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APRESENTAÇÃO 

Após três anos de trabalho, o Tratado de Neurologia Clínica e Cirúrgica da Academia Brasileira 
de Neurocirurgia – ABNc está pronto. Uma obra importante, que reuniu os melhores neurocirurgiões e 
neurologistas brasileiros, em prol do crescimento e desenvolvimento da nossa querida Academia.

Com 62 capítulos sobre diversos tópicos em Neurologia clínica e cirúrgica, cuidadosamente escritos 
por especialistas em suas devidas áreas, contém 15 seções, cobrindo os seguintes temas: história da 
Neurologia, neuroanatomia básica, semiologia e exames complementares, doenças vasculares, doenças 
desmielinizantes, doenças dos nervos periféricos e neuromusculares, distúrbios do movimento, cefaleia 
e epilepsia, demências e distúrbios cognitivos, neoplasias, dor e espasticidade, transtorno do sono, 
neurointensivismo, doenças neurológicas na infância e outros.

Destinada a acadêmicos de medicina, residentes, neurologistas e neurocirurgiões, esta obra promete 
fornecer um conteúdo altamente especializado, para uma ótima revisão e aprofundamento sobre esses 
assuntos. 

Este livro é um espelho que reflete a todos a grande potência que o Brasil é em Neurologia e 
Neurocirurgia. 

Prof. Dr. André Giacomelli Leal



PREFÁCIO 

Este Tratado de Neurologia Clínica e Cirúrgica surge num importante momento das áreas da 
neurociência. Elaborar o diagnóstico neurológico correto sempre representou para o médico um desafio 
intelectual desde os primórdios das ciências neurológicas modernas no século XVII e, para o paciente, 
preocupação e ansiedade sobre o curso de sua enfermidade. No passado, a neurologia clínica era uma 
ciência de doenças interessantes, porém muitas vezes intratáveis, praticada pelo fascínio especial da 
“estética do diagnóstico”. A neurologia cirúrgica, por sua vez, ainda embrionária no início do século passado, 
foi por muitas décadas frustrada, exibindo um altíssimo índice de mortalidade e morbidade, incompatível 
com uma medicina que cura e alivia as enfermidades. Felizmente, essa situação mudou fundamentalmente 
nas últimas décadas. As ciências neurológicas estão se tornando cada vez mais atraentes, ao ver o 
tratamento como o ponto central da verdadeira tarefa médica, e sua eficiência terapêutica. Exemplos 
incluem as doenças vasculares do sistema nervoso, as neoplasias benignas e malignas do sistema nervoso, 
as doenças dos nervos periféricos, o tratamento de epilepsia, dos distúrbios do movimento, da demência 
e distúrbios cognitivos, da dor e da espasticidade, bem como do sono, sem mencionar os avanços no 
neurointensivismo. 

Neste contexto, o presente Tratado de Neurologia Clínica e Cirúrgica surge como uma obra 
imprescindível para o conhecimento do estado da arte das múltiplas áreas da neurociência. Escrito por 
especialistas de excelência científica e profissional, este livro toma corpo numa ordem de grandes capítulos 
sobre quadros clínicos e sintomas relacionados a problemas, guiando o leitor a encontrar rapidamente o 
caminho para a seleção terapêutica específica. Os capítulos são divididos em seções de conhecimentos 
gerais em história da neurologia, neuroanatomia básica, e semiologia e exames complementares. Estes são 
seguidos de capítulos sobre quadros clínicos e doenças do sistema nervoso. 

Apesar do grande número de autores contribuintes deste livro, souberam os Editores realizar um 
trabalho exemplar ao conseguir dar a este Tratado uma estrutura uniforme e didática sobre o patomecanismo 
e os princípios terapêuticos em discussão dos estudos de terapia mais importantes da atualidade. 

Enfim, estamos perante uma obra que não deve faltar na biblioteca daqueles interessados no estudo 
das áreas médicas e cirúrgicas neurológicas, e de todos os demais que desejam um livro de terapia 
neurológica que funcione como ferramenta concreta de auxílio nas consultas do dia-a-dia.

 
Prof. Dr. Marcos Soares Tatagiba

Cátedra em Neurocirurgia
Diretor do Departamento de Neurocirurgia
Universidade Eberhard-Karls de Tübingen
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CAPÍTULO 34
DISTONIA

Natasha Consul Sgarioni

Beatriz A Anjos Godke Veiga

INTRODUÇÃO
A primeira descrição sobre essa síndrome foi 

realizada por Oppenheim, em 1911, quadro que chamou 
de “dystonia musculorum deformans” 1 (Figuras 1, 2 e 3) 
em quatro crianças que apresentavam quadro progressivo 
de contorções posturais, espasmos musculares 
prolongados, alteração de marcha e evoluíam para o 
desenvolvimento de alterações posturais fixas. 

Em 1984, um comitê do Conselho Científico 
da Fundação de Pesquisas Médicas sobre Distonia 
estabeleceu o primeiro consenso sobre a definição do 
quadro, o que vem sendo atualizado ao longo dos últimos 
anos.

	 Em 1988 foi realizada a primeira classificação 
clínica das distonias atualizada em 1998 e, mais 
recentemente, em 2013 pelo comitê internacional de 
Distúrbios do Movimento2.

	 De acordo com a revisão de 20132, o termo 
distonia é utilizado para descrever uma síndrome clínica 
caracterizada por contrações musculares sustentadas 
ou intermitentes que causam movimentos e/ou posturas 
anormais, muitas vezes repetitivos. 

Os movimentos podem ser padronizados, de 
torção ou tremor, podem ser iniciados ou agravados por 
ação voluntária e associados à ativação muscular de 
transbordamento2.

Também são descritos os truques sensitivos, 
mecanismo utilizado pelos pacientes para reduzir os 

movimentos involuntários que se caracterizam pela 
atenuação transitória do movimento distônico quando o 
paciente toca a região corporal afetada.

Pode haver presença de tremor na parte do corpo 
associada a distonia, chamado “tremor distônico” ou na 
parte não afetada (tremor associado a distonia).

Os movimentos distônicos podem acometer 
membros, tronco, pescoço, músculos da face, boca, 
laringe e faringe. 

A prevalência das distonias varia de acordo 
com estudos. Uma revisão sistemática, sugeriu que a 
prevalência de distonias primária seja 16 casos por 100 
mil habitantes3. No Brasil, de acordo com o Ministério 
da Saúde, a prevalência estimada é de 3,4 por 100 
mil habitantes para distonias generalizadas e 29,5 por 
100 mil habitantes para distonias focais, das quais o 
blefaroespasmo e o torcicolo espasmódico são as mais 
frequentes.

As distonias podem secundárias a lesões estruturais, 
metabólicas, genéticas ou neurodegenerativas, conforme 
será descrito ao longo desse capítulo.	



 
Capítulo 34 441

Figura 1: Hermann Oppenheim.

Fonte: Klein, 20131.

Figura 2: Figura do artigo original de Oppenheim1.

Fonte: Klein, tradução de Oppnehiem de 1911, 20131.

Figura 3: Figura do artigo original de Oppenheim.

Fonte: Klein, tradução de Oppnehiem de 1911, 20131.

CLASSIFICAÇÃO DAS DISTONIAS
O critério mais recente de classificação das 

distonias2 é dividido em dois eixos: características 
clínicas e etiologia.

Desde 1988, a classificação clínica das 
distonias foi sendo revisada, para compor as 
atualizações que vieram com o progresso do 
entendimento dos mecanismos genéticos e 
fisiopatológicos. Em 20132, foi proposta uma nova 
classificação para as distonias, baseada em dois 
eixos: características clínicas e etiologia, conforme 
a Tabela1 (características clínicas).

No eixo 1 estão as características clínicas 
que incluem: idade de início, distribuição corporal, 
padrão temporal, associação com outros transtornos 
do movimento e outras manifestações neurológicas.

A idade de início foi dividida em cinco faixas 
etárias: lactente (até 2 anos); infância (3 a 12 anos); 
adolescência (13 a 20 anos); adulto jovem (21 a 40 
anos); e adulto (acima de 40 anos).

Em relação à distribuição corporal a distonia 
pode ser: focal (acomete um segmento corporal); 
segmentar (dois ou mais segmentos contíguos); 
multifocal (dois ou mais segmentos não contíguos); 
hemidistonia (acomete um dimidio corporal); e, 
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generalizada (tronco e pelo menos dois locais 
acometidos). 

A distonia pode ser considerada estática ou 
progressiva quando se considera o padrão temporal 
ou de evolução. 

Além disto, pode haver uma variabilidade nas 
manifestações tais como: persistente (manifesta-se 
do mesmo modo ao longo do dia); ação específica 
(ocorre em determinada ação ou tarefa); flutuação 
diurna (pode ocorrer durante o dia e sofrer influência 
do ciclo circadiano); e paroxística (episódio súbito 
e autolimitado que geralmente é desencadeado por 
um gatilho).

Considerando a ausência ou presença de 
características associadas, a distonia é denominada 
isolada quando é pura ou associada somente ao 
tremor. Se a distonia estiver associada a outros 
movimentos involuntários como, por exemplo, 
mioclonia ou parkinsonismo é denominada 
combinada. 

Quando a distonia está associada a outras 
manifestações neurológicas ou sistêmicas, tais como: 
alterações cognitivas, transtornos psiquiátricos e 
distúrbios metabólicos, geralmente, é considerada 
complexa.

No eixo 2, temos a etiologia e são considerados 
dois fatores: 1) patologia do sistema nervoso central 
(SNC) e 2) se a distonia é hereditária, adquirida ou 
idiopática.

Quanto à patologia do SNC, são consideradas 
formas degenerativas e não degenerativas de 
acordo com a presença ou ausência de alterações 
patológicas degenerativas, respectivamente.

Quanto às formas hereditárias de distonia, a 
presença de mutações gênicas tem sido descrita 
com mais frequência nas formas generalizadas, de 
início precoce, com os seguintes tipos de herança: 

•	 autossômica dominante: DYT-TOR1A 
(DYT1), DYT-GCH1 (DYT5), DYT-THAP1 
(DYT6), DYT-SGCE (DYT11), DYT-AT-
P1A3 (DYT12), neuroferritinopatias, atro-

fia dentatorubropalidolouisiana (DRPLA) e 
outras;

•	 autossômica recessiva: deficiência de en-
zima pantotenato quinase (PKAN), Park2, 
doença de Wilson (ATP7B) e doenças me-
tabólicas; 

•	 recessiva ligada ao X: DYT/PARK-TAF1 
(DYT3), síndrome de Lesch-Nyhan e sín-
drome de Mohr-Tranebjaerg; e

•	 mitocondrial: distonia e atrofia óptica de 
Leber e doença de Leigh.

As formas adquiridas apresentam diversas 
etiologias como: uso crônico de medicamentos com 
atividade bloqueadora dopaminérgico (por exemplo, 
neurolépticos), anti-eméticos (por exemplo, 
metoclopramida e bromoprida), anóxia perinatal, 
doenças metabólicas, acidentes vasculares 
cerebrais, sequela de encefalites, tumores, 
intoxicações (manganês, cobalto e metanol) e 
psicogênica, entre as outras causas. O uso de 
medicamentos e anoxia perinatal são as causas 
mais frequentes de distonias adquiridas no Brasil3,4.

As distonias idiopáticas podem ser 
esporádicas ou familiares e de causa desconhecida.
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Tabela 1: Classificação das distonias – características 
clínicas.

Fonte: Baseado em Albanese et al.,20132.

FISIOPATOLOGIA
Não há ainda um único mecanismo 

fisiopatológico e anatômico que explique a totalidade 
das alterações observadas na distonia, dada sua 
heterogeneidade.

A falta de alterações degenerativas pontuais, 
sugere que a distonia isolada é um distúrbio 
dinâmico decorrente de uma anormalidade da 
função neuronal.

Na distonia, há uma incoordenação do controle 
do movimento, levando a coativação involuntária 
de grupos musculares antagônicos, sugerindo uma 
falha de inibição recíproca.

Anormalidades das funções das redes 
neurais, perda de inibição lateral, neuroplasticidade 
mal-adaptativa e anormalidades do processamento 
sensório motores parecem estar relacionadas à 
origem do Quadro5:

Estudos de imagem funcionais demonstraram 
que a distonia pode estar associada a atividades 
anormais em várias regiões do cérebro, incluindo 
córtex motor, áreas motoras suplementares, tronco 
cerebral, cerebelo e gânglios da base.

Achados lesionais em pacientes com 
distonias secundárias indicam comprometimento 
dos núcleos da base, achados que são reforçados 
por registros intra-operatórios da atividade neural 
desses pacientes, no globo pálido interno, no núcleo 
subtalâmico e núcleos ventral intermédio e ventral 
oral posterior do tálamo.

Há evidências de uma possível hiperatividade 
da via direta, levando a uma inibição do globo pálido 
interno, com consequente liberação da via tálamo-
cortical.

A dopamina realiza um papel fundamental na 
modulação do movimento, ainda que nas distonias 
essa relação permaneça obscura e complexa. Nas 
distonias genéticas dopa-responsivas, esse papel 
fica mais evidente6. 

Os múltiplos achados genéticos, em diferentes 
genes e deficiências, mostram a grande variabilidade 
das distonias e a dificuldade em encontrar um único 
mecanismo fisiopatológico para um quadro com 
múltiplas apresentações.

QUADRO CLÍNICO E GENÉTICA
A definição das distonias é um distúrbio 

do movimento hipercinético, caracterizado por 
contração muscular sustentada ou intermitente, 
que causa movimentos e posturas anormais, 
frequentemente repetitivas, ou ambos. 

Os movimentos distônicos são tipicamente 
padronizados, de torção e podem ser trêmulos. A 
distonia é frequentemente iniciada ou agravada por 
ação voluntária e associada à ativação muscular de 
transbordamento2.

Existe uma contração simultânea de 
grupamentos musculares agonistas e antagonistas, 
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habitualmente nos mesmos músculos. Os 
movimentos podem ser lentos ou rápidos, pioram 
com a ação voluntária (ou podem ocorrer somente 
nela, como no caso das distonias tarefa-específicas). 

Existe uma tendência a piora com estresse e 
fadiga e melhora com relaxamento, sono e gestos 
antagonistas, como por exemplo segurar a região 
do mento no torcicolo espasmódico, segurar a 
caneta em nova posição na câimbra do escrivão 
ou olhar para baixo/tocar a lateral da pálpebra no 
blefaroespasmo.

É importante ressaltar que os quadros 
clínicos possuem grande variabilidade fenotípica, 
não havendo sinais patognomônicos que permitam 
correlação clínico-etiológica confiável, tanto para 
apresentações genéticas quanto ambientais2. 

O reconhecimento dessas principais síndromes 
serve como guia para adequada investigação e 
classificação etiológica.

A distonia hereditária inicialmente era 
designada pela sigla DYT seguida por um número 
que representava a ordem cronológica da descrição 
fenotípica ou descoberta genética que primeiro havia 
sido descrita na literatura. Esta nomenclatura era 
bastante controversa uma vez que sobreposições 
fenotípicas podem ocorrer como, por exemplo, o 
fenótipo da DYT-TOR 1A e da DYT-KMT2B7-9.

Atualmente, a nomenclatura da distonia 
hereditária segue as recomendações para 
nomenclatura de distúrbios do movimento genéticos, 
estabelecidas pela força-tarefa da Sociedade 
Internacional de Doença de Parkinson e Distúrbios 
de Movimento, que eliminou loci previamente listados 
que eram incorretos, duplicados, não confirmados 
e doenças não predominantemente distônicas. A 
sigla DYT foi substituída por PxMD nos distúrbios de 
movimento paroxísticos10.

A seguir, são descritos o nome dos genes, 
os loci, as novas designações, as características 
clínicas e os tipos de herança monogênica das 
distonias isoladas (Tabela 2) e combinadas (Tabelas 
3, 4 e 5).

As distonias isoladas e combinadas podem 
ser reconhecidas de acordo com as manifestações 
clínicas que serão descritas a seguir.

Distonia Generalizada Isolada de início pre-
coce

•	 DYT-TOR1A: uma distonia generalizada 
de início precoce que tipicamente se ma-
nifesta na infância (média: 13 anos, varia 
de 1 a 28 anos) com a torção da extremi-
dade de um dos membros. Os sintomas 
geralmente iniciam nos membros inferio-
res, progridem para os outros membros e 
tronco, mas geralmente poupam a face e a 
região cervical. A penetrância deste traço 
genético é reduzida e, aproximadamente 
35% dos heterozigotos para a variante 
patológica do gene TOR1A são afetados. 
A expressividade varia de acordo com a 
idade de início da doença, local do início 
da distonia e progressão clínica. Pessoas 
que iniciam a doença mais tardiamente 
nos membros superiores tendem a ser 
menos afetadas. Uma variante patogênica 
específica TOR1A, deleção de 3 pares 
de base (NM_000113.2:c.907_909del-
GAG) na região codificadora do gene, é 
responsável por, aproximadamente, 60% 
das distonias generalizadas na população 
não judia e quase 90% na população judia 
Ashkenazi7;

•	 DYT-THAP1: uma distonia generalizada 
ou segmentar de início geralmente na 
adolescência (média de 19 anos, varia de 
5 a 38 anos). O envolvimento craniano é 
mais proeminente, sobretudo da muscula-
tura da língua, laringe e face. A disfonia é 
uma característica clínica predominante6. 
Foi a primeira descrita em famílias meno-
nitas e, atualmente, mais de 90 variantes 
patogênicas missense e truncadas têm 
sido relatadas principalmente em pessoas 
da Europa, mas também no Brasil. A pene-
trância estimada é de 50%7,11;

•	 DYT-KMT2B: distonia generalizada de 
início precoce com características sindrô-
micas leves que pode ser clinicamente in-
distinguível da DYT-TOR1A e talvez seja 
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Tabela 2: Distonias isoladas.

Fonte: Os autores, 2021.

Tabela 3: Distonia combinada com parkinsonismo.

Fonte: Os autores, 2021.

Tabela 4: Distonia combinada com mioclonia.

Fonte: Os autores, 2021.

Tabela 5: Distonias paroxísticas com outras discinesias.

Fonte: os autores, 2021.
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a causa mais comum de distonia genera-
lizada de início precoce, pelo menos fora 
da população judia Askenazi. Como a des-
crição da DYT-KMT2B é muito recente e 
tem sido descrita com distonia e caracte-
rísticas sindrômicas leves, ainda está para 
ser determinado se ela permanecerá clas-
sificada como distonia isolada ou mudará 
para a classe das distonias hereditárias 
complexas7.

O principal diagnóstico diferencial da distonia 
generalizada isolada se faz com a distonia dopa 
responsiva, cujo acometimento dos membros 
inferiores e a idade de início são semelhantes.

Distonia focal isolada de início adulto

Na idade adulta, as distonias mais frequentes 
são as focais e sem tendência à generalização. 
As formas mais comuns são a distonia cervical, o 
blefaroespasmo e a câimbra do escrivão4. 

A distonia cervical se caracteriza por 
contrações dos músculos do pescoço produzindo 
movimentos anormais da cabeça e do pescoço e 
podem provocar dor local. Os tipos de movimentos 
são: torcicolo, laterocolo, anterocolo e retrocolo. É a 
forma mais frequente de distonia e um pouco mais 
prevalente em mulheres. Pode estar associada a 
um tremor na região cervical ou tremor de ação e 
postura nos membros superiores4.

O blefaroespasmo é caracterizado por 
piscamentos resultantes da contração forçada dos 
músculos orbiculares dos olhos, e pode levar à 
cegueira funcional quando é muito intenso, devido 
à incapacidade de manter os olhos abertos. Outros 
sintomas associados são a fotofobia, irritação ocular 
e secura dos olhos. Geralmente se inicia após os 
40 ou 50 anos e com predomínio nas mulheres. É 
a segunda forma mais frequente de distonia focal. 
Pode ser confundido, especialmente na fase inicial, 
com tiques ou problemas oftalmológicos4.

A distonia oromandibular decorre do 
envolvimento dos músculos mastigatórios (masseter 
e pterigoideos), faciais inferiores e língua. Pode 

causar trismus, bruxismo, abertura ou fechamento 
involuntário da boca e movimentos involuntários da 
língua, disfagia e disartria4. 

A câimbra do escrivão é a distonia tarefa-
específica mais frequente na idade adulta. Ocorre 
durante a escrita e o quadro inicial pode ser um 
movimento involuntário simples e tornar-se mais 
complexo com a progressão. Pode haver uma 
história de trauma precedendo o quadro e tende a 
manter-se focal ou limitada ao membro envolvido.

Outros tipos de distonia tarefa-específica 
como a distonia dos músicos (pianistas, violinistas e 
guitarristas) ocorrem nas mãos ou mesmo em outras 
regiões corporais como na boca nos trompetistas, 
saxofonistas e flautistas.

A distonia focal laríngea afeta a voz, é mais 
comum em mulheres e seu início se dá em torno dos 
30 anos. Existem dois tipos, a distonia de adução 
que acomete a musculatura adutora causando 
o fechamento inapropriado da glote e levando a 
estrangulamentos característicos durante a fala. É 
responsável por cerca de 80% dos casos. O outro 
tipo, a distonia de abdução, ao contrário, causa uma 
abertura inapropriada na glote e produz pausas 
respiratórias. O diagnóstico é feito em bases clínicas 
e levando em consideração a história clínica e a 
visualização da glote durante a fala4.

As distonias focais isoladas de início no adulto 
geralmente são formas esporádicas, mas mutações 
nos genes GNAL (DYT-25) e ANO3 (DYT24) têm 
sido descritas.

•	 DYT-ANO3: variantes patogênicas no 
gene ANO3 foram inicialmente relatadas 
em pessoas com distonia predominante-
mente craniocervical com idades de início 
variadas7.

•	 DYT-GNAL: inicia frequentemente na 
quarta década de vida (7 a 54 anos) e é 
caracterizada por distonia craniana ou cer-
vical. Aproximadamente 30 variantes pato-
gênicas no gene GNAL, sobretudo em he-
terozigose, já foram descritas em pessoas 
com distonia e estão espalhadas por todo 
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o gene6.

O diagnóstico diferencial das distonias 
focais se faz com tremor vocal, disfonia de tensão 
muscular. A associação de tremor vocal e disfonia 
espasmódica torna o diagnóstico mais complexo. 

Distonia combinada

A distonia combinada é caracterizada pela 
presença de distonia combinada com outro(s) 
distúrbio(s) de movimento. As distonias paroxísticas 
combinadas com outras discinesias são consideradas 
distonias combinadas.7

•	 DYT-GCH1: caracterizada por uma disto-
nia de início na infância (em média 6 anos) 
e uma resposta marcante e sustentada ao 
uso de baixas doses de levodopa. A apre-
sentação típica é um distúrbio de marcha 
causado por distonia dos pés e, posterior-
mente, aparecimento de parkinsonismo, 
com flutuação clínica ao longo do dia. As 
características não motoras incluem dis-
túrbios do sono, do humor e enxaqueca. 
A herança é autossômica dominante com 
penetrância reduzida, particularmente em 
homens7.

•	 DYT-TH: distonia parcialmente responsiva 
à levodopa, de início na infância e causa-
da pela deficiência da tirosina hidroxilase. 
O início das manifestações clínicas ocor-
re entre 1 a 6 anos de idade e os sinto-
mas iniciais são, tipicamente, distonia de 
membros inferiores e/ou dificuldades para 
caminhar. A flutuação diurna (sintomas 
são melhores no início da manhã, após o 
sono) pode ocorrer. Outras características 
clínicas incluem bradicinesia e hipotonia 
(ambas podem ser muito intensas), distúr-
bios autonômicos (flushing facial), ptose e 
crises oculogíricas7.

•	 DYT-SPR: forma rara de distonia parcial-
mente responsiva à levodopa, de início 
na infância e caracterizada por hipotonia 
axial, atraso motor e da fala, fraqueza e 
crises oculogíricas. Os sintomas mostram 
flutuação diurna. Outras características 

comuns incluem parkinsonismo, hiperto-
nia dos membros, hiperreflexia, prejuízo 
intelectual, alterações psiquiátricas, dis-
função autonômica e distúrbios do sono7.

•	 DYT-TAF1: endêmica na ilha Panay, Fili-
pinas, onde é conhecida como “lubag” do 
dialeto local que significa “torcido”. É ca-
racterizada por uma combinação de dis-
tonia e parkinsonismo, e é a única DYT 
com neurodegeneração documentada. 
A penetrância é completa nos homens. A 
variante patogênica exata ainda aguarda 
definição7.

•	 DYT-PRKRA: forma de distonia com en-
volvimento oromandibular proeminente, 
disfagia e retrocolo. As características 
parkinsonianas são leves ou ausentes e 
não respondem à levodopa12.

•	 DYT-ATP1A3: caracterizada por uma dis-
tonia de início rápido com parkinsonismo 
(bradicinesia e instabilidade postural), 
gradiente rostro-caudal (face > braço > 
perna) com envolvimento de regiões bul-
bares e nenhuma resposta à levodopa. 
Ansiedade, depressão e crises ictais já 
foram descritas. A idade de início varia de 
4 a 55 anos. Os deflagradores descritos 
desta condição clínica são: febre, estresse 
psicológico e uso abusivo do álcool. Após 
a instalação desta condição clínica ge-
ralmente a sintomatologia estabiliza com 
pouca melhora e, episódios subsequentes 
podem causar pioras abruptas. A pene-
trância deste traço genético é incompleta. 
As variantes patogênicas no gene ATP1A3 
podem causar hemiplegia alternante na in-
fância caracterizada por episódios de fra-
queza e/ou distonia, crises ictais e declínio 
cognitivo13.

•	 DYT-SGCE: caracterizada por uma com-
binação de mioclonia e, na maioria das 
vezes, distonia. Muitos heterozigotos para 
a variante patogênica SCGE desenvolvem 
sintomas psiquiátricos em associação ou 
ao invés do distúrbio de movimento. O im-
printing materno do SCGE explica porque 
a maioria dos acometidos herda a variante 
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patogênica do pai (herança AD)14. 

•	 PxMD-PNKD (discinesia paroxística não 
cinesiogênica): os ataques geralmente 
são uma combinação de distonia, atetose, 
coreia, e balismo, duração de minutos a 
horas e, na maioria dos indivíduos afeta-
dos, podem ocorrer várias vezes em 1 se-
mana. Os ataques podem ser precipitados 
por: ingesta de álcool ou cafeína, estres-
se, fome, fadiga e uso de tabaco. Duas 
variantes do PNKD (anteriormente MR-1) 
missense patogênicas (NM_015488.4:-
c.20C>T (p.Ala7Val) e NM_015488.4:c-
26C>Tp.Ala9Val) são causas de discine-
sia paroxística não cinesiogência7.

•	 PxMD-PRRT2 (discinesia paroxística ci-
nesiogênica): os ataques são constituídos 
principalmente por distonia, coreoatetose 
e balismo e são deflagrados por movimen-
tos súbitos, início geralmente ocorre na 
infância ou na adolescência, podem durar 
vários minutos e ocorrer até 100 vezes por 
dia. Variantes heterozigotas missense ou 
variante truncada PRRT2 foram identifi-
cados como causa da DYT-PRRT2 assim 
como dos distúrbios alélicos; convulsões 
benignas da infância, epilepsia rolândica, 
discinesia paroxística induzida por exer-
cício e cãimbra do escrivão. Os fenótipos 
associados às variantes patogênicas no 
PRRT2 incluíam alta frequência de enxa-
queca e enxaqueca hemiplégica7.

•	 PxMD-SLC2A1 (discinesia paroxística in-
duzida por exercício): os ataques se ca-
racterizam por uma combinação de coreia, 
atetose e distonia nas regiões do corpo 
exercitadas sendo os membros inferiores 
a região corporal mais frequentemente 
acometida. Os ataques duram de minutos 
até uma hora e ocorrem após exercício 
físico prolongado. A variante patogênica 
SLC2A1 pode se associar a fenótipos va-
riados incluindo discinesia paroxística ci-
nesiogênica, discinesia paroxística não ci-
nesiogênica, ataxia episódica e miotomia. 
Outras manifestações incluem: epilepsia, 
anemia hemolítica e enxaqueca7.

•	 PxMD-ECHS1 (discinesia paroxística re-
lacionada com ECHS1): variantes pato-
gênicas bialélicas ECHS1 são tipicamente 
associadas às intensas síndromes leigh 
like de início na infância. Porém, recente-
mente, fenótipos mais leves têm sido des-
critos com variantes patogênicas bialéli-
cas ECHS1 como distonia paroxística 
induzida por exercício com envolvimento 
proeminente axial (por exemplo, opistóto-
no). Os ataques iniciam entre 2 e 4 anos 
de idade e, entre as crises, algumas crian-
ças são assintomáticas e outras demons-
tram quadro leve a moderado da síndrome 
leigh like (problemas na fala, disfagia, en-
volvimento piramidal e prejuízo cognitivo). 
Hiperintensidades palidais ao exame de 
ressonância magnética de crânio são mui-
to características7.

As distonias complexas apresentam a distonia 
com características atípicas frequentemente 
associadas a outros sinais neurológicos como: 
distonia sustentada no repouso, envolvimento 
proeminente de língua e musculatura perioral, 
por exemplo, o risus sardonicus, sinais 
piramidais ou cerebelares, ataxia, anormalidades 
oculomotoras, distúrbios cognitivos, perda auditiva, 
comprometimento intelectual e crises convulsivas.

A lista das distonias complexas é longa e 
bastante complicada e agrupá-las em 1) hereditárias 
ou associadas a distúrbios metabólicos; e 2) 
adquiridas por lesão cerebral, drogas ou causas 
psicológicas tem se mostrado útil. 

A descrição das distonias complexas não será 
abordada neste capítulo.

DIAGNÓSTICO
O diagnóstico das distonias é primariamente 

clínico. A investigação adicional e a necessidade 
de exames complementares, vai depender da 
anamnese, exame neurológico e exame clínico. 

Importante durante a investigação relacionar 
medicações e substâncias em uso, com objetivo de 
descartar quadro secundário a uso de medicamentos, 
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como uso de antipsicóticos.

Algumas distonias primárias, como por exemplo 
distonias focais após 40 anos, na maioria das vezes 
não necessita avaliações complementares.

	 Os testes genéticos podem ser úteis, 
mas ainda são pouco utilizados pelo custo e 
disponibilidade, sendo mais utilizados em pesquisas 
clínicas e epidemiológicas.

Exames sugeridos como investigação basal 
de quadros distônicos, em pacientes abaixo de 40 
anos: ressonância magnética de crânio, pesquisa 
de doença de Wilson (exames de função hepática, 
dosagem sérica de ceruloplasmina, dosagem de 
cobre na urina de 24h e pesquisa de anel de Kaiser-
Fleischer por exame de lâmpada de fenda).

Exames de imagem molecular (PET e SPECT) 
podem ajudar na diferenciação de distonias dopa-
responsivas e quadros de parkinsonismo juvenil 
ou ainda na observação de lesões relacionadas a 
quadros hipóxicos.

TRATAMENTO
O tratamento das distonias ainda é sintomático 

e realizado de acordo com sua apresentação clínica. 

De maneira geral, atuam promovendo alívio 
temporários dos sintomas, pois ainda não há 
tratamento curativo descrito.

Drogas Dopaminérgicas
Levodopa: para pacientes em qualquer idade 

com quadro de distonia generalizada, sempre deve 
ser realizado prova terapêutica com levodopa. É um 
teste fundamental para diferenciar distonias dopa-
responsivas de outras formas. A resposta é bem 
evidente e suficiente para fechar o diagnóstico de 
distonia dopa-responsivas.

Dose sugerida: 100mg 1 a 4 x/dia, por pelo 
menos 4 semanas.

Drogas anticolinérgicas
As medicações anticolinérgicas, ainda são 

consideradas as mais efetivas no tratamento das 
distonias generalizadas, ainda que possam ser 
utilizadas em outros tipos de distonias. A mais 
utilizada é o triexifenidila. Caso não haja resposta 
ao uso de levodopa, pode utilizar-se das drogas 
anticolinérgicas como o biperideno e a triexifenidila15.

Essas drogas também podem ser utilizadas 
nas distonias agudas induzidas por drogas (como 
a metoclopramida). Pacientes pediátricos e jovens 
normalmente toleram melhor altas doses.

Doses sugeridas: biperideno e triexifenidila: 
iniciar com doses baixas 1 a 2 mg e escalonar 
conforme a necessidade (boa resposta com doses 
entre 15 a 30 mg/dia)

Outras drogas
Medicamentos benzodiazepínicos, como 

o clonazepam, lorazepam e diazepam, são 
considerados tratamentos de segunda ou terceira 
linha. Podem ser utilizados, usualmente sendo 
mais eficazes quando associado a anticolinérgicos. 
Diazepam e clonazepam são preferíveis pela sua 
meia-vida mais prolongada.

Doses sugeridas: diazepam – 6 a 20mg/dia

Clonazepam: 2 a 4 mg/dia

O baclofeno pode promover alívio sintomático 
em alguns casos de distonia primária, focais e 
generalizadas, e secundária das crianças. Em casos 
graves de distonias generalizadas refratárias, pode 
ser feito em bomba de infusão intra-tecal. 

Doses sugeridas: 20 a 120 mg/dia

Relaxantes musculares como ciclobenzaprina, 
tizanidina e carisoprodol, entre alguns outros, não 
disponíveis no mercado brasileiro, são utilizados 
ainda que as evidências de benefício venham de 
relatos de caso e da experiência dos médicos 
prescritores.

Outras drogas: carbamazepina, fenitoína 
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e tetrabenazina (não disponível no mercado 
brasileiro). Canabinoides são descritos em alguns 
relatos de caso e pequenas séries de estudos, com 
resultados dúbios, porém, o número de publicações 
vem crescendo a respeito dos possíveis efeitos 
terapêuticos dos derivados canabinoides em 
doenças neurológicas e seu uso em pacientes 
portadores de distonia, nos quais parece haver 
melhora sintomática, porém são necessários 
estudos adicionais16.

Toxina botulínica
É o tratamento de escolha para distonias 

focais como blefaroespasmo, espasmo hemifacial, 
câimbra do escrivão, distonia cervical, entre outras. 
A aplicação deve ser feita por profissional experiente 
e treinado, diretamente nos músculos afetados17.

Tratamento cirúrgico
Pacientes com falha ao tratamento 

medicamentoso, podem ser encaminhados para a 
realização de procedimentos cirúrgicos. 

Atualmente, o mais utilizado, para pacientes 
com distonia generalizada e distonia cervical é 
o implante de eletrodo de estimulação cerebral 
profunda (DBS) em pálido interno18.

Terapias adjuvantes e novas técnicas
Terapias complementares como fonoterapia, 

fisioterapia, terapia ocupacional, psicoterapia e 
atividades físicas direcionadas para o tipo de distonia 
do paciente devem ser reforçadas com o intuito de 
reabilitar os pacientes e prevenir complicações. 

A literatura das abordagens de reabilitação na 
distonia é marcada por significativa heterogeneidade 
de técnicas de intervenção, tornando um pouco 
difícil reunir resultados e generalizar descobertas. 
Seu estudo é também difícil devido ao desafio em 
projetar condições de controle verdadeiramente 
cegas como comparadores. Ainda assim, as técnicas 
de reabilitação são encorajadas, principalmente se 
associadas entre elas, aumentando sua possibilidade 

de eficácia15. 

Estimulação magnética transcraniana: 
estudos relacionados ao benefício terapêutico em 
pacientes com distonia, que não obtiveram resposta 
satisfatória com aplicação de toxina botulínica ou 
não são candidatos a estimulação cerebral profunda. 
Os estudos atuais têm sido limitados a demonstrar 
benefícios a longo prazo dessas abordagens, 
mas têm apontado benefícios de curto prazo ou 
mudanças fisiológicas que podem sugerir potencial 
para impacto positivo na distonia, principalmente 
para distonia cervical e focal de mão15.
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