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En un trabajo previo (1) se han discutido los aspec- 
tos semiológicos y piuebas de laboratorio en el estu- 
dio diagnóstico de la distonía de torsión. Con todo, en 
una proporción muy alta de pacientes no se alcanza 
un diagnóstico definitivo o no existen, en el tnomento 
de la evaluación, &tos que conduzcan a un diagnósti- 
co coi~ecto. En esta revisión se discuten, a la luz de la 
experiencia peixonal de los autores, las entidades pa- 
tológicas que pueden ~lirsar con distonía como funda- 
mental o exclusiva manifestación clínica por lo que 
puede suponer un problema diagnóstico y con fre- 
cuencia una enorine dificultad terapéutica. 

Distonía generalizada 
Anoxia 

Dentro del sufrimiento cerebral secundai.io a anoxia, 
la lexión pI'edoniúudnte de ydnglios basales puede ser 
el sustrato de un síndrome distónico coi110 principal 
manifestación clínica. 

Las manifestaciones clínicas pueden ocurrir en la 
evolución inmediata del accidente o después de varios 
años. Las consecuencias inmediatas de la anoxia peri- 
natal se enmarcan en el síndrome de la Par-álisis Cere- 
bral Infantil. En este caso, el intento de regeneración 
de las estiuchiras basales del cerebio hace que fibras 
mielínicas aberrantcs invadan los ganglios basales 
desde la vecina cápsula intelna, confiriendo al estriado 

un aspecto veteado como el del mármol, de ahí la de- 
nominanón -status marmoratusa. Este tipo de lesión se 
manlfesta por un síndiotne distónico generalizado a 
paitlr del final del ptmer año de vida, y puede o no 
mezclarse con tetraparesia espástica y/o deficiencia 
mental. Las formas distónicas constituyen el 12% en el 
espectio sindrómico de la pai5hsis ceiebial infantil y 
afectan apioximadamente a 1 de cada 70.000 neona- 
t o ~ .  También existen casos de anoxia permatal con sin- 
tomatología en la edad infantil tardía e incluso en la 
edad adulta. Estos son los casos en que con más fre- 
cuencia se obseiva distonia coino casi exclusiva mani- 
festación clínica. 

El problema diagnóstico es más complejo cuando 
hay años de inteivalo entre el accidente anóxico y la 
aparición del síndiome distónico (~delayed onset dys- 
toniax,) (21, que con frecuenwa tiene un carácter evolu- 
tivo En este último caso se considera que el desarrollo 
de sinapsis überrantes constituyen el susuato fisiopato- 
lógico de los síntomas distónicos Una explicación si- 
milar se da al frecuente carácter evolutivo del síndro- 
me distónico inmediato a la anoxia, a pesar del carác- 
ter agudo y estáuco de la lesión 

Casos clínicos: Síndmme &tónica post-anólico 
1. Apnción Inmedrata. 
Paciente de 10 años de edad que sufiió anoxia en 

el transcurso de un acto quiiúrg~co En el post-opera- 
toiio se observó que la paciente presentaba, con fre- 
cuencia creciente, un cierre biusco de los párpados 
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tánea, pero siempre aparecía ante cualquier intento de 
abrir pasivamente lo8 párpados o ante cl estiramiento 
de los mts~ulos orbiculates. Pmre~im~nente la muscu- 
latula linguo-mandibular quedó involucrada en el fe- 
nómeno distónico. Sc observó reirocolis ocasional. El 
resto del examen neurológico mostió discxeca paresia 
en miembros derecilos; liipereflexia con RCP i d o .  
extensoi y un slndrnme acinético-ifgido generdizado. 
Las funciones intelectuales no s~~fneion deterioro evi- 
denciable. Se p~acticb una TAC cembral que mostró 
idgenes hipodensas bilaterales englobando globus 
pallidus, putarnen y cabera de mudado ( F i ~ r a  1A). 
La resonancia magnética cerebial co~~oboró estas le- 
siones (Figura la. La analítica piacticada no mostró 
anomalías benmgrama, glucenia, iddo láctico y pi- 
rúv~co, cohre, ceruloplasmina, enzimas lisosomiales). 
Durante las semanas s u c ~ b i ~ s  se instauró un cuadro 
distónico generalizado, con rntenso fenónleno de re- 
clutamiento a distancia, que enmascaró en gran medi- 
da el resto de los signos neunlóym Actualmente la 
paciente suhe un cuadro distónico generalizado, con 
gran componente oro-buco-lingual, muy i~belclé al 
rdmmienm y que le hace dependiente de otra peiso- 
na paa cualquier actividad. 

2. Aparición Retar&@ 
Paciente de 18 años de edad, a los 6 años W a  su- 

fiido una fractu~a supi;icondíiea que requiiió anestesia 
general pala su reducción. Duiante la anmtesia tuvo 
una parada cardiorespimtoiia con encefalopatía anóxi- 
ca con .af.dsía e imposibihdad de mviliza las EE. En el 
transcurso de 2 meses la evolución fue satisfactoiia, 
siendo capaz de hablar conctamente y de caminat, 
aunque con dificultad debido a patesia y a poswas 
anómalas en EEII. Permaneció estabilizada durante 3 
años transcuriidos la? cuales comentó a nora un em- 
peoramiento progresivo, hasta Ileea~ a selle imposible 
la deambulación por posturas anómalas en EED. 

Acmahente la paciente presenta diqtonFa gene~ali- 
zada que afecta a musrulatura cervical Iliiperexten- 
sióñi, facid, tronco y extimudades, La distonl'd es m% 
marcada en EESS que en EEII donde predomina el sin- 
drome pareto-espástico. La realización de cualquier 
movimiento voluntaiio desencadena un marcado r d u -  
miento de músculos distales, Ia. movilidad ocdPu w- 
uinseca es nmmal. Los ieflojm a~teo-tendv10soi escan 
universalmente vivos, con ieflejo cutáneo-plantar en 
extensión bilateral. La vocalización esrii mterfericka por 
disalvia. La TAC cerebml fue nomal La RNM rnosró 
una lesidn bilateral en núcleo lentinilar. 

de manela episódica Se presentaba de maneta espon- 

englobando globus palltdus (eón parcial preservación de 
globus wallidus internoi, puiamen y cabeza del caudado. 

Figura 1A 

Figura 18 

Necrosis estriatal bilateral 
Friede C3) describió este aladro, wacterizado por 

necioiis mtriatal bilateral, c i e  etinloá.Ia no aclarada en 
muchos casoi, que cursa con áiea de iupodensidad en 
los ganglios bacales en la ThC cerebral, aunque las le- 
siones anatomwpatológicac pueden ser ni& extensas 
Desde el punto de cfúucn la hmuración de los 
síntomas piicde ser aguda o subagii&in y I-a distonía 
puede ser la nianifestaci6n fundamental. 

Frrede disüngue Uvts grupos de pcientes: 
1 Ga.sos,de insta~~iación bixrsca que siguen a un 

proceso sFis¿¿.m~co. En es& giupo se incluirían actuai- 
mente los LY~S<>S becundarios a picadura de insecto 
Cavispal C4) 
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2. tos m a s  hmihrrss de d q p e m d b  haidrosa del 
wprhdo can un curm l e f l o g r n ~  pro~t&vo. 

3. afecto* de ppiabable eaceffalpatIa necrotim- 
te subaguda Cmfennedad de l&i&3. Lc% can&~ios pata- 
1Q$ms en este síndiome cbn frecuenckd inwbcian 
p&memente al puemsn y al núcllea csudada y la 
Tat m&rd muwtfa regímes h i p o h a s  m e s  
ama; sin embarga, kd pmmcia de dínonia o de m v  
tipo de mavimfentw smonnales 'como primera o prfn- 
dpai manííesodcl& de la enfermdd es rm (3. 

Gaaa alkiker E d e m e d d  de LePgb 
P a c i e  de 9 años qae bgresó para estudio de un 

cuadra de ntwWenta m a l e s  que dEicu1aban la 
mweha y d Imguaje @allego p &s., llt115) C6) .  El pa- 
ciente em el & joven de un FWuik~ de 4 h w n o s ,  
no W€iendo anolg&m neurd6gicas en el resb de la 
famakt, ni cawng&iniCtad entre los &m. Embmzv, 
paso y desarroIb psnComotvrI normales. El nnuiD m- 
pez6 a d a r  a la edad de ~elnre- niesas. Desde Ia pri- 
mera inf;dnria lec padm 0bWvtmm qw tenfa cierta 
aifculmd en Isr q m l i , n  verbal. E1 cuadrpl clfnisb se 
tntensiflc?.? 8e manera &a w n  los años, ad@?&ndci ei 
niño phY;1S ruiomab y deteclor6ndm e1 sono de 
VD& El x&ienrO emlar em bueno no &tien& 
&&ún dato de 6LeWiom intek!mll No zd& pMi- 
da de visión, contralaha bien e-6. No m&% his- 
taxia clfnica de cri$id Eomlsivas. 
En Ia explaraC16n el niñv tenfa una crnistitucián asd 

enira y msgos dmi%tim @w nomialesa d i e a a  
Mpmnimki &cid, b n d m e ~  supaioym nomles, p ~ s -  
RZFW dk%&&w en las cuatro e ~ ~ d a d e s  al -tener 
una posma s dinafl~e la rr;tlimdh de mo*ienIapi, 
-no mumla1. nomal en cueXo y amemídades. Du- 
ras* la mrcha la &O& en esremidade8 infeclom 
se %cemab&, prlnckpdmente en 1w pies, exi~tiendo 
una b v a s h  y r W ó n  iakerriii de &e y se &w- 
wba ta&En una &ank de Wciwo con tandeneia a 
la meffs& y mtacibn hacia la h@. El mnv de 
wsz y ia v & d  emn anmaIes de- a la e&- 
rencia de unri distonb la-. I m  cefle@ terrdinosos- 
m u ~ u W  en pem sh&im.  El Mefo a@- 
nea-plamr wi en fleptn bbllaeetrsf y los refldos wbi- 
tmmbdominztes estaban pmenks. LOs pares ames- 
les y el fonde &l e@, mmwdban ruiomaIh, la ex- 
p i W 6 n  general &e normal. Ne se mmbd 
2niIlo de Kayser-Pleishas. LOS emdios. mtinaclos de 
m- p o14m beron ~ommles. No +% detectaron m- 
m&% en 1% m n m . f í b n  de emhas lisogomlaies. La 
biopsia muscular eshdi& mn mlucwopia 6pka y 

a7 

efem6nica h e  noma1 il* coinv la biopsfa hefltica. E1 
dectr~encefal~ma, el electraretínogmmal, los pam- 
c%ies evockdm vlsuales y la9 vetacidadey de wxiduc- 
erQn &obra y sensitiva f i m n  tiUdden nmales, así 
cano el estudio de =R. la TAC cmebml mstró hiptripa- 
densidad biPatea1 de peqi1eBo mafia a nWl de nfi- 
eleos lerrtinrkesa & sinprecie>fi de contraste. Lm c m  
enwawnes plasm8tkas de Ibct~&o p, pmco 
en r q x m  y tms el ejqfcicio Eueron dammenre patolb 
@as. El cmdro clínico ha p@esado de fema knra 
en los iiltimv &m. 

Enfermedad de Wllsan 
Su: estima que la prevalen~tit de la EW es de 

1$50.000 krabitlvltes, dado que la frecuenaa de porta- 
dores h e t e r a w m  de la mutaci<ín pat<"rigena m de 
112(fB11x50€1. 

La EW es una e&ezme&d hemiirada de tfpv auto- 
séimieo m&-. No SE conme t&~:%;i el Cairitofno g ~ -  

&tiro qiie determina un WcWva deptisilto de cohre 
en cüvem 6r$anaa y &iSMmas svb1-e rada en cerebro, 
Y í o ,  c6jnea y & o w .  A nivel cid SN e& una 
aktaci6n pxpondemnte del núcleo Ientkula~ Ip@a- 
men y p&&do2. h;ts mnifeaclones seuml&@cas 
exwemadafnente vWIle.s t: ineluyen la pretenda de 
w&vr de i%pom y aceibn, rigIde2 rnm~, pérrtfda 
de reflejos postumles, %cines*& cmw, mgvimiemas ba- 
iísW y &mnb. La expreslsn fa&l es muy car&er& 
tica canjugandsa um especie de wn&a con rk@dez 
CIEisa wd&nkzwJ, a& enme la &me%;i de disaruia y 
disfm. esta eqx~?&n dínia tzn variada obliw a es- 

siempfe el d m l i e o  rfiferencigl de EW en 
&%do paciente que prem@ siatomatalag& de enFermc 
ctsd de i.08 gagaa$lios bo&& que wmience por debsjo 
de lm 5&55 La afecmifm k&im por &@1ta 
6% Cu pude ser axb8ornfica pero mQ siernp~ p r -  
SE- y d ~ t a  a la t&&d dei psr&quhm. La 
he@& gmdemenw dm& una Wro& asnite 
fnátíca m enfemas con s?n?anrs new~Mgiw has% 
um necmia; fidmmnte en pacientes h t a  eq~omes 
%s'intom&&as. tw datw b i o q u ~ r n ? ~ ~ ~  que ilpoyw la 
sospwha clínica de EaB sw la &mhuciBn del Cu &i- 
co, aumento d~ la seaeci6n urinwkd de ie y d a c e m  
de1 nnieel s~~ -de eaulopdaamAia; sin emtYargo, &da 
1s @m varkWidad de esos li&o~m en enferm~s mn 
EW, no puede date un *dar deEíxitíva a bs &m bi& 

y d í c o s  y ante 1% nrspecha de una EW m 
acansejabie r e a b  una biopsia kjAtica que pe~mita 
detemnas la ancentraclon de Cu m tejido %m g ile- 
usu a aba 01 esudia %d&&+ la cual suele m& 
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ruir la ptuíb &@IC~tlea defbirka. El camulo refa@u- 
*o de intenta &mUm Ca t&&u fuediante el empieo 
de agentes qnehtes ha tenZdo un gm4 W~Q, funda- 
menbdmence ei empiw de D-pedcllmaina U.5 a Z 
m&% víar m 3. d e l .  Divems aumw p ~ & m  
ef emplea dk? i?imr @QD ntg?. 3 vam al @Q per m e s  
res efktw seeun&%s m. En la msí mlfdad de 1% 
gnE!?mas se Iogm que Ile$uen a deambr  una vata 
mm1, realfzapda ~ctividad-, ew1ayes o pr~fwwm- 
les ade6wrcEis a su e&& de a& la impo&wcia capital 
de un w & i ~ o  camto  de ests enfamedad aya 
woh@Ón e s p n t W  es lnwrlaM-e Earal. 

E a s o e ~ ~ d e w l t w u  
V&rBn ¿te 18 &os de edad qu% a la e&d de T17 

a&m comimza wn difkdtad pata &sfCs& y 
i n v o l W m  ds1 wcUo p b e a  izdo,, y 

es &@mtic& de &sana de t81&n. Un hrmano 
hbb muerta a Xa edad rle 12 a&%, afea0 de: una en- 
feffaec$d D.eurol&ica Similar. Los padres y- 108 ótrm 6 
bemanos viven ~ o s O S  A la a a d  de 18 añas ei e@&- 
mm Bel paciente rnwtaba pc-st-mw dist6Ws gam 
dízadas en h 4 memidades y mda La ~~- 
c i h  era km perrs m p w i W  Las fun&aea supe- 
riaras emban comadas.  Los pare mm&e$ fondo 
cfe dj6, EOT, 3- Y )  k ~ ~ a d  super@cfal B RK)- 
fu&tia eran a~rn&Le%. La egtpitim p la m&% &m im- 
fm&k W o  a h seittad de la &tonh. -Plo se 

akrmiorm m ia e- ni vk-- 
ha, -Cn y d ~ p i a m k a  en q, hechas en dm 
omim$s fuoios normales (21-28 mgkdl y 180-122 
m&dl, mpectfvamerrtej. Ea TBc cefebfal d e m M  
úriameme uha li-m a W  w@A4 ;uienci;l de 
Ldaw en @ag basdes. El @N& ofkdmoE&iw 
cm lhpsra de hmdidum no m m h  d 4  de Bay- 
ae~-Pleisk. La sim&& gpaaL M @%&te se dete- 
da'' rápidmwm en bs meses y muFi6 eti 
el mame@ .<te un promo nt3m6nic~. Ei aspmm 
eS3m del Whi ertl nafmal, toftei% eofbnai~as 
a nível dd p@a&ien, ~ a b m  y aerpo del csfudac!~ y 
~ o b s  paITidus m a m a  una 2*srEIa hihltetitl- En el 
S&U&E> W&@ &e eacm& nn surwznw de k &a 
e m  & h &&S de AM&mm tipo: U. 
&Ha a&& una rnvmsa beIbi%aeIh a ni& de 
puBmen y p2Udu. I-a " t  a a  múular. Se obs- 
sn el &u&p IJ@LO~~~@CQ w&m fibrcsís p& cm in- 
fiItracI6n U t i F a .  L* Cm&@@ rapdRcs pam Gu fue 
p&tiua. lb d w s &  lm multzdos del aUidko dsl 
mmtm y d h@ado tres la euaapsia fueron smpaki- 
blé.3 son un& ~ & e d  de Wiimn p nca se: ctilrg- 
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nWc6 en vicia Qm k ausenea de ai311o Cie Eeyser- 
FMsher y la r n ~ ~ ~ d  de ias pueilaaá: bioqu4ni@ 
en plasma, 

LeussQILstroPia rn@tmrotn&tica 
La leu&f& m w a m  una mf-d 

heredade de fa- aums6rntca r e m  mn daieit de 
la @zkn~ aíüsuEato1sa k @e ~ a s ~ c l É ! e i a  pm desmieJi@- 
íack8a y a@ímulo de &&osil%d@tida en &tema 
n m b  y w t m  tejidw. Pude empem1: en -R i&n& 
o en la edad adulta, lo m1 depende ds 
?a sictítipi$ad ESIZW~ECS &d C@, 

Se &$&gwn fomss clff&@. La del W610 en 
la aüad aduh es frecuente y con wmpliWkgm 
pdqi6triaas como pfindpal maniFestació~; Ia f ~ m a  
MwatiI, d l w a  una eqmeiitn &ica en Is. que pre- 
domina um mwla de .&&me p i r % m ~  y oerebeb 
m m m- ~undino91, FOdO eile explicado ps ia 
afmwión de la mie1la-a en la s w M a  bhnca y en tos 
nervtm @tif,Ti&. El dwaiorb psfquim subfevkae 
W K W n m t e .  k fama juveiiil&aye uaa manSEeSa- 
c i h  i n t e d 4 ,  pudiendo la &e d &toma 

Ei h a k p  de un &Edt de ar i ldatasa  
A en kumcim p ff-mos, el d m u b  de ml&?kim 
en o&a y pbim y la exlaencB de p o i i m m ~  pos 
%k%tü6n eíel &ter& nervimo pef&rico, permie el 
&&s%cg. 

y zolh @3 en 29$5, p~~.mfl&fc~ el c a ~ a  

de &cank a a m  ma cih hnnra de una leueoalia- 
w&. La La m h a  inie!&e en m p a W e  a k 
edad de 8 aflos m pmNF% &*.&feas en &m- 
te la aC%f@n. El hiadro dfstBnia .%+ gewBli~6 a k 
edad de 81 &m, 'sienda dia@mtTCild~ de d f s W  
m ~ ~ c u l o ~ m  W m m  y soñterida a v&w t&mmeh- 
c h e s  &ot&si~a. A los 47 afim la "pIpw& de- 
m h  una sema rif& genmiiza& p& afe 
n& en tebSn a una ti&mmsMa psica,  m w o @  
fa&., y nlktaga12~~ h~isontd. LL aewrlrtad en-da 
de la m@xa a@ulFaCaw A ea l ~ ~ m ~ t o s  y en Ctilfhm 
de fib~&~wmt, i1cT cama laa&Maii de la enWa de- 

&r&bmE'~ en altivas de fi1,mb12$tori se = 
mmaba á i - p f p i F ~ c a ~ ~ ~  d&&uida en reladósl a 
les vsthm ummak& si k n  B a- ~n%im@m rs 
sMml m sup.&r a la & o m  ea= de h- 
m&frrsRa mmWm.ártc%. Laa nieles de suK&itios en 
pbmri y orina c m  meyaw a lcrs mhtrados hhT 
tualmea en g a w  csa ea@ &@@&d. El e k -  

m& dawvackk de kv &scubz de 
laspke q u e 3  ras veki&W de de&& mmm 
y semitiva e a  d e s .  U &~,pl;ltr de serio mosm- 
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ba ~W-R&. la ti@& t&íif$dfni& & amo- 
ri@. M @hih,. & ~ G B ~ ~ I Q .  En la ~QIE@W@ -1. 
~ . m @ ¡ ~ .  & Qb&P@dt%Qfi& @Lb%, 

;m&t&. en Im~@n.& h c&maa~&l nhEw rauittade., 

'Hct#nedf&rnA 
La 'bmg&ttiii% gs .m %&Wnp @el methibim@ 

de LoSr $a@@cidwe sdfW@.@ % $ W & e ~ ~ d o ;  par Un 
&$$?$fa &e ,- 'fpT&&&. :$e &e- 
m& di? l ~ , * -  mmLw. Jaw d @ t a . r s 3 ~  
nw slbiw .km wpn T S ~  m d p  !&&S 're@; 

$UNÜW& h r  SHSG~IW~, detf~niíd.&=, m- 
queli?tiw y pat:otq& msqk  qd~$$yci~ @ p~g@ne$a 
de lip: & fwente. ~g&be~g y fl@l ,en 
197'0 &@Bus R$$X?&t Qi-9 &.a T B f ,  @fe&&&&Q 
lw pW*aa. m~wa de h e m e d a  ( e a  dish&a 
--u .en d m & d ,  

 amen^ m- qae U deamE@ &e pa-- 
%cm &- en &ngIia~. pqh wpijiir 
el #&&m,&,$ ~~ . ~~ .~~ @e gmB6g ;a im que 
es@ o;mc@a MpMe&%@.w:tra ganglib- &&T@ 
.en ki -E%(* ,&Knhm d cz%tdí~' m-- 
pa;&&m ,& un pa&ak . e n t m k a  demrLt05! 

y e&, {Q&,ne, w, drI,>~Reáta nin- 
m k%&n vamh 6e-d; rii :@ hedi@ dtq@rj- 
,m. Q~0íf&7@@$ a &: @:@G@as, @e Iás .gan&.r>a &- 
,&e; gis : e l ~ ~  m~* y mb* ~ i r  pogiwa QU~: a 
haGmur& pu* prd1ye& d b t d i ~  21 $XV& dr 
un m el e&rkdoi .IB 

time ct@mi@fng g&it~@t@ pmnfw &&&#@oq,~ a ,@+%@@fento ~r@c@z m. ilgw & m&íqg$- 
&a p @m.&: & @a* p*$& mita# el &%'$&ms>na 
dR h &-e, 



Srndrame de Rett 
El síndtame de Rtrtt (10 es una afescí6n m&- 

geneiwtiva, aun sin base dismetabWca cdnactd6t, que 
se brigina por un gen mumte en un mmomma X, 
probablemente letal en el vai6n, pueslo que &lo lipa- 
rece el madio $hko en niiicos, Ha sido objeto en Ins 
úitimos diez &os de abundantes aportaciones des- 
&peinas (16, 17, 18, 19, 203 ms rescatar* la publia- 
ci& oiQin?l (16) yue en su obhiuO escan) eco 
entre los &nicos. cansutuye un excelente modelo 
para estudiar la rdación pataw\Bnica entre la deses- 
mcturaci6n de las habilidadea nníxicas manuales Y el 

Resonancia mawtlca de nuestro paciente m, corte wrmal siirgii tlc una ~>atoIogi;i iiiotoci iiiuy floiih coi1 prc- 
en T,. Areas alrn6tricas de hiposefial sobre globus pallidurn 

en cuyo centro se obietiva una zona de hioerseñal: e( doiiiiriio (le iiistoriía y cIc rigidcz-ac:iricsld cii claryas 
conjunto ha sido descrito como*&nagen en ojos de $gres. 

~ r o ~ a n  atara, mreoatetwis y mstornus óculo-mo- 
@res, la cual sugitire dísbci6n combímda de =re- 
belo y gsnglios baxales. En algunos catos las man&- 
iaeiones de pndios kmles <cozea a distonia1 pue- 
den emnascmi- la amia y m la mrrnifestac!'ión fun- 
dam-1 de Ia &ermedad. 

Bodensteuler (35) m 1980, publica el caso de un 
va& de 10 años de eáabl, ~isinU>mdti~'D has& la &dd 
de 9 años, que comenr4 can beves episadias & ggiro 
cefálim hacia la kqukzda e hipeimtem* de4 -atelo. 
Ducanre los st)&vos esos epkodioa se hicie- 
ron mís fi.ecmntea y mamenido& y apaiwió una pos- 
tuix dBt6nica en BSD que pbswformente se l m  bila- 
taxi. El estudio elemoencefalo@8fico, la an&iogra& 
cerebml y TBC, así canlo la determinacián de Cu y ea- 
ml~plamina, &iwon normales -k la edad de 10  año^ 
la cxp1'~mcBn mmbxk~ p m m s  W & s  generaha- 
das, disquinesias buco-Iingtrales, hipertrofia de los 
rnúsn~los ceniicaies y de la e l d a ,  dIstorJd IaiTngea 
q i ~ e  inreiferirr con la ~ocdliaaciBn y n?zisionala acuci- 
da,? miocluni6xs. En En explaraFii>n gewral eaisLian m- 
mmst%s ~ h n g ~ e d a s h  de pequen0 tamaño en mra, 
cuello, zona wpwtor 4 pecho y cenfuntívli. 

E1 pa~iente fue diagnosticada de dstonÍa musculo- 
mm deforwatm y se m ~ r 6  mtimiento m halopwi- 
dol. Ti= 1WSeS lllris: tarde h distotifa hb'ia ine~oidtdo 
susttanüalmente con lo que el aumento de la hgse de 
suslentadbn duante 1a maizha, la disinenia ni sE y la 
dim~etria awlw zesultaban e ~ d a e s .  Bl diagnhriap 
de ataitia telaq@Et;tsia se eonfim6 can el hallazgo de 
disminudin de Lg.& m suero y el atunmio en las con- 
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tempisms de la vida (Narbon-3. et al., en prensa). Tras 
un desíimollo norriial que puede extenderse hasta los 
18 meses, Jos primeros s,ínomas cansisten en una per- 
dida de la@ p r a a s  ideomotrices e incinso de los es- 
quemas mieloqujnéticos manuales mas elemmtdea; 
las pacientps son incapaces de manipular cualquier 
ob@o mmno, aunque con la mirada y la expresión 
facial manifiestan constrvar la eapsicídad intaxctiva 
con las pemnas; hacia el segunao trienio de vi& se 
bdcm presentes muvimientos de repulsión-eyitaci&n 
de  sbjans al tacto y muvimientm de imantacibo 
mata-mano, constitriy6nduse las estmotipias de da- 
yado d@ manos, tan camcterístics6 del slndrome y 
que sustituyen a cualquier m poslbllidad motora 
propositiva de las extremidades superiwe Caunpue 
cnnservan reaccione &ejes de pammidas Q aaimten- 
ta a un objeto extemo ~a11tndo pierden el eq~~ilibriol. 
En d tefcer trienio de vida stirgen actlpudes &&micas 
dis~aks m eotremidades ínfmiwe, d m n e  el seposo, 
sobre d o ,  en la noadie, acentuánd06I- la s ~ a t o ~ o -  
gfa dfctónia general ya que el fenbfneno ditónico in-. 
vade el eje corporal y se afiade un síndrome d@&- 
acin&tica, m Bmúnia y pedida de ~ieflejos postiirale8 
en bpede~tacifm y can$eladón de la marcha todo 
ella dmanboca en unti perdida de Ia capmdad m- 
buhmfa y el ~ f i ~ m ~ i e n t o  a la silla de iuedas. El 
cuadra &&rito, presente ya en ks desciIpaones 01% 

gfpaies sm que los at~tores le concedlleSén la adecuada 
importanaa, creemas que constituye el inaygr ele- 
mento condicionante de la pE?t-drda de capasidad de- 
ambidatoria m esto# paciente8 C19, 20, 21) y no una 
apmia de la m d a ~  e m o  se habk pcetendido en 
publiacfom previas CPiiiw 3 4  3E y m. 
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A Y B paciente de 7 anos componente de nuesira serie, con eindrome de Reii, estereotipias continuas de d a d o  de manm 
B y C: movimientos distonicoa ea extremidades inferiores que prácticamente le incapacitan la mar&. - - - - 

Ac;Memlao o~&nbxm 
n1v-  pus A a w w  O-m pudm a~wár 

m Wstmnm tlel qmmEm i d u r n a  &%e De 
todas eL& JM que con M$ kmenc ia  produem un 
ma& dfniccb  dominad^ pf h dbto19a m la aEidOBiS 

Y la p,futab cm. L ~ S  
&cirn@ o l m s  ~~ c v m m  d u r Y I ~ ~ t e  los p ~ i . o s  
mwm de %ida y el & d i m e  & diste& $Wi%lWda 

amasfzftar otrpls Y sim beut01Bdi- 

fn3t@cI la m-& prredcmbante Q3j. fa 8-8- 
cibn de ~afdma y/o totosasibiii$ad y./o a- o la 
wiatcncb de antw&tm fandfara ea esa m t M o  
son da& que han de hcer mspch e m  diag&sict) 
que w 2  mn&rn&~ m una btvpia de mmÉm10 p;trm 
es6U6ff~ i - n ~ I B @ c o  y fuhcional-InitpqdWco d e  las mi- 
tocr>ndr2is. Con tieciieiiciu s(: ;L\o<nan inonijilías ndi<>- 
li>gk::ís <:n g;in#lios 1mi:iles. 

u>s frecu<?nres u>mo la dcincncia y csl)%stid(lüd. hlu- Caro clínicur llwhablc: Mitocainirii>path 
clivs pacientes sulrc:n t:pi.u)(lios de :+giawniiento Jc- 

' I Nifia qiit, coti <le.wrrollo previo nuiriial, inici:~ ;i Iw 
m-dm pQr kaom qwe 5nlaaam ed a&db 
m por ef&tnpk~ un pmw M i-mte. En k 
T U  a &&=me e n e o n m  hipDdensid~tdes m gan- 
gliBS bwiks. El lab@atsda d a @  a-tlgt en la a- 
mvrtcirin dei PUcia arg&ico aya metabvEm~ ma 
& e a  m y &$a, SCI~IC tndo Isl; e- 
wdiaji de agraWrito,  & canm .el &Fkk ea~zbStim 
mre%p- ea el d t i ~ 0  & M M m .  

~ ~ n d r f u p t f a s  
DtVaixe tm fdsiim Stf hrrn desrito 

lzes nmf&g&@ y10 funcianalop, en km mit~w&ias 
cmno mmm de muy d i v e m  cmd~as  &nntcm, p- 
diendo ser  la dktmfa y &w. tmtmgs del cmm1 

dos a f m  y- n%&o uffi gcrrntra dist6hk-a en ~emvm- 
sSn  de hombro dereeb,~; ~ ~ ~ ~ i a c r n  a la 
d e  les da aulM ~j$pienm dwwd6 un mutisam úi- 
@Zrt~ko y un a ~ d r o  &ob t  w n  ~ ~ ~ ~ r & ~ l ~ i s  y diS 
tMa de loa cuatro rnbmkmq astwat-txl time edad 
ds f3 a b .  La l i m n h  rar pzogresa desde las cmm 
auleis, y & nrnfhda el 3lllh. Cohsivfi .%S fu.neia- 
rais &iía-le. En la TAC apaoecen &%&S hl@dens% 
cm @lciF~mciSa m 4mb;s putammw @&gas a, Eían 
i%b%d~ riegati= U21h ~~~&WI@OW &@kkW 
pitWrn4 ljictb, s u p m l a l  c e m E o p ~ ,  e d k l a  
glut&kca, & m e & ,  &eiW mzh16tkms 11som- 
d a l e  y d m e *  nemaI. El mzdle de L%&XBS mpi- 
rat0fj.a~ rnl-irdeales eni una m u w a  ds ~ i i s c u l v  
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fPf&esof Di Maum, New Ya& es mwry suptiao de 
&&kit de cimmamo C oxidasa. 

Dfstonía foeal 
Existen divemas etiolcrglas @E puetlen oWSíoM un 

cuadro distáni~v t a l  Q segmen4rio puro que es p~~cci- 
m &wmr anm de mLndüfsu urra distoni f o d  o .q- 
meata& rwna idíop5tka. Algum son obvhds, por ejm- 
plo un anW&lmte de € a l a m o ~ ~ a .  En otras ~T~&frnes 
ei diagnfm'tco tequiere investigtciones tomplemmrari&. 

Turnan36 
Existen numwasos aws descritcfs w n  distoná 

eomu expregión de lesi& focal en $a@m hasdes, 
sjn embargo el mtudia dusivamente wdta16gx:o de 
e&c@ padtidteü no peimfte d u i r  ottaS lesione3 que 
lued9n urntribuír a la +pWSn del femmmos dlst6 
nim, IQ cual hace difícil la correlación ammmo-clInica. 

Caso díniM>t Aamcima 
Paeiente de 8 a ñ a  de edad (24) que cuatro mes 

m e s  de ser &lo en consulta habfa comenzado Con 
pesnims y rnmbnkntas distónkm afectando a exte- 
midada* k q u i e w .  La e ~ e ~ m e d a d  w1nen26 m mann 
izquierda, que a d n p t h  urilr pasux an&~wd& en ida- 
&n a ia a&dn M pmblema rie h e  a c e n ~ d o  fx'dsta 
el piuieo de serle imposible el nlanejo útil de la mima. 
Tres m e s  despW5s del iniliniiucs de los sintomas so e- 
tú fambién la BE11 a1 adoptzr el ptat una fimión @ in- 
wrai6n duixnte 1% marcha. 

A iíi exp10faciún neutold@ca s * l ~  se obse~aran  
prniras y mo~imiento dk?&nim~ m extimietades i ~ -  
quie&6, &enda d nirrm de ia mplaración nomt. 

La TBC cectthil mmwd una Iaqi%rm hiprdmga, m 
hipadmsidad teniral, en el &ea e m r e s p ~ e  -al 
putamm. Seis meses despues del fhicio de 16s SWO- 
mas el comerno cgn un uiaclro de diahta insí- 
pida y dos ~~8 desp&s se ae-iadtó uh suidrome pita- 
miclal. con parda ? exalta& de re&@ oawtendk 
nmos en e%xemidades izquierdas. Se decidi0 kata- 
miento quimioteriépice (metromate intratecaL7 g el 
niño muiia 6n el transcurso de una h&mOmpiLP @SWi- 

ca. éd zona de necrosis quistica del tumor quedaba 
confirmada a la rg i& infero-late181 del putamen en 108 
ganglios bamks pero se ez@ndb p u i i v a s c ~ e a t e  a 
1% pase inrem y externa del &bus palidus. También 
habfa m a  I@I% infilu&ón perivasnilar en la c&mla 
hitsiha y en la zona subepndi r ia  del suele del aerr 
tcículo latual derecho. Se enconva asimismo tumor c6 
lldo en 4 hiporáIamo, bilatemhente, en la comisur;r 
anterior y en el syiasm GptBio, El t~lamp eiausmim, 
subt%lamo, susrancia q q a  y umco mmbd stsi como 
la corte= mm8 y el cerebelo m n  n d w .  

Lesien vascular 
ia l&ón vasc~~lar de gangliw bades  es una de 

c a u a  m$s frecuentes de @atonta f m l  (257 a de he- 
midlstonía a@, ñindamenmlmtnte en el ~ S D  de *- 
rifa da  inkio tardío, es decir de apaM&u no inrndiatir 
m relación al mommto de la lesiún @7,2&). 

Caso &ub: MIgmña eompucarla cmi W6n d 
Faciente de 22 &as (25> de edad que dmasIl6 una 

hemipieIia izquierda con d"icit ~nsiüvrr en el trítns- 
mt%o de una crisis de m i g M ~ .  Se ~wohft sad &re- 
gttimrn do8 ine?~.~$ m& tar& d a d ó  un f&lw 
de acción &ando a músculos pmdmale en ESI, C a h  
una actividad &.&mica en di& extremidad, de preda- 
minio en mans @iguc& 5A). D m t e  la marcha existía 
tanibth una li-ra ro&ct% hterna & pie izguie&. 
La 'CAC ce~brdl  moy(tii w %res úe baja &&dad en el 
níírlea ptor0-1ateml talgririco @@ra 5B). La 
&%&a ~ m h l  y 'Earot1dt.a fue nolmai. ia patogenia de 
los acdcientes cetebmv~nilares m pdmttxi con mi- 
grafia ng. es conotida. El vasqespasmo de las atred8s 
inr~mzneaitts rr el t ~ a m b e a m s  wcundaria a la 
h&mwl&Ekdad obmada en a b n o s  de e s b  pa- 
&mes @talesas puede ser Irt musa $e la3 k ~ m s  
permanentes que ¿dgunos dB ello8 desamallan. 

Enfemedades metab&iicas 
En la rflvi6iEn de 22 peientes c w  hemidistoala pu 

blicada en 19& por P & i p  y fankovic fZlJ en das 



Fiaura 5A 

Actividad distónica en mano derecha en una paciente con 
una lesión isqu&mica que se desarrolló en el transcurso de un 

ataque de migraña. 

TAC cerebral de la paciente mostrando un Brea de baja 
densidad en el nítcleo postero-lateral talámioo. 

de ellos había una lipofnsnnosis como etiología del 
Sndrame distóníeo. No existe otra referencia en la lire- 
rama de enfermedad metabólica como sustiato de una 
distonía foml, si bien una distanfa geneizlizada como 
expresión fundamental de una enfermedad de depósi- 
to puede debutar con una distonía Eocnl. 

Trauma 
La lesión focal del parénquima cerebixl por contu- 

sión directa o a través de una lesión vascular (30) 
puede dar lugar a distonía sintonfitica que en la ma- 
yor@ de los cams se acompaña de una objetivación 
de la ksiím por neurpimagen a nivel del estriado con- 
tralate~al. 

Lesidn del sistema nervioso periférico 
Malsden y cols. en 1984 O11 describieron 4 pacien- 

tes que tras un traumatismo en una extremidad desa- 
wollaion dolor, atrofia de Cudeck y aespnsmosu muqcu- 
lares sobre una poshiix distóníca sui otm anomalías 
en la exploraci6n neurológica. Posteriormente se han 
descrito numerosos casos similates 0 2 ) .  

Caso cIúilcor Distonia focal en el cnntexto 
de Atrofia de Sudeck 

Mujer de 20 años vista en el Hospital en noviembre 
de 1980. D~eeiocho meses antes había sufrido una le- 
sfón en extremidad inferior izquierda, que llevó a la 
necesidad de inmovilizar esa extremidad mediante una 
escayola, aunque no se objetivó frachlra. A los pocas 
días la paciente comenzó con dolor y paiestaias en 
pantontila y al retirar la eecayoia la eztremidad tenía 
un asoecto roiito. estaba caliente v la oiel atrófica. La , , , L 

iitdiqgrafci completó los criterios para el diagnóstico 
de ati'ofpd de Sudeck. El neuiólogo objetfuo también 
pdresizt en tada la musculatura dependiendo del n. pe- 
raneu común, como consecuencia de lesion del 
mimo. 

En junio de 1981 se realizó una simpatectomía lum- 
bar que, sln embargo, no alivió los sirnomas persistien- 
do dolor en m. Dos meses más tarde se asociaron 
movimie~tm ínvolunrarios en pie izquierdo. La explo- 
racidn objetivó a parte de los trastornos trsficos ya 
descritas, movimientos de caiitcterfsticas distónicas, de 
flexo-extensión en pie y dedos del pie izquierdo, con 
ocasionales sacudidas mioclónicas en cuadriceps. 
Todos los exámenes complementarios practicados 
(análisis de rutina, electroencefalo@wm~.. 1 fueron nor- 
males salvo los hallazgos descritos en la radiografía de 
la extremidad afectada. El mtamfenio con carbameze- 
pina, 600 m@/día alivió los síntomas sin llegar a desa- 
pareeet 

Conclusión 
El sfndrome distbnico obiiga al chico a un primer 

diagnósüco diferenda1 entre su carácter idiopático y 
sintomático. En este segundo caso una anamnesis Chis- 
mia familiar, tóxicos, inge.sta de fárinacos, historia de 
anoxia, o hitumatismos) y exploración demiladas son 
de lnestlmable valor ia existencia en la exploración 
de signos que dcsbo~dan el síndrome dist6nico orien- 
tan ha& el carácter sintomático de la distonía, así la 
predominante afecmción m-bucwlingual en la enfer- 
m&¿d de Hallef~orden-Spatz o m la Enfermedad de 
Wilson, las crisis o~ulogiras en la distonía post-encefa- 



lW o weunda& a neurol!iptims, la oftalmoptejia en 
ia hii;tiac$osis aml marino, Ia atrofia +tia en la en- 
fmmedad de Letgh que se aso& a retinop&t en las 
ganghosidosls, !S 1ipoTiasdnasis ceroide o la enfeme- 
dad de Haki11orden4~~, la co-existenciíi de a W a  
en las dege.nemkme5 wpino.cerebe1ws o do- pdírie- 
rnupaZa en la Irrudisho&, ia ataxia tehgiedsla, la 
wanmeitosie o las e&nne&ds hdwdegemmtkas. 
A vees son ciaw sist&cos íos que orientan el dhg- 
n&~tico cnao es el fehotipo peculiar de &nn~ddes 
wmo la k~mmhtinuría, e1 hipoparaxíroieIiw o 1w 
m u w p w k c a r i b  B ia esp1m~megalia en Iw w- 
gílosidosis, h&o&ta.ris o li~fuseinusis ceroide, entida- 
des que, pueden eui%z~ con un Sndmme disfónico 
como principal maniFestaci6n neuro16gIcc+. Una vez 
orientado el diagi&stko mediante la m e c t b  anlimne- 
sís y qloracíón Las exíimes complementarios pa-  
trenentea qn cada casa Uh to r io ,  ~ieurobwgen y/o 
biopsia> nm ayuda* a ampíetar la Msqueda etiaE6- 
gfcz Iralala D. 

Tabla I 

I?i diag~6stico de dimnía de tmibn iáiapWca en 
sus diverm manik-nnes foca4 sqpnentaria o S- 
nei%Wdír viene dado por ia wsncfa de s7ntmas o 
slgnas neufolaglcas que  des^^ el fen6meno distb- 
nico, ase como psr la woluci6n clínica propia del m- 

idiopiitke de Ia dismnía y por la ausen<Ja de 
histMia previa de &gesta de &ma, trauma, &c.-, 
tp puedan inducir la a p ~ c i ó n  de un síndmme di&& 
nico puro. 

El veMLÍ1dei0 reto, gin embargo, esta en el di&gnosti- 
cn pre6Qz de entidades, que al menos inleialmente, 
pueden cursar i r n  un síndrome &stóri'iw puro, sia 
datos mpechosas en la m a m h  o la " ~ p l ~ ~ a c h  dd 
carácter sinrm&tico de b distonía. En este &D se 
plantea la canvehieneiil de realimr un despistafe etk&% 
@m mediante la ~ c i t k i  de RM, y una anaEUea qt& 
demile musa más b N e s  de d&m@ sintomá- 
tia Gu y cwliloplamfna, m smge y orina, enzima8 
ümmiales y acantaehosis en e a* de dee!ahar 
eti diaga6ctim de &o& de torsión f¿%op&b. 

1 RESUMEN DIAGNOSTICO DE LAS PRINCIPALES CAUSAS DE DlSTONlA SECUNDARIA 1 
DATOS SEMIOLOGICOS 

SOSPECHOSOS 

Antecedentes de 
sufrimiento perinabl 

Exposicib wnocido a 
neumlépticos o 
antagonisbs del mlcio 

Antecedentes de 
traumaiismo. La distonio 
formo parte de un cuadro 
más amplio 

Antecedentes de 
incompatibilidad RH. 
Erpecinl akrtocib cmneol 

Riso sordbim. 
Anillo de Kayser.Flasher 

Atmfia óptica 

LABORATORIO 

.l. Cu en sangre 
? Cu en orina 
.1 Cemlo plasmina 
lpuede ser normal) 

Posible alteración de 
los niveles de ot. 
láctiw y pirúvico en 
sangre 

Normal 

Con frecuencia 
patológica 

Ahoga o 
Hipodensidodes 
Centrales 

Hipodensidades en 
ganglios basales 

BIOPSIA 

Hepólica si la 
analitica es normal 

En algunos caros 
aIteraciones 
mitocrondriales 

CAUSA I 

Fármacos 

Enkrm. de Wilsan 

- 
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DATOS SWUOLOGKOS I &zEA I SaPEcXwa I CAUSA 

Bn ib  de dhbni& Atidemiia y Acidurk 
hipatonia y epüepaia de& gluD6rica a mdt- 
el primer añu de vida molDniw 

tratamos en e1 PO m I E-glactorkkm 
manche njo.cerem o en sangre 
al& aímiípn de rehigilir J Hoxofe-midasa 

AoBensangre 
buuicitos y 
Rbroblastos can 
moled on8maio 

Aíwlael6n del SBI J. MI-suifafara es 
pe&m ( p o l i d a ]  leucacitos y en 
cseiriabndo cos un ~ u l h  de Abmstos 
riMku,nte prireb-erp6$ko 
di6niro 

H&blto IanglKneo I CiWnine  en 
aublmcih del M i n o .  -re 
L $ e M ~ ~ # r a s m d  1' Homackhs en 

ERG anómalo I d g e m  ea I I wjo de tigres 

Dane~mtón P d e s  SI 
en EMG hipodmsidader en 

gargiios h l e s  

ERO a n h d o  
Pot. E*. &Iwl 
y viwolar 
anormales 

I W  
LYCS 
[no siempre 
anomledJ 
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