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Resumen

Las distonias son alteraciones del movimiento caracterizadas por
contracciones musculares involuntarias que condicionan posturas
anormales del cuerpo. La distonia cervical es la distonia focal mds
comun. Presentamos el caso de un joven de 21 afos que inicia de
forma progresiva con lateralizacién del cuello hasta la torticolis, sin
presentar datos de contractura muscular. Se diagnosticé como dis-
tonia cervical de tipo torticolis por lo que se inicié tratamiento
médico. La distonia cervical es una patologia de presentacion in-
frecuente; sin embargo, debe incluirse en el diagndstico diferencial
en el estudio de movimientos y posturas anormales de cabeza y
cuello.
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INTRODUCCION

Las distonias son trastornos del movimiento caracteri-
zadas por contracciones musculares involuntarias anorma-
les. Ocurren con la misma direccién y patréon de movi-
miento; involucran siempre al mismo grupo de musculos
y ocurren de forma sostenida produciendo posturas anor-
males.! La distonia cervical es la distonia focal mds co-
mun. Es un sindrome de contraccién involuntaria y soste-
nida de la musculatura cervical.?

CASO CLINICO

Paciente masculino de 21 anos, sin antecedentes fami-
liares de enfermedades del movimiento, trastornos neu-
rolégicos, enfermedades por acumulacién o errores inna-
tos del metabolismo. Sin consumo de tabaco, alcohol o
drogas ilicitas y sin historia de traumatismos o patologias
previas. Inicia dos semanas antes del ingreso con desvia-
cién no dolorosa de la cabeza y cuello hacia la izquierda
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Dystonias are movement disorders characterized by involuntary
muscular contractions that lead to abnormal corporal positions.
Cervical dystonia is the most common focal dystonia. We report a
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hasta la torticolis. Esta postura se precipita a la sedesta-
cién y a la bipedestacién; cede al decubito supino y tras
aplicar minima presién para sostener la cabeza en la bar-
billa (Figura 1). Al decubito conserva todos los arcos del
movimiento en cabeza y cuello, estando totalmente limi-
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Figura 1. A. Torticolis. B. Geste antagoniste (correccion de la
postura a la estimulacion tactil de la barbilla).
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tados en otras posiciones. Refiere asociar el inicio de su
patologia a estrés escolar. Acudié a un centro de salud
donde se manejé con hidroxizina tabletas de 25 mg cada
24 horas por cuatro dias y difenhidramina tabletas de 50
mg cada ocho horas por seis dias ademds de dexameta-
sona a dosis y presentacion no especificada y aplicacién
intramuscular de complejo B como dosis Gnica. Dos dias
antes del ingreso se agregd indometacina tabletas 25 mg
cada 24 horas y trifluoperazina tabletas 5 mg cada ocho
horas, sin lograr mejoria.

Se ingresa para estudio de movimiento y postura anor-
mal de cabeza y cuello. A la exploracién fisica y neurolé-
gica sélo llama la atencién en la exploracién del cuello la
presencia de torticolis cervical que corrige al tocarse
la barbilla para mantener la cabeza recta (Figura 1). Su
presion arterial fue de 142/90 mmHg, frecuencia cardia-
ca de 98 latidos por minuto, frecuencia respiratoria 15 por
minuto, temperatura 36.0 °C, saturacién de O, 94%, glu-
cosa sérica 114 mg/dL. Sus resultados de laboratorio mos-
traron hemoglobina 18.4 g/dL (13-17), hematocrito 53.6%
(39-51), plaguetas 259,000/mL (150,000-450,000), leu-
cocitos 15,700/mL (4,500-11,000), neutréfilos absolutos
14,000/mL (1,800-7,000), linfocitos absolutos 1,100/mL
(1,200-4,000), monocitos absolutos 600/mL (0-800), ni-
trégeno ureico en sangre 11.4 mg/dL (8-20), creatinina
0.92 mg/dL (0.44-1.03), CPK 342 U/L (49-397).

Se realizé resonancia magnética de crdneo que fue
reportada sin alteraciones. Se egresé para realizacién de
estudios genéticos de forma externa e iniciar manejo
médico ambulatorio.

DISCUSION

El término distonia fue acunado por Oppenheim en
1911. Es utilizado para nombrar a los trastornos del movi-
miento caracterizados por contracciones de un musculo o
grupo de musculos, que causan movimiento anormal. Siem-
pre ocurre en la misma direccién y con un patrén constan-
te, que permanece de forma sostenida, y que mantiene
una postura anormal.! Es causado por contraccién simul-
tdnea de muasculos agonistas y antagonistas, lo que impi-
de la correccion de la postura de forma sencilla.

Su clasificacién, distribucion anatémica y la edad de
inicio son importantes, ya que pueden tener valor pronés-
tico.® Se denominan primarias cuando su origen es idio-
pdatico o por mutacién de locus especifico. Son secunda-
rias cuando se deben a otra patologia. Se clasifican como
focales cuando afectan una sola regién corporal (como la
cervical), segmentaria si abarca dos o mds partes conti-
guas del cuerpo, multifocal cuando se trata de varias zo-

nas no contiguas, hemidistonia si afectan a un solo hemi-
cuerpo y generalizada cuando se trata de movimientos
anormales de una extremidad y al menos otra drea cor-
poral. El pronéstico es mejor en las focales ya que pueden
tener remisiébn completa; esto es raro en las distonias ge-
neralizadas ya que su origen es frecuentemente secunda-
rio.’*> Los casos de inicio tardio tienden a permanecer
focales, mientras que el inicio temprano (nifez) se aso-
cian a progresion.'®” La prevalencia de distonia primaria
de inicio temprano varia entre dos a 50 casos por millén,
y entre 30 a 7,320 casos por millén para las de inicio
tardio.® Sin embargo, se cuenta con poca informacién real
de su incidencia debido a falta de criterios diagndsticos y/
o marcadores biolégicos que permitan una deteccion uni-
forme de la enfermedad. Actualmente se tiene identifica-
do el gen DYT1 al 14 como marcador implicado en la
mayoria de los casos de distonia primaria de tipo genéti-
co. La distonia cervical es la primaria y focal mds comdn.®

Como en el caso que presentamos, las distonias foca-
les suelen agravarse por movimientos voluntarios y tien-
den a empeorar con la fatiga y el estrés emocional. Hay
mejoria con relajacién o el sueno y en algunos pacientes
se descubren un “truco” propioceptivo o tdctil (geste an-
tagoniste) que reduce al distonia,' en este caso se logra
la correccion de la postura cervical al tocarse la barbilla
para mantener la cabeza recta.

En cuanto a la fisiopatologia, atin estd en estudio, pero
los movimientos se atribuyen principalmente a la disfun-
cién de los ganglios basales, aunque modelos animales
modernos implican ya otras estructuras, especialmente el
cerebelo que afecta la funcién de los ganglios basales.
También se habla de alteraciones que favorecen la sobre
estimulacién de la corteza motora.®'° En portadores del
gen DYTT, se ha observado zonas de sobre estimulacién
motora asociadas a alteraciones en la inhibicién cortical
de grupos musculares no involucrados en el movimiento
deseado.'' Sin embargo en pacientes con subtipos de dis-
tonias (como la dopa-respondedora y la mioclénica) no
hay alteraciones de la inhibicién y se piensa que la altera-
cién pudiera estar originada en tallo cerebral.'?'® Por lo
tanto ahora se sabe que puede variar la fisiopatologia entre
los distintos subtipos de distonias.

Para el estudio de la distonia hay que descartar cau-
sas secundarias. Es muy importante contar con los ante-
cedentes familiares, una historia clinica completa asi como
la exploracién fisica y neurolégica detallada, ya que en-
fermedades por acumulacién (como en Enfermedad de
Wilson), errores innatos del metabolismo, trastornos del
movimiento (como en la enfermedad de Parkinson), in-
toxicaciones (por bromvaleryl urea), infecciones o neo-
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Figura 2. Distonia cervical por tipo de movimiento. A. Torticolis. B. Retrocolis. C. Anterocolis. D. Laterocolis.

plasias pueden manifestarse como distonia. Estos diag-
nosticos tienen terapéuticas especificas al tratar la en-
fermedad de base. Por ello se requieren pruebas de la-
boratorio especificas y estudios de imagen como la reso-
nancia magnética o tomografia para descartar las causas
secundarias.

En cuanto a la mutacién DYT como causa de distonia
primaria, hay 14 formas conocidas (DYT1 a 14). La ma-
yoria de herencia autosémico dominante con penetrancia
variable, por lo que la historia familiar y pruebas para
deteccién de la mutacion son de gran utilidad. También
existe una forma respondedora a dopa, que se diagnosti-
ca o descarta con prueba terapéutica a base de levodo-
pa. Se piensa que su origen sean las alteraciones en la
sintesis o metabolismo de la dopamina.' Estas dos enti-
dades de aparicién temprana deben descartarse en pa-
cientes menores de 26 anos.

En el caso de la distonia cervical, los musculos de la
cabeza y cuello que controlan la posicion estdn afecta-
dos, causando que la cabeza gire de forma anormal.?
Las posiciones anormales incluyen rotacién horizontal
(torticolis), flexién lateral del cuello (laterocolis), flexién
anterior (anterocolis) y extensién (retrocolis) (Figura 2).
Aunque el dolor no es un hallazgo comin en las distonias,
éste se presenta hasta en 75% de los pacientes con disto-
nia cervical.'®

El diagnéstico de la distonia cervical es predominan-
temente clinico y en general no es necesario solicitar
pruebas especiales distintas de estudios de imagen y
genética ante la ausencia clinica de otras manifesta-
ciones de enfermedad. El tratamiento estd actualmen-
te dirigido a medicamentos (anticolinérgicos, agonistas
del receptor gamma-aminobutirico, relajantes muscu-
lares, benzodiacepinas y agentes depletores de dopa-

mina), cirugia y aplicacién de toxina botulinica.' El an-
ticolinérgico trihexifenidilo es el tratamiento médico de
primera linea.'' Los agentes bloqueadores de dopa-
mina pueden mejorar la distonia, pero no se utilizan
ante el potencial para desarrollar discinesia. La clozapi-
na y las benzodiacepinas también pueden ser utiliza-
das. El tratamiento quirdrgico se requiere sélo en casos
severos y con pobre respuesta al manejo médico. In-
cluye ramisectomia y miotomia cervical posterior, rizo-
tomia anterior, la descompresién microvascular de ner-
vios espinales accesorios y en algunos casos la dener-
vacién periférica selectiva del masculo afectado, sin
embargo su beneficio no ha sido consistente.' En ca-
sos refractarios, existe la estimulacién profunda cere-
bral del globo pdlido; sin embargo, se utiliza sélo en
casos de distonia refractaria.'” En la actualidad se cuen-
ta con tratamiento a base de aplicacién de toxina botu-
linica en los masculos afectados para mejorar la postu-
ra y prevenir contracturas.'® Los serotipos de toxina
botulinica A y B, inhiben la liberacién de acetilcolina
en la unién neuromuscular, cuando se aplica en los
musculos disténicos, se reduce el espasmo sin tener
efectos sistémicos, actualmente es el tratamiento de
eleccién para la distonia cervical.'® Existen al menos 14
estudios controlados (cuatro con toxina Ay tres con toxi-
na B) que han demostrado su seguridad y efectividad
para el tratamiento especialmente de la distonia cervi-
cal.' El incluir a la distonia cervical en el diagnéstico
diferencial de la posicion anormal en cabeza y cuello
para su clasificacién y estudio apropiado, ayudaran a
brindar un tratamiento oportuno a los pacientes. Dicho
abordaje no pudo brindarse de forma inicial previo al
ingreso del paciente que presentamos, probablemente
debido al desconocimiento de esta patologia.
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CONCLUSION

La distonia cervical es una patologia de presenta-
cion poco frecuente y poco reconocida por el médico
de primer contacto. En el caso que presentamos, la fal-
ta de sospecha diagnéstica inicial impidié el estudio
dirigido del paciente y llevé a un tratamiento no enfo-

cado a la patologia de base, no logrando mejorar la
sintomatologia del paciente y exponiéndolo a medica-
mentos que potencialmente pudiera causar efectos ad-
versos; por ello debe tenerse en mente a la distonia
cervical como diagnéstico diferencial en pacientes que
se presentan con posicién o movimientos anormales de
la cabeza y cuello.
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