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RESUMO

Bezerra, TC. Avaliação clínica de pacientes com distonia idiopática. 2016. 76 f.

Dissertação (Mestrado) – Faculdade de Medicina de Ribeirão Preto, Universidade de São

Paulo.

Introdução: A distonia é caracterizada por contrações musculares sustentadas,

frequentemente gerando movimentos de torção, repetitivos ou posturas anormais. A

classificação de distonia é baseada em três eixos: idade de início, distribuição e etiologia.

A definição criada pelo Comitê da Fundação de Pesquisa Médica em Distonia, em 1984,

ainda está em uso atualmente. Questionamentos têm sido feitos para uma nova proposta

de classificação de distonia. Materiais e métodos: Trata-se de um estudo transversal

descritivo de uma série de pacientes com diagnóstico de distonia primária e distonia-plus

(segundo critérios Fahn, Bressman & Marsden, 1998) acompanhados em uma clínica

brasileira especializada em distúrbios do movimento, no período de março de 2015 até

fevereiro de 2016. Foi realizada a coleta de dados demográficos, clínicos e da gravidade

da distonia. Os pacientes foram reavaliados e reclassificados segundo a nova proposta de

classificação para as distonias. Utilizamos métodos descritivos para apresentarmos as

características da amostra. Utilizamos ainda o teste de Shapiro-Wilk para distribuição

normal, o teste de Kruskal-Wallis para comparar grupos independentes e variáveis sem

distribuição normal e o teste do X2 para comparar variáveis nominais. Resultados: Dos

289 pacientes, foram 235 pacientes avaliados segundo a distribuição corporal.

Blefaroespasmo 60 pacientes (26%), distonia cervical 51 pacientes (22%), distonia de

membro 28 pacientes (12%), distonia laríngea 10 pacientes (4%), distonia oromandibular

3 pacientes (1%), distonia segmentar 46 pacientes (20%), distonia multifocal 23 pacientes

(9%) e distonia generalizada 14 pacientes (6%). Foram 227/235 (97%) pacientes com

distonia primária e 8 (3%) pacientes com distonia-plus. Houve maior prevalência no sexo

feminino com 144 pacientes. A cor de pele branca foi a mais prevalente, com 173/235

pacientes (74%). Os pacientes com distonia generalizada, multifocal, distonia dopa-

responsiva e distonia-parkinsonismo tiveram a idade de início da distonia inferior a todos

os demais grupos (p=0,0001). Os pacientes com distonia do membro superior e distonia



tarefa-específica tiveram a idade de início da distonia inferior às outras distonias focais e

distonias segmentares (p=0,0001). Os pacientes com distonia tarefa-específica e distonia

focal do membro superior têm escolaridade superior aos demais grupos (p=0,0001). Em

média, foram 5±7,8 anos para o diagnóstico definitivo de distonia. Em média, foram

2±1,5 médicos até que o diagnóstico de distonia fosse confirmado. O truque sensorial foi

mais frequente na distonia cervical 30/51 (59%) pacientes. Segundo a nova classificação

(Albanese, et. al., 2013), encontramos apenas mudança de resultados na distonia

multifocal com 21/235 (9%) pacientes e na distonia generalizada com 16/235 (6%)

pacientes. Foram 164/235 (70%) pacientes na faixa etária maior que 40 anos. Todos os

pacientes tiveram curso da doença com padrão estático e a maioria com variabilidade

persistente em 186/235 (79%) pacientes. Foram 227/235 (97%) pacientes com distonia

isolada. Todos os pacientes não apresentaram lesão adquirida ou degenerativa. Foram

211/235 (90%) pacientes que apresentaram diagnóstico etiológico idiopático esporádico.

Conclusão: A distonia focal mais presente foi blefaroespasmo. O sexo feminino foi o

mais presente na maioria das distonias. O truque sensorial foi mais evidente na distonia

cervical. Os pacientes tiveram diagnóstico de distonia de forma tardia, sendo necessárias

várias consultas e a especialidade neurologia a mais procurada. A nova classificação de

distonia de 2013 não apresentou novos benefícios na prática clínica diária, comparada

com classificações anteriores. O benefício maior foi uma reorganização e formação de

novas definições e critérios para atividade de pesquisas científicas e identificação de

casos mais raros.

Palavras-chave: Distonia, classificação, dados clínicos e demográficos



ABSTRACT

Bezerra, TC. Clinical evaluation of patients with idiopathic dystonia. 2016. 76 f. –

[Dissertation] Ribeirao Preto Medical School, University of Sao Paulo.

Introduction: Dystonia is characterized by sustained muscle contractions, frequently

causing twisting movements, repetitive or abnormal postures. Dystonia rating is based on

three axes: age of onset, distribution and etiology. The definition established by the

Committee of the Medical Research Foundation in dystonia in 1984, is still in use today.

Claims have been made for a new proposal for dystonia rating. Methods: This is a

descriptive cross-sectional study of a number of patients with primary dystonia and

dystonia-plus (according to criteria Fahn, Bressman & Marsden, 1998) assisted in a

Brazilian clinic specializing in movement disorders, in the period March 2015 until

February 2016. The collection of demographic, clinical and severity of dystonia was

performed. The patients were re-evaluated and reclassified according to the new proposed

classification for dystonia. We used descriptive methods to present the characteristics of

the sample. We also use the Shapiro-Wilk test for normal distribution, the Kruskal-Wallis

test to compare independent groups and variables without normal distribution and the X2

test to compare nominal variables. Results: Of 289 patients with primary dystonia and

dystonia-plus, were 235 patients evaluated according to body distribuition.

Blepharospasm 60 patients (26%), cervical dystonia 51 patients (22%), a member of

dystonia 28 patients (12%) , laryngeal dystonia 10 patients (4%), oromandibular dystonia

3 patients (1%), segmental dystonia 46 patients (20%), dystonia multifocal 23 patients

(9%) and generalized dystonia 14 patients (6%). There were 227/235 (97%) patients with

primary dystonia and 8 (3%) patients with dystonia-plus. There was a higher prevalence

in females with 144 patients. White skin color was the most prevalent, with 173/235

patients (74%). Patients with generalized dystonia, multifocal, dopa-responsive dystonia

and dystonia-parkinsonism had the age of onset of dystonia lower than all other groups (p

= 0.0001). Patients with dystonia of the upper limb and task-specific dystonia had the

early age of less dystonia other focal dystonias and segmental dystonia (p = 0.0001).

Patients with task-specific dystonia and focal upper limb dystonia have higher education

to other groups (p = 0.0001). On average, there were 5±7.8 years for the definitive



diagnosis of dystonia. On average there were 2±1.5 doctors to the diagnosis of dystonia

were confirmed. The sensory trick was more frequent in cervical dystonia 30/51 (59%)

patients. According to the new classification (Albanese et. Al., 2013), we found only

change results in multifocal dystonia with 21/235 (9%) patients and generalized dystonia

with 16/235 (6%) patients. Were 164/235 (70%) patients aged greater than 40 years. All

patients had disease course with static standard and most with persistent variability in

186/235 (79%) patients. Were 227/235 (97%) patients with dystonia isolated. All patients

had no acquired or degenerative injury. Were 211/235 (90%) patients with sporadic

idiopathic etiologic diagnosis. Conclusion: The more this focal dystonia was

blepharospasm. The female was the most present in most dystonias. The sensory trick

was more evident in cervical dystonia. Patients were diagnosed with dystonia belatedly,

requiring multiple queries and neurology the most sought after. The new 2013 dystonia

rating showed no new benefits in clinical practice compared with previous ratings. The

greatest benefit was a reorganization and training of new definitions and criteria for

scientific research activity and identification of rare cases.

Keywords: Dystonia, classification, clinical and demographic data
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1 - INTRODUÇÃO

As distonias são consideradas por alguns como sendo o segundo tipo de

transtorno do movimento mais comum em clínicas especializadas, perdendo apenas para

os casos de parkinsonismo. Apesar disso, existem poucos estudos epidemiológicos sobre

o problema, e a maioria adota metodologias muito variadas, especialmente para a

identificação dos casos. Talvez por isso, mostrem resultados tão discrepantes.

Recentemente, uma revisão sistemática dos estudos epidemiológicos sobre distonia

sugeriu que a prevalência geral das distonias primárias seja em torno de 16 casos para

cada 100.000 habitantes [78]. A maioria dos estudos sobre a frequência das distonias é

proveniente da análise de séries de pacientes acompanhados em Centros Especializados,

incluindo uma publicação antiga de uma série de 76 pacientes brasileiros com distonia

idiopática [7].

As distonias são ainda um tipo de problema clínico pouco reconhecido pelas

pessoas e até mesmo pelos profissionais da saúde, o que resulta geralmente num grande

atraso para que se afirme o diagnóstico e se indique o tratamento adequado [57]. Além

disso, até há pouco tempo atrás, o problema era frequentemente confundido com

distúrbios psicogênicos [14].

Desde a primeira descrição no século XIX, tem havido contínuas mudanças na

classificação das síndromes distônicas. A primeira referência ao termo distonia foi no ano

de 1911, quando Oppenheim relatou quatro jovens pacientes com quadro de movimentos

involuntários generalizados e criou o termo “dystonia musculorum deformans” [4].

Somente em 1984, um comitê de membros do Conselho Científico da Fundação para

Pesquisa Médica sobre Distonia estabeleceu o primeiro consenso para definição de

distonia como uma síndrome caracterizada por “contrações musculares sustentadas,

frequentemente causando torção e movimentos repetitivos, ou posturas anormais” [30].

A classificação clínica das distonias foi sendo modificada ao longo do tempo, mas

segundo a classificação proposta em 1998 [32], as distonias podem ser classificadas em

primárias (incluindo as distonias-plus), secundárias, heredodegenerativas e outras

distonias. As distonias primárias são as formas mais comuns de distonia encontradas em

ambulatórios especializados, embora se admita que a exata etiologia desses casos seja
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desconhecida, há importantes sinais de que a grande maioria, senão todas, tenha origem

genética. Recentemente foi proposta uma nova classificação das distonias, na intenção de

adequar o procedimento diagnóstico aos recentes avanços no conhecimento nessa área

[4].

Os objetivos desse estudo são descrever as características clínicas e demográficas

de uma amostra de pacientes portadores de distonia primária acompanhados em uma

clínica especializada brasileira, e relatar o impacto da nova classificação das distonias no

diagnóstico dos pacientes.
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2 - REVISÃO DA LITERATURA

1 - História e conceito de distonia

Do ponto de vista histórico, há muito existem descrições de movimentos

involuntários supostamente distônicos. O termo usado por Destarac foi “torcicolo

espasmódico” (torticollis spasmodique) para descrever os movimentos anormais

observados no pescoço e na pelve de uma paciente de 17 anos, que eram evidentes

durante a ação e que apresentavam alívio durante o repouso. O termo “coreia tetanoide”

(tetanoid chorea) foi usado por Sir William Richard Gowers para definir os movimentos

anormais observados em um paciente com doença de Wilson [16].

Em sua tese de doutorado em 1908, Marcus Walter Schwalbe reconheceu um

quadro de movimentos anormais distinto de outros movimentos anormais previamente

conhecidos, chamando-o de “síndrome de cãibras com sintomas histéricos” (cramps

syndorme with hysterical symptoms). Ele considerou o quadro como de natureza

hereditária e psiquiátrica [16].

Hermann Oppenheim é considerado como o primeiro a usar o termo distonia, em

1911, para descrever os movimentos de seis pacientes com movimentos de torção do

tronco e membros, abalos musculares rápidos associados e deformidades fixas. Ele

considerou tratar-se de provável origem orgânica e denominou o problema como

“Dystonia musculorum deformans” e as alterações da marcha proeminentes como

“Dysbasia lordotica progressiva” [55].

A distonia só foi considerada uma entidade nosológica no Décimo Encontro

Internacional de Neurologia, em Paris, em 1929. Por um período, a distonia não

despertou interesse em pesquisadores, para ter mais atenção pelos psiquiatras, que

consideraram hipóteses Freudianas para explicar as posturas de contorção e desfigurantes

da distonia [36].

Apenas nas décadas de 1970 e 1980, a distonia foi considerada de origem

orgânica, e associada a lesões nos gânglios da base, através de trabalhos de autoria de

Charles David Marsden [14]. Marsden estudou pacientes com hemidistonia, em vez de
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distonia generalizada, com a constatação de que o problema estava associado a lesões

contralaterais no putâmen, núcleo caudado e área ventral e posterior do tálamo [36].

2 - Classificação das distonias

A classificação das distonias começou a ser discutida mais detalhadamente a

partir dos anos 1980.  Em 1984, o conceito de distonia foi finalmente definido como

“uma síndrome consistindo de contrações musculares sustentadas, frequentemente

causando torções e movimentos repetidos, ou posturas anormais”, pelo comitê formado

por membros da Scientific Advisory Board of the Dystonia Medical Research Foundation

[16]. Logo a seguir em 1988, Fahn, Mardsen e Calne propuseram a primeira classificação

sistematizada das distonias, baseando-se na definição da idade de início do quadro, na

distribuição corporal dos movimentos anormais e na provável etiologia da distonia.

A distonia foi classificada segundo a idade de início em faixas etárias: início na

infância (0-12 anos), início na adolescência (13-20 anos) e início no adulto (>20 anos)

[30]. Essa divisão foi baseada na observação de que a maioria dos pacientes que

desenvolvia distonia generalizada apresentava os primeiros sintomas antes dos onze anos

de idade, enquanto que as distonias exclusivamente focais geralmente se manifestavam

na idade adulta. Portanto, os autores consideraram que a idade de início seria o fator mais

associado à progressão corporal da distonia [30].

A distribuição corporal da distonia foi categorizada em: focal (uma parte do corpo

é afetada), segmentar (duas ou mais partes contíguas do corpo são afetadas), generalizada

(uma combinação de distonia crural, axial e qualquer outro segmento corporal),

multifocal (duas ou mais partes não-contíguas afetadas) e hemidistonia (membros

superior e inferior ipsilaterais afetados) [30]. As distonias segmentares foram

classificadas em: cranial (duas ou mais partes do crânio e do pescoço afetadas), axial

(pescoço e tronco afetados), braquial (um membro superior e axial; ou ambos membros

superiores afetados incluindo eventualmente pescoço ou tronco) e crural (axial e um

membro inferior, ou ambos membros inferiores e tronco afetados) [30]. Os autores

reconheceram que a localização inicial da distonia era importante para o diagnóstico e
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para prognosticar a evolução da distonia, pois as formas generalizadas geralmente se

iniciam com uma distonia focal nos membros inferiores.

Esses autores também classificaram as distonias segundo sua etiologia em:

idiopática (esporádica ou familiar) e sintomática (associada a doenças degenerativas ou

causas adquiridas) [30]. O conceito de idiopático nessa classificação se referia a condição

em que os pacientes apresentavam exclusivamente a distonia como o único movimento

anormal ou problema neurológico presente, sem uma causa aparente para o problema.

Não deveria haver outros sinais neurológicos como: amiotrofia, paresia, espasticidade,

ataxia, alteração de reflexos, alteração da motricidade ocular, alterações cognitivas ou

crises epilépticas. A presença de tais alterações sugeriria o diagnóstico de distonia

sintomática, associada a doenças degenerativas ou a outras causas adquiridas [30].

Entretanto, a ausência desses sinais não excluiria totalmente a possibilidade de tratar-se

de distonia sintomática. Por exemplo, a ocorrência de distonia como consequência do uso

de neurolépticos, eventos vasculares ou infecciosos pode se expressar eventualmente de

forma isolada, sendo diferenciada da origem idiopática pelo curso clínico. Enquanto a

distonia idiopática possui curso mais progressivo e lento, a distonia sintomática por

causas adquiridas possui início súbito e padrão estático [30].

Os autores dessa primeira classificação das distonias já reconheciam, por

exemplo, a existência dos casos de distonia-mioclonia e distonia-parkinsonismo, assim

como o caráter de flutuação diurna da distonia observados nos casos de distonia-dopa-

responsiva.

Em 1998, Fahn, Bressman e Marsden propuseram uma reclassificação etiológica

da distonia [32], já numa época em que as mutações responsáveis por algumas formas

monogenéticas de distonia já haviam sido descritas. Eles propuseram dividir as distonias

em quatro grupos: distonia primária, distonia-plus, distonia secundária e distonia em

doenças heredodegenerativas. O termo primário passou a ser usado para definir

síndromes em que a distonia seria o único sintoma, com exceção do tremor que poderia

estar associado ao quadro, substituindo o termo idiopático. Isso foi feito com a intenção

de apontar para o reconhecimento de que várias das formas de distonias classificadas

como idiopáticas seriam na verdade doenças geneticamente determinadas. Referiam-se

ainda ao fato comum de que as distonias primárias não revelariam alterações patológicas
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cerebrais, sendo consideradas nessa classificação como uma condição oriunda de

alterações funcionais ou neuroquímicas [32]. O termo secundário referia-se a uma

condição oposta ao termo primário, ou seja, seria uma distonia oriunda de lesões

adquiridas, não sendo mais usado o termo sintomático, que envolvia tanto causas de

natureza degenerativa quanto causas adquiridas [32]. O termo heredodegenerativo foi

criado para inserir todas as causas degenerativas das distonias com ou sem padrão de

herança genética, apesar de algumas doenças que se enquadram nesse grupo não terem a

origem etiológica muito bem definida [32]. O termo distonia-plus referia-se às distonias

que não possuem uma natureza degenerativa ou que não se enquadram no termo

primário, pelo fato de os autores admitirem a possibilidade de serem oriundas de

alterações neuroquímicas e pela existência de outros distúrbios do movimento que estão

associados à distonia, como as síndromes de distonia-parkinsonismo ou distonia-

mioclonia [32].

Essas classificações foram utilizadas até há bem pouco tempo, até que um comitê

internacional de especialistas em distúrbios do movimento propôs uma nova classificação

em 2013, e que se baseia em dois eixos principais de classificação: características clínicas

(eixo I) e etiologia (eixo II). Há alterações muito distintas se compararmos com as

alterações feitas da classificação de 1988 para a classificação de 1998. O eixo I, referente

às características clínicas, classifica as distonias segundo: a idade de início, a distribuição

corporal, o padrão temporal da distonia e as características associadas. O eixo II,

referente à etiologia, classifica as distonias segundo: a existência de patologia no sistema

nervoso e o caráter hereditário ou adquirido do problema [4].

Segundo essa nova classificação, a idade de início possui cinco faixas etárias:

primeira infância (0-2 anos), infância (3-12 anos), adolescência (13-20 anos), adulto

jovem (21-40 anos) e adulto (>40 anos). Essa mudança deve-se à necessidade, segundo

os autores, de manter coerência com a terminologia utilizada para outros distúrbios

neurológicos [4]. Entre os 0-2 anos, é muito comum se manifestarem alterações devido a

doenças metabólicas hereditárias. Entre os 2-6 anos, é mais comum se manifestarem os

sintomas da paralisia cerebral, mais evidente no período de desenvolvimento motor.

Entre os 6-14 anos, é a idade mais comum para o aparecimento dos primeiros sintomas da

distonia dopa-responsiva. Pacientes com início da distonia acima dos 40 anos tendem a
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apresentar distonia focal isolada. Uma vez que o objetivo da classificação é auxiliar no

diagnóstico e a estabelecer melhor o prognóstico, os autores consideraram necessário

refinar as faixas etárias de início dos sintomas, por haver distúrbios que ocorrem mais

frequentemente em certas faixas etárias [4].

Nessa nova classificação a distribuição corporal da distonia foi categorizada em:

focal (uma parte do corpo), segmentar (duas ou mais regiões contíguas), multifocal (duas

ou mais regiões não-contíguas), generalizada (tronco com no mínimo duas regiões do

corpo com ou sem envolvimento de membros inferiores) e hemidistonia

(comprometimento do hemicorpo, tanto membro superior e inferior ipsilateralmente) [4].

A classificação quanto á distribuição corporal é muito importante para a orientação

diagnóstica e terapêutica. Enquanto as distonias focais respondem melhor com o

tratamento com toxina botulínica, as distonias generalizadas respondem melhor a

medicamentos via oral ou a cirurgia. Outra relevância da classificação pela distribuição

corporal seria avaliar a evolução longitudinal da distonia para outras partes do corpo [4].

A nova proposta inclui a descrição do padrão temporal da distonia, que implica na

descrição da progressão da doença e especialmente na sua variabilidade diária, e que não

era considerada em classificações anteriores. A progressão da doença apresenta-se como

estática ou progressiva. O padrão estático refere-se à condição em que a distonia fica

restrita à parte do corpo em que iniciou. O padrão progressivo refere-se à condição em

que a distonia pode evoluir para outras partes do corpo. A variabilidade apresenta-se

como persistente, ação-específica, flutuação diurna e paroxística. Persistente trata-se da

distonia que está presente no paciente, tanto no repouso, quanto durante uma ação, sem

variação, como ocorre na distonia generalizada. O termo tarefa-específica refere-se a uma

distonia desencadeada apenas durante uma ação desenvolvida e cessa após a mesma ação

ser encerrada, como na cãibra do escrivão. Flutuação diurna refere-se a variações da

intensidade da distonia ao longo do dia, como na distonia dopa-responsiva em que os

movimentos distônicos costumam piorar ao longo do dia. O termo paroxístico refere-se à

distonia que é desencadeada por um gatilho, ou surge espontaneamente de maneira

súbita, e pode persistir mesmo se o estímulo cessar [4].

Outro novo aspecto considerado nessa classificação refere-se ao item

características associadas, que caracteriza o quadro em distonia isolada, distonia
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associada e ocorrência de outras condições neurológicas ou sistêmicas. Na classificação

anterior o termo primário era usado para definir as síndromes distônicas que

apresentavam a distonia isoladamente, o termo distonia-plus referente à associação da

distonia com outros distúrbios do movimento e o termo heredodegenerativo referente às

distonias associadas com doenças de natureza degenerativa ou hereditária. O termo

primário acaba não sendo mais apropriado. Tem sido reconhecida a existência de

alterações psiquiátricas e neurológicas associadas à distonia, não sendo uma doença

apenas com manifestações motoras [4]. O termo distonia-plus enfrenta certas dificuldades

para o seu uso, pois há o entendimento que a distonia está mais evidente, mas não há um

consenso ou definição qual distúrbio do movimento seria o mais proeminente. O termo

hederodegenerativo apresenta limitação pelo fato de nem todas as doenças possuem

natureza degenerativa ou hereditária [4]. Na nova classificação de 2013, o termo distonia

isolada é definido pela distonia sem presença de outros distúrbios do movimento, com

exceção do tremor. O termo distonia combinada é definido como a distonia associada a

outros distúrbios do movimento (mioclonia ou parkinsonismo). O termo ocorrência de

outras condições neurológicas ou sistêmicas é definido como uma distonia que se

apresenta com alterações cognitivas e comportamentais, além de alterações sistêmicas

como a doença de Wilson, que possui alterações hepáticas [4].

Na nova classificação, o eixo II, referente à etiologia da distonia, inclui o item

patologia do sistema nervoso e a caracterização em hereditário ou adquirido. O item

patologia do sistema nervoso pode ser dividido em: degeneração, lesões estáticas e

ausência de lesões degenerativas ou estruturais. Na nova classificação, o termo primário é

questionado por haver referências a achados em avaliações de neuroimagem nos

pacientes com “distonia primária”, como alterações nos gânglios da base, cerebelo,

tálamo, tronco encefálico e córtex [4]. Outro termo questionado é o heredodegenerativo,

onde estão inseridas as distonias associadas com alterações degenerativas ou com padrão

hereditário. Nem todas as doenças com distonia que apresentam natureza degenerativa

possuem evidência de herança genética ou nem todas as doenças com distonia que

possuem evidência de herança genética possuem natureza degenerativa. A organização

no item patologia do sistema nervoso permite haver um grupo específico para inserir as

doenças com natureza degenerativa, no termo degeneração. As distonias que apresentam
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lesões adquiridas ou anormalidades não-progressivas do neurodesenvolvimento são

inseridas no termo lesões estáticas. As distonias sem evidência de qualquer alteração são

inseridas no termo ausência de lesões degenerativas ou estruturais [4].

O item hereditário ou adquirido se divide em hereditário, adquirido e idiopático

(esporádico ou familiar). Como já citado acima, o termo heredodegenerativo foi

questionado por envolver todas as distonias com natureza degenerativa ou natureza

hereditária. No grupo hereditário, as distonias com natureza hereditária são inseridas, de

acordo com o padrão de transmissão genética: autossômico dominante, autossômico

recessivo, ligado ao cromossomo X e mitocondrial. No grupo adquirido, são inseridas as

distonias com lesões adquiridas, geralmente com padrão estático. No grupo idiopático,

são inseridas as distonias em que não houve evidência de qualquer origem etiológica

definida ou evidência de lesões patológicas. Ao apresentar história familiar, classificamos

como idiopático familiar e na ausência da mesma, classificamos como idiopático

esporádico [4]. Existe a observação de que as distonias idiopáticas podem ser

reclassificadas ao ser achado algum gene associado.

O comitê internacional de especialistas em distúrbios do movimento, em 2013,

também revisou o conceito de distonia, definido em 1984 para: “Distonia é uma síndrome

de contrações musculares involuntárias sustentadas, frequentemente causando torções

ou movimentos repetitivos, ou posturas anormais” [4]. Nesse conceito, a definição

“contrações musculares sustentadas” exclui outras características da distonia e valoriza

apenas uma específica característica (posturas sustentadas). As contrações musculares na

distonia podem se apresentar de forma descontínua ou irregular, assim como

intermitentes ou rítmicas (ex. belefaroespasmo ou tremor) [4]. Ainda na definição de

1984, não há uma definição sobre “posturas anormais”. Podem ser fixas, dinâmicas ou

tônicas. Essa definição ainda exclui a natureza padronizada e estereotipada, além da

ativação por transbordamento [4].

A nova definição de distonia proposta pelo comitê internacional de especialistas

em distúrbios do movimento é: “Distonia é um distúrbio do movimento caracterizado por

contrações musculares, intermitentes ou sustentadas, causando movimentos ou posturas

anormais, ou ambos, frequentemente repetitivos”. “Movimentos distônicos são

tipicamente padronizados, de torção e pode ser como tremores”. “Distonia é
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frequentemente iniciada ou piorada por ação voluntária e associada com ativação

muscular por transbordamento” [4]. Essas definições envolvem distonias que não estão

associadas às posturas anormais como o blefaroespasmo e a distonia laríngea. Envolve

ainda a presença do tremor como parte da fenomenologia da distonia e outras

características da fenomenologia da distonia como o transbordamento ou a piora durante

a ativação pelas ações.
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Tabela 1. Classificações das distonias

Fahn, Mardsen & Calne,
1988

Fahn, Bressman & Marsden,
1998

Albanese et. al., 2013

CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS

Classificação pela idade de início

Infância (0-12 anos)
Adolescência (13-20 anos)

Adulto (>20 anos)

Infância (0-12 anos)
Adolescência (13-20 anos)

Adulto (>20 anos)

Primeira infância (0-2 anos)
Infância (3-12 anos)

Adolescência (13-20 anos)
Adulto jovem (21-40 anos)

Adulto (>40 anos).

Classificação pela distribuição

Focal
Segmentar
Multifocal

Generalizada*
Hemidistonia

Focal
Segmentar
Multifocal

Generalizada**
Hemidistonia

Focal
Segmentar
Multifocal

Generalizada***
Hemidistonia

Classificação pelo padrão temporal da distonia

Estático
Progressivo
Persistente

Ação-específica
Flutuação diurna

Paroxística

Classificação pelas manifestações associadas

Distonia isolada ou combinada

Outras manifestações neurológicas
ou sistêmicas

Classificação pela síndrome neurológica

Distonia generalizada de início
precoce

Distonia focal ou segmentar isolada
de início no adulto

Distonia-parkinsonismo
Distonia-mioclonia

ETIOLOGIA
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Distonia idiopática
esporádica não familiar

Distonia Secundária
(Sintomática)

Distonia primária
Distonia-plus

Distonia secundária
Distonia heredodegenerativa

Outras discinesias com distonia
associada

Pseudodistonia

Distonia hereditária
Distonia adquirida
Distonia idiopática

-Esporádica
-Familiar

*Distonia crural (axial e um membro inferior, ou ambos membros inferiores e
tronco afetados) e mais uma área corporal afetada.

**Distonia crural (segmento crural) e mais uma área corporal afetada
***Tronco e mais 2 outras regiões corporais acometidas, com ou sem o

acometimento dos membros inferiores.
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3 – OBJETIVOS

1. Descrever o perfil clínico e demográfico de pacientes com diagnóstico etiológico

de distonia idiopática em uma amostra de pacientes acompanhados em um

ambulatório especializado em distúrbios do movimento e aplicação de toxina

botulínica.

2. Aplicar a nova classificação para as distonias nessa amostra de pacientes [4].
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4 - MATERIAIS E MÉTODOS

Trata-se de um estudo transversal descritivo de uma série de pacientes com

distonia primária acompanhados em uma clínica brasileira especializada em distúrbios do

movimento.

1 – Inclusão dos pacientes:

Foram incluídos no estudo todos os pacientes com diagnóstico de distonia

primária e distonia-plus segundo a classificação de Fahn, Bressman e Marsden (1998)

atendidos nos ambulatórios de distúrbios do movimento (EXP) e de aplicação de toxina

botulínica (TXB) do Hospital de Clínicas da Faculdade de Medicina de Ribeirão Preto da

Universidade de São Paulo (HCRP), no período entre março de 2015 e fevereiro de 2016.

Os critérios de inclusão foram:

a) Apresentar diagnóstico etiológico de distonia primária e distonia-plus

b) Ter mais de 18 anos de idade

c) Assinar o termo de consentimento livre e esclarecido

Os critérios de exclusão foram:

a) Idade menor que 18 anos

b) Não assinar o termo de consentimento livre e esclarecido

c) Apresentar outras doenças degenerativas associadas à distonia

d) Apresentar possíveis causas adquiridas para a distonia

2 – Avaliação clínica:

O diagnóstico etiológico final de distonia primária ou distonia-plus foi feito por

neurologistas especialistas em distúrbios do movimento e foi baseado na avaliação clínica

e eventualmente na exclusão de outros diagnósticos após a realização de exames

complementares, que foram solicitados pelo médico assistente conforme exigiu cada caso
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clínico. Após a inclusão do paciente no estudo foi realizada a coleta de dados

demográficos e clínicos e da gravidade atual da distonia. Os pacientes incluídos no estudo

foram reavaliados e reclassificados segundo a nova proposta de classificação para as

distonias [4].

3 – Protocolos

Os dados demográficos, clínicos, da gravidade da distonia e da reclassificação do

caso foram registrados em um protocolo disponível em anexo (ANEXO 1).

Para avaliar a distribuição e a gravidade da distonia, foi utilizada a escala de

Fahn-Marsden para todos os tipos de distonia [29] (ANEXO 2).

4 – Análise estatística

Utilizamos métodos descritivos para apresentarmos as características da amostra.

Utilizamos o teste de Shapiro-Wilk para determinar se as variáveis analisadas nessa

amostra apresentavam distribuição normal, e o teste de Kruskal-Wallis para comparar

grupos independentes e variáveis em que não se caracterizou uma distribuição normal.

Utilizamos o teste do X2 para comparar variáveis nominais.
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5 – RESULTADOS

1 – Características demográficas e clínicas

Durante o período de realização do estudo que vai de março de 2015 até fevereiro

de 2106 foram identificados 289 pacientes com diagnóstico de distonia primária ou

distonia-plus, que foram ou seriam atendidos nos ambulatórios especializados do HCRP.

Segundo a distribuição corporal da distonia, desse total foram classificados 80 pacientes

com blefaroespasmo (28%), 62 pacientes como distonia cervical (22%), 29 pacientes

como distonia de membro (10%), 13 pacientes como distonia laríngea (4%), 5 pacientes

como distonia oromandibular (2%), 59 pacientes como distonia segmentar (19%), 25

pacientes como distonia multifocal (9%) e 16 pacientes como distonia generalizada (6%).

Desse total de 289 pacientes, foram incluídos no estudo apenas 235 pacientes que

foram avaliados com os protocolos propostos (Tabela 2). Os 54 pacientes restantes não

foram incluídos porque faltaram à consulta ou se recusaram a participar do estudo.

Esse grupo final era constituído por 91 pacientes do sexo masculino e 144

pacientes do sexo feminino, com idade média de 59,9 anos (desvio padrão= 15,8 anos) e

média de 7,1 anos de estudo (desvio padrão = 5,3 anos).

Segundo a distribuição corporal a forma mais comum foi a distonia focal

diagnosticada 152 pacientes (65%). Apenas 37 pacientes (15%) foram classificados como

portadores de distonia multifocal ou generalizada, e 46 pacientes (20%) foram

classificados como portadores de distonia segmentar.

Segundo a etiologia, a forma mais comum foi distonia primária com 227/235

(97%) pacientes, enquanto distonia-plus em apenas 8 pacientes (3%).



27

Tabela 2. Características demográficas e clínicas gerais do total

da amostra de 235 pacientes incluídos no estudo com

classificação de 1998 (Fahn, Bressman & Marsden, 1998)

Sexo (M/F) 91/144

Idade (média ±DP) (anos) 59,9 ± 15,8

Anos de estudo (média ±DP) (anos) 7,1 ± 5,3

Distonia primária (n) 227

Distonia-plus (n) 8

Distonia-parkinsonismo 3

Distonia mioclônica 5

Distribuição corporal da distonia – n (%)

Blefaroespasmo 60 (26%)

Distonia cervical 51 (22%)

Distonia de membro 28 (12%)

Distonia laríngea 10 (4%)

Distonia oromandibular 3 (1%)

Distonia segmentar 46 (20%)

Distonia multifocal 23 (9%)

Distonia generalizada 14 (6%)

DP = Desvio padrão
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Foram obtidas então informações clínicas completas desses 235 pacientes que

foram reclassificados após uma reavaliação clínica nas formas de distonia apresentadas

abaixo na tabela 3, junto com alguns dados básicos da amostra.

Tabela 3. Aspectos demográficos e a idade de início da distonia dos sintomas na amostra
de 235 pacientes portadores de distonia primária e distonia-plus

N(%)
Sexo
(M/F)

Idade
atual

(anos±DP)

Anos de
estudo

(anos±DP)

Idade de
início

(anos±DP)

Brancos
n(%)

DISTONIAS FOCAIS

Blefaroespasmo 60(26%) 19/41 67±9 4±3 56±10 42 (70%)

Distonia cervical 51(22%) 18/33 58±12 9±6 44±13 38(74%)

Distonia de
membro superior

3(1%) 3/0 60±7 7±5 39±8 2(66%)

Distonia tarefa
específica*

25(11%) 9/16 52±16 11±3 38±15 21 (87%)

Distonia laríngea 10(4%) 3/7 67±12 6±5 48±17 7 (70%)

Distonia
oromandibular

3(1%) 0/3 63±6 10±5 50±10 2 (66%)

DISTONIAS SEGMENTARES

Distonia
segmentar

46(20%) 15/31 64±16 6±4 48±18 33 (72%)

DISTONIAS MULTIFOCAIS

Distonia
multifocal

23 (9%) 14/9 45±15 7±4 23±14 18(78%)

DISTONIAS GENERALIZADAS

Distonia
generalizada

14 (6%) 4/10 44±19 5±4 16±21 10(66%)

DISTONIAS-PLUS

Distonia-
parkinonismo

3(1,2%) 1/2 31±6 11±0 10±9 3 (100%)

Distonia
mioclonia

5(2,1%) 5/0 51±14 7±4 29±17 2 (40%)

DP = Desvio padrão

* 25 pacientes com distonia tarefa-específica, sendo 23 casos de cãibra do escrivão, 1

caso com distonia em membro superior direito (previamente com cãibra do escrivão) e 1

caso de distonia de membro inferior esquerdo (ativação durante deambulação).
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Na nossa amostra as causas mais comuns de distonia focal foram o

blefaroespasmo (60 casos), seguido da distonia cervical (51 casos) e da distonia tarefa-

específica (24 casos). Nos casos de distonia focal, segmentar e generalizada prevaleceu

nitidamente o acometimento preferencial do sexo feminino, enquanto que na distonia

focal tarefa-específica, distonia-mioclonia e distonia multifocal prevaleceu o

acometimento do sexo masculino. Houve prevalência de distonia em pacientes com cor

de pele branca.

Os pacientes desses grupos têm idade significativamente diferente segundo o teste

de Kruskal-Wallis (X2=48,56; p=0,0001), sendo que os pacientes com distonia dopa-

responsiva, distonia-parkinsonismo e distonia tarefa-específica apresentam idade inferior

a todos os outros grupos, e os pacientes com distonia generalizada têm idade inferior aos

pacientes com distonias focais e distonia segmentar.

Os pacientes com distonia generalizada, multifocal, distonia dopa-responsiva e

distonia-parkinsonismo tiveram a idade de início da distonia inferior a todos os demais

grupos, os pacientes com distonia do membro superior e distonia tarefa-específica

tiveram a idade de início da distonia inferior às outras distonias focais e distonias

segmentares (X2=65,20; p=0,0001).

Os pacientes com distonia tarefa-específica e distonia focal do membro superior

têm escolaridade superior aos demais grupos (X2=47,09; p=0,0001).

Dentre os 46 pacientes com distonia segmentar, eram 20 pacientes com síndrome

de Meige, 13 pacientes com distonia crânio-cervical, 6 casos com distonia axial-

apendicular, 4 casos com distonia crânio-laringo-cervical, 2 casos com distonia laringo-

cervical e 1 caso com distonia crânio-laríngea. Desses 46 pacientes com distonia

segmentar, 24 pacientes iniciaram o quadro com distonia palpebral. A média da escala de

gravidade de Fahn-Marsden foi 12.

Dentre os 23 pacientes com distonia multifocal, a maioria (20 pacientes)

apresentou progressão da distonia no sentido crânio-caudal (tabela 4). Houve 2 pacientes

com quadro prévio de distonia tarefa-específica (cãibra do escrivão), com localização

inicial no membro superior esquerdo, progredindo para membro superior direito

(pacientes 9 e 15). A média da escala de gravidade de Fahn-Marsden foi 23. Dentre os 14
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casos de distonia generalizada, a maioria (6 pacientes) apresentou início pelos membros

inferiores (tabela 5). A média da escala de gravidade de Fahn-Marsden foi 55.

Os 4 pacientes com distonia dopa-responsiva apresentaram classificação clínica

de distonia de membro (1 paciente), distonia segmentar (1 paciente) e distonia multifocal

(2 pacientes). Nenhum deles fez teste genético.

O paciente classificado como distonia de membro apresentou início do quadro de

forma gradual, previamente presente nos membros inferiores, com caráter flutuante e sem

parkinsonismo, com excelente resposta à levodopa e sem discinesia. Apresentou

estabilidade do quadro com distonia no membro inferior esquerdo, com ativação apenas

durante a deambulação. Não houve história familiar.

A paciente classificada como distonia segmentar apresentou início do quadro de

forma gradual, com distonia presente no membro superior esquerdo e no pescoço, com

caráter flutuante, sem parkinsonismo, com boa resposta à levodopa e sem discinesia.

Apresentou estabilidade do quadro com a distonia na localização inicial, sem progressão

para outras partes do corpo. Não houve história familiar.

Foram 2 pacientes classificados como distonia multifocal. Um deles apresentou

início do quadro de forma gradual, com distonia presente nos membros superiores, com

caráter flutuante, sem parkinsonismo, com boa resposta à levodopa e sem discinesia.

Apresentou estabilidade com distonia na laringe, pescoço e membros superiores. Não

houve história familiar (paciente 1 na tabela 4).

O outro paciente também apresentou início do quadro de forma gradual, com

distonia presente nos membros inferiores, com caráter flutuante, sem parkinsonismo, com

boa resposta à levodopa e sem discinesia. Apresentou estabilidade com distonia na

mesma localização inicial, sem progressão para outras partes do corpo. Apresentou 3

familiares com diagnóstico de distonia dopa-responsiva (paciente 16 na tabela 4).
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Tabela 4.  Distribuição das áreas corporais afetadas em pacientes com distonia multifocal

com classificação de 1998 (Fahn, Bressman & Marsden, 1998)

Paciente Localização inicial Localização atual

1 Membros superiores Laringe + pescoço + membros
superiores

2 Pescoço + membros superiores Pescoço + membros superiores

3 Pescoço Pescoço + membro inferior esquerdo

4 Pescoço Laringe + pescoço + membros
superiores

5 Pescoço Laringe + pescoço + membro superior
esquerdo

6 Laringe + pescoço Laringe + pescoço + membro inferior
esquerdo

7 Membro inferior esquerdo Olhos + boca + membro inferior
esquerdo

8 Laringe Laringe + pescoço + membros
superiores

9 Membro superior esquerdo Membros superiores

10 Olhos + membro superior direito Olhos + membro superior direito

11 Membros superiores Membro superior direito + membro
inferior direito

12 Olhos + membro superior direito Olhos + membro superior direito

13 Membro superior esquerdo Pescoço + membros superiores +
membro inferior esquerdo

14 Pescoço + membros superiores Pescoço + membros superiores

15 Membro superior esquerdo Membros superiores

16 Membros inferiores Membros inferiores

17 Membro superior esquerdo Pescoço + tronco + membro superior
esquerdo + membro inferior direito

18 Pescoço Boca + laringe + pescoço + tronco +
membros superiores

19 Membro superior esquerdo +
membro inferior esquerdo

Boca + pescoço + tronco

20 Pescoço Pescoço + tronco + membro inferior
esquerdo

21 Pescoço Pescoço + tronco + membros superiores
+ membro inferior esquerdo

22 Boca Boca + pescoço + tronco

23 Pescoço Olhos + pescoço + tronco
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Tabela 5. Distribuição das áreas corporais afetadas em pacientes com distonia

generalizada com classificação de 1998 (Fahn, Bressman & Marsden, 1998)

Paciente Localização inicial Localização atual

1 Membros inferiores Boca + laringe + pescoço +
membro superior direito +

membros inferiores
2 Membro superior esquerdo + membro inferior

esquerdo
Pescoço + membros

superiores + membros
inferiores

3 Membro inferior direito Pescoço + membros
superiores + membros

inferiores
4 Membro superior esquerdo + membro inferior

esquerdo
Membros superiores +

membros inferiores
5 Membros inferiores + membros superiores +

boca
Membros inferiores +

membros superiores + boca
6 Membros inferiores Membros inferiores +

membros superiores +
pescoço + face + tronco

7 Tronco Tronco + membros
inferiores + membros

superiores
8 Membros inferiores + membros superiores Tronco + membros

superiores + membros
inferiores

9 Membros superiores Olhos + boca + pescoço +
tronco + membros

inferiores + membros
superiores

10 Membros inferiores Laringe + pescoço + tronco
+ membros superiores +

membros inferiores
11 Membros inferiores Tronco + membros

superiores + membros
inferiores

12 Membros inferiores Olhos +  laringe + pescoço
+ tronco + membros

inferiores
13 Pescoço Olhos + pescoço + tronco +

membros inferiores
14 Olhos + pescoço + tronco Olhos + boca + pescoço +

tronco + membros
inferiores



33

2 - Antecedentes familiares na amostra

Os pacientes foram questionados se havia familiares com sintomas semelhantes

ou com sintomas que poderiam ser semelhantes à distonia. Foram questionados ainda

sobre a presença de outros distúrbios do movimento, tendo como referência a definição

dos mesmos. Apenas 26 pacientes afirmaram ter algum parente também acometido pela

distonia e mais 5 pacientes relataram que possivelmente algum parente também

apresentou distonia na família.

Foram então 31/235 (13%) pacientes que apresentaram histórico familiar positivo

para distonia, sendo 8/152 (5%) pacientes com distonia focal, 9/46 (20%) pacientes com

distonia segmentar, 7/23 (30%) pacientes com distonia multifocal e 5/14 (36%) pacientes

com distonia generalizada.

Além disso, 14/235 (6%) pacientes apresentaram histórico familiar positivo para

parkinsonismo, sendo 11/152 (7%) dos pacientes com distonia focal, 2/46 (4%) dos

pacientes com distonia segmentar e 1/23 (4%) dos pacientes com distonia multifocal.

Também 15/235 (6%) dos pacientes apresentaram histórico familiar positivo para

tremor, sendo 13/152 (9%) dos pacientes com distonia focal e 2/46 (4%) dos pacientes

com distonia segmentar.

3 - Aspectos relativos ao diagnóstico

Os pacientes relataram a data aproximada de início dos sintomas e a data do

diagnóstico definitivo de distonia afirmado por um médico. Da diferença entre essas

datas calculou-se o tempo para o diagnóstico da distonia. Em média, os pacientes com

distonia levaram de 5±7,8 anos para que o diagnóstico definitivo fosse firmado, e não

houve diferença significativa entre os diferentes grupos de distonia (X2=12,38; p=0,135).

Os pacientes consultaram em média 2±1,5 médicos até que o diagnóstico de distonia

fosse confirmado, e não houve distinção entre os diferentes grupos quanto ao número de

profissionais consultados antes do diagnóstico definitivo (X2=6,82; p=0,556).
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A duração da distonia até o diagnóstico e as especialidades mais procuradas antes

do diagnóstico de distonia e estão nas tabelas 6 e 7, mostrando predomínio da neurologia

na maioria dos tipos de distonia.

Tabela 6. Duração até o diagnóstico de distonia (anos)

Distonia Duração até diagnóstico de distonia

(média em anos±DP)

Blefaroespasmo 2,9±6,2

Cervical 5,09±7,3

Membro 4,7±4,3

Laríngea 8,8±12,7

Oromandibular 0,3±0,5

Segmentar 4,1±6,4

Multifocal 7±8

Generalizada 12±13

DP = Desvio padrão

Tabela 7. Especialidades médicas procuradas antes do diagnóstico de distonia

Blefaroespasmo Oftalmologia 21/60 (35%)

Distonia cervical Neurologia 18/51 (35%)

Distonia tarefa-específica Neurologia 12/25 (48%)

Distonia de membro superior Ortopedia 1/3 (33%)

Distonia laríngea Otorrinolaringologia 6/10 (60%)

Distonia oromandibular Otorrinolaringologia e neurologia 2/3

(66%)

Distonia segmentar Neurologia 13/46 (28%)

Distonia multifocal Neurologia 12/23 (52%)

Distonia generalizada Neurologia 4/14 (29%)
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4 - Aspectos da instalação e evolução da distonia

No total de 235 pacientes, foram 219 que referiram início gradual e lento da

distonia, enquanto 16 referiram início agudo/subagudo. Desses últimos, 15 pacientes

relataram um início agudo/subagudo da distonia, mas com evolução do quadro de forma

progressiva e gradual até atingir uma estabilidade. Apenas 1 paciente relatou início e

evolução do quadro de forma aguda, sendo diagnosticado como distonia-parkinsonismo

de rápida evolução.

5 - Truque sensorial

O truque sensorial foi relatado por 78/235 (33%) pacientes, sendo que 26 (33%)

pacientes relataram que o truque produzia uma melhora discreta, 26 (33%) referiam uma

melhora moderada e 26 (33%) uma melhora importante da distonia. Entre os pacientes

com truque sensorial 26 (33%) pacientes relataram que o efeito benéfico do truque

persistia por vários minutos, enquanto a maioria (52 pacientes - 66%) descreveu que o

benefício clínico do truque durava pouco tempo. Apesar disso, 64 (82%) dos pacientes

classificaram o truque sensorial como sendo muito útil no dia a dia. Na tabela 8,

descrevemos a frequência do truque sensorial em relação ao tipo de distonia. O truque

sensitivo é mais frequente em pacientes com distonia cervical, seguido dos pacientes com

blefaroespasmo e distonia segmentar.

Os truques sensoriais descritos nos pacientes com distonia cervical foram o de pôr

a mão no queixo (13 pacientes), mão na face (9 pacientes), mão na cabeça (5 pacientes)

pôr a mão no pescoço (2 pacientes) e uso de colar cervical (1 paciente).

Os truques sensoriais descritos nos pacientes com blefaroespasmo foram o de

“esticar” a pálpebra (11 pacientes), seguida de puxar a testa para cima (5 pacientes), por

gelo nos olhos (1 paciente).

Os truques sensoriais descritos nos pacientes com distonia segmentar foram

“esticar” a pálpebra (4 pacientes), mão na face (4 pacientes), mão no queixo (3

pacientes), mão atrás da cabeça (1 paciente), mão atrás do pescoço (1 paciente), segurar o

braço (1 paciente), uso de esparadrapo (1 paciente) e evitar falar (1 paciente).
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Tabela 8. Frequência do truque sensorial conforme o tipo de distonia

Blefaroespasmo 17/60 (28%)

Distonia cervical 30/51 (59%)

Distonia tarefa-específica 4/25 (16%)

Distonia oromandibular 1/3 (33%)

Distonia segmentar 16/46 (35%)

Distonia multifocal 9/23 (39%)

Distonia generalizada 2/14 (14%)

6 - Coexistência com outros distúrbios do movimento

Foram diagnosticados 8 casos como distonia-plus, sendo 5 casos de distonia

mioclônica e 3 casos de distonia-parkinosnimo. A presença de tremor foi observada em

62 pacientes, sendo que em 52 pacientes o tremor foi classificado como distônico.

Os 5 pacientes com distonia-mioclonia apresentaram classificação clínica de

distonia focal de membro (2 pacientes), distonia primária segmentar (2 pacientes) e

distonia multifocal (1 paciente). Todos os pacientes apresentaram início lento e gradual,

com presença de mioclonia nos membros afetados pela distonia. Em todos os casos, a

distonia estava presente predominantemente nos membros, exceto por 1 paciente com

classificação clínica de distonia segmentar, que também apresentou distonia no pescoço.

Nenhum paciente apresentou alteração psiquiátrica. Não houve relato de história familiar

e nem realização de teste genético.

Os 3 pacientes com distonia-parkinsonismo apresentaram classificação clínica de

distonia multifocal (1 paciente) e distonia generalizada (2 pacientes). O único paciente

classificado como distonia multifocal teve início de forma aguda, no dimídio esquerdo,

progredindo para o dimídio direito em poucos dias. Apresentou distonia nos membros

superiores e inferiores, com parkinsonismo nas regiões acometidas. O parkinsonismo

apresentou-se como rigidez e bradicinesia mais evidente em membros inferiores do que

nos membros superiores. Apresentou estabilidade com o quadro citado. Não houve

resposta à levodopa, nem história familiar e nem foi realizado teste genético.
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As pacientes classificadas como distonia generalizada apresentaram grau de

parentesco (primas em primeiro grau), tendo início lento e gradual. Uma paciente

apresentou distonia no tronco, membros superiores e membros inferiores, com

parkinsonismo no membro superior esquerdo pela rigidez, leve resposta à levodopa e

evolução lenta e progressiva. A outra paciente apresentou distonia evidente nos olhos,

pescoço, tronco, membros superiores e inferiores e parkinsonismo nos membros

superiores e inferiores pela rigidez, bradicinesia e instabilidade postural, sem resposta à

levodopa e evolução lenta e progressiva. Ambas apresentaram estabilidade com os

quadros citados. Não foi realizado teste genético.

Dentre os 52 pacientes com tremor distônico, foram 23 pacientes com distonia

cervical, 8 pacientes com distonia de membro (todos tarefa-específica), 13 pacientes com

distonia segmentar, 6 pacientes com distonia multifocal e 2 pacientes com distonia

generalizada.

7 - A aplicação dos novos critérios de diagnóstico

Baseado na nova classificação apresentada pelo comitê internacional de

especialistas em distúrbios do movimento, de 2013, classificamos os pacientes seguindo

os critérios do eixo I (características clínicas) e eixo II (etiologia).
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Tabela 9. Classificação dos pacientes com distonia baseada na classificação do comitê

internacional de especialistas em distúrbios do movimento de 2013 (Eixo I)

DISTRIBUIÇÃO CORPORAL

Focal 152

Segmentar 46

Multifocal 21

Generalizada 16

Hemidistonia 0

IDADE DE INÍCIO

0-2 anos 3

2-12 anos 16

13-20 anos 14

21-40 anos 38

>40 anos 164

PADRÃO TEMPORAL

CURSO DA DOENÇA

Estático 235

Progressivo 0

VARIABILIDADE

Persistente 186

Ação-específica 37

Flutuação diurna 12

Paroxística 0

CARACTERÍSTICAS ASSOCIADAS

Distonia isolada 227

Distonia combinada 8

Ocorrência de outras manifestações

neurológicas e sistêmica

0
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Tabela 10. Classificação dos pacientes com distonia baseada na classificação do comitê

internacional de especialistas em distúrbios do movimento de 2013 (Eixo II)

PATOLOGIA DO SISTEMA NERVOSO

Evidência de degeneração 0

Evidência de lesão estrutural 0

Sem evidência de lesão estrutural ou

degenerativa

235

HEREDITÁRIO OU ADQUIRIDO

HEREDITÁRIO 0

Autossômico dominante 0

Autossômico recessivo 0

Recessivo ligado ao cromossomo X 0

Mitocondrial 0

ADQUIRIDO 0

IDIOPÁTICO

Esporádico 211

Familiar 24

No eixo I (classificação clínica), houve 21/235 (9%) pacientes com distonia

multifocal e 16/235 (6%) pacientes com distonia generalizada. Todos os pacientes

tiveram curso da doença com padrão estático e a maioria com variabilidade persistente

em 186/235 (79%) pacientes. Foram 227/235 (97%) pacientes com distonia isolada.

No eixo II (etiologia), todos os pacientes apresentaram ausência de lesões

estruturais ou degenerativas em exames de imagem. A maioria dos pacientes foi

classificada como distonia idiopática esporádica 211/235 (90%).
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6 – DISCUSSÃO

1 – Características demográficas e clínicas

Nosso estudo mostrou que o blefaroespasmo foi a distonia focal mais comum

nesse serviço, seguida de distonia cervical e distonia de membro. Comparando resultados,

podemos encontrar resultados similares na Ásia e na Europa. Na China e Itália, em estudo

num centro de referência, a distonia focal mais comum foi blefaroespasmo, seguido de

distonia cervical e distonia de membro [57] [83] [84]. Ainda na Itália, em estudo

epidemiológico, a distonia focal mais comum foi blefaroespasmo, seguido de distonia

cervical [66]. No Japão, a prevalência é maior nas distonias faciais, seguido de cãibra do

escrivão e distonia cervical [35]. Outros estudos apresentam resultados distintos. Em

Singapura, num estudo realizado em centro de referência, a distonia focal mais comum

foi distonia cervical, seguida de cãibra do escrivão e blefaroespasmo [40]. Nos Estados

Unidos, a distonia cervical foi a mais comum com prevalência estimada em torno de 400

por 100.000 habitantes e estima-se que aproximadamente 89 por milhão de pessoas em

todo o mundo possuem distonia cervical [61]. Em Belgrado, a distonia focal mais comum

foi distonia cervical, seguido de blefaroespasmo e cãibra do escrivão [49]. Na Islândia, a

distonia cervical foi a mais comum, seguida de distonia de membro, laríngea e

blefaroespasmo [9]. Na Índia, a distonia de membro revelou-se a mais comum, seguido

de blefaroespasmo e distonia cervical [20]. No Brasil, ainda não há muitos estudos

envolvendo todos os tipos de distonia. Em estudo multicêntrico, a distonia de cãibra do

escrivão foi a mais comum, seguido de distonia cervical e blefaroespasmo [7].

Observamos grande variação na apresentação das distonias focais. Essa variação de

apresentação nas distonias focais pode depender do perfil genético das populações e sua

associação com fatores ambientais.

Nosso estudo apontou maior prevalência no sexo feminino. Na maioria das

distonias focais encontramos essa prevalência, com exceção da distonia de membro

superior e distonia tarefa-específica. Nossos resultados são similares a outros estudos, em

que há predomínio do sexo feminino [38] [59] [8] [64] [83]. Alguns autores têm

levantado a possibilidade que a diferença entre o sexo poderia ser devido ao efeito de
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hormônio. O papel de estrógenos no sistema dopaminérgico tem sido reportado como um

fator neuroprotetor, prevenindo contra injúrias ao sistema dopaminérgico [40], para

explicar a maior prevalência no sexo feminino.

Em todas as distonias primárias e distonia-plus, pacientes com cor de pele branca

foi a mais prevalente, resultado também observado em outros estudos, em que pacientes

com cor de pele branca são predominantes em todos os tipos de distonia, o que sugere um

papel importante da influência genética [8] [27] [43].

O blefaroespasmo apresentou a média de idade mais tardia. Nossos dados

convergem com outros estudos [8] [69], apontando que o blefaroespasmo está mais

associado à faixa etária mais avançada.

Nossos resultados apontam que a distonia do membro superior e distonia tarefa-

específica tiveram significantemente a idade de início da distonia inferior quando

comparado às distonias focais. Outros estudos também convergem com nossos resultados

[83] [40]. Pode ser considerada a possibilidade de o ato de escrever ser um hábito desde a

infância. Em indivíduos com pré-disposição genética, ocorre um desencadeamento

precoce, pela grande necessidade de escrever devido às atividades escolares.

Os pacientes com distonia generalizada, distonia multifocal, distonia dopa-

responsiva e distonia-parkinosnismo tiveram a idade de início da distonia inferior a todos

os demais grupos. Podemos encontrar nesses grupos um início da distonia mais presente

na infância ou adolescência comparado com as outras distonias, resultados semelhantes

vistos em outros estudos [83] [40] [6], provavelmente pela maior penetrância genética.

A distonia de membro e distonia tarefa-específica apresentaram um maior nível

de escolaridade em comparação com outras distonias. O blefaroespamo apresentou menor

média de escolaridade. Em outros estudos, encontramos os mesmos resultados [25]. O

alto nível de escolaridade em pacientes com distonia tarefa-específica talvez seja pela

exigência do ato de escrever nas atividades escolares. O baixo nível de escolaridade em

pacientes com blefaroespasmo pode-se dever ao fato de essa população apresentar-se

mais numa faixa etária mais avançada, representando uma maior parcela da população

desfavorecida com o sistema educacional no país.

Os pacientes com distonia segmentar apresentou maioria de casos com

localização inicial nos olhos, sugerindo que pacientes com blefaroespasmo foi a distonia
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focal com maior tendência a progredir para outras formas de distonia. Esses dados

convergem com estudos que demonstram o blefaroespasmo com maior tendência para

progressão [85].

A maioria dos pacientes com distonia multifocal apresentou uma localização

inicial com progressão da distonia no sentido crânio-caudal. Os pacientes podem

apresentar um quadro provável de DYT 6. A DYT 6 tem como característica uma

mutação no gene THAP1. Pode iniciar na maioria dos casos por distonias com

localização cranial-cervical, oromanbidular, laríngea ou até mesmo membros superiores

[86]. Consideramos a possibilidade de talvez esses pacientes possam ter a mutação no

gene THAP1. Estudos mostram que mutações no gene THAP1 são uma causa para a

distonia generalizada e segmentar na população brasileira [15]. A maioria dos pacientes

com distonia generalizada apresentou uma localização inicial com predomínio nos

membros inferiores. Os pacientes podem apresentar um quadro provável de DYT 1. A

DYT 1 tem início mais comum na infância, com sintomas iniciais nos membros inferiores

e progressão para outros sítios corporais em poucos anos. Alguns casos podem

permanecer focal ou segmentar [62].

Nosso estudo apontou 4 pacientes com distonia dopa-responsiva. Os pacientes

apresentam um quadro provavelmente compatível com DYT 5a. A DYT 5 apresenta-se

em dois tipos (DYT 5a e DYT 5b). A DYT 5a representa uma mutação no gene GCH1.

Apresenta quadro clínico com distonia em membros inferiores e alteração da marcha,

podendo ser confundido com paralisia cerebral. A flutuação diurna é uma forma de

apresentação comum. Na progressão, há uma generalização e pode haver parkinsonismo

ou tremor distônico associado, com excelente resposta à levodopa, sem discinesia. A

distonia apresenta-se menos frequente em membros superiores e pescoço. O

parkinsonismo apresenta-se mais nos casos precoces [86].

A DYT 5b representa uma mutação no gene TH, apresentando-se com quadro

clínico de uma síndrome rígido-hipocinético progressiva associada à distonia e excelente

resposta à levodopa ou como uma encefalopatia associada com parkinonismo, distonia,

mioclonia e anormalidades dos movimentos dos olhos, com pouca resposta à levodopa

[86]. Esse último fenótipo não corresponde aos nossos pacientes.
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2 - Antecedentes familiares na amostra

Nosso estudo mostrou um número considerável de casos com história familiar,

sendo a distonia generalizada com maior proporção dos casos. Apresentamos um maior

número de história familiar se comparado com outros estudos [27] [7] [58] [2], talvez

pelo maior número de amostras presentes.

A presença de história familiar fornece dados para a sugestão do importante papel

da genética, com uma maior proporção em pacientes com distonia generalizada, talvez

pela sua maior penetrância genética.

Encontramos história familiar de outros distúrbios de movimento em pacientes

com distonia. O parkinsonismo e o tremor estavam mais evidentes em pacientes com

distonia focal, com menor frequência em outros tipos de distonia. Esse achado pode

sugerir uma natureza etiológica em comum para esses distúrbios do movimento,

valorizando ainda mais uma origem genética.

3 - Aspectos relativos ao diagnóstico

Nosso estudo apontou que os pacientes tiveram longo período para o diagnóstico

de distonia e várias consultas em diversas especialidades médicas, sendo a neurologia a

mais procurada. Em outros estudos, há evidências do atraso no diagnóstico de distonia,

não sendo um achado peculiar, constatando a dificuldade no diagnóstico de distonia [69]

[25] [83].

O atraso no diagnóstico de distonia e o retardo no tratamento podem levar

alterações na qualidade de vida, gerando impactos nos aspectos sociais, físicos e

profissionais, o que leva a problemas de origem psiquiátrica como depressão, ansiedade

ou isolamento social. A ausência de um diagnóstico pode levar os pacientes a buscar

informações de fontes duvidosas como a internet ou ainda se submeter a tratamentos

inadequados para a distonia por conta própria.

Os dados do estudo sugerem uma necessidade de maior divulgação da distonia na

classe médica, com destaque para a área da neurologia. Reflete a necessidade da

montagem de protocolos de atendimento e educação médica continuada para o
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diagnóstico precoce e evitar o atraso no tratamento. O desconhecimento do diagnóstico

de distonia também pode subestimar resultados de estudos epidemiológicos quanto à

prevalência dessa doença, sugerindo que a distonia tenha uma maior frequência na

população.

4 - Aspectos da instalação e evolução da distonia

Os 15 pacientes que referiram início agudo/subagudo e que tiveram evolução de

forma progressiva, provavelmente tiveram uma impressão errada quanto à forma de

início do quadro. Como não encontramos alterações em exames complementares,

consideramos um diagnóstico de distonia primária ou distonia-plus.

5 - Truque sensorial

Nosso estudo mostrou que menos da metade dos pacientes referiu algum

benefício pelo truque sensorial. A distonia cervical representou o maior número de casos

de truque sensorial, sendo o único tipo de distonia com mais da metade dos casos. O

blefaroespasmo e a distonia segmentar apresentaram menos da metade dos casos, porém

com maior número em relação às outras distonias. Outros estudos mostram truques

sensoriais mais frequentes na distonia cervical, assemelhando-se ao nosso estudo [17]

[60].

Nosso estudo apontou que o truque sensorial mais comum em pacientes com

distonia cervical foi o de pôr a mão no queixo e em pacientes com blefaroespasmo foi o

de “esticar” a pálpebra, resultado semelhante a outros estudos [64] [60]. A distonia

segmentar apresentou como truque sensorial o ato de “esticar” a pálpebra, mão na face e

mão no queixo, assemelhando-se aos relatos dos pacientes com distonia cervical e

blefaroespasmo. Pode-se dever ao fato de a maioria dos pacientes serem classificados

como síndrome de Meige ou crânio-cervical.

Não há ainda uma definição pelo motivo de a distonia cervical apresentar a

maioria dos casos de truque sensorial. O truque sensorial pode agir modulando o estímulo

sensorial, agindo na interação sensório-motor no córtex. Essa teoria tem sido baseada
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com resultados de tomografia por emissão de prótons que mostram uma diminuição de

atividade no córtex sensório-motor após estímulo pelo truque sensorial [63].

6 - Coexistência com outros distúrbios do movimento

Houve 5 casos de distonia mioclônica. Pelas características apresentadas, os

pacientes apresentam um quadro provavelmente compatível com DYT 11, com mutação

no gene ε-sarcoglicano.

A DYT 11 está associado a um quadro de mioclonia, que pode estar isolada ou

associada à distonia, geralmente com predomínio nos membros superiores e musculatura

axial. A mioclonia pode estar presente na face em 25% dos casos afetados. Há relatos de

achados de alterações psiquiátricas como depressão, transtorno obscessivo-compulsivo e

ataques de pânico [62], mas nossos pacientes não apresentaram tais alterações.

Houve 3 pacientes com distonia-parkinonismo. Um deles apresentou distonia-

parkinsonismo com início de forma aguda, com rápida evolução para outros sítios.  Esse

paciente apresenta um quadro provavelmente compatível com DYT 12, com mutação no

gene ATP1A3.

A DYT 12 está associado a um quadro clínico descrito como distonia-

parkinsonismo, com rápido início (entre minutos a dias). Após um período de início

agudo, há uma estabilização dos sintomas. O quadro de parkinosnismo não responde à

levodopa [86]. A distonia afeta membros e face (disartria e disfagia), progredindo com

uma característica rostrocaudal (face > membro superior > membro inferior). O

Parkinsonismo apresentou bradicinesia e perda dos reflexos posturais [62].

As demais pacientes com distonia-parkinsonismo apresentaram um início lento e

gradual. As pacientes apresentam um quadro provavelmente compatível com DYT 16,

com mutação no gene PRKRA.

A DYT 16 está associado a um quadro clínico descrito como distonia afetando

distonia de membro, mais evidente nos membros inferiores, com envolvimento bulbar,

disartria, disfagia e disfonia espasmódica. Parkinsonismo pode estar presente por

bradicinesia, sem resposta à levodopa [86].
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Encontramos 52 pacientes com tremor distônico, com predomínio dos casos pela

distonia cervical, seguida de casos de distonia segmentar. Muitos casos de distonia

segmentar possuem localização inicial no pescoço, evoluindo para outros sítios corporais.

Em outros estudos encontramos maior frequência de tremor distônico na distonia

cervical [22] [33]. Não há motivos claros para a distonia cervical apresentar maior

frequência de tremor distônico. A grande frequência de tremor localizada no mesmo sítio

da distonia sugere que há uma íntima ligação entre os dois distúrbios do movimento e que

podem ser a manifestação de uma mesma doença [22].

7 - A aplicação dos novos critérios de diagnóstico

Aplicamos a nova classificação de distonia pelo comitê internacional de distúrbios

do movimento, de 2013. Observamos pouca mudança expressiva no contexto da prática

clínica em relação à classificação anterior.

No eixo I (classificação clínica), vemos uma divisão da faixa etária mais

distribuída, com a introdução de pacientes com mais de 40 anos em um grupo separado,

levando um predomínio dos casos nessa faixa etária. Vemos ainda uma mudança no

conceito de distonia generalizada que passou a exigir o comprometimento do tronco e

mais dois sítios do corpo, o que levou a um aumento no número de casos, pela ausência

da exigência da presença de distonia nos membros inferiores.

No item curso da doença, os conceitos de estático e progressivo deixam dúvidas.

Enquanto o conceito estático se refere às distonias que ficam restritas em uma localização

inicial, o conceito progressivo se refere ao momento em que há uma evolução da distonia

para outros sítios corporais. Entretanto, quando a distonia possui uma progressão e atinge

uma estabilidade, não fica claro qual melhor conceito para definir a situação, pois não

fica evidente se devemos valorizar o momento da progressão ou da estabilidade.

No eixo II (etiologia), os termos distonia primária e distonia heredodegenerativa

foram substituídos. Temos o novo item patologia do sistema nervoso e o item

adquirido/hereditário, o que permite maior rigor na classificação quanto à natureza da

doença e quanto ao perfil genético. Vimos que os pacientes não apresentaram qualquer

lesão em exames de imagem e que a maioria foi classificada como idiopático esporádico.
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Infelizmente, não foram realizados testes genéticos, não sendo possível classificá-los em

um perfil genético, o que poderá ser feito no futuro.

A nova classificação não fornece maiores benefícios comparada à classificação

anterior. Na prática clínica diária, não apresentou diferença no auxílio do diagnóstico e na

orientação terapêutica, tornando-se uma mais atividade complexa, quando uma

classificação para as atividades ambulatoriais deveria ser mais simples. Fornece melhor

definição de conceitos para atividades de pesquisas científicas, identificação de casos

mais raros, com destaque para a tentativa de classificar as distonias num perfil genético e

definição quanto à natureza das lesões presentes.
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7 – CONCLUSÕES

1. A distonia idiopática mais presente foi o blefaroespasmo.

2. O sexo feminino foi o mais presente na maioria das distonias idiopáticas.

3. O truque sensorial foi mais evidente na distonia cervical.

4. Os pacientes tiveram diagnóstico de distonia de forma tardia, sendo necessárias

várias consultas e a especialidade neurologia a mais procurada.

5. A nova classificação de distonia de 2013 não apresentou novos benefícios na

prática clínica diária, comparada com classificações anteriores. Talvez o benefício seja

uma reorganização e formação de novos critérios para atividade de pesquisas científicas e

identificação de casos mais raros.
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Anexo 2. Escala de gravidade de distonia [29]

R
egião

ESCALA DE FAHN E MARSDEN EXAMINADOR:

A.
Fator desencadeante

B.
Grau de comprometimento

C.
Peso

Total
AxBxC

O
lhos

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Discreto, piscamento ocasional.
2-Leve: piscamento frequente sem espasmos
prolongados com fechamento palpebral.
3-Moderado: espasmos palpebrais
prolongados, mas mantém os olhos abertos na
maior parte do tempo.
4-Grave: Espasmos palpebrais prolongados
mantendo os olhos fechados por pelo menos
30% do tempo.

0.5

Boca

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia
1-Discreto, movimentos ocasionais (mandíbula
fechada ou aberta, movimentos de língua, etc).
2-Leve, movimentos presentes em menos que
50% do tempo.
3-Movimentos distônicos / contrações
moderadas presentes na maior parte do tempo
4-Movimentos distônicos / contrações
acentuadas presentes na maior parte do
tempo.

0.5

Fala e deglutição

0-Normais
1-Ocasionalmente afetada (uma delas
ou ambas)
2-Frequente afetada (uma delas).
3-Frequentemente uma delas e
ocasionalmente outra é afetada.
4-Ambas frequentemente afetadas.

0-Normais
1-Discreto, fala facilmente compreensível ou
engasgos ocasionais.
2-Alguma dificuldade para a compreensão da
fala ou engasgos frequentes.
3-Acentuada dificuldade para compreensão da
fala ou incapacidade de deglutir alimentos
sólidos.
4-Anartria completa ou quase, ou grande
dificuldade para deglutir alimentos pastosos e
líquidos.

1.0

Pescoço

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Discreta, movimentos de torção ocasionais.
2-Torcicolo evidente, mas leve.
3-Movimentos de torção/ desvios moderados.
4-Movimentos de torção/ desvios extremos.

0.5
M

SD

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Distonia discreta, clinicamente insignificante.
2-Leve. Distonia evidente, mas não
incapacitante.
3-Moderada. Mantém preensão manual, com
alguma função.
4-Grave, sem preensão manual funcional.

1.0
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M
SE

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Distonia discreta, clinicamente insignificante.
2-Leve. Distonia evidente, mas não
incapacitante.
3-Moderada. Mantém preensão manual, com
alguma função.
4-Grave, sem preensão manual funcional.

1.0

M
ID

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Distonia discreta, sem prejuízo funcional,
clinicamente insignificante.
2-Distonia leve. Caminha com agilidade e sem
ajuda.
3-Distonia moderada. Prejuízo grave à marcha
ou anda com auxílio.
4-Grave. Incapaz de ficar em pé ou andar com
a perna envolvida.

1.0

M
IE

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Distonia discreta, sem prejuízo funcional,
clinicamente insignificante
2-Distonia leve. Caminha com agilidade e sem
ajuda.
3-Distonia moderada. Prejuízo grave à marcha
ou anda com auxílio.
4-Grave. Incapaz de ficar em pé ou andar com
a perna envolvida.

1.0

Tronco

0-Ausência de distonia
1-Distonia apenas com uma ação
específica
2-Distonia com várias ações
3-Distonia com ação de uma parte
distante do corpo ou é intermitente em
repouso
4-Distonia presente em repouso

0-Ausência de distonia.
1-Discreto encurvamento , clinicamente
insignificante.
2-Encurvamento evidente, consegue ficar em
pé e andar.
3-Encurvamento moderado, interfere com a
postura e com a marcha, mas consegue ficar
em pé e andar.
4-Encurvamento acentuado, não consegue
andar nem ficar em pé.

1.0

TOTAL
The F-M rating scale (see Appendix 4) evaluates dystonia in nine body areas, including eyes, mouth,
speech and swallowing, neck, trunk, and right and left arm and leg. For the arms and legs are given one
rating each, without distinguishing proximal and distal elements. For each of the nine body regions,
severity ratings range from 0 (no dystonia) to 4 (severe dystonia). The provoking factor rating assesses
the situation under which the dystonia occurs and ranges from 0 (no dystonia) to 4 (dystonia at rest).The
score for the eyes, mouth, and neck are each multiplied by 0.5 before being entered into the calculation
of the total score. The total score of the F-M is the sum of the products of the provoking, severity and
weighting factors. The maximal total score on the F-M is 120.
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Anexo 3 – Termo de consentimento livre e esclarecido
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