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          REPORTE DE CASO

La distonía idiopática generalizada es una enfermedad autosómica dominante 
producida por un error de deleción de tres bases GAG en el gen DYT1 del 
cromosoma 9 brazo corto 34. Las diferentes alternativas de tratamiento incluyen: 
médico con antagonistas dopaminérgicos o toxina botulínica, así como quirúrgico 
por medio de estimulación cerebral profunda. 

Se presenta el caso de paciente escolar femenino de 11 años de edad, quien presentó 
una torsión tibial bilateral, movimientos involuntarios en ambas manos, luego 
generalizados en todo el cuerpo, con espasmos de torsión de gran intensidad que 
provocaron fracturas cúbito- humerales en brazos y fracturas de costillas, caquexia 
e insomnio. Recibió tratamiento médico con tetrabenazina, baclofeno, clonazepam 
y toxina botulínica sin éxito. Fue utilizado el tratamiento quirúrgico para estimular 
a los ganglios de la base debido a los malos resultados del tratamiento médico. Se 
le practicó una intervención quirúrgica para estimulación cerebral profunda del 
globo pálido interno bilateral utilizando un generador de pulsos de dos canales, 
que produjo una reducción significativa de los movimientos involuntarios y de 
torsión hasta su casi total desaparición. 

Se resalta a la estimulación cerebral profunda del globo pálido interno por 
su acción inhibitoria sobre el complejo tálamo-cortical como tratamiento 
para la desaparición de los movimientos involuntarios y espasmos de torsión 
característicos de las distonías idiopáticas generalizadas. 

Palabras clave: Discinesia, distonía, estimulación cerebral profunda, globo pálido, 
neurocirugía.
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Resumen

Estimulación cerebral profunda para el 
tratamiento de la distonía generalizada. 

Presentación de un caso.
López-Malavé R1,Drew-Bear L1
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Las distonías son un trastorno del 
movimiento caracterizado por 
contracciones musculares involuntarias 

y sostenidas,  que provocan movimientos 
repetitivos y de torsión, o posturas anormales 
secundarias a contracciones de los músculos 
agonistas y antagonistas [1,2]. Se clasifican por su 
etiología en idiopáticas o primarias y secundarias; 
y por su distribución, en focales, segmentarias, 
generalizadas o multifocales [2,3,4,5].                                                                                                                                      
La distonía idiopática de torsión o generalizada 
es una enfermedad autosómica dominante 
producida por un error de deleción de tres 
bases GAG en el gen DYT1 del cromosoma 
9 brazo corto 34 [6]. El desorden genético 
produce un defecto en una proteína llamada 
torsina A, debido a una mutación en el gen 
DYT1 que causa la pérdida de un aminoácido, 
el ácido glutámico. Esto crea una disrupción de 
la comunicación de las neuronas que controlan 
los movimientos musculares [6].  La edad de 
inicio y distribución son útiles para identificar 
la causa y su posible evolución. Se inicia en las 
partes distales del cuerpo, casi siempre en los 
miembros inferiores y se extiende hasta hacerse 
generalizada. Se presentan sin otro trastorno 
neurológico asociado. Es frecuentemente 
encontrada en la población de judíos asquenazí 
o de Europa Oriental, con una prevalencia
de 6,7 x 100.000 habitantes, que puede llegar
a ser 5 a 10 veces mayor que en la población
general, en la que la prevalencia estimada es
de 3,4 x 100.000 habitantes [6,7]. La presente
investigación tiene por objeto presentar el caso
de un paciente con distonía generalizada que
no resuelve con tratamiento médico, por lo
que se practica procedimiento quirúrgico, con
resultados prometedores, motivo por el cual se
realiza revisión de literatura.

Presentación del caso
Se trata de una paciente escolar femenino de 

11 años de edad, procedente del Estado Guárico, 
Venezuela, previamente asintomática, quien 

presentó como antecedente, hace dos años, 
una torsión tibial reflejada por una marcha 
en puntillas. Posteriormente, acude a centro 
asistencial, donde se le realiza una osteotomía 
supramaleolar en ambos tobillos. A los dos 
meses, comienza a presentar movimientos 
involuntarios en manos, los cuales fueron 
aumentando progresivamente en intensidad, 
hasta 3 meses después, cuando ya se habían 
generalizado en todo el cuerpo. Se diagnostica 
en ese momento como distonía, recibiendo 
tratamiento con clonazepam 0,5 mg/día.

En evaluaciones posteriores en el Servicio 
de Neurología del Hospital Universitario 
de Caracas, recibe tratamiento médico con 
L-Dopa, clonazepam y biperideno, sin presentar 
mejoría, por lo que se administró durante
hospitalización: risperidona, haloperidol,
diazepam y tetrabenacina, presentando con
éste último mejoría por 2 semanas.

Sin embargo, reincide con la sintomatología, 
por lo que acude a Servicio de Neurocirugía del 
Hospital “Miguel Pérez Carreño”, por presentar 
movimientos involuntarios de torsión, bruscos 
e incontrolables, que le produjeron fracturas 
húmero-cubitales en ambos brazos, asociando 
además, caquexia e insomnio. Cumple 
tratamiento con baclofeno, manteniéndose 
sintomática. La severidad de la disquinesia fue 
cuantificada usando la escala de distonía Burke, 
Fahn y Marsden (BFMDRS) para distonía 
generalizada [8,9], obteniendo una  puntuación 
preoperatoria total de BFMDRS 90.

Un mes posterior a su ingreso, se le realiza 
implantación de un neuroestimulador 
(dos electrodos cerebrales profundos y 
generador Kinetra MedtronicR), mediante 
cirugía estereotáxica con marco CRW 
RadionicsR,   observándose mejoría de los 
movimientos involuntarios. Los parámetros de 
programación del generador fueron: amplitud: 
2,2 voltios, ancho de pulso: 90 microsegundos, 
frecuencia: 120hertz. Sin embargo, en el control 
imagenológico (TAC cerebral) se observó que 
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El tratamiento quirúrgico de la distonía 
generalizada mediante talamotomía y 
palidotomía  ha sido reportado en estudios 
previos. Sin embargo, la evolución tórpida, la 
reaparición en el tiempo de los movimientos 
involuntarios y la mayor cantidad de 
complicaciones en los procedimientos de lesión 
bilateral, trajeron como resultado, planteó 
a la estimulación cerebral profunda como 
tratamiento quirúrgico de elección en éstos 
casos [10,11].

Aunque la estimulación del tálamo y la zona 
incerta ha sido reportada con éxito en estudios 
previos [9,12,13], el núcleo blanco seleccionado 
en nuestro caso fue el globo pálido interno 
(GPi). Esta elección se basó originalmente 
en la buena respuesta de las disquinesias 
distónicas de la enfermedad de Parkinson con 
la palidotomía [9,14]. En estudios previos se 
ha observado que la mejoría de estos pacientes 
en la escala BFMDRS total, de severidad e 

Fig 1. TAC cerebral postoperatoria, corte axial 2da cirugía
Fig 2. TAC cerebral postoperatoria corte sagital 2da cirugía

el electrodo cerebral profundo derecho estaba 
fuera del núcleo blanco (globo pálido interno 
derecho, GPi). Sin embargo, se evidenció 
mejoría clínica parcial de los movimientos 
involuntarios.

Se le practica una segunda intervención 
quirúrgica a los 4 meses, en la que se 
reimplantaron ambos electrodos mediante 
cirugía estereotáxica con marco CRW 
RadionicsR, guiada con Neuronavegador 
Stealth Station S7 marca MedtronicR. En el 
post operatorio se le practicó TAC cerebral, 
que demuestra la correcta posición de los dos 
electrodos cerebrales profundos en ambos 
globo pálido internos (GPi) (ver Figuras 1 y 2).

La paciente presentó mejoría significativa 
de los movimientos involuntarios, logrando la 
conciliación del sueño ininterrumpido en horas 
nocturnas, se sentó y pudo realizar movimientos 
voluntarios con propósito, e inclusive, logró la 
deambulación. A los 8 meses de postoperatorio, 
presenta secreción purulenta en herida 
abdominal por infección y rechazo de la batería, 
recibió tratamiento con antibióticoterapia, con 
evolución satisfactoria. Posteriormente, a los 2 
años de la intervención, se le realizó una tercera 
intervención quirúrgica, en la cual se cambió la 
batería Kinetra MedtronicR abdominal por una 
batería Activa PC MedtronicR infraclavicular 

Discusión

izquierda de menor tamaño. La paciente 
evolucionó satisfactoriamente y egresó al mes, 
con una puntuación postoperatoria total en la 
escala BFMDRS de 18, siendo el seguimiento 
postoperatorio por 24 meses.
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incapacidad, evolucionó exponencialmente en 
los primeros seis meses y se estabilizó en los 
siguientes 18 meses [8,9].

Las complicaciones más frecuentes de 
los procedimientos de estimulación son: 
mecánicas, infecciosas y status distónico 
[9,15,16,17]. En nuestro caso, la infección fue 
la complicación observada, probablemente 
asociada al estado de malnutrición y caquexia 
de la paciente antes del tratamiento quirúrgico.

No se observaron complicaciones derivadas 
del procedimiento estereotáxico, y aunque 
no se utilizó  el registro con microelectródos 
para la identificación del núcleo blanco, la 
experiencia fallida en la primera cirugía, con 
el electrodo cerebral profundo derecho, y la 
adquisición del neuronavegador por el Servicio 
de Neurocirugía, permitieron desarrollar la 
técnica de estereotaxia con navegación, lo que 
hizo posible la precisión en la implantación del 
electrodo en el núcleo blanco, convirtiendo 
la aguja del marco de estereotaxia CRW 
RadionicsR con el dispositivo Suretrac del 
Neuronavegador Stealth Station S7 marca 
MedtronicR, en una aguja de navegación, lo 
que hace visible su extremo distal en el núcleo 
blanco para la correcta implantación del 
electrodo cerebral profundo. 

El resultado obtenido por el procedimiento, 
dado por el descenso de la escala BFMDRS 
de 90 a 18 puntos, en este caso, se reflejó en la 
mejoría funcional exponencial de la paciente, 
revirtiendo casi totalmente su incapacidad. 
Además el moderado voltaje de estimulación 
utilizado (2,2 voltios bilateral) que aumenta 
la duración de la batería. Es por esto que la 
estimulación cerebral profunda bilateral del 
globo pálido interno (GPi), se ha considerado 
como el tratamiento de elección en aquellos 
pacientes con distonía generalizada, producto 
de la mutación del gen DYT1, que no presentan 
evolución satisfactoria con el tratamiento 
médico [18]. Adicionalmente, la técnica de 
estereotaxia navegada desarrollada en el 

Servicio de Neurocirugía del Hospital “Miguel 
Pérez Carreño”, permitió aumentar los niveles 
de precisión en la implantación de los electrodos 
cerebrales profundos en ambos GPi.
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