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Introduccion

Sindrome de distonia mioclonica (SDM):

* Trastorno del movimiento poco frecuente.
* Herencia autosdmica dominante, penetrancia incompleta.
» Disfuncion de los ganglios basales.

» Sintomatologia: inicio en 2 primeras décadas de la vida, con mioclonias que afectan principalmente a la musculatura
axial de los miembros superiores, incrementandose con la actividad y los cambios posturales. Las distonias afectan
tipicamente a la musculatura del cuello (torticolis) o de la mano (“writer’'s cramp”).

» Otros sintomas: afectacion de miembros inferiores (alteraciones de la marcha, caidas frecuentes), manifestaciones
psiquiatricas de tipo afectivo.

Caso clinico

Presentacion: paciente de 4 anos gque presenta bajo

grado de coordinacidon con caidas frecuentes, temblor
de intencion, escaso control grafomotor y aparicion
de mioclonias. Empeoramiento progresivo de la
manipulacion fina y desarrollo de posturas distonicas
a pesar de terapia ocupacional, estableciendose la
sospecha clinica de una distonia mioclonica por
alteracion en el gen SGCE.

Pruebas complementarias realizadas:

 EEG en suenoy EMG

* Pruebas de laboratorio

 RMN cerebral

» Estudio geneético: confirmacion del diagnadstico.

Evolucidon: ensayo terapéutico con zonisamida,
levodopa, levetiracetam y clonazepam, sin respuesta
evidente.

Es derivada a un centro especializado en trastornos
del movimiento, considerandose candidata a cirugia
de estimulacion palidal bilateral. La intervencion se
leva a cabo sin complicaciones y tras la misma se
evidencia mejoria franca en su control motor, gque
persiste hasta la fecha.

2. Disminucion mioclonias, tras
tratamiento quirurgico.

Conclusiones:

|. La mioclonia distdnica es un trastorno del movimiento causado en la mayoria de los casos por mutaciones
en el gen SGCE. El diagndstico es clinico, confirmandose con el estudio genéetico.

Il. El unico farmaco con evidencia grado | de eficacia en el tratamiento del SDM es la zonisamida. Otras
opciones terapéuticas incluyen antiepilépticos, benzodiacepinas y anticolinérgicos, generalmente con pobre
respuesta y/o efectos secundarios indeseables. En casos refractarios al tratamiento médico, la estimulacion
cerebral profunda precoz constituye una alternativa eficaz, con mejoria clinica prolongada en un porcentaje
elevado de los casos.
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