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DISTONIA

Definigdo/Apresentagdo

A distonia é uma doenca do movimento caracterizado por contracdes musculares sustentadas ou
intermitentes que originam posturas e/ ou movimentos andmalos. Estes movimentos sdo habitualmente
estereotipados, bruscos e torsionais, podendo ocasionar tremor. O tremor pode ser a apresentacdo inicial
de doentes com distonia e preceder o desenvolvimento de posturas anémalas. A distonia pode ser focal,
guando envolve apenas uma parte do corpo, segmentar, quando afeta dreas adjacentes, ou generalizada.
Pode surgir isoladamente ou fazer parte de um quadro neurolégico ou sistémico, com outras
manifestacdes. E frequentemente despoletada ou agravada pela a¢do muscular voluntaria, com
hiperativacdo patoldgica dos musculos envolvidos e de musculos contiguos. Este aspeto é mais evidente
em doentes com formas de distonia especificas de tarefa, associada a tarefas repetitivas, como a cdibra do
escrivdo ou do musico.

Os mecanismos anatdmicos e fisioldgicos subjacentes ndo estdo completamente esclarecidos. Inicialmente
foi encarada como um disturbio isolado dos ganglios da base, mas estudos recentes sugerem o
envolvimento de outras estruturas. Acredita-se que ocorra disrupgdo dos normais circuitos inibitérios do
movimento, tratando-se assim de uma disfuncdo de “rede” que resulta na facilitagdo de movimentos

aberrantes.

Epidemiologia

A verdadeira prevaléncia da distonia ndo é conhecida. Acredita-se que os numeros disponiveis
representam uma subestimativa, dado que as formas mais ligeiras provavelmente ndo motivam recurso a
consulta médica. Em centros com consulta de doengas do movimento, 20% dos casos correspondem a
distonia. Um estudo de base populacional estima uma prevaléncia de 732/100 000 da distonia focal de
inicio na idade adulta, sendo a distonia cervical a forma mais comum. A prevaléncia habitualmente

aumenta com a idade, sendo que formas de inicio precoce tém uma prevaléncia estimada de 7,6/100 000.
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Investigagao

O diagndstico de distonia é clinico, feito através da histdria fornecida pelo doente ou pela familia e do
exame neurolégico. Um sinal cldssico e Util como pista diagndstica é a presenca de um “gesto
antagonista”, em que um movimento voluntario, como tocar a regido afetada ou regiGes adjacentes, alivia
a postura disténica. Por exemplo, doentes com distonia cervical podem tocar o lado da face para corrigir a
posicdo da cabeca.

A investigacdo através de exames complementares de diagndstico é realizada na procura de causas para a
distonia identificada clinicamente. Inclui habitualmente avaliacdo estrutural através de imagem cerebral
com ressonancia magnética e doseamento do cobre sérico e ceruloplasmina (para despiste de doenca de
Wilson, uma doenca tratavel). Outros exames sdo pedidos tendo em conta o padrdo de apresentacdo e
eventuais sinais associados, podendo passar por testes genéticos, analise do liquido cefalorraquidiano,

estudos metabdlicos ou bidpsia de musculo.

Causas

As formas isoladas de distonia sdo na sua maioria de causa hereditdria ou de causa indeterminada (formas
idiopaticas). A primeira descricdo de distonia generalizada isolada de inicio na infancia, feita por Schwalbe
em 1908 e classificada por Oppenheim em 1911, foi mais tarde associada ao fendtipo DYT1, causado por
mutagBes do gene TORIA. Atualmente, sdo conhecidos mais de 200 genes cuja mutagcdo pode resultar em
distonia.

Formas secunddrias surgem em contexto iatrogénico — destacando-se aqui a distonia causada por
farmacos antipsicoticos —, toxico, infecioso ou autoimune. LesGes estruturais dos ganglios da base

causadoras de distonia surgem apds AVC ou em formas de paralisia cerebral por hipoxia perinatal.

Tratamento

Quando é identificada uma causa tratdvel, poderd estar disponivel um tratamento dirigido. Existem, no
entanto, varias opgles eficazes no alivio sintomatico. Nas formas generalizadas, podem ser usados agentes
farmacoldgicos como anticolinérgicos, benzodiazepinas, relaxantes musculares, baclofeno ou levodopa.
Injecdes de toxina botulinica sdo o tratamento de primeira linha em formas focais ou segmentares de
distonia. A cirurgia de estimulacdo cerebral profunda é uma opcdo em casos graves e refratarios. A

reabilitacdo com fisioterapia pode ser usada como adjuvante.
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Apesar de um espectro vasto de apresentacdo, a distonia pode ser altamente incapacitante. A evolugdo
recente na identificacdo de causas genéticas leva a uma melhor compreensdo dos mecanismos

subjacentes a doenca, facilitando o futuro desenvolvimento de terapéuticas especificas.
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