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1911: Oppenheim 
1975: first international dystonia symposium 
1976: Fahn and Eldridge’s first definition and 

classification for dystonias 



Definição 

Contrações musculares sustentadas ou 
intermitentes, causando movimentos 
repetitivos e/ou posturas anormais 

 
Movimentos em torção típicos (velocidade) 

Pode estar associado a tremor 
Associado a espasticidade (distonias 

secundárias) 
Gatilhos de piora  

 

“Dystonia is not a entity and not a syndrome but a 

collection of syndromes”  Alberto Albanese (MSD 

Congress , 2017) 

“Dystonic movements are the most 

common of  involuntary movements to be 

misdiagnosed” (Stanley Fahn, 1984)  

Macerollo A, Superbo M, Gigante AF, et al J Clin 

Neurosci 2015 



Prevalence 

• 42/100.000 (Defazio G. 2021) 

• 16.4/100.000 (Steeves et al. 2012) 

• 732/100.000 (adultos) (Muller, J. et al. 2002) 

 



 



 



Núcleos da Base - Anatomia 



Fisiopatologia Complexa 

 

Balint B, Nature 2018 

Abnormal Function 

Abnormal Structure 

Abnormal Transmission 

Jinnah HA, Neurobiology of Disease 129 (2019) 159–168 

A distonia é um “distúrbio de rede” resultante da disfunção em múltiplas e 

variadas áreas do cérebro, incluindo o cerebelo, córtex pré-frontal, mesencéfalo, 

córtex motor e córtex somatossensorial. 



Axis I e II 

 

Anatômico-

estrutural 

Herança 



Focal 

Distonia Cervical  
Blefaroespasmo 

DOM 
Caimbra do escrivão 

Teive, H. A. G., & Chen, C. C. (2020). Isolated focal dystonia: The mysterious pathophysiology is being unraveled. Neurology, 10.1212/WNL.0000000000010818. doi:10.1212/wnl.00000000000108 



Segmentar 



Distonia Combinada 



Uma característica peculiar das distonias é a possibilidade de aliviar o movimento anormal por 

meio de “truques” sensoriais (sensory tricks) que geralmente são estúmulos sensoriais ou 

proprioceptivos  



Casagrande SCB et al, Neurology 2017 



Symptom X 
Syndrome 



Sintomas não 
motores 

 

Zurowski M, McDonald W, Fox S, Marsh L. 

Psychiatric comorbidities in dystonia: emerging concepts. Mov Disord 2013 



 



•  Forma Clássica: 
movimentos  coreiformes 
acometendo região 
orobucolingual, tronco ou 
extremidades que surgem 
em associação com o uso 
crônico de bloqueadores 
de receptores 
dopaminérgicos.  

• Discinesia Tardia 
(coreoatetoico e 
estereotipias) X Síndrome 
Tardia  

 

 

Síndrome Tardia  



Discinesia Tardia 

• DT podem emergir  durante o uso do agente causador ou  emergir mesmo após a descontinuação do tratamento. 

Paradoxalmente a droga causadora pode reduzir ou mascarar os sintomas.  

• O tempo de exposição para o aparecimento do quadro é variável e pode ser de apenas algumas semanas. A suspensão súbita 

de um neuroléptico pode desencadear DT   (redução gradual é recomendada). 

• Para o diagnóstico de uma síndrome tardia, deve haver a persistência dos movimentos anormais por pelo menos 1 mês após a 

suspensão da medicação causadora (Critérios do DSM-5) 

• .Em estudo de longo prazo, foi observada tendência de redução dos sintomas após quatro anos, mas resolução permanente é 

rara (Gardos et al. The natural history of tardive dyskinesia. J Clin Psychopharmacol ,1988) 

• Glazer WM et al  (J Clin Psychiatry. 1993): o  risco de DT persistente é de 50 % em pacientes com mais de 10 a de exposição 

 

 

  



Principais drogas relacionadas a ST 

Frei, K., Parkinsonism and Related Disorders, https://doi.org/10.1016/j.parkreldis.2018.11.017 
 



Classificação Genética 

 

Isolated 

Combined 



 

Arq Neuropsiquiatr 2012;70(9):715-717 



 

Exames  

Diagnósticos diferenciais  

Balint B, Nature 2018 





Tratamento Clínico 

Distonia Diagnóstico e Exames – 
Médico especialista 

Área e Idade 

Tratamento 
Medicamentoso 

Fisioterapia/ 
Fonoaudiologia/ Psicologia  

Toxina Botulínica DBS 



Treatment of Dystonia  

DBS 

Série Manual do Médico Residente, do Hospital das Clínicas da     Faculdade de Medicina da Universidade de São 

Paulo – HCFMUSP _ Capítulo : Distonia 



Toxina Botulínica 

• 1793 : primeiro surto - “veneno da salsicha” : 
distúrbios gastrointestinais, diplopia, midríase e paralisia muscular 

• 1820: Justinus Kerner  

• 1897 : Van Ermengem (Bélgica)  “Clostridium 
botulinum" 

• 1977 : Allan Scott, oftalmologista                                     
americano - estrabismo                                                                            
1989 Oculinum®           Botox®                                                              

• 1985 : Fahn - Blefaro/ Tsui - Dist cervical 

“A transmissão neural é interrompida pela toxina da 

mesma forma que a ferrugem faz com um condutor 

elétrico “ 





Técnicas para guiar a aplicação : Ultrassonografia , melhorando a acurácia e  
Evitando efeitos colaterais  



Efeitos Adversos 

 

✤Dor/ Hematoma/Edema discreto 

✤Atrofia muscular  

✤Paresia Excessiva dos Músculos 

Injetados 

✤Difusão da TB para Músculos 

Adjacentes (Ptose, Diplopia, 

Disfagia - relativamente comuns) 

✤Alergia (raro) 

✤Resistencia * 

 



 

Reavaliação pós toxina / pré nova aplicação 



       Desafios da  
Toxina Botulínica  

• Dose inicial e dose efetiva mínima? 

• Múltiplos pontos? 

• Técninas para guiar: EMG e USG ?  

• Não responsividade: Anticorpo (inco*, TxbB). Teste. 

• Intervalo mínimo seguro : 12 semanas (injeçoes de reforço)*   

• Mudança do padrão. 

• Conversão ideal entre diferentes formulações ? 

• Familiarização com as formulações  

• Profissionais não especialistas 

• Alto custo 

• Novos sorotipos  



Tratamento Adjuvantes 

Fisioterapia 

Terapia 

Ocupaciona

l 

Fonoaudiolog

ia 
TMS/TDCS 

Psicólogo/

Psiquiatra 



Desafios do Tratamento 

     A distonia e a alteração funcional são difíceis de quantificar; 
escalas nao validadas. 

 

    Doença heterogênea: causa, anatomia, disfuncionalidade. 

 

 Muitos estudos usaram doses insuficientes de medicação ou 
follow up inadequado para avaliar o benefício do tto. 

 

     A maioria dos estudos não são DCRC  

  

  

 Amostra pequena > resultado difícil de interpretar 

1 

2 

3 

4 

5 
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Quando indicar? 
•Sintomas refratários e 
incapacitantes. (Generalizada e 
Focal) 
 

•Limitações funcionais (causadas 
por deficiência motora, dor e 
incapacidade) 
 

•Gravidade ou escalas? 
•Distonias Primárias X 
Secundárias (60% x 24%)  



Fatores preditores  

23 de Junho de 2020 DBS nas Distonias: Indicação e Fatores preditores 37 

Etiology Clinical aspects 

Age of Onset Genetic 

Spot Defer GL, Wildner H, Marie RM, Remy P, Levivier M. Mov Disord. 1999 
Renato P. Munhoz, Can J Neurol Sci. 2016; 43: 462-471 
Niranjan A, Lunsford LD, Richardson RM (eds): Basel, Karger, 2018  

 



Etiology 

23 de Junho de 2020 DBS nas Distonias: Indicação e Fatores preditores 38 

 

Estudo Prospectivo (n 13) > 24% melhora (1 ano) (melhora cervical 
e tronco) 

Metanálise (n 68) > 23% melhora ( 1 ano)  

Correlação com a severidade da doença no pre-op 

STIM CP 

• Isolated dystonia TWSTRSs improvement 55%/ BFMDRS 60%o 
•Cerebral Palsy 
•Goals 

 
 
 

 
DBS Gpi > BFMm 80% melhora (6 mo-48mo) (Tardive Dyskinesia) 
Estudo prospectivo (n 9) > BFMm 83% (41mo) 
 

Rubens G. Cury, Suneil K Kalia, Binit B. Shah, Joohi Jimenez-Shahed, 
L.K. Prashanth & Elena Moro (2018): Surgical treatment of dystonia, Expert Review of 
Neurotherapeutics, DOI: 10.1080/14737175.2018.1478288 
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Does genetic influence DBS outcomes? 
 

23 de Junho de 2020 DBS nas Distonias: Indicação e Fatores preditores 40 

• Estudos em DYT 1 e DYT 6 > BFM m melhora 42 a 80% 

• DYT 6 > fala e deglutição  
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Pre e pós  
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Proprietary and confidential — do not distribute 

Complex and heterogeneous DBS outcome 

23 de Junho de 2020 DBS nas Distonias: Indicação e Fatores preditores 42 

• Benefits can vary 

• Gradual clinical response (delay) 

• Variable Stimulation Parameters/Programming  
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Obrigada  
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www.proparkusp.com.br 
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