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RESUMEN. En el afio 2013 se publicé una revision de la definicion y clasificacion de distonias realizada por un comité de
expertos internacional. En el presente trabajo, se procurara aplicar esta nueva clasificacion a los pacientes pediatricos con
distonias para orientar el razonamiento diagnéstico. La nueva clasificacion propone una revisién del esquema previo e identi-
fica dos ejes diferentes: manifestaciones clinicas (edad de inicio, distribucion corporal, patrén temporal, presentacion aislada
o0 asociada a otras manifestaciones neuroldgicas o sistémicas) y etiologia (tipo de patologia del sistema nervioso, causas
hereditarias o adquiridas demostrables o distonias idiopaticas). Las manifestaciones clinicas y los estudios de neuroimagen
orientaran la realizacién de los estudios posteriores, ya sean estudios genéticos y/o metabdlicos, incluyendo el estudio de los
neurotransmisores en el liquido cefalorraquideo, en el orden que se identifique como prioritario por frecuencia y por la proba-
bilidad de diagnosticar una enfermedad con tratamiento especifico.
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INTRODUCCION

En el afio 2013, un consenso internacional auspiciado
por la Dystonia Medical Research Foundation, la Dystonia
Coalition, y la European Dystonia Cooperation in Science and
Technology (COST) Action, ha publicado una actualizacion
de la definicién y clasificacion de las distonias, modifican-
do conceptos tradicionales incorporados en el pensamiento
clinico, procurando sustituir los términos tradicionales (dis-
tonia “primaria”, “primaria-plus”, “heredodegenerativa”, etc.)
que hacian referencia a multiples variables (clinicas, etio-
l6gicas, evolutivas) por conceptos mas acordes al estado
actual del conocimiento clinico y de la investigacién basica.
Los integrantes del consenso consideran que los cambios
en la terminologia van a facilitar la comunicacion y a promo-
ver investigaciones futuras en el campo de las distonias.’

Las causas de distonia en la infancia son muy numero-
sas Y, en una misma patologia, la presentacion clinica de las
distonias puede ser considerablemente heterogénea.™® En
el presente trabajo, se analizara la aplicacion de esta nue-
va propuesta de clasificacion para orientar el razonamiento
diagnéstico en el paciente pediatrico con distonia y para la
elaboracion de los planes de estudio dirigidos a la confirma-
cién del diagndstico etiologico.'

ACTUALIZACION DE LA DEFINICION DE DISTONIAS

El consenso definié a la distonia como un trastorno
del movimiento caracterizado por contracciones muscula-
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res sostenidas o intermitentes que causan movimientos y/o
posturas anormales, muchas veces repetitivas. Los movi-
mientos distdnicos son tipicamente estereotipados, causan
contorsién, y pueden ser temblorosos. La distonia muchas
veces es iniciada o empeora con la accién voluntaria y se
asocia con difusién de la activacion muscular a musculos
que normalmente no participan de dicha postura o movi-
miento (“overflow muscle activation”)."?

Se han reconocido varias condiciones que resultan en
movimientos, posturas o espasmos anormales que no estan
asociadas con la fenomenologia especifica de las distonias.
La definicion revisada intenta excluir estas condiciones que
pueden imitar a las distonias, también denominadas pseu-
dodistonias. En general, las pseudodistonias tienen una
causa conocida o presumida que se piensa que difieren de
las causas de del amplio grupo de las distonias. Los ejem-
plos mas comunes son: tics distdnicos (tdnicos), head tilt o
torticolis paroxistica congénita (patologia vestibular, parali-
sis del nervio troclear), subluxacion atlanto axial, malforma-
cion de Chiari, torticolis muscular congénita, Sindrome de
Klippel-Feil, causas neuromusculares (Sindrome de Isaacs,
etc.), espasmos (hipocalcemia, hipomagnesemia, alcalosis),
causas ortopédicas y reumatoldgicas, Sindrome de Sandi-
fer, etc. Existe cierto debate si las distonias psicogénicas
pueden ser listadas bajo las formas “pseudo” o las formas
adquiridas. El panel finalmente lleg6 a un consenso en clasi-
ficar las distonias psicogénicas como adquiridas.’

CLASIFICACION DE DISTONIAS
El disefio de cualquier sistema de clasificacién para dis-

tonias depende de los objetivos de subdividir y agrupar los
multiples trastornos que pueden presentarse con distonias.
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Por un lado, hay una necesidad de un sistema de clasifica-
cion que sea clinicamente Util para ayudar a guiar el diag-
nostico clinico, los examenes diagndsticos y el tratamiento.
Por otro lado, hay una necesidad de un sistema de clasi-
ficacién que organice el conocimiento actual en relacién a
los mecanismos bioldgicos para guiar las futuras investiga-
ciones cientificas. Estas dos necesidades son relativamente
diferentes, lo cual convierte en un desafio el desarrollo de
un Unico sistema de clasificacién que sea satisfactorio para
todos los propésitos.’

Histéricamente, ha habido un amplio acuerdo de que
las clasificaciones propuestas previamente basadas en la
edad de inicio y en la region del organismo afectada han
sido clinicamente Utiles y deben ser mantenidas.™® El térmi-
no “primaria” es utilizado habitualmente como un descriptor
etiolégico de casos genéticos o idiopaticos en los cuales la
distonia es aislada y no hay alteraciones patoldgicas consis-
tentes. Este doble significado (clinico y etiolégico) no con-
tribuye a la claridad y actualmente se desaconseja el uso
del término primario. Términos puente tales como “distonias
plus” fueron introducidos para reconocer sindromes especi-
ficos en los cuales la distonia predomina pero se combina
con otras manifestaciones neuroldgicas tales como mioclo-
nus o parkinsonismo, y en los cuales no hay degeneracion
neuronal. Esta asociaciéon de conceptos no es consistente
porque introduce una vez mas variables clinicas dentro de
un esquema de clasificaciéon presumiblemente “etiol6gico”.!
También el término “heredodegenerativas”, utilizado en sis-
temas de clasificacion etioldgica actualmente existentes, es
problematico por muchas razones. Algunos trastornos que
son tipicamente ubicados en esta categoria son degene-
rativos pero no hereditarios, tales como la enfermedad de
Parkinson esporadica. Otros trastornos son heredados, pero
no hay evidencia de procesos degenerativos, tales como en
la enfermedad de Lesch-Nyhan. Juntar estas condiciones
muy diferentes bajo un titulo tiene un valor limitado para la
comprension de los mecanismos bioldgicos y sus potencia-
les relaciones."

Otro esquema mas recientemente utilizado para la or-
ganizacion de las distonias hereditarias esta basado en el
sistema de codigos DYTn establecido por el Comité de No-
menclatura de Genes de la Organizacion Genoma Humano.
Este sistema fue desarrollado para asignar etiquetas a loci
de genes definidos por analisis de ligamiento y es utilizado
para clasificar las distonias hereditarias en muchas revisio-
nes recientes. Sin embargo, tiene muchas limitaciones: (a)
las asociaciones estadisticas con marcadores genéticos li-
gados estan sujetas a errores; (b) los loci pueden ser deno-
minados sin conocimiento de los genes responsables y, con
la identificacion del gen causal, pueden producirse cambios
en la designacion DYTn; (c) no todos los trastornos designa-
dos como DYTn son trastornos distonicos (se incluyen sin-
dromes de mioclonus-distonia y de distonia-parkinsonismo),
y (d) supone un listado completo de los trastornos heredita-
rios con distonias pero muchos trastornos fueron descrip-
tos y se les identificd un locus antes de que se desarrollara
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la convencién DYTn (ejemplos importantes de trastornos
distonicos sin loci DYT incluyen la enfermedad de Wilson,
Lesch-Nyhan, aciduria glutarica tipo 1).!

PROPUESTA DE NUEVA CLASIFICACION DE DISTO-
NiAS

La nueva clasificacion propone una revision del esque-
ma previo e identifica dos ejes diferentes: manifestaciones
clinicas y etiologia. Se considera que una combinacion de
estos dos sets de descriptores puede proveer informacion
significativa en cualquier paciente con distonia y servir como
base para el desarrollo de estrategias de estudio y trata-
miento." Ver Cuadro 1.

RECONOCIMIENTO DE SINDROMES DISTONICOS

La clasificacion a lo largo del primer eje esta primaria-
mente dirigida a facilitar el reconocimiento clinico, el diag-
nostico y el tratamiento. Una vez que un paciente ha sido
clasificado de acuerdo con este eje, la identificacion de las
caracteristicas clinicas de la distonia y de las manifestacio-
nes asociadas define un patron sindrémico y ayuda en la
orientacion clinica entre las diversas presentaciones y aso-
ciaciones de distonias. Los sindromes distdnicos tienen un
considerable grado de variabilidad fenotipica con frecuente
superposicion entre los diferentes sindromes. No hay una
presentacion patognomoénica que permita una correlacion
clinico-etioldgica consistente, tanto para las formas genéti-
cas como para las formas ambientales.’

Los patrones sindromicos mas comunes que se en-
cuentran en la practica clinica son la distonia aislada gene-
ralizada de inicio temprano (cuyas formas mas frecuentes
de causa genética son la distonia DYT1, que codifica la pro-
teina TorsinA, autosémica dominante con baja penetrancia
y, en segundo lugar, la distonia DYT6, de inicio juvenil y
herencia autosémica dominante), la distonia aislada focal o
segmentaria de inicio en la edad adulta, la distonia-parkin-
sonismo (que incluye la distonia-sensible-a-dopa (DRD), la
enfermedad de Wilson, Parkin-1 y parkinsonismo asociado
a DJ-1 (PARK2, 6, y 7), distonia-parkinsonismo ligado al X/
Lubag (DYT3), la distonia parkinsonismo de inicio rapido
(DYT12), y la neurodegeneracion con acumulacion cerebral
de hierro (NBIA, incluyendo PANK2- y neurodegeneracion
asociada a PLA2G6, neuroferritinopatia, y otras) y el mioclo-
nus-distonia."?5

CRITERIOS PARA ELABORAR UN PLAN DE ESTUDIOS
EN UN PACIENTE PEDIATRICO CON DISTONIA.

En una serie de 279 pacientes pediatricos con disto-
nias severas, las causas mas frecuentes fueron la paralisis
cerebral (53.7%), la lesion cerebral adquirida (18.2%), se-
guidas de las que fueron clasificados como distonias prima-
rias (10.7%); primarias-plus (6.8%) y heredodegenerativas
(10.3%).° El plan de estudios se basa, en primer lugar, en
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Cuadro 1. Propuesta de nueva clasificacion de las distonias.

EJE I. CARACTERISTICAS CLINICAS DE LAS DISTONIAS

Edad de inicio:

Lactante (nacimiento a 2 afios)

Infancia (3 - 12 afios)

Adolescencia (13 - 20 afios)

Adultez temprana (21 - 40 aos)
Adultez tardia (> 40 afios)

Alta probabilidad de ser debida a un error innato del metabolismo. "

Congénito / infancia temprana:

1. Parkinsonismo: EIM de dopamina, deficiencia de piruvato carboxilasa

2. Temblor: EIM de la dopamina

3. Movimientos complejos bizarros: acidurias organicas clasicas

4. Distonia: acidurias organicas, enfermedades mitocondriales (Sindrome de Leigh)."

Primer afio de vida:
1. Distonia generalizada, corea, balismo: Lesch-Nyhan, defectos de la sintesis de creatina
2. Distonia de inicio subagudo, temblor, corea: Sindrome de Leigh, acidurias organicas."

- La distonia que emerge entre los 2y los 6 afios de edad puede ser mas consistente con
pardlisis cerebral, especialmente si sigue a un periodo de retraso del desarrollo motor.!

- La distonia DYT1 generalmente se inicia en este rango de edades."?

- La edad media de inicio de la distonia-sensible-a-dopa (DYT5) esta entre los 4 y los 6
afios.?

- En relacion a los EIM, " la orientacion diagndstica en este grupo de edades es:

Sindrome disquinético agudo grave: Aciduria glutarica tipo | (AG1).

Disquinesia progresiva con diagndstico de pardlisis cerebral: AG1, GM1, GM2, EIM de la do-

pamina no tratado.

Distonia, coreoatetosis, Sindrome rigido-aquinético: PKAN, mutaciones PLA2G6.

Distonia paroxistica inducida por el ejercicio: Deficiencia de GLUT-1.

Temblor, distonia, balismo: Deficiencia de GAMT.

Distonia focal, temblor: homocistinuria.

N —

ook w

Disartria, distonia, temblor, Sindrome rigido-aquinético: Enfermedad de Wilson, enfermeda-
des lisosomales, PKAN."
- DYT6.""

(estos rangos de edades no corresponden con el objetivo de este trabajo)

Distribucion corporal’ (fuertes implicancias para el diagnéstico y para el tratamiento):

Focal (una sola regién del cuerpo afectada).

Segmentaria (dos 0 mas segmentos contiguos afecta-
dos).

Multifocal (dos 0 mas segmentos no contiguos afec-
tados)

Generalizada (el tronco y, por lo menos, otros 2 sitios
estan involucrados; las formas generalizadas se distin-
guen en las que tienen compromiso de miembros infe-
riores y las que no lo tienen)

Hemidistonia (estan involucradas la mayor parte de las
regiones del cuerpo restringidas a uno de los lados del
organismo).

Patrén temporal:'

Curso de la enfermedad

Variabilidad diurna
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Ej.: blefarospasmo, distonia oromandibular, distonia cervical, distonia laringea, calambre del es-
critor

Ej.: distonia craneal (blefarospasmo con compromiso facial inferior y mandibular o compromiso de
la lengua) o distonia bibraquial

El inicio como hemidistonia sugiere buscar en primer lugar lesiones encefalicas estructurales."*

Estatico: alteracion estructural
Progresivo: enfermedades genéticas y metabdlicas

Persistente
- Distonia que persiste aproximadamente de igual grado durante todo el dia.

Especifica de accion

- Distonia que ocurre solamente durante una actividad o tarea particular

- La misma actividad motora puede predeciblemente inducir una distonia.

- La distonia no es mas evidente cuando la accién que la indujo ha finalizado.

Fluctuaciones diurnas
- Distonia que fluctiia durante el dia, con una variacién circadiana reconocible en cuanto a la
ocurrencia, severidad y fenomenologia.

Paroxistica

- Episodios bruscos auto-limitados de distonia generalmente inducidos por un desencadenan-
te con retorno al estado neuroldgico persistente:

- El mismo desencadenante en diferentes ocasiones puede o no inducir un ataque.

- Tipicamente perduran después de que el desencadenante ha finalizado."
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Manifestaciones clinicas asociadas:'

Distonia aislada o combinada con otros trastornos Distonia aislada:

del movimiento (es una descripcion fenomenoldgicay -
no tiene relacion con la etiologia) -

La distonia es la Unica manifestacion motora, con la excepcién del temblor

Dentro de las causas genéticas — metabdlicas, pueden presentarse con distonia aislada los
EIM de la dopamina, Gangliosidosis GM1 y GM2, PKAN, Sindrome de Leigh, Leucodistro-
fia metacromatica juvenil, y las mutaciones en los genes TOR1A (DYT1), TUBB4 (DYT4),
THAP1 (DYT6), PRKRA (DYT16), CIZ1 (DYT23), ANO3 (DYT24), y GNAL (DYT25)."12

Distonia combinada: coexistencia con otros movimientos anormales (tales como mioclonus,
parkinsonismo, etc.)

Otras manifestaciones neuroldgicas o sistémicas

La distonia no necesariamente tiene que ser el trastorno del movimiento predominante.’

Las distonias combinadas de causas monogénicas son subdivididas en persistentes (muta-
ciones en GCHI [DYT5], SGCE [DYT11], y ATP1A3 [DYT12], con TAF1 més probablemente
— pero aun no demostrado — relacionado a DYT3) y paroxisticas (mutaciones en PNKD
[DYT8], PRRT2 [DYT10], y SLC2A1 [DYT18])."”

Listado de manifestaciones neuroldgicas asociadas (ej; espasticidad, ataxia, retraso global
del desarrollo, trastorno del desarrollo intelectual, regresion cognitiva)
Otras manifestaciones asociadas:""'
1. Viscerales: Investigacion para enfermedades lisosomales, acidos organicos urinarios
2. Oculares:
- Sipresenta atrofia 6ptica: gen LHON,
Si presenta apraxia oculomotora: gen aprataxin
Si presenta telangiectasias: alfa-fetoproteina, estudios inmunolégicos y gen ata-
xia-telangiectasia
Si presenta retinitis pigmentosa: dosificacion plasmatica de vitamina E, PKAN,
investigaciones para enfermedades mitocondriales y lisosomales
1. Sordera: actividad plasmatica de biotinidasa, glicosaminoglicanos y oligosacaridos en
orina, considerar investigaciones para enfermedades mitocondriales y para gen disto-
nia/sordera
2. Otras manifestaciones sistémicas

EJE II. ETIOLOGIA

Tipo de patologia del sistema nervioso Evidencia de degeneracion (alteracion estructural progresiva, tal como la pérdida neuronal).!

Evidencia de lesiones estructurales (alteraciones del neurodesarrollo no-progresivas o lesiones
adquiridas).’

Sin evidencia de degeneracion o lesion estructural.!

Hereditaria, adquirida o idiopatica:

Hereditaria (formas de distonias de probado origen Por su patrén de herencia:

genético). 1.

3.
4.

Autosémica dominante: DYT1, DYT5, DYT6, DYT11, Distonia-parkinsonismo de inicio rapi-
do (DYT12), Neuroferritinopatia (NBIA3), Atrofia dentato-rubro-palido-luisiana, y Enfermedad
de Huntington.

Autosdmica recesiva: Listado en continuo crecimiento. Las formas méas destacadas inclu-
yen: enfermedad de Wilson, PKAN (NBIA1), PLAN (NBIA2), enfermedad de Parkinson juvenil
tipo 2 (PARK2), numerosas enfermedades metabdlicas

Recesiva ligada al X: Enfermedad de Lubag (DYT3), Sindrome de Lesch-Nyhan, Sindrome
de Mohr-Tranebjaerg.

Mitocondrial: Sindrome de Leigh, atrofia dptica y Distonia de Leber.

El listado de todas las enfermedades genéticas que se manifiestan con distonias excederia la
extension de este trabajo.2%'®

Adquirida (distonia debida a una causa especifica co- 1.

Lesion cerebral perinatal (hipoxia isquemia / encefalopatia hiperbilirrubinémica que generan

nocida). parélisis cerebral distonica, distonia de inicio tardio)."®
2. Infeccion del SNC: encefalitis viral, encefalitis letargica, panencefalitis esclerosante subagu-
da, infeccion por el virus de la inmunodeficiencia humana, otras (tuberculosis, sifilis, etc.)."®
3. Farmacos (Levodopa y agonistas dopaminérgicos, Bloqueantes dopaminérgicos (Neurolép-
ticos), bloqueantes calcicos, anticonvulsivantes.'®
4. Téxicos (manganeso, cobalto, disulfuro de carbono, cianuro, metanol, disulfiram, y acido
3-nitropropionico, mondxido de carbono."®
5.  Vasculares (ACV, MAV, hemorragia, Sindrome antifosfolipidico)."®
6.  Neoplasia (tumores cerebrales, y encefalitis paraneoplasicas).
7. Lesion cerebral adquirida: traumatismo encéfalocraneano,’ neurocirugia cerebral (incluyen-
do ablaciones estereotaxicas), lesion por electricidad."®
8.  Psicogénica (funcional)
Idiopatica (causa desconocida) Esporadica
Familiar
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la orientacién a través de la clasificacién por las manifesta-
ciones clinicas. Sin embargo, la identificacion de una forma
especifica de distonia basada unicamente en una evalua-
cion clinica transversal es, muchas veces, dificil o imposible,
dada la heterogeneidad fenotipica. La observacién cuidado-
sa de la expresion fenotipica de la distonia en si misma, de
las manifestaciones clinicas asociadas, de los signos espe-
cificos, y del curso evolutivo de la enfermedad, puede pro-
veer claves orientadoras respecto a la clasificacion correcta
de las distonias, primer escaldn critico en el camino para
establecer el diagnostico.™

El siguiente paso es siempre la realizacién de una reso-
nancia magnética encefalica, la cual es muy util en la apro-
ximacién diagnostica debido a imagenes patognomdnicas
0 muy caracteristicas en las distonias adquiridas de causa
perinatal, traumatica, vasculares, tumorales y en mdltiples
errores innatos del metabolismo (EIM): Aciduria glutarica
tipo 1 (AG1), Aciduria L-2-hidroxiglutérica, Enfermedad de
Canavan, Sindrome de Leigh, Gangliosidosis, Leucodis-
trofia metacromatica, Enfermedad de Wilson, Deficiencia
de PKAN, Hipermanganesemia, y la espectroscopia en
la deficiencia de creatina cerebral y en la enfermedad de
Sjoégren-Larsson. En algunos casos las imagenes son su-
gestivas pero que pueden ser similares a las de otros tras-
tornos: Aciduria 4-OH-butirica, Deficiencia de biotinidasa,
CDG, NCL, MCTS8, Deficiencia de PLAG6, Deficiencia de
Vitamina E, Enfermedad de los ganglios basales con res-
puesta a la tiamina, Niemann-Pick-C. En otros casos, las
alteraciones pueden estar presentes solo en los episodios
de descompensacion: Acidurias organicas (clasicas y cere-
brales), enfermedades mitocondriales. Finalmente, existen
enfermedades genéticas en las cuales las neuroimagenes
son generalmente normales: deficiencias dopaminérgicas,
Lesch-Nyhan, GLUT-1.4"

Se han propuesto guias para el estudio de unas pocas
distonias monogénicas. El estudio genético de DYT1 se re-
comienda para pacientes con: (a) distonia aislada con inicio
en un miembro antes de los 30 afios, (b) en casos en los que
se afecta primero un miembro y luego se produce una rapida
generalizacion, y (c) en aquellos con un familiar con una dis-
tonia de inicio temprano. Sin embargo, es importante des-
tacar que, debido a la baja penetrancia, el estudio genético
no es predictivo de enfermedad y no debe ser realizado en
familiares asintomaticos de pacientes con DYT1. Asimismo,
es de poca utilidad realizar estudios de DYT1 a pacientes
que contindan con distonia focales después de los 30 afos
de edad, particularmente en ausencia de una historia fami-
liar de distonia generalizada de inicio temprano. DYT6 es
mucho mas rara que DYT1. La indicacion clinica para este
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estudio parte del compromiso cervical, un fenotipo mixto y
una mayor edad al inicio de la distonia que en DYT1. El
diagndstico definitivo parte de la deteccién de una mutacion
en el gen THAP1. Aqui, debe considerarse la posibilidad de
deleciones si no se encuentra ningun cambio de base en la
secuenciacion de los tres exones del gen.*™?

Un ensayo con L-dopa es recomendable en todos los
pacientes con distonia de inicio temprano sin un diagndstico
alternativo. El andlisis del gen GCH1 debe ser realizado en
todos los pacientes con distonia y respuesta a L-dopa.?* Si
no se ha alcanzado el diagndstico se recomienda la realiza-
cion de un estudio de LCR para determinar la relacion gluco-
rraquia / glucemia (< 0,6 orienta a deficiencia de GLUT1) y el
estudio de neurotransmisores (tetrahidrobiopterina, biopteri-
nas, neopterinas, acido homovalinico, acido 5-hidroxiindol-
acético, 3-metox-4-hidroxi-feniletilglicenilgicol). El estudio de
los neurotransmisores debe considerarse especialmente si
el paciente presenta trastornos del movimiento fluctuantes,
disrupcion intermitente de los movimientos oculares, retraso
del desarrollo, con o sin crisis epilépticas e hipotonia.*'

El algoritmo para las distonias secundarias puede pro-
ceder si la evaluacion para distonias paroxisticas prima-
rias es negativa o, puede ser planteada desde el comienzo
cuando las manifestaciones clinicas sugieran una causa se-
cundaria para distonia. La RM del encéfalo es critica para
la evaluacién de las distonias secundarias. Cuando la neu-
roimagen es normal, las investigaciones del laboratorio se
recomiendan para determinar una causa metabodlica e inclu-
yen: hemograma con l&mina periférica (neuroacantocitosis),
gasometria, acido lactico, amonio, funcional y enzimograma
hepatico, funcién renal, uricemia, uricosuria, creatininuria,
aminoacidos séricos y urinarios, acidos organicos urinarios,
dosificacion de vitamina E, enzimas lisosomales, inmunog-
lobulinas séricas, alfa-feto-proteina.*"

En la aproximacion diagndstica de los trastornos meta-
bolicos con trastornos del movimiento como manifestacion
predominante, siempre es conveniente considerar primero
la posibilidad de un trastorno tratable: acidurias organicas,
homocistinurias, deficiencia de biotinidasa, deficiencia de
GLUT1, deficiencia de creatina, errores congénitos del me-
tabolismo de la dopamina, enfermedad de Wilson, deficien-
cia de vitamina E, abetalipoproteinemia, enfermedad de los
ganglios basales con respuesta a la biotina, Niemann-Pick
—C, xantomatosis cerebrotendinosa."

Ademas de los diferentes tipos de causas secundarias
consideradas en la clasificacion y listadas en el Cuadro 1,
deben tenerse en cuenta las encefalitis inmunomediadas
de reciente descripcion como las encefalitis por anticuerpos
anti-NMDA."

REV MED HONDUR 2014;82(Supl. No. 2):1-108



BIBLIOGRAFIA

Albanese A, Bhatia K, Bressman SB, Delong MR, Fahn S, Fung VS, et
al. Phenomenology and classification of dystonia: a consensus upda-
te. Mov Disord 2013;28(7):863-73.

Fernandez-Alvarez E, Pérez Duefias B. Trastornos del movimiento.
En: Campistol J. Neurologia para pediatras: enfoque y manejo practi-
co. Buenos Aires: Editorial Panamericana; 2011: 253-68

Cardoso F. Movement disorders in childhood. Parkinsonism Relat Di-
sord 2014;20 Suppl 1:513-6.

Lalli S, Canavese C, Zorzi G, Nardocci N, Albanese A. Diagnos-
tic issues in childhood and adult dystonia. Expert Opin Med Diagn
2011;5(6):483-500.

Skogseid IM. Dystonia - new advances in classification, gene-
tics, pathophysiology and treatment. Acta Neurol Scand 2014;(198
Suppl):13-9.

Mink JW. Special concerns in defining, studying, and treating dystonia
in children. Mov Disord 2013;28(7):921-5.

Sanger TD, Chen D, Fehlings DL, Hallett M, Lang AE, Mink JW, et al.
Definition and classification of hyperkinetic movements in childhood.
Mov Disord 2010; 25(11):1538-49.

Schteinschnaider A. Enfermedades de los nucleos de la base. En Fe-
jerman N, Arroyo H. Trastornos motores cronicos en nifios y adoles-
centes. 12 ed. Buenos Aires: Editorial Médica Panamericana; 2013:
59-69

Lin JP, Lumsden DE, Gimeno H, Kaminska M. The impact and progno-
sis for dystonia in childhood including dystonic cerebral palsy: a clinical

10.

1.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

and demographic tertiary cohort study. J Neurol Neurosurg Psychiatry
2014 doi: 10.1136/jnnp-2013-307041. [Epub ahead of print]
Garcia-Cazorla A, Ormazabal A, Artuch R, Pérez-Duefias B, Lépez-
Casas J, Fernandez-Alvarez E, et al. Errores congénitos de los neuro-
transmisores en Neuropediatria. Rev Neurol 2005;41(2):99-108.
Garcia-Cazorla A, Wolf NI, Serrano M, Pérez-Duefias B, Pineda M,
Campistol J, et al. Inborn errors of metabolism and motor disturbances
in children. J Inherit Metab Dis 2009;32(5):618-29.
Morgante F, Klein C. Dystonia. Continuum
2013;19(5):1225-41

Patterson MC. Movers and shakers: diagnosing neurotransmitter di-
seases with CSF. Neurology 2010;75(1):15-7.

De Giorgis V, Veggiotti P. GLUT1 deficiency syndrome 2013: current
state of the art. Seizure 2013;22(10):803-11.

Serrano M, Rebollo M, Depienne C, Rastetter A, Fernandez-Alvarez E,
Muchart J, et al. Reversible generalized dystonia and encephalopathy
from thiamine transporter 2 deficiency. Mov Disord 2012;27(10):1295-
8.

Friedman J, Roze E, Abdenur JE, Chang R, Gasperini S, Saletti V,
et al. Sepiapterin reductase deficiency: a treatable mimic of cerebral
palsy. Ann Neurol 2012;71(4): 520-30.

Armangue T, Titulaer MJ, Malaga |, Bataller L, Gabilondo I, Graus F,
et al. Pediatric anti-N-methyl-D-aspartate receptor encephalitis-clini-
cal analysis and novel findings in a series of 20 patients. J Pediatr
2013;162(4):850-856.

(Minneap Minn).

ABSTRACT. In 2013, an international expert consensus committee published an update of the definition and classification of
dystonia. In this article, we intend to apply this new classification system to dystonic pediatric patients to improve the diagnostic
approach. The new classification system proposes a revision of the previous scheme and identifies two main axes: clinical
features (age at onset, body distribution, temporal pattern, isolated dystonia or combined with other neurologic or systemic
manifestations) and etiology (type of nervous system pathology, inherited or acquired or unknown cause of dystonias). Clinical
features and neuroimagenologic studies would guide the next steps, either genetic tests and/or metabolic studies, including
cerebrospinal fluid investigations of neurotransmitter metabolites and pterins, doing first those for the more frequent disorders

and for treatable diseases.

Keywords: Classification, Definition, Dystonia, Movement disorders, Pediatrics.
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