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1. INTRODUCCION

1.1. Descripcion y epidemiologia del problema de salud

La Distonia es un trastorno del movimiento caracterizado por contracciones musculares sostenida
o0 intermitentes que causan movimientos, posturas o ambos anormales y, a menudo, repetitivas. Los
movimientos distonicos normalmente tienen un patron, producen torsion y pueden ser temblorosos.
Se inicia 0 empeora con la accion voluntaria y se asocia con el fenomeno de overflow (1).

El término fue introducido por primera vez en 1911 por Oppenheim al reportar cuatro personas jo-
venes con “Distonia muscular deformante” para indicar la presencia de movimientos anormales en
diferentes partes del cuerpo y con alteracion del tono muscular, que variaba entre hipo e hipertonia
(1) (2)

Las Distonias las podemos clasificar segln dos ejes: caracteristicas clinicas y etiologia, cada cual con
descriptores especificos. Luego, la clasificacion se desagrega de la siguiente forma (1):
a. Ejel. Caracteristicas clinicas:
Permite describir la fenomenologia de la Distonia en un paciente dado. Se utilizan cinco des-

criptores en este eje: edad de inicio, distribucion corporal, patron temporal, coexistencia de
otros trastornos del movimiento, y otras manifestaciones neurologicas.

+ Edad deinicio
- Infancia (nacimiento a 2 afos)
- Nifez (3 a 12 anos)
- Adolescencia (13 a 20 afios)
- Adultez temprana (21 a 40 afos)
- Adultez tardia (mayor de 40 afios)
+Distribucion corporal
- Focal: solo una region corporal afectada
- Segmentaria: dos 0 mas regiones corporales contiguas afectadas.
- Multifocal: dos o mas regiones corporales no contiguas afectadas
- Generalizada: Tronco y al menos dos otros sitios afectados
- Hemidistonia: un lado del cuerpo comprometido.
+  Patron temporal
- Curso de la enfermedad
> Estatica
> Progresiva
- Variabilidad
> Persistente; persiste aproximadamente con la misma intensidad a lo largo del dia.
> Especifica de accion: ocurre solo en una actividad o tarea particular.

> Diurna: fluctGa durante el dia con variaciones circadianas reconocibles en ocu-
rrencia, severidad y fenomenologia.



> Paroxistica: episodios autolimitados y repentinos generalmente inducidos por un
gatillante, con retorno al estado neurologico previo.

v Caracteristica asociadas (Distonia aislada o combinada con otro trastorno del movimien-
to)

- Distonia aislada: Distonia como Unico signo motor, con excepcion del temblor.

- Distonia combinada: Distonia se combina con otros trastornos del movimiento tales
como mioclonias, parkinsonismo, etc.

Otras manifestaciones neuroldgicas o sistémicas

- Lista de manifestaciones neurologicas concurrentes (por ejemplo, deterioro cognitivo
observable en sindromes distonicos degenerativos o progresivos, sintomas neurologi-
cos, psiquiatricos y/o de enfermedad hepatica en el Sindrome de Wilson, etc.)

b. Eje ll. Etiologia
+ Patologias del Sistema Nervioso
- Evidencia de degeneracion
- Evidencia de lesiones estructurales
- Son evidencia de degeneracion o lesion estructural
' Heredadas o adquiridas
- Heredada
> Autosomica dominante
> Autosomica recesiva
> Ligadaal X
> Mitocondrial
- Adquirida: causa especifica conocida.
> Lesion cerebral perinatal
> Infeccion
> Drogas
> Toxico
> Vascular
> Neoplasicas
> Danfo cerebral
> Psicogenas
- ldiopatica: causa desconocida.
> Esporadica
> Familiar

La clasificacion segln caracteristicas clinicas y, en especifico la distribucion corporal de los signos,
es de gran utilidad para guiar el diagndstico y para determinar el enfoque terapéutico (1).
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Si bien la clasificacion de Distonia fue actualizada en 2013, parte importante de la literatura dis-
ponible sobre el cuadro aln utiliza elementos de la clasificacion previa (de 1984). Es importante
explicar, entonces, a qué se hace referencia cuando se utilizan los conceptos de Distonias primarias
y Distonias secundarias.

Se han definido una gran variedad de formas genéticas de Distonia, pero en la mayoria de los casos
la aparicion es esporadica y no es posible definir con certeza el diagndstico fisiopatologico. En las
Distonias primarias o idiopaticas, donde el sintoma principal es la Distonia, los reportes describen
evidencias neuropatologicas minimas o ausentes. En las Distonias secundarias o sintomaticas, este
sintoma se asocia a enfermedades degenerativas o destructivas del Sistema Nervioso Central (2) (3).

Cuando es posible establecer un evento patologico causal, la mayoria de las veces este corresponde
a lesiones ubicadas a nivel de los ganglios de la base, aunque también se pueden observar lesiones
Gnicas a nivel de cerebelo y vias cerebelosas. Esto hace considerar que ambas regiones se relacionan
con la patogénesis de la Distonia (4).

En algunas Distonias focales como la de la mano se ha estudiado en profundidad la fisiopatologia y
se ha demostrado la pérdida de la funcion inhibitoria a nivel espinal, de tronco cerebral y cortical. La
consecuencia de esta falta de inhibicion produciria la alteracion en la decontraccion y los espasmos
que se producen en el cuadro, esto asociado a anormalidades en la integracion sensorio-motora que
también explicarian la pérdida de la inhibicion (5).

No se conocen con exactitud las cifras de incidencia o prevalencia de las diferentes formas de Disto-
nia, ya que muchas de las formas focales probablemente presenten sub-diagnostico (6) (7). Las cifras
internacionales varian considerablemente segln la fuente, el método de estudio y el origen étnico
de la poblacion estudiada (8) (9).

A través de una revision sistematica y meta-analisis de 16 estudios realizada en el afio 2012, se cal-
culd una prevalencia global de Distonia primaria de 16,43 por cada 100.000 habitantes mientras que
la prevalencia general de Distonia Focal y Segmentaria resultd de 15,36 por cada 100.000 habitan-
tes. En cuanto a los factores asociados a la prevalencia de la Distonia primaria, se ha documentado su
aumento con la edad y, a pesar de que se observa mayor prevalencia en mujeres, la diferencia entre
sexos no es significativa. De todas formas, se evidencia que en hombres el desarrollo de la enferme-
dad se da a una edad mas temprana y que, a su vez, el tiempo de diagnostico para ellos es mas corto
lo que sugeriria una diferencia bioloégica vinculada al sexo que podria reflejar una mayor gravedad
de la enfermedad en hombres (7).

En términos especificos, cabe destacar algunos de los tipos de Distonia de mayor frecuencia, los
cuales seran abordados en el presente documento. El mismo estudio de 2012 calculé la prevalencia
de Distonia Cervical en 4,98 por cada 100.000 habitantes y la prevalencia de Blefaroespasmo en
4,24 por cada 100.000 habitantes, ambos cuadros sin diferencias significativas entre sexos (7). Por su
parte, el Sindrome de Meige o Distonia Craneal posee escasos reportes de prevalencia, sin embargo
se estima entre 5 a 10 casos por cada 100.000 habitantes (10).

Por su parte, existe escasa informacion respecto a la prevalencia de Distonia Oromandibular aislada.
Los datos existentes indican que es un cuadro relativamente poco com(n que representaria solo un
5% de todas la formas de Distonia. Su prevalencia se ha estimado en 68,9 casos por cada 1.000.000
habitantes, con una edad media de aparicion entre los 50 y 60 afos de edad y mayor frecuencia en
mujeres que en hombres (11).



El Espasmo Hemifacial, por su parte, se define como un trastorno del movimiento caracterizado por
la existencia de contracciones tonico-clonicas en uno o mas masculos inervados por el nervio facial.
Estas contracciones son involuntarias, indoloras, paroxisticas, asimétricas, asincronicas y de corta
duracion. Existen formas idiopaticas, congénitas, secundarias a paralisis de Bell, asociadas a otros
sindromes, como el sindrome de Marfan, la enfermedad de Parkinson o la enfermedad de Lyme, y
formas secundarias a compresion del nervio facial (9) (12) (13).

El trastorno afecta inicialmente al Orbicular del ojo, y posteriormente puede diseminarse por el
resto de la musculatura facial. Clinicamente, se produce el cierre involuntario del ojo, que afecta a la
vision (13). El Espasmo Hemifacial altera significativamente la calidad de vida de quienes tienen el
diagnostico y se asocia con depresion vinculada a la gravedad del cuadro y a los grupos musculares
afectados (14).

En cuanto a su prevalencia, son escasos los estudios que la investigan. Un estudio realizado en cuatro
hospitales de Oslo, Noruega en 2004 con 50 pacientes determina la frecuencia del Espasmo Hemi-
facial en 9.8 por cada 100.000 habitantes de aquella zona (15).

El manejo del Espasmo Hemifacial incluye medidas para el tratamiento etiolégico y sintomatico. Los
sintomas se tratan con inyecciones locales de toxina botulinica tipo A en los mdsculos afectados
(13).

1.2. Alcance de la Orientacion de Manejo Clinico
Tipo de personas y escenarios clinicos a los que se refiere este documento

Personas con sospecha o diagnostico de Blefaroespasmo, Distonia Oromandibular, Distonia Cervical,
Sindrome de Meige y Espasmo Hemifacial.

a. Blefaroespasmo (Distonia de tipo Focal): enfermedad cronica y progresiva que puede adoptar
formas clinicas diferentes, desde espasmos frecuentes, enérgicos y prolongados hasta con-
tracciones clénicas y contracciones tonicas de los parpados de intensidad y duracion variables
(16) (17). Lo anterior se traduce en el cierre involuntario del ojo, aumento de parpadeo espon-
taneo o en la combinacion de todo lo descrito (18). Codigo CIE-10: G24.5 (19).

b. Distonia Oromandibular (D. de tipo Focal): corresponde a un tipo de Distonia focal que compro-
mete la musculatura masticatoria, facial inferior, labial y lingual. La afectacion en la muscu-
latura masticatoria puede causar el cierre o la apertura de la mandibula, la desviacion lateral,
protrusion, retraccion o una combinacion de diferentes movimientos. Estos, a menudo, pueden
resultar en mordida involuntaria de la lengua mejilla o labios, dificultad para hablary proble-
mas para masticar (11). Codigo CIE-10:G24.4 (19).

c. Distonia Cervical (D. de tipo Focal): Es la Distonia Focal mas comdn. Consiste en una contrac-
cion involuntaria, intermitente o sostenida, de los masculos de la region cervical que produce
posturas anormales y movimientos repetitivos de la cabeza. La mayoria de los pacientes re-
fiere dolor difuso, ya sea intermitente o continuo, situado en la region del cuello y del hombro.
Dependiendo de la musculatura comprometida se puede producir las siguientes posiciones de
cabezay cuello o0 esquemas de accion: torticolis (rotacion), laterdcolis (inclinacion), anterdcolis
(flexion), retrocolis (extension), torticaput, laterocaput, antecaput, retrocaput, desplazamiento
lateral y desplazamiento sagital (ANEXO 1) (20) (21) (22) (23). Codigo CIE-10: G24.3 (19).
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d. Sindrome de Meige: corresponde a una Distonia Focal caracterizada por la combinacion de
blefaroespasmo en asociacion con alguna de las siguientes Distonias craneales: laringea, farin-
gea, oromandibular y bucolingual (24). Codigo CIE - 10: G24.8 (19).

e. Espasmo Hemifacial: Trastorno cronico que se caracteriza por contracciones tipo mioclonicas,
unilaterales, involuntarias, irregulares, clonicas o tonicas de masculos inervados por el nervio
facial del mismo lado. De inicio mas frecuente entre la cuarta a quinta década de vida (prima-
rio). Comienza en region periorbitaria (principalmente parpado inferior) y progresivamente se
extiende a la hemicara ipsilateral. Se caracteriza por contracciones de tipo mioclonicas, las
que pueden persistir durante el suefio y que se exacerban con la ansiedad, la fatiga y el estrés.
Disminuye con el reposo (25). Codigos CIE - 10: G51.3 (E.H. clonico), G51.8 (19).

Usuarios a los que esta dirigida este documento

El presente documento ha sido elaborado con el fin de orientar a profesionales de la salud, de los
diferentes niveles de atencion, responsables del diagnostico y tratamiento con Toxina Botulinica
tipo Ay planes de rehabilitacion a personas con sospecha o diagnostico de Blefaroespasmo, Distonia
Oromandibular, Distonia Cervical, Sindrome de Meige y Espasmo Hemifacial.

1.3. Declaracion de intencion

Este documento no fue elaborada con la intencion de establecer estandares de cuidado para perso-
nas individuales, los cuales sblo pueden ser determinados por profesionales competentes sobre la
base de toda la informacion clinica respecto del caso, y estan sujetos a cambio conforme al avance
del conocimiento cientifico, las tecnologias disponibles en cada contexto en particular, y segln evo-
lucionan los patrones de atencion. En el mismo sentido, es importante hacer notar que la adherencia
a las sugerencias y recomendaciones de esta este documento no asegura un desenlace exitoso en
cada persona.

En algunos casos las sugerencias no aparecen avaladas por estudios clinicos, porque la utilidad de
ciertas practicas resulta evidente en st misma, y nadie consideraria investigar sobre el tema o resul-
taria éticamente inaceptable hacerlo. Es necesario considerar que muchas practicas actuales sobre
las que no existe evidencia pueden de hecho ser ineficaces, pero otras pueden ser altamente efica-
Ces y quizas nunca se generen pruebas cientificas de su efectividad. Por lo tanto, la falta de eviden-
cia no debe utilizarse como Unica justificacion para limitar la utilizacion de un procedimiento o el
aporte de recursos.



2. OBJETIVOS

Este documento es una referencia para el diagndstico y tratamiento de personas con Blefaroespas-
mo, Distonia Oromandibular, Distonia Cervical, Sindrome de Meige o Espasmo Hemifacial con sospe-
cha de alguno de estos cuadros. En ese contexto, sus objetivos son:

+  Entregar orientaciones para el diagnostico apropiado de Blefaroespasmo, Distonia Oromandi-
bular, Distonia Cervical, Sindrome de Meige y Espasmo Hemifacial.

 Entregar orientaciones para el tratamiento con Toxina Botulinica y rehabilitacion de personas
con diagnostico de Blefaroespasmo, Distonia Oromandibular, Distonia Cervical, Sindrome de
Meige o Espasmo Hemifacial.

3. ORIENTACIONES PARA EL MANEJO CLINICO

3.1. Confirmacion diagnostica

El diagnostico de la Distonia es fundamentalmente clinico por lo que el procedimiento necesario
para llegar a él requiere de la recopilacion de informacion por medio de una anamnesis dirigida y de
la exploracion clinica de signos neurologicos (26) (27).

El grupo de expertos que trabajo en este documento concuerda en que la historia clinica debe con-
siderar la recopilacion de los siguientes antecedentes:

 Antecedentes familiares: que permitan identificar la presencia de un factor genético para tras-
tornos del movimiento.

 Antecedentes personales: historia de exposicion a toxinas o farmacos, traumatismos.

'+ Anamnesis proxima: perfil temporal de instalacion, relacion con exposicion a potenciales fac-
tores desencadenantes, tiempo de evolucion de cuadro, forma de inicio y evolucion del cuadro
(distribucion anatdémica de los sintomas y descripcion del progreso).

Por su parte, el Consenso chileno del uso de toxinas botulinicas en Distonias recopila de la evidencia
y de la experiencia clinica de los expertos participantes los cuadros a tener en cuenta a la hora de
realizar el diagnostico diferencial de alguna de las cinco patologias tratadas en este documento (25):

v Patologia Oftalmica

1 Secuelas de Ataque Cerebrovascular

' Esclerosis maltiple

' Hidrocefalia

+  Apraxia palpebral

'+ Mioquimia

' Enfermedad de Wilson

1 Sindrome de Tourette

1 Parkinsonismo

v Discinesias orolinguales asociadas a levodopa

Sincinesias faciales
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+  Contractura espastica parética facial
v Tic facial

+ Convulsiones parciales simples

Para realizar el diagndstico de la Distonia y determinar su forma especifica de presentacion se debe
considerar lo siguiente (26):

+ Edad aparente de inicio

+ Distribucion corporal

+ La presencia de la distonia en situaciones especificas
+  Presentacion del fendmeno de “overflow”

+ Siesta presente en el reposo

+  Siciertos “trucos sensitivos” suprimen temporalmente los movimientos distonicos

El examinador debe realizar movimientos pasivos de los segmentos corporales afectados, palpar
cuidadosamente las contracciones musculares y preguntar a la persona si el area afectada adopta
diversas posiciones o posturas anormales. Esto es necesario para determinar los grupos musculares
afectados. En caso que la evidencia clinica no sea clara y permanente es posible aplicar técnicas para
exacerbar la sintomatologia (26).

No se recomienda el uso rutinario de examenes neurofisioldgicos (28). Sin embargo, en casos en que
en el examen clinico no se presenten signos claros que permitan establecer la distribucion corporal
del cuadro se recomienda realizar un Mapeo Electromiografico (26).

En cuanto a las imagenes cerebrales, estas tampoco se requieren de manera rutinaria. La Resonancia
Nuclear Magnética (RNM) solo se considera necesaria cuando se sospecha de un cuadro secundario
de Distonia (28). La RNM tiene la utilidad de identificar la presencia de tumores, lesiones, o ataque
cerebrovascular previo (29). El grupo de expertos sugiere que ésta se haga con énfasis en fosa poste-
rior. Asi mismo, el panel sugiere acompanar una Angioresonancia de cerebro y vasos intracraneales
segun hallazgos en la Resonancia Magnética de Cerebro.

El analisis de sangre y orina se utilizan para evaluar a las toxinas (29) y, segln concuerda el grupo de
expertos, se indican para para realizar el diagnoéstico diferencial de causas de Distonia secundaria
de especificos como por ejemplo, Enfermedad de Wilson, diagndstico que debe ser considerado en
personas de hasta 50 afios que presentan un trastornos del movimiento (30). Los signos de Enferme-
dad de Wilson son niveles de ceruloplasmina levemente elevados, aumento en el nivel de cobre en la
orina de 24 horas, deposicion de cobre en la membrana de Descemet, dilatacion y atrofia generali-
zada inespecifica ventricular (30). Los examenes de orina a solicitar seran Ceruloplasmina, Cupremia,
Cupruria. A eso se suma perfil hepatico completo y resonancia nuclear magnética de cerebro. Si hay
alto grado de sospecha y resultados negativos en pruebas de laboratorio se sugiere biopsia de higa-
do para deteccion de cobre (30).

El grupo de expertos destaca la importancia de tener en consideracion al momento de la evalua-
cion diagnostica las causas farmacoldgicas de la Distonia focal: anticonvulsivantes, bloqueadores
de receptores de dopamina, ergotamina, inhibidores de la recaptacion de serotonina (por ejemplo
Fluexitina) y triciclicos (por ejemplo Amitriptilina).



En términos generales, los movimientos distonicos tiene caracteristicas especificas que pueden ser
reconocidas en el examen clinico: la velocidad de las contracciones puede ser lenta o rapida pero el
pico de movimiento es constante; los movimientos casi siempre tienen una direccion consistente o
se asumen posturas similares; movimientos distonicos o posturas cominmente se agravan durante
el movimiento voluntario y en las formas mas leves pueden estar presentes solo en acciones volun-
tarias especificas (31).

Los movimientos distonicos pueden ser regulares, apareciendo como temblor (temblor distonico).
Cuando son rapidos y desiguales pueden parecerse a las mioclonias. Un temblor similar al tem-
blor esencial puede ocurrir en la Distonia y confundirse con un temblor no distonico, especialmente
cuando es aislado (31).

La Distonia tiene caracteristicas Gnicas de activacion y desactivacion que pueden ser reconocidas si
se buscan apropiadamente y pueden servir de base para el diagnostico. Estos son: gestos antagonicos
(o trucos sensoriales), movimientos espejo y overflow o desbordamiento. Los gestos antagonistas se
refieren a movimientos voluntarios especificos que pueden reducir o incluso suprimir posturas dis-
tonicas. La distonia de espejo ocurre cuando una tarea especifica es realizada por el lado homélogo
opuesto no afectado. Por lo general, hay ciertas tareas que provocan Distonia de espejo. El overflow
o desbordamiento es una contraccion involuntaria de los madsculos que no estan principalmente
afectados por la Distonia, que por lo general se encuentran en sitios vecinos, y que se activan en el
pico de movimientos distonicos. Los Gltimos dos fendmenos se consideran una expresion clinica de
la falta de inhibicidon que ocurre en la Distonia (31).

Existen algunas claves para la exploracion especifica de los cuadros incorporados en este documen-
to. Por ejemplo, el Blefaroespasmo se caracteriza por parpadeo incontrolable y muecas al intentar
abrir los ojos. Empeora con el cansancio, el estrés o la lectura y produce ceguera funcional. Como
gestos antagonistas que se pueden aplicar para verificar si se alivia el Blefaroespasmo esta el pre-
sionar las cejas o tocar la piel que se encuentra al lado de los ojos (32).

En la Distonia Cervical se observan distintos patrones distonicos como son Torticolis Espasmaodica
(la forma mas coman, presente en mas del 50% de los casos), Retrocolis, Anterdcolis, Laterocolis.
Los patrones se van mezclando o sobreponiendo lo que produce patrones complejos. Algunas se
presentan asociadas con temblor cefalico y otras pueden estar asociadas a temblor esencial com-
prometiendo las manos. Se puede observar ademas la presencia de gesto antagonista, por ejemplo
poner una mano en el lado de la cara, de la barbilla, o la parte posterior de la cabeza o el tacto de
estas areas con uno o mas dedos para reducir contracciones del cuello. Como overflow se puede
observar la participacion de una extremidad superior que se afecta por la propagacion ocasional de
la actividad distonica (31).

En el estudio de la Distonia Cervical, es orientador la postura anormal, la presencia de dolor, temblor,
asociados a trastornos ansiosos y/o animicos, en estos casos la evaluacion clinica multidisciplinaria
es fundamental. La Electromiografia puede ser de utilidad, particularmente en casos complejos. El
conocimiento de la anatomia y funcionalidad de masculos cervicales son claves para el diagndstico
certero y tratamiento adecuado (25) (33).

En el Espasmo Hemifacial, por su parte, algunos pacientes informan sentir un sonido tipo clic en el
oido con cada espasmo muscular. Cuando hay sospecha de este cuadro, es necesario obtener ante-
cedentes de paralisis facial periférica y de traumatismo craneo-facial (32).
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Se han utilizado maltiples escalas para evaluacion de Distonia en estudios cientificos. Albanese et
al (2013) reviso las propiedades clinimétricas a fin de elaborar recomendaciones para su uso clinico
y brindar orientaciones futuras. El grupo de expertos que participo en aquella revision analizd cada
escala utilizada en estudios publicados sobre Distonia mediante una metodologia estandarizada,
elaborada para analizar las propiedades descriptivas de los instrumentos, disponibilidad, contenido,
uso, aceptabilidad, propiedades clinimétricas e impresiones generales de pacientes con Distonia
(34).

De la evidencia disponible, surgen 3 criterios a analizar en cada escala:

+ Criterio 1: La escala se ha aplicado a pacientes con Distonia

+ Criterio 2: La escala ha sido utilizada por otros grupos al margen de los desarrolladores origi-
nales

v Criterio 3: La escala se ha estudiado clinimétricamente y se ha encontrado que es valida, fiable
y sensible al cambio
A partir de ellos se realizan las siguientes definiciones:
+ Recomendada: Si la escala cumple con los criterios 1,2 y 3.
+ Sugerida: Si la escala cumple con el criterio 1, pero solo uno de los otros criterios aplica
v Listado: Si la escala cumple con el criterio 1, pero no cumple con ninguno de los otros dos cri-
terios.
Las escalas recomendadas por Albanese et al (2013) para los diagnosticos incluidos en el presente
documento son:
+  Blepharospasm Disability Index (BSDI) (Blefaroespasmo) (ANEXO 2)
+  Cervical Dystonia Impact Scale (CDIP-58) (Distonia Cervical) (ANEXO 3)
+ Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale (TWSTRS) (Distonia Cervical) (ANEXO 4)

Se rescata también una escala sugerida para Distonia Oromandibular:
+  Oromandibular dystonia questionnaire (OMDQ-25) (ANEXO 5)

Finalmente, el grupo de expertos que participo en la elaboracion de este documento sugiere incor-
porar una escala mas al listado:

v Goal Attainment Scale (GAS) (ANEXO 6)

Respecto al uso de escalas en la evaluacion de Distonias Focales, Del Sorbo y Albanese (2015), luego
de hacer una comparacion entre el estudio de Albanese et al (2013) y los instrumentos utilizados en
ensayos clinicos sobre Toxina Botulinica, indican que el disefio apropiado de estudios clinicos sobre
Distonia debe basarse en el uso de instrumentos de evaluacion categorizados como “recomenda-
dos”. De lo contrario, los ensayos terapéuticos no proporcionaran evidencia suficiente sobre la efi-
cacia de la Toxina Botulinica (35).

En las siguientes tablas se han seleccionado y sintetizado algunas de las caracteristicas que se con-
sideran relevantes de tener en cuenta respecto de las cinco escalas seleccionadas:



Blepharospasm Disability Index (BSDI) (34)

EL BSDI es una escala de autopercepcion (0-4 puntos) para la
evaluacion del nivel deterioro de las actividades especificas de
la vida diaria causada por el Blefaroespasmo cuya valoracion
va desde “sin menoscabo” a “ya no es posible debido a mi

Descripcion enfermedad”. También incluye una opcion de “no aplicable”. Incluye
el analisis en 6 dominios que afectan la calidad de vida, tales como
conducir un vehiculo, lectura, ver television, comprar, caminar y
hacer las actividades cotidianas.
EL BSDI puede aplicarse en menos de 2 minutos.

Evaluador Autorreporte - autopercepcion

Idiomas Solo inglés, aunque no se descartan traducciones a otros idiomas

no publicadas

Derechos de autor o dominio publico

Con derechos de autor por Merz Pharma.

diagnosticar Distonia

Medicion de fendmenos motores No
Medicion de discapacidad Si
Medicion de calidad de vida en salud | No
Posee punto de corte para No

Utilidad

Gravedad de discapacidad

Confiabilidad

La consistencia interna de la BSDI fue alta (alfa de Cronbach
= 0,88); la fiabilidad para los items individuales es adecuada
(coeficiente de Spearman = 0,453 <r <0,595)

Sensible al cambio (al tiempo o
tratamiento)

Si

Descripcion

Cervical Dystonia Impact Scale (CDIP-58) (34)

El Perfil de Impacto de Distonia cervical (CDIP-58) es un
cuestionario especifico de la enfermedad que mide la calidad

de vida en pacientes con Distonia Cervical. Cincuenta y ocho

items componen ocho escalas de 5 puntos, que van desde 4 a 10
items de longitud: tres escalas de sintomas (de cabeza y cuello,
dolor y malestar, suefo); dos escalas de actividad (actividades de
los miembros superiores, marcha); y tres escalas psicosociales
(malestar, estado de animo, funcionamiento psicosocial). La sintesis
de puntuaciones de las ocho escalas es generada por sumatoria de
los puntajes de cada item y luego son transformados en una escala
de 0-100. Las puntuaciones altas indican una peor salud.

Evaluador

Autoaplicacion - autorreporte

Idiomas

Inglés

Medicion de fendmenos motores

Tiene dos escalas para medicion de actividades: actividad de
miembros superiores y marcha

diagnosticar Distonia

Medicion de discapacidad Si
Medicion de calidad de vida en salud | S
Posee punto de corte para No

Utilidad

Medicion del impacto en la salud de la Distonia Cervical.

Confiabilidad

El alfa de Cronbach = 0,92 a 0,97; correlacion item- total = 0,64-
0,91; Test-retest = 0,83 a 0,96.

Sensible al cambio (al tiempo o
tratamiento)

Mayor sensibilidad al cambio estadistico y clinico que el SF-36,
Functional Disability Questionnaire, and Pain and Activities of Daily
Living (subscala TWSTRS 5).
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Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale (TWSTRS) (25) (34)

TWSTRS tiene 3 subescalas. La puntuacion maxima total es de 85.

Subescala de Severidad: para medir el movimiento de cabeza,
duracion, efecto de trucos sensoriales, elevacion del hombro
y desplazamiento anterior, rango de movimiento, tiempo.

Descripcion Puntuacion maxima de 35.
Subescala de Discapacidad: 6 items. Puntuacion maxima de 30.
Subescala de Dolor: 3 items incluyendo severidad del dolor,
duracion del dolor y discapacidad causada por dolor.
La severidad se califica por el clinico. La Discapacidad y el Dolor
Evaluador o :
se califican por el paciente.
Idiomas Inglés

Derechos de autor o dominio publico

Sin derechos de autor

Medicion de fendmenos motores

La medicion de severidad en el aspecto motor incluye gravedad,
duracion, frecuencia y amplitud y la posicion de movimiento.

Medicion de discapacidad

S1. En subescala de Discapacidad de 6 items

Medicion de calidad de vida en salud

No

Posee punto de corte para
diagnosticar Distonia

No

Utilidad

Se utiliza para medir severidad del cuadro

Confiabilidad

Fue desarrollado un video para la ensefianza del uso del TWSTRS.
La cinta proporciona a los investigadores las representaciones
visuales de cada componente de la seccion motora del TWSTRS
segln lo acordado por tres evaluadores de forma independiente.

La tasa de concordancia para los componentes que no son
dicotomicos siempre fue significativa, con una W en coeficiente
de concordancia de Kendall que oscila entre 0,98 y 0,76 (p <0,01
para todas las medidas). Para los dos componentes dicotdomicos,
el coeficiente de kappa ponderado también fue significativo con
0,86 para el desplazamiento lateral y 0,89 para el desplazamiento
sagital (p <0,01 para ambas medidas).

Las escalas del TWSTRS han demostrado tener una confiabilidad
aceptable entre calificadores (coeficientes de correlacion entre
clases, rango de 0,71 a 0,85).

Sensible al cambio (al tiempo o
tratamiento)

S1. Con estudios que demuestran sensibilidad al tratamiento con
Toxina Botulinica.




Oromandibular dystonia questionnaire (OMDQ-25) (34)

Cuestionario autoadministrado por el paciente que contiene
25 items para medicion de discapacidad en la vida diaria por
Distonia Oromandibular.

Basado en las respuestas a 25 preguntas (graduadas de 0

a 4) se generan cinco subescalas: escala general (4 items),
funcionamiento psicosocial (seis items), estética (seis items),
habla (tres items) y alteracion para comer (seis items). Cada
item se califica con uno de cinco puntos medianteuna escala

Descripcion de Likert con cinco diferentes grados de deterioro: 0 = Nunca, 1
= Pocas veces, 2 = A veces, 3 = A menudo, 4 =Siempre.
La puntuacion total se transfiere a una escala de 0 a 100,
donde las puntuaciones altas indican un deterioro mas severo
de la calidad de vida.
A los pacientes se les pide que respondan las preguntas de
acuerdo a su percepcion subjetiva de los sintomas durante las
dos semanas previas a la evaluacion.

Evaluador Paciente (autorreporte - autopercepcion)

Idiomas Ingles

Derechos de autor o dominio publico

Dominio Publico

Medicion de fendmenos motores No
Medicion de discapacidad Si
Medicion de calidad de vida en salud Si

Posee punto de corte para diagnosticar
Distonia

Utilidad

Severidad / Impacto en la calidad de vida relacionada con
Salud

Confiabilidad

Pruebas de confiabilidad evidenciaron consistencia interna
resultados satisfactorios a excelentes en todas las subescalas.
La consistencia interna de la puntuacion total fue muy buena
con a = 0,91. La confiabilidad test-retest mostrdé muy buenos
resultados para 10 pacientes incluidos en el estudio. El
coeficiente de correlacion de Pearson resultd > 0,9.

Sensible al cambio (al tiempo o
tratamiento)

Mediante estudio longitudinal de larga data, se establece
sensibilidad al cambio después de tratamiento con Toxina
Botulinica tipo A en todas la subescalas, con grandes tamanos
del efecto.
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Goal Attainment Scaling (GAS) (36) (37) (38) (39)

La Escala de Logro de Metas es una técnica matematica para
cuantificar, en el curso de la intervencion, el logro (o no) de los
objetivos establecidos. Se puede utilizar en rehabilitacion. El logro de
cada objetivo se puede medir mediante una escala de 5 puntos. Este
método da una puntuacion numérica T que se distribuye normalmente
alrededor de una media de 50 (si las metas se consiguen con precision)
Descripcion con una desviacion estandar alrededor de esta media de 10 (si las
metas se superaron con creces o se obtuvieron malos resultados).

Si se desea, el enfoque incluye la ponderacion de los objetivos para
reflejar la opinion del paciente sobre la importancia que le da a la meta
y la opinion del terapeuta o del equipo en cuanto a la dificultad para
lograr los objetivos.

El tiempo de administracion se ha calculado entre 20 y 60 minutos.

Evaluador Paciente + equipo o terapeuta (se busca acuerdo)

Si bien se ha testeado en poblacion con diversos diagnosticos, los que
Poblacion testeada poseen mayor similitud con Distonia son la poblacion Paralisis Cerebral
Infantil (Steenbeek, 2007 y 2010)

Cytrnbaum (1979):r = 0,70 (3 sem.y 2 meses), r = 0,47 (2 meses y 6
meses), r = 0,20 (3 semanas y 6 meses) (Garwick de 1974);r = 0,45
Confiabilidad test-retest (para la escala de cambio de comportamiento), r = 0,60 (para la escala
de cambio emocional), r = 0,77 (para todas las escalas) (McGagme y
Menges, 1975)

Confiabilidad intra-evaluador Bueno/excelente (Steenbeek, 2010)

Steenbeek (2007): Aceptable - 77-88% de las calificaciones del
terapeuta fisico cumplia el criterio de GAS.

Validacion de contenido

3.2. Tratamiento con Toxina botulinica tipo A

En el abordaje terapéutico de la distonia en general se pueden distinguir varios tipos de intervenci-
ones posibles tanto en funcion de la naturaleza etiopatogénica como de la expresion clinica. Asi, se
pueden mencionar la farmacoterapia sistémica (con administracion oral), farmacoterapia intratecal,
farmacoterapia infiltrativa, farmacoterapia de las distonias secundarias y tratamiento no farma-
cologico.

En el caso de las distonias focales es la Farmacoterapia Infiltrativa con Toxina Botulinica la que ha
demostrado la mayor eficacia (11) (40) (41) (42) (43).

La toxina botulinica es una neurotoxina, producida por el clostridium botulinum. Existen 7 serotipos
de neurotoxinas, denominadas desde la A hasta la G, siendo la A la de mayor potencia (25) (44). Es
un complejo proteico formado por la molécula de neurotoxina y proteinas asociadas, no toxicas y
estabilizadoras (Hemaglutininas y no-hemaglutininas) (25).

La neurotoxina es una de las mas potentes que se conocen en la naturaleza, con un peso molecular
de 150 kilodaltons, esta compuesta por dos cadenas, una pesada y otra liviana, unidas por un puente
de disulfuro (25). Sumecanismo de accion es inhibir la liberacion de acetilcolina en la placa neuro-
muscular produciendo denervacion quimica transitoria (45). La duracion de su efecto es variable en
distintas condiciones clinicas por razones aln desconocidas. La intensidad del efecto es dosis de-
pendiente. Ambas varian segln los distintos preparados de toxina botulinica tipo A disponibles (25).



Se define como Potencia un valor individual para cada preparacion y no existen parametros de base
cientifica para compararlas (25) (46).

En el afio 2009 la FDA entrego una alerta (08/2009) referida al cambio de nombre del principio activo
de todas las Toxinas. Esta solicitud de la FDA refuerza el concepto de la potencia individual y previene
los errores de medicacion. Las unidades de potencia son especificas para cada producto de toxina
botulinica y asi mismo su seguridad e inmunogenicidad, por esto el cambio de su principio activo a:

1+ BOTOX: Onabotulinumtoxin A,

1 DYSPORT: Abobotulinumtoxin A,

- MYOBLOCK: Rimabotulinumtoxin A,
1+ XEOMIN: IncobotulinumtoxinA

En Chile se dispone de seis preparados de toxina botulinica tipo A, los cuales no son bioequivalentes,
ni intercambiables (25) (47) (46). Asi lo indica la nota informativa de Farmacovigilancia emitida por
el Instituto de Salud Piblica (ISP) con fecha 20 de junio de 2014. Tienen autorizacion del ISP BOTOX®,
CORLEANS®, DYSPORT®, REAGE®, MEDITOXIN® y XEOMIN® (registro ISP revisado en septiembre de
2016).

Las orientaciones para el tratamiento con Toxina Botulinica tipo A para los diferentes diagnosticos
incorporados en esta Orientacion de Manejo Clinico son las siguientes:

1 Blefaroespasmo:

Si bien no hay estudios de alta calidad que apoyen el uso de Toxina Botulinica para el trata-
miento del Blefaroespasmo, algunos estudios sugieren que ésta es muy eficaz y segura por lo
gue apoyan su uso. El tamafio del efecto que finalmente entregan estos estudios (90% de los
pacientes se benefician) dan a pensar que seguramente no seria ético realizar nuevos ensayos
controlados, con placebo, sobre la eficacia de la Toxina Botulinica en Blefaroespasmo por lo
que la exploracion debiese tender a caracterizar un tratamiento 6ptimo con Toxina (42).

+  Distonia Oromandibular:

Tratamiento con Toxina Botulinica tipo A altamente recomendado como primera opcion de
tratamiento. Investigaciones han reportado la eficacia de la Toxina Botulinica en personas con
Distonia Oromandibular en oposicion a los limitados resultados que se observan con medica-
cion oral. El tratamiento con Toxina Botulinica se ha convertido en el tratamiento de eleccion
en Distonia Oromandibular y uso esta bien documentado en mandibula abierta, mandibula
cerraday desviacion mandibular. Se ha determinado un tiempo de duracion del efecto de entre
16,4 y 7,1 semanas. Los mejores resultados se observan en Distonia Oromandibular mandibula
cerrada (11).

v Distonia Cervical:

El uso de Toxina Botulinica es considerado el tratamiento de primera linea para la Distonia
Cervical (48). La Toxina Botulinica tipo B se sugiere en casos refractarios a la tipo A (28), luego
de revisar diagnostico y ajustar dosis de Toxina Botulinica tipo A (49). Una revision Cochrane
de 2004 concluye que el uso de Toxina Botulinica tipo A en este diagndstico muestra mejoras
estadistica y clinicamente significativas tanto en escalas objetivas como subjetivas.
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Como efectos adversos se observan los claramente asociados al mecanismo de accion de la
Toxina Botulinica tipo A, como son: debilidad del cuello, disfagia, sequedad de boca o garganta
irritada y cambios en la voz o ronquera (50). Los efectos adversos son usualmente leves, auto-
limitados y similares entre las distintas formulaciones (49). Si bien la mayoria de los efectos
adversos estan relacionados con dosificacion, es importante que las inyecciones sean locali-
zadas de forma muy precisa en el masculo a fin de evitar o minimizar el potencial de difusion
(49). La difusion a los masculos vecinos puede ser influenciada por la técnica de la inyeccion,
la dosis empleada, la concentraciony el volumen de la inyeccion. Es por ello que se considera
que el target puede ser mejorado con uso de Electromiografia (EMG) o ecodireccion (49). Para
minimizar riesgos de disfagia, por ejemplo, se sugiere usar dosis bajas, inyectar esternocleido-
mastoideo en tercio superior. Aumentar la concentracion de toxina y reducir la dosis cuando se
deba inyectar los esternocleidomastoideos de forma bilateral o mdsculos hyoideos. Para las
inyecciones bilaterales como son el esplenio capitis y semiespinalis capitis hay que reducir la
dosis (49).

El grupo de expertos sugiere considerar lo siguiente al previo al momento de inyectar:
- Lapostura en reposo y hacer caminar a la persona.
- Usar tareas de activacion o desactivacion muscular (pararse, caminar, mimica facial, etc).

- Considerar en qué direccion se mueve mas espontaneamente la cabeza y en qué direc-
cion opone resistencia.

- Considerar los gestos antagonistas
- Considerar los masculos hipertrofiados
- Considerar zonas de dolor

- Considerar filmacion antes y después de la inyeccion para seguimiento

El intervalo comin de inyecciones empleado en la practica clinica es de 3 a 4 meses (48). Una
revision sistematica y meta-analisis demostraron que la duracion del efecto de toxina botuli-
nica tipo A en el tratamiento de Distonia Cervical es 93-95 dias (13,2-13,5 semanas), con dosis
mas altas asociadas con una duracion significativamente mas larga del efecto. Esto sugiere
que, en general, los pacientes que reciben tratamiento con Toxina Botulinica tipo A para este
cuadro requeriran aproximadamente 4 tratamientos por afio (48).

Respecto a los preparados, un estudio que compard 70 articulos relacionados con el uso de
distintos preparados de neurotoxina finalmente concluye que el uso de estos productos debe
basarse en su dosificacion individual, eficacia y perfiles de seguridad propios (51). En necesario
considerar que la dosis y el target varian durante las dos o tres primera sesiones de tratamien-
to y tienden a estabilizarse después (49). Luego, es una sugerencia que siempre la primera
infiltracion sea evaluada luego de un mes para determinar el efecto en el masculo inyectado y
programar proxima sesion de infiltracion con incremento o no de dosis (49).

Sindrome de Meige:

El uso de Toxina Botulinica tipo A se considera un método seguro y eficaz de tratamiento para
este cuadro (52). Al ser uno de sus principales componentes el blefaroespasmo, los esquemas
de dosificacion y técnicas de aplicacion son similares a los utilizados en este y en el Espasmo
Hemifacial (24).



1 Espasmo Hemifacial:

Una revision Cochrane de 2005 sobre uso de Toxina Botulinica tipo A en Espasmo Hemifacial
concluye que a pesar de la escasez de estudios de buena calidad, las investigaciones publica-
das disponibles sugieren que la Toxina Botulinica es eficaz y segura para tratar este diagnosti-
co (53). Un estudio brasilefio publicado en 2010 hace un analisis retrospectivo del tratamiento
con Toxina Botulinica tipo A en 54 personas con Espasmo Hemifacial concluye que la duracion
media de la mejora por aplicacion fue de 3,46 meses y la tasa media de mejora mediante un
juicio subjetivo por parte del paciente fue del 83%. No se observaron efectos adversos graves,
sino principalmente menores en el 64,8% de los pacientes al menos una vez a lo largo del pe-
riodo de seguimiento y el mas frecuente de ellos fue la paralisis orbicular de los labios (38,8%).
No hubo una disminucion en la respuesta cuando se compara la primera y la dltima inyeccion
(54).

Un estudio de caso y control muestra que la terapia combinada de carbamazepina y Toxina
Botulinica tipo A incrementa la eficacia en el tratamiento de blefaroespasmo y espasmo hemi-
facial en comparacion con el tratamiento con Toxina Botulinica tipo A exclusivamente, sin em-
bargo no se aprecian diferencias significativas en la duracion de los efectos terapéuticos (55).

Cabe mencionar que adn no se cuenta con suficientes datos sobre el uso de toxina botulinica tipo A
en mujeres embarazadas.

3.3. Rehabilitacion

Si bien la evidencia deja claro que la principal herramienta terapéutica en Distonias focales y Es-
pasmo Hemifacial es la Toxina Botulinica, es de consenso de este panel de expertos que el apoyo de
un equipo de neurorehabilitacion ayuda a mejorar la calidad de vida de las personas, contribuyendo
directamente a la compensacion de las funciones perdidas.

La Distonia Cervical es el cuadro que cuenta con mayor nidmero de publicaciones sobre el uso de
elementos de fisioterapia en el tratamiento. Una revision sistematica de la literatura en 2014 mues-
tra que los tratamientos informados incluyen entrenamiento con biofeedback, elongacion muscular,
ejercicios posturales y electroterapia y aunque se han registrado resultados prometedores mejoras
en postura de la cabeza, en dolor, en amplitud del movimiento cervical, actividades de la vida diariay
calidad de vida, se requiere una cautelosa interpretacion sobre la efectividad de la fisioterapia como
tratamiento coadyuvante, pues para llegar a conclusiones sdlidas al respecto se necesitan ensayos
de alta calidad metodologica (21).

Asi, mientras algunos estudios de alta y moderada calidad, con distintos nUmeros de pacientes y di-
ferentes periodos de intervencion y seguimiento, muestran efectos positivos de la combinacion en-
tre uso de Toxina Botulinica tipo A y aplicacion de programas de fisioterapia multimodal (en algunos
casos incluyendo biofeedback), reflejados en disminucion del dolor, aumento de la funcionalidad,
efecto mas duradero de la inyeccion de Toxina Botulinica, disminucion de dosis posteriores de la
misma y aumento de la calidad de vida, otros presentan efectos mas limitados, pero nunca negativos
(55) (56) (57) (58) (59).

Para la definicion del tratamiento a seguir en Blefaroespasmo, Distonia Oromandibular, Distonia Cer-
vical, Sindrome de Meige y Espasmo Hemifacial este grupo de expertos considera que es necesaria
la evaluacion del equipo de rehabilitacion a fin de determinar si se hace necesaria la intervencion
en esta area.
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El grupo también recomienda que la intervencion, especificamente en lo que se refiere a areas de
abordaje y frecuencia de atencion, se planifique en razon de las necesidades presentes en cada caso
y de acuerdo a evolucion. Lo anterior basado en la gravedad del cuadro y en el impacto funcional
del mismo, siendo especifico o individualizado en cada caso. Asi, posterior al diagnostico clinico, se
debe realizar la evaluacion funcional con la o las escalas sugeridas segln cuadro, en base la que se
determina el tratamiento farmacoldgico a seguir. Cuando el abordaje es con Toxina Botulinica, se
esperar a lo menos tres semanas para medir los efectos del tratamiento con la o las misma escalas
utilizadas inicialmente.

Dependiendo de las brechas que se presenten en la o las escalas aplicadas posterior al tratamiento
se derivara al o las areas de rehabilitacion segln corresponda.

Respecto de la derivacion a especialidades del area de rehabilitacion, el panel de expertos indica que
en términos generales en los casos de Blefaroespasmo, Distonia Oromandibular, Sindrome de Meige
y Espasmo Hemifacial es importante la derivacion a Psicologia para manejo de ansiedad y depresion.
Mientras, en Distonia Cervical, se sugiere derivacion a Kinesiologia para aprender ejercicios de elon-
gacion, relajacion y postura, y a Terapia Ocupacional para evaluar desempeio en Actividades de la
Vida Diaria y entregar estrategias si se requiere.

De todas maneras, la indicacion siempre sera individualizada y en relacion a las necesidades que se
detecten en cada caso.

En cuanto a la intervencion terapéutica propiamente tal, a sus objetivos y técnicas, el grupo de ex-
pertos opina lo siguiente:

+ Blefaroespasmo:

Eventualmente podria ser positivo el apoyo fonoaudiologico para entregar estrategias de ma-
nejo de expresion facial para mejorar comunicacion oral.

v Distonia Oromandibular:

En pocas ocasiones sera necesario el apoyo kinesiologico. Cuando se requiera sus objetivos
seran disminuir dolor temperomandibular, aliviar espasmos, disminuir alteracion de posiciones
y funciones, mejorar movilidad.

Se sugieren las siguientes técnicas: Fisioterapia, técnicas de terapia manual en articulacion
temporomandibular, masoterapia, técnicas de elongacion, movilizaciones activas, ejercicios
de moderada intensidad con poca carga.

En caso de observarse alteraciones comunicativas y o de alimentacion que persistan con uso
de Toxina Botulinica, podria ser necesario apoyo fonoaudiologico con el fin de optimizar para-
metros respiratorios, de fonacion, prosodia, resonancia y articulacion y de mejorar alimenta-
cion con uso de ayudas técnicas, adaptaciones y modificacion de consistencias.

v Distonia Cervical:

En la mayoria de los casos se considera necesaria la terapia kinesiolégica. En estos casos los
objetivos seran optimizacion de la alineacion postural, inhibicion de musculatura disténica y
activacion de musculatura antagonista al patron distonico, manejo del dolor y disminucion de
€spasmos.



Se sugieren las siguientes técnicas: reeducacion de patron respiratorio abdominal o diafrag-
matico, movilizacion pasiva cervical y dorsal, elongacion pasiva de musculatura distonica, ac-
tivacion progresiva de estabilizadores profundos craneo-cervicales, activacion progresiva de
musculatura antagonista en distintos planos, isométrica, excéntrica y concéntrica, reeduca-
cidn motora con guias visuales y principios de aprendizaje motor, entrenamiento funcional,
electroanalgesia, facilitar inhibicién cortical a través de estimulacion eléctrica transcraneal
de cerebelo (tDCS) durante la reeducacion, confeccion y entrega de fichas explicativas de la
musculatura y patron de movimiento involucrados y tranferencia de conocimientos para con-
tinuidad de ejercicios en el hogar.

Eventualmente la Terapia Ocupacional apoyara en los casos en que sea necesario favorecer
la realizacion de Actividades de la Vida Diaria con sugerencias especificas, adaptaciones y/o
ayudas técnicas.

1 Sindrome de Meige:

En pocas ocasiones sera necesario el apoyo kinesiologico. Cuando se requiera su objetivo sera
optimizacion del Equilibrio. Como técnica se sugiere la reeducacion del equilibrio desde lo
somatosensorial a lo funcional.

+ Espasmo Hemifacial:

En caso de observarse alteraciones comunicativas y o de alimentacion que persistan con uso
de Toxina Botulinica, podria ser necesario apoyo fonoaudiologico con el fin de optimizar para-
metros respiratorios, de fonacion, prosodia, resonancia y articulacion y de mejorar alimenta-
cion con uso de ayudas técnicas, adaptaciones y modificacion de consistencias.

La disfagia es un efecto secundario comin después de inyecciones de toxina botulinica en
Distonia Cervical, que se presenta con una incidencia de 10 a 40% dependiendo de la dosis y
el estudio (60). Cuando se producen estas complicaciones el grupo de expertos sugiere deriva-
cion a Fonoaudiologia para evaluacion especifica y tratamiento.

Aunque no se encuentra evidencia respecto a la efectividad de terapias grupales en Distonia,
el panel de expertos sugiere considerar la rehabilitacion en terapias grupales. Para ello reco-
mienda agrupar segln funcionalidad.

4. DISEMINACION DE LA ORIENTACION DE MANEJO CLINICO

La difusion del presente documento se realizara por via electrénica a través de la pagina web del
Departamento de Discapacidad y Rehabilitacion http://rehabilitacion.minsal.cl/ y a los profesionales
de salud y rehabilitacion directamente a través de los referentes territoriales del temay de la coor-
dinacion del Programa de Medicamentos de Alto Costo de Toxina Botulinica del Ministerio de Salud.
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5. DESARROLLO DE LA ORIENTACION DE MANEJO CLINICO
5.1. Grupo de trabajo

Esta Orientacion de Manejo Clinico se desarrollé con colaboracion de un grupo de expertos selec-
cionados por sus conocimientos en el abordaje de Distonia, tanto del sector piblico como del sector
privado, por su experiencia en nivel hospitalario en nivel comunitario y por su vinculacion y/o repre-
sentacion de personas con Distonia. Los expertos aportaron con estudios en el periodo de busqueda
y seleccion de evidencia y participaron en consultas on line y reuniones presenciales destinadas al
analisis de la evidencia, a la toma de decisiones sobre determinados temas donde la evidencia era
escasay alaredaccion de conclusiones y sugerencias cuando fue pertinente. La sociedad organizada
estuvo representada desde un principio.

Los siguientes profesionales aportaron a la revision de este documento. EL Ministerio de Salud reco-
noce que algunas de las orientaciones o la forma en que han sido presentadas pueden ser objeto
de discusion, y que éstas no representan necesariamente la posicion de cada uno de los integran-
tes de la lista. Las ndminas que se presentan a continuacion han sido ordenadas alfabéticamente
segln la letra inicial del primer apellido.

Coordinadora

Profesional Departamento de Discapacidad y Rehabilitacion,
Division de Prevencion y Control de Enfermedades,

iera Vi E
Javiera Vivanco Escobar Subsecretaria de Salud Piblica,

Ministerio de Salud

Asesora clinica

Médico Neurologo
Olga Benavides Canales Director Médico Centro de Trastornos del Movimiento
Neurologo Hospital La Florida

Grupo de expertos

Terapeuta Ocupacional Universidad de Playa Ancha de Ciencias de la
Educacion

Felipe Bulboa Cartes Centro Comunitario de Rehabilitacion Fisica “Dra. Patricia Hernandez
Mellado”

Comuna de La Pintana

Kinesiologo Universidad Metropolitana de Ciencias de la Educacion

Encargado Centro Comunitario de Rehabilitacion Fisica “Dra. Patricia
Hernandez Mellado”

Comuna de La Pintana

Sebastian Contreras Marcone

Profesora

Berta Catalan Cornejo
J Directora Fundacion Distonia

Economista UCL Bélgica

Benedicte De Pauw Borzee . o B
Presidenta Fundacion Distonia




Daniel Gallardo Lara

Terapeuta Ocupacional

Sala de Rehabilitacion

Centro de Salud Familiar Pdta. Michelle Bachelet
Comuna de Maipu

Pilar Gonzalez Henriquez

Medico Fisiatra
Hospital El Carmen

Paula Giesen Salum

Kinesiologa

Coordinadora Sala de Rehabilitacion

Centro de Salud Familiar Pdta. Michelle Bachelet
Comuna de Maipu

Tania Gutierrez Panchana

Meédico Cirujano Universidad de Chile, Especialidad de Fisiatria Universidad
de Chile, Médico Jefe Servicio de Medicina Fisica y Rehabilitacion, Clinica
Alemana de Santiago.

Constanza Julia Bossy

Kinesiologa, Universidad Andrés Bello
Diplomada en Terapia Manual Ortopédica
Consulta particular

Marcela Le6n Barrera

Kinesiologa

Kinesiologia y Quiropraxia, consulta privada.
Centro de Trastornos del Movimiento (CENTRAM)
Representante Colegio de Kinesiologos de Chile

Lenka Parada Guerrero

Profesional Unidad de Discapacidad y Rehabilitacion
Division de Gestion de Redes Asistenciales,
Subsecretaria de Redes Asistenciales,

Ministerio de Salud

John Tapia-Nufez

Médico Neurdlogo
Jefe Unidad de Neurologia
Hospital de Carabineros

Sara Tapia Saavedra

Fonoaudiologa
Centro de Trastornos del Movimiento (CETRAM)
Departamento de Fonoaudiologia, Universidad de Chile

Agnes Valvekens

Enfermera
Directora Fundacion Distonia

Editora

Carolina Mendoza Van der
Molen

Profesional Departamento Secretaria técnica AUGE y de Coordinacion
Evidencial y Metodologica,

Division de Prevencion y Control de Enfermedades,
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5.2. Declaracion de conflictos de interés

Los miembros del panel de expertos han declarado no poseer potenciales conflictos de interés res-
pecto a los contenidos de la Orientacion de Manejo Clinico.

5.3. Revision de la literatura

El presente documento se desarrolla a partir de la bUsqueda y revision extensa de la literatura, en-
tre segundo semestre de 2013 y 2015, y posteriormente seleccionadas. Los motores de bldsqueda
utilizados fueron Pubmed, Trip Database y Embase. Se acogen, asi, diversas revisiones sistematicas,
metaanalisis, consensos, sintesis de evidencia de guias de practica clinicas desarrolladas en otros
paises y, por sobre todo, la experiencia técnica de expertos en el tema.
Algunos términos utilizados en la basqueda de evidencia fueron:

+ Blepharospasm

+  Oromandibular

v Idiopathic Orofacial Dyskinesia

+  Blepharospasm-Oromandibular Dystonia

+  Cervical dystonia

'+  Meige Syndrome

+  Brueghel Syndrome

+ Hemifacial Spasm

AbobotulinumtoxinA

+ Abobotulinumtoxin A

 Abobotulinum Toxin A

+  Botulinum

+ BoNT-A

+  botulinum toxin “A”

+ botulinum toxin A

+  botulinum toxin type A

+ botulinum toxin type a

Rimabotulinumtoxin A

+ IncobotulinumtoxinA

 Onabotulinumtoxin A

' Rehabilitation

' Physiotherapies techniques

+group rehabilitation

' group treatment

+ occupational therapy



1 ergotherapy

1 physical therapy

1 physical therapy modalities

1 physical treatment

' activity of daily living assessment
v daily life activity assessment
' motor performance

+ motor skills

' motor assessment scale

1 gross motor coordination test
' motor ability test

 motor function test

- motor functioning test

5.4. Vigencia y actualizacion de la Orientacion de Manejo Clinico
Plazo estimado para revision:

Este documento sera sometido a revision cada vez que surja evidencia cientifica relevante.
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ANEXOS

ANEXO 1: Subtipos de Distonia Cervical de acuerdo con el concepto Col-Cap, y
musculatura implicada (P: masculo principal, S: misculo secundario)

Laterocolis ipsilateral:

M. elevador de la escapula (P)
M. Semiespinoso cervical (P)
M. Escaleno medio (S)

M. Longisimo cervical (S)

Laterocolis

)

}‘\ J
o
7N

Laterocaput

Laterocaput ipsilateral:

M. Esternocleidomastoideo (P)

M. Trapecio, porcion descendente. (P)
M. Esplenio de la cabeza (P)

M. Semiespinoso de la cabeza (S)

M. Longisimo de la cabeza (S)

M. Elevador de la escapula (S)

Torticolis ipsilateral:

M. Semiespinoso cervical (P)
M. Elevador de la escépula (P)
M. Esplenio cervical (S)

M. Longisimo cervical (S)

Torticaput

Torticaput contralateral:

M. Trapecio, porcion descendente. (P)
M. Esternocleidomastoideo (P)

Anterocolis bilateral:

M. Escaleno medio (P)
M. Elevador de la escapula (P)
M. Musculo largo del cuello (S)

@

M. Semiespinoso de la cabeza, porcién media (S)

M. Oblicuo inferior de la cabeza (P)
M. Longisimo de la cabeza (S)
M. Esplenio de la cabeza (S)

4
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llld\x /l) z-\\\'
&

Anterocolis
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Antecaput

\
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Anterocaput bilateral:

M. Largo de la cabeza (P)
M. Elevador de la scapula (P)
M. Esternocleidomastoideo (S)

Retrocolis bilateral:

M. Semiespinoso cervical (P)
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Retrocolis

Y/
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Retrocaput

Retrocaput bilateral:

M. Oblicuo inferior de la cabeza (P)
M. Semiespinoso de la cabeza (P)

M. Trapecio, porcién descendente (P)
M. Esplenio de la cabeza (S)

Desplazamiento lateral:

Combinacién de laterocolis en un
lado y laterocaput en el lado opuesto
(musculatura correspondiente)

Desplazamiento sagital

Desplazamiento sagital:

Combinacién de anterocolis y retrocaput

(musculatura correspondiente)

Se han propuesto nuevos patrones de movimiento en Distonia Cervical cuyo conocimiento y ma-
nejo al momento de inyectar junto al uso de dosis ajustadas de Toxina Botulinica podria ayudar a
disminuir la presentacion de efectos adversos.

Estos esquemas se relacionan con el concepto llamado Col - Caput, el cual indica que, desde un pun-
to de vista funcional y teniendo la vértebra C2 como un punto fijo, se pueden distinguir dos niveles

de movimiento: uno superior entre el craneo y C2, y uno inferior entre C2 y C7.

Basado en lo anterior se considera que existe una postura que depende del movimiento entre la
cabezay el cuello (caput) y otra postura que depende del movimiento entre el cuello y su union con
el tronco (Collis) (22).



ANEXO 2: Blepharospasm Disability Index (BSDI) (61)

Blepharospasm Severity

0 =None

1= Minimal, increased blinking present only with external stimuli (e.g., bright light, wind, reading, driving,
etc)

2 = Mild, but spontaneous eyelid fluttering (without actual spasm), definitely noticeable, possibly
embarrasing, but not functionally disabling

3 = Moderate, very noticeable spasm of eyelids only, mildly incapacitating
4 = Severe, incapacitating spasm of eyelids and possibly other facial muscles

Blepharospasm Frequency

0 = None

1 = Slightly increased frecuency of blinking

2 = Eyelid fluttering lasting less than 1 second in duration

3 = Eyelid spasm lasting more than 1 second, but eyes open more than 50% of the waking time

4 = Functionally “blind” due to persistant eye closure (blepharospasm) more than 50% of the waking time

Items

Reading

Driving a vehicle

Watching television

Shopping

Doing everyday activities
Getting about on foot (walking)

Ratings

0 =no impairment

1 = mild impairment

2 = moderate impairment

3 = severe impairment

4 = not possible due to disease
Not applicable

Blepharospasm Disability Index (Roggenkamper et al. 2006); scale originally described in Goertelmeyer et al. 2002
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ANEXO 3: Cervical Dystonia Impact Scale (CDIP-58) (62)

The CDIP-38 mncludes 3% evaluative items forming eight scales: head and neck symptoms (6 ftems),
pain and discomfort symptoms (3 items), upper limb activities (9 items), walling (9 items) sleep (4
ftemns), annoyance (2 items). mood (7 items), psychosocial functioning (10 ttems). Eight summary
sczle scores are generated by summing stemns and then transformed to a 0-100 scale. High scores
indicate worze health.

People like vou who have spasmodic torticollis are bothered by different problems. The following

guestions ask about problems you may have been bothered by during the past 2 weeks.

1. Dhring the past 2 weeks, how much were you bethered by sach of the followmsz problems? (Pleaze cirele the mumber n
the box that bazt dezeribes vour srnation.)

Wotatall Altle  Moderstely Chuteabit Extremely

a) Uncontrollable movements of your neck preventing 1 2 3 4 ]
vour haad frome being straizht?
by  Twisting of the neck?” 1 2 3 4 3
2} Imabiliy to control vour haad? 1 2 3 4 5
d) Tension m vour neck? 1 2 3 4 5
2] Btraming m your neck? 1 2 3 4 5
) Stffhess m vour neck? 1 2 3 4 5
g} Achimg i vour shoulders? 1 2 3 4 5
by Shoulder pain? 1 2 3 4 3
i) Meck and shoulders bemz tired” 1 2 3 4 3
1) Tizhmess m vour neck? 1 2 3 4 3
k) Tizhmess m vour shoulders? 1 2 3 4 5

2. During the past 3 weeks, has spasmodic torficolliz limited vour ability to camy out your usnal daily activities?
Mot atall Alttle  Moderately Quteabit FExfremely

a) Livuts in the type of wark or other activitias? 1 2 3 4 5

by Carmrving heavy objacts? 1 2 3 4 3

¢)  Carrving light objects? 1 2 3 4 3

d)  Heawvy household chores? 1 2 3 4 3

2) Light household choras? 1 2 3 4 3

fi  Cleanmg tha houze? 1 2 3 4 3

g} Cockng? 1 2 3 4 3

L) Gethng tired when doing demandimg phy=sical 1 2 3 4 5

actvitiesT

i) Gethine tired when doine hisht phveical actrvities? 1 2 3 4 5

3. Druring the past 3 weeks, how much has vour spasmodic forticollis:
Mot at all Almtle  Moderately CQuuteabrt Exremely

a) Limuted vour ability to walk? 1 2 3 4 ]
by Limited your ability to climb up and down stairs? 1 2 3 4 3
c)  Linuted how far vou are able to walk? 1 2 3 4 5
d) Increazed the affort nesded for vou to walk? 1 2 3 4 5
2] Elowed dovwm vour walking? 1 2 3 4 5
) Affected how smoothly you walk? 1 2 3 4 5
g} MMads vou concentrate on vour walkms? 1 2 3 4 5
k) Dlads vou feel umsafs walking up and down starrsT? 1 2 3 4 3
i) Mada vou feel umsteady walking? 1 2 3 4 3

@University College London, UK and Peninsula Medical School, Plymouth, UK 2004




4. DChaing the past 2 weeks, how aften did you:

Mome ofthe Alftfleof Someofthe Mostofthe  All ofthe

time the time time time time

a) Have trouble falling aslaap bacanze of tha 1 2 3 4 5
symptonts of vour spasmodic torfieollis?

b} Have a restless sleep becanza of the 1 2 3 4 5
symptonzs of vour spasmedic torfieollis?

2] Wake up becausze of the symptoms of vour 1 2 3 4 5
spazmodic torticolli=?

d) Mot get the amount of slaep that you nesdad 1 2 3 4 5
because of the svmptoms of vour spasmodic
tortieollis?

Ln

Dnuring the past 2 weekes, has spasmodic toriicolliz lonited vour abality to carry out vour usual socizl actrvities?

Mot at all A lritle Modarately Chmotsabet  Extremahr

a) Enjovment of secial sinationsT 1 2 3 4 5

b} Socizh=mg with fnends of fanuly? 1 2 3 4 5

8. During the past 3 weeks, how often has spasmoedic torticollis cauzed vou to feal:

Momeofthe Alifleof Someofthe Mostofthe All ofthe
time the time time time time

(5]

2] Angry?

by Amcyved?

c)  [Imitated?

d) Aggravated?

g) Fedup?

f) Frustrated?

g} Strezzad?

by Impatient?

1) Upset?

i1 Wormied?

k) Armwacus?

I} Scared?

m) Fearful?

n) Deprezzad?

o) Doom?

p) Dlore self-conscious inzoctal siuations?

q) Uneasy talling te strangersT

r) Lazzrelawad in sorcial siuations?

5} Embarrassed about eating i public (eg cafg
ragtaurant)?

t) Embamrassed going out in public {eg cinema, 1
theztre)?

u} Ewvervbody 1= starmg at you? 1 3 4

v} Lack of confidence? 1 3 4

wl Lack of self-confidence? 1 2 3 4

._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.._.
B3 b3 b3 b3 b3 b3 b3 B3 b3 B3 B3 B3 B3 B3 B3 B b3 RS B3
O SO SN S SN SR SO U SO SO S SN SN SN SN SN S S
Ly L Lt L L Ly L L Ly L L Ly L L L L L L L

Lol Lol Lo Lad Lad Lad Lol Lad Lol Lo Lad Lag Lad Lo L Lo L L

[
[
.
[

[ S )

L Lm Ly

ZTUniversity Colleze London, UK and Peninsulz Medical Scheal, Phrmouth, UK 2004
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ANEXO 4: Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale (TWSTRS) (25)

Toronto Western
Spasmodic Torticollis

Rating Scale (TWSTRS)'

wE MOvE is pleased to provide this
clinical tool for assessing and
documenting the statis of patients
with spasmodic torticollis—also
kniown as cervical dystonda.
Additional scales and assessment
forms are available at

WWW. WOV E.0TE

This packet contains

« 50 tear-off copies of the TwsTes
examination form

« A& pocket-sized laminated TersTes
card (at right)

« Black-and-white versions of the
examination form and pocket-
sized TwsTes card for duplication
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for wiew ther mcet secent verdion of thin docement

Toronto Western
Spasmodic
Torticollis

Rating Scale

(TWSTRS)'
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ANEXO 5: Oromandibular dystonia questionnaire (OMDQ-25) (63)

Please answer the following questions according to your problems with oromandibular dystonia in
the past two weeks. Mark or tick only one answer per question and ensure to complete all 25 ques-
tions.

1. How often has oromandibular dystonia affected your everyday life?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

2. Has your work or housework been affected by the disease?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

3. Have you felt lonely or isolated because of your dystonia?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

4. Have you felt down and/ or depressed?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

5. Have you felt angry or annoyed?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

6. Have you avoided situations where many people are present?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

7. Have you felt insecure while being in public?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

8. Have you had problems with close friends or your family because of your dystonia?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

9. How often has your dystonia affected your outer appearance?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

10. How often have you complained about grimacing?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

11. Have you felt embarrassed or ashamed because of your look/ outer appearance?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

12. How often have you had problems keeping your tongue in your mouth?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

13. Have you avoided going out for dinners, e.g. a restaurant or a pub?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

14. Have you preferred to eat alone because of your dystonia?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

15. How often have you dropped food or drink onto your clothes while eating?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

16. Have you injured your tongue, lips or cheeks while eating?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

17. Have you had pain in the face, head or neck?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

18. Have you taken painkillers because of this?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

19. Have you had problems getting understood when talking on the telephone?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always
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20. Have you had problems getting understood when in quiet surroundings?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

21. Have you had problems getting understood when talking in public or in loud surroundings?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

22. Have you had problems with nasal regurgitation from your disease?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

23. Has it been difficult for you to keep food in your mouth while chewing or swallowing?
Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

24. Have you had to watch the consistency of the food before eating it?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always

25. How often have you had to drink to enable swallowing?

Never - Seldom - Sometimes - Often - Always



ANEXO 6: Goal Attainment Scaling (GAS) (36)

Goul Aratmment Sealing: Prof [ynne Turner Stokes.

Goal Attainment Scaling (GAS) Record Sheet
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