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Resumen

Objetivos: La distonia puede ser la Gnica manifestacion motora en pacientes portadores de parkina
y LRRK2. Revisién de historia clinica y videos de dos pacientes portadores con distonia aislada
seguidos de forma prospectiva.

Material y métodos: Paciente 1: mujer de 56 afos estudiada desde 1999 por alteracion de la
marcha en contexto de distonia de miembro inferior derecho. Inicialmente fue tratada con toxina
botulinica y levodopa con buena respuesta. E1 DaTSCAN resulté patoldgico. El estudio genético
revelé mutacion parkina en homocigosis. Durante 25 afios su cuadro se ha mantenido estable sin
evidencia de parkinsonismo. Paciente 2: varén de 54 afos estudiado desde 2014 por distonia
generalizada de inicio en miembros superiores, region cervical y voz, con respuesta a levodopa. El
DaTSCAN fue normal. El estudio genético mostré mutacién en el gen LRRK2. Durante el
seguimiento el cuadro disténico progreso, pero no asoci6 parkinsonismo. Ha sido tratado con DBS
palidal con buena respuesta.

Resultados: Los portadores de mutaciones responsables de Parkinson familiar ocasionalmente
presentan distonia como unico sintoma motor al debut, con una media de 10 afos hasta el desarrollo
de sindrome rigido acinético. La distonia con respuesta a levodopa incrementa la sospecha clinica.

Conclusion: En estos dos casos llama la atenciéon que no han desarrollado parkinsonismo tras largo
seguimiento.
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