarios y terapia fisica, que le han permi-
tido apreciar una gran mejoria sintomatica.

DISCUSION

La Distonfa Muscular Deformante tiene
una penetracion del 30%, un rasgo autosémi-
co dominante, y se inicia en cualquier momen-
to de la vida. Un pequefio porcentaje se ma-
nifiesta en los primeros afios con un trastorno
de la marcha y se asocia con alteraciones del
Gen DYT1 localizado en el Cromosoma 9q34%
%En el caso de las distonias primarias de ini-
cio tardio, constituyen una proporcién mucho
mayor, podrian estar involucrados los cromo-
somas 8 y 18!° y suelen permanecer con una
distribucién focal, un grupo de loci de pene-
trantes incompletos se han asignado incluyen-
do DYT6, DYT7, y DYT13. Los pacientes de
esta subcategorfa muestran fluctuaciones de
contracturas a lo largo de la mafiana, y em-
peoran drasticamente al transcurrir el dia con
la realizacién de esfuerzos, y en general tienen
una buena respuesta sostenida al tratamiento
con combinaciones de levodopa y carbidopa'®

En el analisis de cerebros de pacientes con
distonfa muscular deformante, no se han en-
contrado importantes cambios histoldgicos
referentes a la corteza cerebral, ntcleos del
tronco cerebral, locus ceruleus, o nicleos del
rafe. A nivel bioquimico, se hallaron niveles
de 4cido homovanilico, 4cido gamma-amino-
butirico, acido glutdmico, y la actividad de
la colina acetiltransferasa en la corteza cere-
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bral y los ganglios basales dentro del rango de
control, asociado a algunas alteraciones de
monoaminas que podrian generar variacion
pronunciada de los mecanismos cerebrales no-
radrenérgicos, las cuales representan las ano-
malfas neurobioquimicas basicas en la distonfa
muscular deformante y son hallazgos probable-
mente relevantes para su tratamiento'”>

El tratamiento dado a las distonfas actual-
mente es empirico, porque no existe base ra-
cional y fisiopatolégica del comportamiento de
estos trastornos. Se suelen administrar antico-
linérgicos, entre los mas utilizados, trihexifeni-
dilo, benzatropina, orfenadrina y prociclidina,
que han sido parcialmente eficaces entre 40 y
50% de los pacientes con distonfa primaria o
secundaria. Otro formaco usualmente utiliza-
do es la Tetrabenazina, bloqueador reversible
de aminas, que ha producido una marcada me-
joria en dos tercios de los pacientes con dis-
tonia focal y generalizada, pero se asocia con
efectos secundarios frecuentes. Un derivado
lipofilico del GABA con buena penetracién
es el Baclofeno Intratecal, que se ha utilizado
en distonia y se combina con espasticidad con
éxito desigual en nifios y adultos®

La toxina botulinica A es el firmaco de
primera eleccién en distonia focal, al reducir
el espasmo sin efectos secundarios sistémicos,
proporcionando alta respuesta positiva en los
pacientes y duracion a largo plazo' > También
puede ser utilizada en pacientes con distonia
multifocal o generalizada para el tratamiento
de musculos seleccionados. La terapia fisica es
clave pues a través de ejercicios de fortaleci-
miento y estiramiento muscular se evita la fre-
cuencia de contracturas violentas y episddicas;
se considera opcional la asistencia mecénica
con dispositivos que reduzcan la discapacidad.

CONCLUSION

La distonfa muscular deformante es un
trastorno frecuente pero poco identificado.
En este caso evidenciamos cémo una paciente
con distonfa primaria de inicio tardio y distri-
bucién generalizada permanecié por un largo
periodo de tiempo sin un diagndstico oportu-
no, a pesar de que consulté un sinntimero de
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especialistas. Ello generé un tratamiento no
dirigido a la patologia causante de la sintoma-
tologfa, exponiéndola a altas dosis de AINES
y sus efectos secundarios, sin mejorar su sin-
tomatologfa. Evidentemente, las distonias se
constituyen como nosologias con alto grado
de discapacidad y de gran impacto psicosocio-
familiar.

Referencias bibliograficas

1. Marquez M, Paiva R, Lefevre A. Disto
nia Muscular Deformante. Estudio clinico
de tres casos; SCIELO. 1973; 31 (3): 198 —
9.[2. Klley W. Medicina Interna. 52 ed.

Buenos Aires: Médica Panamericana; 1992.

2567-8.;

3. Fernidndez E, Arzimanoglou A, Tolosa
E. Pediatric Movement Disorders. Mon
truege, Francia: John Libbey Eurotext; 20
05.31.

4. Fanh S. Clinical variants of idiopathic
torsion dystonia. Journal of Neurology,
Neurosurgery and Psychiatry, Special Su
pplement. [Internet]. 1989. [Consulta Agos
t025de2013];96-100. Disponibleen: http://
jnnp.bmj.com/content/52/supplement/96.full.
pdf.

5. Tarsy D, Simon DK. Dystonia. The New
England Journal of Medicine. 2006; 355:
818-29.

6. Bernal. O. {Qué son las distonfas muscu
lares? [Internet].2012,Ag. [ConsultaAgosto
25 de 2013]. Disponible en: http://acnco
lombia.blogspot.com/2012/08/que-son-las-dis

tonias-musculares.html.

7. Garcia B Luquin R. Guia para el diag
néstico y tratamiento de las distonfas. [In
ternet]. [Consulta Mayo 18 de 2014]. Dis
ponible en: http://getm.sen.es/wp-content/
uploads/2012/02/GUIA_SEN _distonias.pdf

8. Fahn S; Jankovic ], Hallet M. Principles
and practice of movement disorders. 22
ed. Elsevier;

9. Albanese A, Jankovic ]. Hyperkinetic
Movement Disorders. Differential
diagnosis and treatment. Wiley-Blackwel;

2012.

10. Rueda M. Tratamiento farmacoldgi
codelostrastornosdelmovimiento. [Inter
net]. [Consulta Agosto 25de 2013]; 247-
250.Disponibleen: http://www.acnweb.org/
guia/glcl4i.pdf#toolbar=1&navpanes=
1&s crollbar=1

11. Venna N, Sims K, Ellen Grant P Case
26-2006 — A 19-Year-Old Woman with
Difficulty Walking. The New England
Journal of Medicine. 2006. 355: 831-9.

12. Hornykiewicz O, Kish S, Becker L, Far
ley I, Shannak K. Brain Neurotransmit

ters in Dystonia Musculorum Deformans.
The New England Journal of Medicine.
1986. 315: 347-53.

13. Micheli E Nogués M, Asconapé J. Tra
tado de Neurologia Clinica. Buenos Aires:
Panamericana; 2003. 636.

14. Balash Y. Giladi N. Efficacy of phar
macological treatment of dystonia: eviden
ce-based review including meta-analysis of
theeffectofbotulinum toxinandothercure

options. European Journal of Neurology.
2004; 11: 361-170.

15. Rojas E, Castaneda C, Portillo R, Lira
D. Uso de toxina botulinica en neurologfa:
Experiencia en el Hospital Guillermo Al
menara Irigoyen. EsSalud. Anales de la
Facultad de Medicina. Universidad Na
cional Mayor de San Marcos, Lima. 2004;
65 (3): 188 - 93.

Distonia muscular deformante: reporte de caso

153





