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EDITORIAL

Comenzamos nuestra andadura en el mes de febrero del 2006, y cuan-
do este número vea la luz estará finalizando el año 2007; lo que quiere 

decir que casi estaremos cantándole a la Revista Española de Trastornos del 
Movimiento el “cumpleaños feliz” por su segundo aniversario, lo que no está del todo mal, sobre todo 
teniendo en cuenta las opiniones y positivas criticas que se están recibiendo comentando la utilidad y 
oportunidad de su contenido así como el alto nivel científico de la misma.

Finalizamos el año asistiendo hace unos días a la LIXº Reunión Anual de la 
Sociedad Española de Neurologia, donde, de forma excelente, los coordinadores del GETM (Dr. P. 
García Ruiz) y del Grupo de Neurogenética (Dr. P. Pastor) llevaron adelante la sesión científica que con-
juntamente realizaron ambos grupos de estudio, y en la que se trataron de forma sucesiva los siguien-
tes temas:

- Puesta al día sobre sinucleinopatías (Dra. E. Gómez Tortosa).
- Terapia celular en la enfermedad de Parkinson  (Dra. R. Sánchez  Pernaute).
- Parkinsonismo con imagen funcional normal. ¿Una entidad aparte? (Dr. P. Mir).
- Puesta al día sobre estimulación cerebral profunda (Dr. Paul Krack).
- Genética de ataxias (Dr. José Berciano).
- Update on Parkinson Disease Genetics (Dr. Peter Heutink).
- Neurogenética en Trastornos del Movimiento (Dr. J. Pérez Tur).
Finalizando la jornada el Prof. Eduardo Tolosa, quien fue el encargado en 

esta ocasión de pronunciar la conferencia Cotizas.
Todos los ponentes rayaron a gran altura en sus presentaciones y contribu-

yeron a mantener el excelente nivel científico que viene caracterizando a las reuniones del GETM en 
los últimos años. Y a todo lo anterior sumamos el elevado número de comunicaciones orales y posters 
sobre trastornos del movimiento que se presentaron a lo largo de la reunión.

Para el año 2008 el panorama se presenta igualmente atractivo, y en ese sen-
tido recordaros que en el XIVº Congreso Nacional de Neurología, que se celebrará en el mes de abril 
en Las Palmas de Gran Canaria, una de las ponencias versa sobre enfermedad de Parkinson; y un par 
de meses después tendrá lugar el “12º International Congress of Parkinson’s Disease and Movement 
Disorders” en Chicago. 

Citamos simplemente estas dos reuniones como botón de muestra y guía 
de otras muchas que os iremos comunicando y resumiendo en las páginas de esta vuestra Revista Es-
pañola de Trastornos del Movimiento. Y una vez más, a través de estas líneas, os animamos a participar 
en ella presentando vuestros trabajos, revisiones o casos clínicos que creáis de interés para difundir y 
compartir con el resto de los miembros del GETM y con el resto de la neurología del país.

Con un fuerte abrazo, el equipo editorial, y yo mismo, os deseamos unas fe-
lices fiestas de Navidad y un venturoso y lleno de satisfacciones personales año 2008.

    

Luis Javier López del Val

Feliz año 2008
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Atrofia multisistémica. Diagnóstico  
diferencial con la enfermedad  
de Parkinson

La atrofia multisistémica (AMS) es un trastorno 
neurodegenerativo esporádico caracterizado 

clínicamente por la combinación en grado varia-
ble de síntomas parkinsonianos, autonómicos y 
cerebelosos, y desde el punto de vista anatomo-
patológico por degeneración neuronal, gliosis e 
inclusiones citoplasmáticas, gliales y neuronales, 
en diversas zonas del cerebro (sistemas estrioní-
grico y olivopontocerebeloso) y de la médula es-
pinal (núcleo de Onuf y neuronas simpáticas de 
la columna intermediolateral en la región toraco-
lumbar). 

El término de AMS, introducido en 1969, in-
cluye los casos previamente descritos como de-
generación estrionígrica, atrofia olivopontocere-
belosa esporádica, el síndrome de Shy-Drager y 
la hipotensión ortostática idiopática. La inmuno-
rreactividad positiva para alfasinucleína de las in-
clusiones gliales intracitoplasmáticas demostrada 
a finales de la década de 1990 agrupó esta enti-
dad en la familia de las alfasinucleopatías junto 
con la enfermedad de Parkinson (EP) y la demen-
cia con cuerpos de Lewy. 

En un 80% de los casos debuta con parkin-
sonismo (variante parkinsoniana o AMS-P) y el 
restante 20% con ataxia cerebelosa (variante ce-
rebelosa o AMS-C). Un paciente que manifieste 
síntomas de un parkinsonismo esporádico con 
pobre respuesta a la levodopa, sin demencia ni 
parálisis de la mirada voluntaria vertical que ade-
más muestre síntomas cerebelosos o disautono-
mía grave deberá hacer pensar en el diagnóstico 
de AMS-P. Sin embargo, y dado que no es una 
enfermedad rara (5 casos por cada 100.000 ha-
bitantes)1 con frecuencia plantea problemas de 
diagnóstico diferencial con la EP si se manifies-
ta únicamente por síntomas parkinsonianos. El 
diagnóstico de la enfermedad es clínico y existen 
unos criterios de consenso basados únicamente 
en datos de la exploración clínica1 (Tabla I) que 
incluyen síntomas autonómicos, parkinsonianos, 
cerebelosos y piramidales. 

Nuevas técnicas de imagen desarrolladas en 
la última década pueden ser de gran utilidad en 
el diagnóstico diferencial con la EP. La enferme-
dad no tiene tratamiento específico y, en general, 
la respuesta a la levodopa es pobre, aunque hay 
que resaltar que hasta un 65% de pacientes con 

Elena Lezcano García
Adjunto del Servicio de Neurología. 
Unidad de Movimientos Anormales. Hospital de Cruces.
Baracaldo (Vizcaya).

RESUMEN. El diagnóstico clínico de la atrofia 
multisitémica (AMS) en su variante de  
presentación con parkinsonismo requiere un 
elevado índice de sospecha y la observación clínica 
detallada de los pacientes a lo largo de la evolución 
de la enfermedad. Determinada combinación  
de síntomas y signos establecidos como criterios 
diagnósticos de consenso en 1998 y que han  
acreditado un valor predictivo positivo superior 
al 90%, así como pruebas de imagen de reciente 
introducción (sonografía transcraneal, RM de 
difusión, Spect MIBG cardiaco) ayudan a una 
mayor certeza diagnóstica, hecho de gran  
importancia para poder establecer el pronóstico  
de la enfermedad o seleccionar pacientes para 
tratamiento quirúrgico o investigación clínica. 
Palabras clave: atrofia multisistémica, parkinsonismo, 
diagnóstico, enfermedad de Parkinson.

ABSTRACT. Multisystem atrophy (AMS)  
differential diagnosis with Parkinson´s disease 
when presenting with parkinsonism is not always 
easy and for this purpouse consensus clinical  
diagnostic criteria have been developed in 1998 
with excellent positive predictive values for both 
possible (93%) and probable AMS(100%).  
Although the diagnosis of AMS still rests on the 
clinical history and neurological examination, 
attempts have been made, however, to improve 
diagnostic accuracy through several techniques. 
Recently introduced imaging techniques like 
cardiac MIBG-Spect, diffusion-weighted MRI and 
brain parenchyma sonography have evolved as the 
most useful tools for more accuracy differential 
diagnosis between both forms of parkinsonism. 
Key words: Multisystem atrophy, parkinsonism, 
diagnosis, Parkinson´s disease.
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Elena Lezcano García

Unidad de Movimientos Anormales – Hospital de Cruces
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Criterios de consenso en el diagnóstico de la AMS

A. Nomenclatura de los dominios, criterios y rasgos clínicos empleados 
en el diagnóstico de AMS

Dominio Criterio Rasgo clínico
Disfunción autonómica 
y urinaria

Descenso de presión arterial en ortostatismo 
(30 mm Hg sistólica o 15 mm Hg diastólica) o

Hipotensión ortostática (20 mm Hg sistólica o 10 mm Hg diastólica)

Incontinencia urinaria persistente con 
disfunción erectil en el varón o 

Incontinencia urinaria o vaciado vesical incompleto

Ambas

Parkinsonismo Bradicinesia + rigidez o Bradicinesia (progresiva reducción en la velocidad y amplitud de los 
movimientos repetitivos), rigidez

Inestabilidad postural o Pérdida de los reflejos posturales

Temblor Temblor postural, de reposo o ambos

Disfunción cerebelosa Ataxia de la marcha + disartria cerebelosa o Marcha con base ampliada y pasos irregulares, palabra escandida

Incoordinación de las extremidades o

Nistagmo Nistagmo mantenido en la mirada lateral

Disfunción corticoespinal Plantar extensor con hiperreflexia

B. Categorías diagnósticas de AMS
Posible AMS-P Criterios de parkinsonismo + 2 rasgos clínicos de dominios diferentes. Una pobre respuesta a levodopa se considera 

un rasgo, requiriéndose en este caso uno adicional

Posible AMS-C Criterios de disfunción cerebelosa + 2 rasgos de dominios diferentes

Probable AMS-P Criterios de disfunción autonómica/urinaria + parkinsonismo con pobre respuesta a levodopa

Probable AMS-C Criterios de disfunción autonómica/urinaria + disfunción cerebelosa

AMS definitiva Confirmación patológica: inclusiones gliales intracitoplasmáticas con reacción positiva para alfasinucleina + cambios 
degenerativos en las vías nigroestriatales y olivopontocerebelosas

Geser F, Wenning GK. Multiple System Atrophy. In: Irene Litvan, MD, ed. Atypical Parkinsonian Disorders. New Jersey: Humana Press, 2005: 335-360. Modificado de referencia 6.

TABLA I 

la variante parkinsoniana2, � responden bien o muy 
bien a este fármaco durante los periodos inicia-
les de la enfermedad, y entre un 35% a un 13% 
según las series�, � conserva buena respuesta a los 
fármacos dopaminérgicos hasta bien avanzada la 
misma.

Diagnóstico clínico

Los criterios iniciales de diagnóstico clínico de la 
AMS, introducidos por Quinn� en 1989, fueron sus-
tituidos en 1998 por unos criterios de consenso 
promovidos por la Academia Americana de Neuro-
logía6. Estos criterios establecen 3 niveles progresi-
vos de certeza diagnóstica sólo definitiva mediante 
la comprobación neuropatológica (Tabla I)1, 6. Una 
evaluación retrospectiva reciente de los criterios 
diagnósticos de consenso en casos comprobados 
anatomopatológicamente ha mostrado un valor 
predictivo positivo excelente en la primera visita 
tanto para posible (93%) como para probable AMS 
(100%), aunque con una sensibilidad baja (16%) en 
estadios precoces de la enfermedad7.

La enfermedad comienza en la edad media 
de la vida (53 años de media), afecta a ambos 

sexos por igual y la supervivencia media es de 6-
9 años4, 8.

La forma de presentación más frecuente en 
los países occidentales es la variante rígido-aci-
nética con pobre respuesta a la levodopa. La 
mala respuesta a la medicación es un importante 
indicador de posible AMS, pero un 29%-65% de 
los enfermos, según las series, muestran inicial-
mente una respuesta buena o excelente a la le-
vodopa, que en un 13%-35% se conserva al me-
nos parcialmente hasta estadíos avanzados de la 
enfermedad�, �. El estudio de Hughes de 19929 ya 
estableció que el test farmacológico tiene esca-
so valor discriminativo entre EP y AMS. Los casos 
de AMS con respuesta a la medicación dopami-
nérgica no es infrecuente (48%)� que desarrollen 
fluctuaciones y discinesias, preferentemente de 
la cara y de la mandíbula. Uno de cada cuatro 
desarrolla discinesias sin beneficio motor apa-
rente aunque estos pacientes pueden sufrir un 
empeoramiento clínico significativo tras la inte-
rrupción del fármaco. El temblor de reposo sólo 
se observa en 1 de cada 3 pacientes con AMS y 
no suele ser el característico temblor de “contar 
monedas” del paciente parkinsoniano�. 
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7 Hasta un 50% de los casos asocian desde 
el inicio síntomas disautonómicos (hipotensión 
ortostática, disfunción urogenital o gastrointes-
tinal)8, que en fases avanzadas afectan a casi el 
100% de los pacientes. La presencia de signos 
piramidales, cerebelosos o síntomas disautonó-
micos con relevancia clínica nos facilitará el diag-
nóstico diferencial con la EP así como la aparición 
de los llamados red flags5, 10 o rasgos clínicos atí-
picos (Tabla II). Los síntomas cerebelos presentes 
en un 47% de los casos� (ataxia de la marcha) a 
menudo quedan solapados por el síndrome rígi-
do-acinético, pero la realización de test farmaco-
lógicos puede desenmascararlos11. 

En un estudio prospectivo de dos años rea-
lizado por Albanese y cols. en 19952 en pacien-
tes con criterios de EP sin disautonomía pero 
con respuesta insuficiente a la levodopa (20 de 
un total de 298 casos) analizaron el valor de 6 
rasgos clínicos concretos como indicadores del 
diagnóstico alternativo de AMS: ritmo rápido 
de progresión, considerando como tal un esta-
dío III de Hoehn y Jahr o superior a los 3 años 
de evolución, simetría de los síntomas, ausencia 
de temblor de reposo, respuesta insuficiente a la 
levodopa o apomorfina, reflejos cardiovascula-
res patológicos y alteraciones en una RM de alto 
campo. La conclusión fue que la presencia indis-
tinta de al menos 3 de esos 6 rasgos es un buen 
indicador clínico de AMS probable con una sen-
sibilidad y especificidad próxima a un 80%.

Desde que en la década de 1970 se des-
cribiera la alteración del sueño REM o REM sin 
atonía (RBD) en pacientes con AMS12, múltiples 

publicaciones han corroborado la frecuente aso-
ciación de estos dos trastornos. La RBD es una 
alteración que comparten la AMS, la EP y la de-
mencia de cuerpos de Lewy y en ocasiones ante-
cede en varios años la aparición de los síntomas 
motores o cognitivos, aunque también existen 
las formas idiopáticas. En la actualidad se consi-
dera a la alteración del sueño REM un marcador 
de enfermedad por depósito de alfa-sinucleína y 
no permite el DD entre ellas. El trastorno de la 
olfacción también es una alteración compartida 
con la EP, por lo que los test olfativos tampoco 
son de utilidad en el DD13.

Exámenes complementarios

El diagnóstico de la AMS sigue sustentándose 
en la historia clínica y la exploración neurológica 
constante y detallada a lo largo de la evolución 
de la enfermedad. Se han realizado, sin embargo, 
esfuerzos por desarrollar pruebas de laboratorio, 
autonómicas, radiológicas o neurofisiológicas 
que soporten y den mayor certeza al diagnóstico 
clínico. 

Los test de función autonómica son obliga-
dos en pacientes con sospecha de AMS ya que 
la presencia de disfunción autonómica significa-
tiva es uno de los pilares en que se sustenta el 
diagnóstico de esta entidad. Estos test incluyen 
la determinación de la tensión arterial y de la fre-
cuencia cardiaca en decúbito y en bipedestación 
y la deteminación del intervalo R-R en el ECG 
durante la hiperventilación y con la maniobra de 
Valsalva. Sin embargo, los test de disfunción car-

Rasgos clínicos de alarma en la AMS (Red Flags)
Signos motores

Distonía orofacial Espontánea o inducida por levodopa

Síndrome de Pisa Distonía axial subaguda con flexión lateral grave del tronco, cuello y cabeza

Antecollis Barbilla sobre el pecho. Rigidez de cuello difícil de reducir no proporcional a la rigidez de las extremidades

Temblor de actitud irregular Temblor de acción o actitud irregular de manos o dedos

Disartria precoz Voz temblorosa, irregular, gravemente hipofónica o escurridiza y de tono agudo, de aparición precoz y más 
grave que en la EP y con frecuencia asociada a disfagia

Signos no motores

Problemas respiratorios Estridor inspiratorio nocturno o diurno, apneas de sueño, ronquidos

Alteración del sueño REM Pérdida intermitente de la atonía de sueño con hiperactividad motora elaborada y ensoñaciones
mentales asociadas

Síndrome de Raynaud Dedos “blancos” dolorosos. Puede ser causado por ergóticos

Trastorno vasomotor de las manos/pies Frialdad y cambios de coloración púrpura o azulada de las extremidades, blanqueamiento a la presión digital 
y pobre retorno venoso. Se debe descartar causa farmacológica

Incontinencia emocional Risa o llanto inmotivados

TABLA II 

Geser F, Wenning GK. Multiple System Atrophy. In: Irene Litvan, MD, ed. Atypical Parkinsonian Disorders. New Jersey: Humana Press, 2005: 335-360. Reproducido de Wenning, et 
al. Multiple system atrophy: an update. Mov Disord 2003: 18 (suppl 6): 34-42.
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diovascular no permiten discriminar entre AMS y 
EP14, 15, ya que con frecuencia son patológicos en 
la EP aún en fases precoces de la enfermedad. 
Esta disfunción parece ser de causa central en la 
AMS, al contrario que en la EP. 

El estudio mediante SPECT (tomografía por 
emisión de positrones) de la inervación simpática 
postganglionar del corazón mediante el radiotra-
zador análogo a la noradrenalina meta-iodoben-
zylguanidina (MIBG-Spect) está resultando de 
gran interés en el DD de la EP con la AMS ya que 
la captación es normal en esta última y patológi-
co en la EP y en la hipotensión ortostática prima-
ria16 aún en fases precoces de la enfermedad. La 
determinación de los niveles de NA en supino y 
bipedestación es una prueba muy sencilla que 
también puede colaborar en el diagnóstico dife-
rencial dado que en la AMS los niveles de nora-
drenalina (NA) en posición de supino, que repre-
sentan la actividad simpática postganglionar, son 
normales y no aumentan, o lo hacen poco, en 
bipedestación17. En la EP, por el contrario, estos 
niveles son en general bajos tanto en decúbito 
como en posición ortostática, como corresponde 
a un déficit simpático postganglionar. 

La disfunción vesical es un síntoma promi-
nente tanto en la AMS (100%) como en la EP 
(72%)18. En ambos casos se observa polaquiuria y 
urgencia miccional aunque en la AMS suele ser 
más grave en fases precoces de la enfermedad 
con incontinencia de urgencia o de estrés. Los 
pacientes parkinsonianos manifiestan fundamen-
talmente nicturia, y los pacientes con AMS urgen-
cia miccional e incontinencia de urgencia o de 
estrés. Estudios videourodinámicos combinados 
con el EMG del esfínter vesical18 han permitido 
comprobar que los pacientes parkinsonianos tie-
nen mejor conservada la función vesical con ape-
nas afectación de los esfínteres interno y externo 
en contraposición con la AMS. La demostración 
de volúmenes residuales postmiccionales supe-
riores a 100 ml precozmente en la evolución de la 
enfermedad, presencia de disinergia del esfínter 
vesical externo, incompetencia del esfínter inter-
no al inicio del llenado vesical junto con signos 
de denervación del esfínter vesical externo en el 
EMG son datos altamente sugestivos de AMS.

La sonografía trascraneal es una técnica no 
invasiva de reciente introducción19, amplia distri-
bución y reducido coste en tiempo y medios téc-
nicos, que permite detectar cambios en la ecoge-
nicidad en la substancia negra (SN) de pacientes 
con parkinsonismo. La presencia de hiperecoge-
nidad de la SN, definida por el tamaño de la mis-
ma (superior o igual a 0,20 cm2) discrimina la EP 
de la AMS en un 94% de los casos, con una es-
pecificidad de un 91%19. Si la hiperecogenidad es 

marcada (superior o igual a 0,25 cm2), el diagnós-
tico de parkinsonismo atípico se puede excluir 
porque el valor predictivo positivo de EP alcanza 
el 100%. Por el contrario, si la ecogenidad de la 
SN es normal la probabilidad de que se trate de 
un parkinsonismo atípico es de un 95%. La causa 
de la hiperecogenidad de la SN es especulativa 
y se ha atribuido a la acumulación de hierro o de 
proteínas ligadoras de este metal. 

Las pruebas de imagen mediante RM cra-
neal pueden mostrar atrofia y cambios de señal 
en las áreas afectadas. Con frecuencia, aunque 
no siempre, podremos observar cierta atrofia del 
cerebelo (vermis y hemisferios), de los pedúncu-
los cerebelosos medios y de la protuberancia20. 
Sólo en casos avanzados será evidente la atrofia 
putaminal. En las series en T2 se podrán apre-
ciar en ocasiones cambios de señal en el sistema 
pontocerebeloso y en el putamen. Es caracte-
rístico el signo del hot cross bun en la protube-
rancia20 o imágenes hipodensas en el putamen, 
que reflejarían excesivo depósito de hierro. Este 
último hallazgo es de elevada sensibilidad pero 
poco específico dado que se puede encontrar 
también en casos de EP clásica21 y como hallazgo 
incidental en pacientes sin patología de ganglios 
basales1. En las series en T2 con gradiente eco se 
observa con más frecuencia la hipodensidad pu-
taminal en la AMS que en la EP, por lo que estas 
series se consideran de mayor valor en el DD de 
los parkinsonismos22. También se pueden obser-
var finas bandas hiperintensas laterales en puta-
men. Se considera altamente específico de AMS2� 

la presencia de un patrón combinado de señales 
hiper e hipointensas en putamen en las series T2. 

Las imágenes de RM de difusión son una he-
rramienta de valor adicional para el diagnóstico 
diferencial de la AMS y la EP. El coeficiente apa-
rente de difusión regional en putamen está incre-
mentado en la AMS pero permanece normal en la 
EP y en voluntarios sanos. Estos cambios reflejan 
los cambios degenerativos estriatales y por tan-
to no permiten discriminar la AMS de la PSP pero 
si de la EP2�, 2�. Un estudio realizado por el grupo 
de Poewe en 200426 muestra una sensibilidad del 
93% y una especificidad del 100% para esta téc-
nica en el DD entre AMS-P y la EP. Los resultados 
obtenidos hasta ahora mediante la RM espectros-
cópica no permiten establecer la utilidad de esta 
técnica en el DD de los parkinsonismos.

El PET y SPECT permiten estudiar mediante 
diferentes radiotrazadores la vía dopaminérgica 
pre y postsináptica. Los estudios mediante PET 
fluorodopa (vía presináptica) tienen una pobre 
capacidad de discriminación entre AMS y EP27, 
que es nula mediante el  [123I] beta-CIT Spect. 
Ambas entidades comparten un marcado dé-
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ficit de captación de fluorodopa en el putamen 
al igual que la PSP pero muestran diferencias en 
la captación a nivel de caudado que en la AMS 
es intermedia entre los valores observados en 
la PSP (mínima) o EP (normal). El estudio de los 
receptores D2 mediante PET o SPECT tampoco 
permite discriminar entre EP con fluctuaciones y 
parkinsonismos atípicos26. El PET con fluorodes-
oxiglucosa combinado con el estudio de los re-
ceptores postsinápticos puede resultar más útil 
para detectar la degeneración estriatal28.

El EMG del esfínter anal, prueba general-
mente bien tolerada, es patológico en un 80% de 
los casos de AMS como expresión de la degene-
ración de las neuronas del núcleo de Onuf. Estos 
hallazgos no permiten diferenciar la AMS de otras 
formas de parkinsonismo pero sí de la EP. Sin em-
bargo, diversos autores han demostrado cambios 

neurogénicos del esfínter anal externo en enfer-
mos de Parkinson en estadíos avanzados29 y tam-
bién en situaciones de estreñimiento crónico, ci-
rugía pelviana previa o partos vaginales.

Conclusión

La AMS-P plantea problemas de diagnóstico 
diferencial con la EP, problemas que la observa-
ción clínica constante y la experiencia permiten 
soslayar en gran medida. Las nuevas pruebas 
de imagen mediante RM de difusión, sonografía 
transcraneal y SPECT-IMBG ayudarán sin duda a 
dar mayor certeza al diagnóstico, hecho de im-
portancia crucial para establecer el pronóstico 
de la enfermedad y para la correcta selección de 
pacientes para tratamiento quirúrgico o investi-
gación clínica.
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Las discinesias paroxísticas son un trastorno 
infrecuente caracterizado por presentar mo-

vimientos involuntarios, episódicos y repentinos 
que no afectan el nivel de conciencia1, 2. Los mo-
vimientos pueden ser distónicos, coreicos, ba-
lísticos o una combinación de ellos. En general, 
los episodios son de breve duración y no se evi-
dencian signos anormales entre los ataques. Los 
síntomas pueden exacerbarse por la ansiedad, la 
fatiga o el alcohol. Pueden ser un trastorno here-
ditario o adquirido.

Gower, probablemente, fue el primero que 
describió los trastornos del movimiento paroxís-
ticos, aunque los denominó epilepsia. 

En 1940 se introdujo el término coreoatetosis 
paroxística por Mount y Reback quienes describie-
ron por primera vez y de forma clara un trastorno 
hipercinético episódico en un varón de 23 años 
que presentaba episodios de “coreo-distonía” de 
varias horas de duración�. Hubo más de 20 familia-
res afectos mostrando un claro patrón de herencia 
autosómica dominante. Posteriormente se descri-
bieron otras familias con trastornos similares�-6. 

Estos episodios de coreoatetosis paroxís-
tica eran precipitados por el alcohol, el café, el 
té, la fatiga o el tabaco. Además, se objetivó 
que el empleo de fármacos como la fenitoína o 
el fenobarbital no eran efectivos en estos casos. 
Richards and Barnett6 modificaron el término ini-
cialmente introducido por Mount y Reback de-
nominándolo coreoatetosis distónica paroxística 
al describir espasmos de torsión y aumento del 
tono en los miembros añadidos en pacientes con 
este tipo de trastorno paroxístico.

En 1967 Kertesz describió un trastorno episó-
dico al que denominó coreoatetosis cinesigénica 
paroxística7. Los ataques en estos pacientes eran 
desencadenados por movimientos repentinos. 
Sin embargo, Kertesz no reconoció esta entidad 
como un nuevo trastorno, sino que la consideró 
dentro de la previamente descrita coreoatesosis 
distónica paroxística. Conforme se fueron de-
tectando nuevos casos se describieron mejor las 
características clínicas de esta enfermedad en la 
cual los ataques eran relativamente breves y res-
pondían bien a fármacos antiepilépticos7, 8.

Una tercera forma de discinesias paroxísticas 
se describió en 1977 por Lance, quién describió 

Discinesias paroxísticas: características 
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RESUMEN. Las discinesias paroxísticas son 
movimientos involuntarios intermitentes o 
episódicos que ocurren de forma repentina y no 
producen pérdida de conciencia. Se clasifican, 
en función de los factores precipitantes de los 
ataques, en cinesigénicas y no cinesigénicas. Las 
discinesias paroxísticas inducidas por el ejercicio 
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una familia que presentaba ataques que duraban 
entre 5 y 30 minutos y eran provocados por el 
ejercicio prolongado, y no por movimientos re-
pentinos7, 8. Lance consideró estas discinesias pa-
roxísticas inducidas por el ejercicio (DPE) como 
de “tipo intermedio”, ya que los ataques eran 
más duraderos que en la coreoatetosis cinesigé-
nica paroxística, pero menos que en la típica 
coreoatetosis distónica paroxística. Asimismo, 
Lance sugerió una clasificación de las discinesias 
paroxísticas basada fundamentalmente en la du-
ración de los ataques y las dividió en tres tipos:

1.- Coreoatetosis cinesigénica paroxística, 
en las cuales los ataques son de breve duración 
(menor de 5 minutos), y están inducidas por mo-
vimientos repentinos.

2.- Coreoatetosis distónica paroxística, no in-
ducidas por movimientos repentinos y cuya dura-
ción de los episodios es de 4 a 6 horas.

3.- Discinesias inducidas por el ejercicio, en 
las que la duración de los ataques es intermedia 
entre los dos tipos anteriores y se encuentra in-
ducida o desencadenada por el ejercicio (Tabla I). 
Estos términos han sido ampliamente utilizados 
en la literatura durante años.

En 1995 Demirkiran and Jankovic1 realizaron 
una revisión de esta patología y precisaron que 
el tipo de trastorno del movimiento asociado no 
tenía por qué ser siempre coreico o distónico, 
sino que podía abarcar cualquier forma de disci-
nesia. Además, sugirieron una clasificación más 
general de este tipo de patología dividiéndola 
en dos grupos principales: las discinesías pa-
roxísticas cinesigénicas (DPC), si los ataques eran 
inducidos por movimientos repentinos, y las dis-
cinesias paroxísticas no cinesigénicas (DPNC), si 
los episodios no eran inducidos por movimientos 
repentinos. 

Las DPC se corresponderían con la coreoa-
tetosis cinesigénica paroxística, mientras que las 

DPNC lo harían con la coreoatetosis distónica 
paroxística, de la clasificación inicial de Lance en 
19778. Aparte de estas dos formas principales de 
discinesias paroxísticas, las DPE seguían siendo 
consideradas una entidad aparte. Cada tipo de 
discinesia paroxística fue a su vez clasificada en 
idiopática o secundaria (o sintomática) en fun-
ción de la etiología. En las formas idiopáticas, 
las cuales son a menudo formas familiares, las 
pruebas de neuroimagen y el resto de pruebas 
complementarias son normales o inespecíficas 
y no existen otros signos que hagan sugerir una 
causa sintomática o enfermedad neurodegenera-
tiva. Existe una gran cantidad de causas capaces 
de provocar discinesias paroxísticas secundarias 

entre las que se encuentran: enfermedades des-
mielinizantes, infecciones del sistema nervioso, 
enfermedades vasculares cerebrales, traumatis-
mos craneoencefálicos, trastornos endocrinos y 
metabólicos como la diabetes o el hipertiroidis-
mo o fármacos (metilfenidato), entre otras1, 9. 

Existe una cuarta forma de discinesias pa-
roxísticas, reconocida y añadida a los tres tipos 
anteriores, denominada discinesias paroxísticas 
hipnogénicas (DPH), en la cual los episodios dis-
cinéticos tienen lugar por la noche durante el 
sueño1, 2. 

Caracteristicas clínicas

Discinesias paroxísticas cinesigénicas (DPC) 

Las DPC se caracterizan por presentar episodios 
breves discinéticos desencadenados por movi-
mientos repentinos. Comienza habitualmente en 
la infancia temprana, siendo la edad media de 
comienzo los 13 años, aunque el rango de edad 
es amplio desde 1-39 años. Es más frecuente en 
varones, con una predominancia 7:12, 10. Se ha 
descrito un “aura” como una sensación extraña 

Resumen de las principales características clínicas y genéticas de las tres  
principales formas de discinesias paroxísticas

DPC DPE DPNC

Duración Muy breves 2 min – 2 horas 30 min – 1 hora
Factores desencadenantes Movimientos repentinos, 

incremento en la velocidad, 
amplitud o en la fuerza

Ejercicio prolongado 
o mantenido

Alcohol, café, coca-cola,  
tabaco, fatiga, emociones, 
hambre

Edad de comienzo 7 – 15 años 
(6 meses – 33 años)

2 – 30 años 2 – 79 años

Tratamiento - Carbamacepina - Gabapentina
- L-Dopa

- Benzodiacepinas
- Antiepilépticos
- Acetazolamida
- L-Dopa

Genes Chr. 16p11 (ER-DPE-EC) Chr. 16p11 (ER-DPE-EC) Chr 2q33-35 (MR-1)

DPC: discinesias paroxísticas cinesigénicas. DPE: discinesias inducidas por el ejercicio. DPNC: discinesias paroxísticas no cinesigénicas.

TABLA I 
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en el miembro precediendo al ataque en el 63% 
de los casos de DPC10. Los ataques se manifies-
tan frecuentemente como distonía o coreo-dis-
tonía inducidos por un cambio repentino en la 
posición o en la velocidad mientras se camina o 
corre. Sin embrago, existen también otros facto-
res capaces de desencadenar los ataques, entre 
los que se encuentra la hiperventilación, el so-
bresalto, la fotoestimulación e incluso el ejercicio 
contínuo. 

Infrecuentemente los episodios ocurren en 
reposo o durante el sueño. Suelen afectar el mis-
mo hemicuerpo aunque en algunos casos los 
síntomas pueden ser alternantes1, 2, 10. Los episo-
dios raramente se generalizan, aunque puede 
suceder. El lenguaje puede verse afectado, pero 
la conciencia no. Aunque Demirkiran y Jankovic 
habían mencionado que podían durar hasta 5 mi-
nutos1, en general son muy breves, no llegando 
a superar el minuto en la mayoría de los casos10. 
Los episodios son muy frecuentes pudiendo exis-
tir docenas de ataques al día. Muchos casos son 
idiopáticos y aparentemente esporádicos, pero 
la historia familiar está claramente presente en el 
25% de los casos y normalmente sigue un patrón 
de herencia autosómico dominante10, 11. Los crite-
rios diagnósticos de la enfermedad fueron suge-
ridos por Bruno y colaboradores (Tabla II).

El pronóstico en las formas idiopáticas de la 
enfermedad es bueno, y a menudo mejora en la 
vida adulta ya que la frecuencia de los ataques 
tiende a disminuir con la edad10.

Recientemente se ha asociado la epilepsia 
tanto a las formas esporádicas como a las for-
mas familiares de DPC. Se han descrito varias 
familias que presentaban convulsiones infantiles 
“benignas” y que posteriormente desarrollaron 
coreoatetosis paroxística. Este síndrome recibe el 
nombre de síndrome de convulsiones infantiles y 
coreoatetosis paroxísticas (CICP)12-17. Szepetowski 
y colaboradores12 dieron la primera descripción 
presentando cuatro familias francesas afectadas 
del síndrome CICP, las cuales tenían convulsiones 
afebriles en la infancia y movimientos paroxísti-
cos involuntarios. Asimismo, Lee y colaboradores 
describieron una familia China con un cuadro si-
milar18. 

Los ataques de coreoatetosis paroxística en 
el síndrome CICP se asemejan a los que apare-
cen en las DPC, ya que son muy breves, frecuen-
tes e inducidos por un esfuerzo repentino e in-
cluso tras el ejercicio15, 18. Hattori y colaboradores 
han descrito siete familias japonesas y dos casos 
esporádicos con convulsiones infantiles benignas 
y discinesias paroxísticas13, 18. Diecisiete sujetos 
desarrollaron epilepsia parcial compleja afebril 
entre los 3-12 meses de vida, seguida posterior-
mente de discinesias paroxísticas breves que 
asemejaban las DPC. Muchas de estas familias 
mostraron un patrón de herencia autosómico do-
minante. 

Recientemente se ha descrito otra familia 
con epilepsia y DPC de la India19 con un patrón 
de herencia autosómica dominante. En este caso, 
los sujetos afectados no han presentado convul-
siones infantiles asociadas a las DPC, sino epi-
sodios esporádicos de crisis tónico-clónicas ge-
neralizadas en la adolescencia con una remisión 
espontánea de su epilepsia en unos pocos años, 
aunque no de los ataques de DPC20. Asimismo, 
la DPC también se ha asociado a mioclonías in-
terictales21.

Las DPC han sido relacionadas con la región 
pericentromérica del cromosoma 16. Existe una 
clara heretogeneidad genética en este trastor-
no ya que se han identificado al menos dos loci 
distintos en el cromososma 16, uno en el brazo 
corto y otro en el brazo largo22-2�. Además existe 
evidencia que hace sugerir un tercer locus ya que 
se han descrito familias con DPC no relacionadas 
con el cromosoma 1626, aunque no se ha descrito 
la localización hasta el momento.

El síndrome CICP también ha sido mapea-
do en la región pericentromérica del cromoso-
ma 1615, 18. Esto no es de extrañar si tenemos en 
cuenta que los ataques de discinesia paroxística 
descritos en el síndrome CICP son similares a los 
descritos en las DPC. No queda claro si estas dos 
enfermedades están causadas por mutaciones 
del mismo gen o de genes distintos.

La reciente descripción de siete familias con 
convulsiones infantiles neonatales benignas pero 
sin discinesias paroxísticas, asociada a la misma 
región del síndrome CICP en el cromosoma 1612, 17, 
sugiere que pueda existir una familia de genes 
causantes de distintos trastornos paroxísticos lo-
calizados en la región pericentromérica del cro-
mosoma 16.

Los o el gen/es responsables de estas pato-
logías no se conocen aunque existe un grupo de 
genes de canales iónicos localizados en la región 
pericentromérica del cromososma 16, concreta-
mente dentro del intervalo del síndrome CICP y 
de las DPC, que están siendo estudiados actual-

Criterios clínicos para las DPC, propuesto por Bruno et al11 

Identificar precipitantes cinesigénicos de los ataques. 
Corta duración de los ataques (<1 minuto). 
No pérdida de conocimiento o dolor durante los ataques. 
Exclusión de otras enfermedades orgánicas que pudieran justificar los 
síntomas, así como exploración neurológica normal. 
Control de los ataques con fenitoína o carbamacepina. 
Edad de comienzo entre 1 a 20 años, si no existe historia familiar de DPC.

■
■
■
■
■
■

TABLA II 
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mente por su posible vinculación con estas enfer-
medades.

Discinesias paroxísticas inducidas  
por el ejercicio (DPE) 

En este trastorno existen episodios de movimien-
tos involuntarios tras realizar ejercicios como 
caminar o nadar. Los episodios cesan tras 10-15 
minutos de haber finalizado el ejercicio. La edad 
media de comienzo es 5 años, aunque el rango 
es amplio entre los 2 y los 30 años. La forma más 
frecuente de presentación es la distonía, presen-
tando una distribución en hemicuerpo en el 50% 
de los casos28. 

En la familia inicial descrita por Lance en 
19778, los miembros afectados presentaban ata-
ques que duraban entre 5 y 30 minutos y éstos 
eran provocados fundamentalmente por andar. 
El patrón de herencia fue autosómico dominan-
te. Plant y colaboradores publicaron un caso de 
una madre y su hijo que mostraban ataques indu-
cidos por el ejercicio similares a los descritos pre-
viamente, pero, además, estos ataques podían 
ser desencadenados por movimientos pasivos 
repetitivos de los miembros y por la vibración. 
Munchau y colaboradores29 presentaron una fa-
milia con DPE con patrón de herencia autosómi-
ca dominante, que además presentaban migraña 
asociada. En algunos miembros afectos de esta 
familia se desencadenaban también episodios 
de distonía mandibular al masticar chicle. Se ha 
descrito que la exposición al frío también puede 
desencadenar ataques en los sujetos afectados28. 

Tradicionalmente se había pensado que la 
DPE era distinta de las DPC, ya que los ataques 
aparecen tras 10-15 minutos de haber iniciado 
el ejercicio y no al inicio del movimiento; sin em-
bargo, recientemente se han descrito algunas 
familias con convulsiones infantiles y discinesias 
paroxísticas (corresponde al denominado sín-
drome CICP comentado en el apartado anterior) 
que asemejan las DPC. Los episodios discinéticos 
fueron inducidos por movimientos repentinos o 
ejercicio contínuo12-17. Con anterioridad se había 
debatido si la DPE era una forma frustrada de la 
DPNC.

Recientemente se ha descrito una familia con 
un trastorno aparentemente autosómico recesivo 
caracterizado por epilepsia rolándica, episodios 
de distonía inducidos por el ejercicio y espas-
mo de escribiente (ER-DPE-EC) afectando a tres 
miembros de la misma generación�0. Hay también 
un síndrome de distonía inducida por el ejercicio 
asociado a ausencias atípicas, hemiplegía alter-
nante y ataxia que mejoró con el tratamiento cor-
ticoideo31.

El gen o genes responsables de las DPE no 
se conocen. Únicamente el síndrome ER-DPE-EC 
ha sido relacionado con el cromosoma 16 dentro 
de la región del síndrome CICP solapado entre 
el síndrome CICP y las DPC�0. Parece que el sín-
drome ER-DPE-EC pudiera ser alelíco con el sín-
drome CICP, pero no con las DPC. Además, la 
epilepsia constituye la característica más llamati-
va tanto del síndrome CICP como del síndrome 
ER-DPE-EC y algunos de los ataques en el prime-
ro pueden ser inducidos por el ejercicio, lo cual 
sugiere que ambas patologías pudieran tener 
uno o más genes comunes responsables de las 
mismas.

Discinesias paroxísticas no cinesigénicas (DPNC) 

Desde la descripción inicial de Mount and Re-
back� se han descrito bastantes familias con ca-
racterísticas clínicas similares entre ellas y un pa-
trón de herencia autosómico dominante6, �2, ��. Las 
DPNC se caracterizan por presentar ataques de 
discinesias frecuentemente desencadenados por 
el alcohol, la cafeína, el estrés o la fatiga. En las 
DPNC los ataques son más duraderos (desde 10 
minutos hasta 6 horas) aunque menos frecuen-
tes (1-3 ataques diarios) en comparación con las 
DPC. Las discinesias que presentan durante los 
episodios son de cualquier tipo aunque las más 
frecuentemente asociadas son de tipo distónico 
o coreico. Como sucede en las DPC, es más fre-
cuente en varones mostrando una proporción de 
1,4:12. La edad de comienzo de la enfermedad es 
en la infancia con una media de edad de 8 años8. 

Jarman y colaboradores describieron las ca-
racterísticas clínicas de forma detallada a partir 
de una familia inglesa en la que había 18 miem-
bros afectos��. En todos los casos los síntomas 
aparecieron muy precozmente, de tal forma que 
en siete comenzaron a los dos años de edad e in-
cluso en dos de ellos debutó la enfermedad con 
2 y 6 meses respectivamente. Los ataques empe-
zaban por un miembro o un hemicuerpo y pro-
gresaban hasta hacerse generalizados. En uno de 
los sujetos existía disartria durante los episodios. 
Aunque la media de duración de los ataques va-
riaba entre 10 minutos y 12 horas, la mayoría de 
ellos duraban entre 30 y 180 minutos. En todos 
los casos hubo una disminución en la frecuencia 
e intensidad de los ataques con la edad. 

El café, el alcohol, el hambre, la ira, el entu-
siasmo y la deprivación de sueño fueron factores 
precipitantes, aunque en dos sujetos también lo 
fueron el frío y el ejercicio. Todos los casos mos-
traron una marcada respuesta al sueño. En otros 
casos los episodios discinéticos mostraron una 
clara respuesta a las bebidas frías e incluso al 



16 

REVISIÓN

  R
EV

IS
TA

 E
SP

A
Ñ

O
LA

 D
E 

TR
A

ST
O

R
N

O
S 

D
EL

 M
O

V
IM

IE
N

TO
   

  N
º 8

 - 
D

ic
ie

m
br

e 
de

 2
00

7

ejercicio intenso. Hubo algunos casos con fluc-
tuaciones diurnas mostrando una tendencia a 
ocurrir por la tarde pero no en la mañana��. Re-
cientemente Bruno y colaboradores han descrito 
estos mismos hallazgos en 14 familiares que pre-
sentaban la clásica DPNC��.

Se han especulado las causas por las cua-
les el alcohol y el café son capaces de precipi-
tar ataques en las DPNC�2. Fink y colaboradores 
postularon que podía ser debido a que el alco-
hol inducía la liberación de una gran cantidad 
de dopamina seguida de un déficit relativo de 
dopamina causando así la distonía. Esta hipóte-
sis está sustentada por el hecho de que algunos 
pacientes con DPNC responden a la levodopa y 
además existe una clara mejoría de los síntomas 
con el sueño�2, ��. Por otro lado, se han detectado 
una gran cantidad de metabolitos de la dopami-
na en LCR en una familia con DPNC, apoyando 
así la hipótesis de Flink��.

En general los pacientes con DPNC están 
asintomáticos entre los episodios, aunque se han 
descrito casos con distonía y otros con mioqui-
mias interictales35-37.

Las pruebas complementarias de rutina en 
estos pacientes incluyendo el EEG y la resonan-
cia magnética son normales. El estudio anatomo-
patológico tras la autopsia realizado en dos ca-
sos tampoco ha revelado anormalidades8.

Existe una homogeneidad genética clara 
para la forma clásica familiar de DPNC ya que 
distintos autores han asociado esta patología con 
la región distal del cromosoma 2q33-35 denomi-
nada discinesia paroxística familiar tipo 132, 38-43.

El gen responsable de la enfermedad no es 
un gen de canal iónico sino un gen regulador de 
la miofibrilogénesis tipo 1 (MR-1)�2, ��. Este gen 
codifica una enzima que interviene en una vía de 
respuesta al estrés��. La mutación causa un cam-
bio Alanina por Valina en la región N-terminal 
de las dos isoformas del MR-1. La isoforma MR-
1L está especialmente expresada en el cerebro y 
está localizada en la membrana celular, mientras 
que la isoforma MR-1S muestra una localización 
citoplasmática y nuclear difusa. 

Aunque no se conoce la función exacta del 
MR-1 el análisis bioinformático revela que el gen 
MR-1 es homólogo al del gen de la hidroxiacil-
glutation hidrolasa (HACH). Dicho gen codifica 
una enzima que interviene en la vía de detoxifi-
cación del metilglioxal, el cual es un componente 
presente en el café y en las bebidas alcohólicas, 
produciendo un pre-producto de estrés oxida-
tivo. Esto hace sugerir un posible mecanismo 
causal mediante el cual el alcohol o el café son 
capaces de inducir ataques en las DPNC. Se ha 
demostrado en numerosas familias en todo el 

mundo que las mutaciones en el gen del MR-
1 son las responsables de las DPNC�6. De todas 
formas se han descrito familias con cuadros atípi-
cos de DPNC no debidas a mutaciones en el gen 
MR-1��. Esto indica que deben existir al menos 
dos genes diferentes responsables de la enfer-
medad.

Discinesias hipnogénicas paroxísticas (DHP) 

En las DHP los ataques de discinesias paroxísti-
cas ocurren en la noche durante el sueño siendo 
frecuentemente confundidos con terrores noctur-
nos u otras patologías del sueño47. Típicamente, 
los sujetos se despiertan con llanto seguido de 
movimientos involuntarios de miembros de tipo 
distónico y balístico de poca duración, habitual-
mente pocos segundos, sin llegar a pasar en 
general el minuto. Los movimientos afectan fre-
cuentemente a las piernas. No existe pérdida de 
conciencia. Los episodios discinéticos pueden 
ocurrir varias veces por noche llegando incluso a 
suceder 20-25 veces cada noche. 

Lugaresi y Cirignotta48 dieron una de las pri-
meras descripciones claras de este trastorno al 
describir a 5 pacientes que presentaban episo-
dios discinéticos durante el sueño casi todas las 
noches. Lee y colaboradores junto a otros auto-
res también describieron casos familiares simila-
res con un claro patrón de herencia autosómico 
dominante. Actualmente se sabe que en una 
gran proporción de casos, especialmente los ca-
sos familiares, los ataques de discinesias noctur-
nas son debidos a crisis mesiales del lóbulo tem-
poral49. Scheffer y colaboradores describieron las 
características principales de esta patología a raíz 
del estudio de seis familias procedentes de Ca-
nadá, Australia y Reino Unido. Estos autores sugi-
rieron el epónimo de epilepsia del lóbulo frontal 
nocturna autosómica dominante (ELFNAD) para 
describir esta patología49. 

El locus de la ELFNAD fue inicialmente ma-
peado en el cromosoma 20q13.2�0. Dicho gen co-
difica la subunidad 4 alfa del receptor nicotínico 
de la acetilcolina (CHRNA4), un gen de canal ió-
nico dependiente de ligando. Han sido descritas 
dos mutaciones en el gen. Las mutaciones encon-
tradas han sido sin sentido o inserción de tres pa-
res de bases51-53. Posteriormente se describió otro 
locus distinto localizado en el cromosoma 15q24 
próximo a los genes del receptor nicotínico de la 
acetilcolina CHRNA3/CNRNA5/CHRNB4��. En re-
lación con esto recientemente se han descrito ca-
sos de ELFNAD asociadas a mutaciones en el gen 
de la subunidad beta del receptor nicotínico de la 
acetilcolina��, �6. Además, han sido descritas siete 
familias y siete casos esporádicos de ELFNAD no 
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relacionadas con ninguno de los locus anteriores 
sugiriendo por tanto que deben existir al menos 
tres locus distintos para esta enfermedad. 

Tortícolis paroxística benigna de la infancia (TPB) 

La TPB es una enfermedad relativamente rara 
que debuta en la infancia y se caracteriza por 
episodios de tortícolis asociados o no a posturas 
anormales del tronco57. La duración varía entre 10 
minutos y 14 días, siendo la media de duración 
de 2 o 3 días. Los episodios son infrecuentes ocu-
rriendo 1 o 2 veces en el día. Se ha sugerido una 
posible relación entre la migraña, concretamente 
la tipo basilar, y este trastorno57. Esto es debido a 
que con el tiempo los episodios de tortícolis lle-
gan a ser menos prominentes siendo remplaza-
dos por episodios de vértigo, vómitos y cefalea 
tipo migrañosa.

Recientemente se han descrito dos casos con 
TPB en familias con migraña hemiplégica familiar, 
la cual está provocada por mutaciones en un gen 
de canales de calcio denominados CACLNA158. 
Este constituye uno de los datos que hace suge-
rir que las discinesias paroxísticas puedan ser de-
bidas a anormalidades en los canales iónicos.

Discinesias paroxísticas secundarias  
o sintomáticas 

Las discinesias paroxísticas secundarias son pro-
bablemente más frecuentes de lo que inicial-
mente se pensó. En una serie presentada por 
Blakeley y Jankovic el 22% de los casos presen-
taron una causa identificable9. Las discinesías 
paroxísticas secundarias se caracterizan por su 
variabilidad en cuanto a la edad de comienzo, la 
presencia tanto de síntomas cinesigénicos como 
no cinesigénicos en algunos pacientes y el hecho 
de que los síntomas pueden revertir en algunos 
casos cuando la etiología responsable del cuadro 
es adecuadamente tratada20. 

La asociación de las DPC o de las DPNC 
con la esclerosis múltiple es la más frecuente 
de todas49-63. Otras causas incluyen ictus9, 64-66, ac-
cidentes isquémicos transitorios67-69, síndrome 
antifosfolípido70, trauma periférico y central9, 71-73, 
hipoglucemia74-76, hiperglucemia77,78, hipoparatiroi-
dismo79, 80, pseudohipoparatiroidismo81, tirotoxi-
cosis82, calcificaciones de los ganglios basales83, 
kernicterus9, sífilis meningovascular9, infección 
VIH84 y la encefalitis por citomegalovirus9. 

Existen algunos datos clínicos que pueden 
hacer sugerir determinadas etiologías, como el 
hecho de que la hiperventilación desencadena 
ataques a menudo en la esclerosis múltiple. Asi-
mismo, determinados signos en la exploración 

también pueden ayudar a sospechar la causa 
como por ejemplo la espasticidad que orientaría 
hacia la esclerosis múltiple o un acortamiento de 
las falanges que lo haría hacia el pseudohipopa-
ratiroidismo. Dado que las causas de discinesias 
paroxísticas secundarias son múltiples, es preciso 
realizar un estudio etiológico amplio incluyendo 
resonancia magnética así como test sanguíneos 
adecuados.

Fisiopatología 

La fisiopatología de estas enfermedades ha sido 
ampliamente debatida. El principal punto de de-
bate es si estas enfermedades son una forma de 
epilepsia o por el contrario constituyen un tras-
torno de los ganglios basales. Algunos autores 
sugieren que el mecanismo fisiopatológico pri-
mario puede ser epiléptico, probablemente a 
un nivel subcortical, lo cual explicaría el carácter 
paroxístico de los ataques, los síntomas prodró-
micos similares al aura en algunos casos, la corta 
duración de los episodios y la respuesta a fárma-
cos antieplilépticos85, 86. 

Esta hipótesis se apoya en el hecho de que 
se han descrito varias familias en las cuales va-
rios de sus miembros presentaban discinesias 
paroxísticas y/o epilepsia con diferente presen-
tación clínica en función de la edad30, 87. Por otro 
lado, la alta frecuencia de distonía (70-80%) en 
los episodios de discinesias paroxísticas puede 
indicar fisiopatológicamente un proceso similar 
a la distonía primaria, dónde está implicado el 
déficit de los mecanismos inhibitorios a nivel cor-
tical, troncoencefálico y espinal debido a anoma-
lías en la modulación de las señales de salida de 
los ganglios basales hacia la corteza. Evidencias 
que sustentan el papel de los ganglios basales 
en la fisiopatología de las discinesias paroxísticas 
se basan en el hecho de que lesiones focales en 
los ganglios basales se asocian con discinesias 
paroxísticas secundarias9.

Franssen y colaboradores investigaron el 
contingente de variación negativa en un paciente 
con DPC87 observando que el componente de on-
das lentas negativas era más pronunciado en las 
DPC que en los controles sanos, y que además 
se normalizaba tras el tratamiento con fenitoína. 
En la distonía primaria existe el patrón opuesto. 
Por otro lado, Lee y colaboradores88 estudiaron la 
inhibición recíproca en el brazo de 10 pacientes 
con DPC encontrando una facilitación paradógi-
ca del tamaño del reflejo H en la fase inicial de 
la inhibición recíproca, lo cual no se observa fre-
cuentemente en la distonía primaria. 

Más recientemente, en un estudio electro-
fisiológico empleando estimulación magnética 
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transcraneal por Mir y colaboradores89, y realizado 
en pacientes con DPC tanto con como sin medi-
cación, se observó en los sujetos con DPC una 
reducción de la inhibición intracortical, una reduc-
ción de la fase inicial de la inhibición transcallosa 
y una reducción de la fase inicial de la inhibición 
recíproca espinal, mientras que el periodo de si-
lencio, la respuesta al sobresalto y la segunda y 
tercera fases de la inhibición recíproca espinal 
fueron normales. El tratamiento con carbamacepi-
na normalizaba los valores de la inhibición trans-
callosa pero no el resto de parámetros alterados.

La monitarización invasiva con electrodos en 
un paciente con DPC mostró una descarga ictal 
en el núcleo caudado ipsilateral junto con una 
descarga síncrona en el área motora suplementa-
ria sin extensión significativa a otras áreas90. Asi-
mismo, en otro paciente con DPNC severa se re-
gistró empleando también electrodos profundos 
una descarga ictal en el caudado pero sin afecta-
ción cortical. En este mismo paciente el PET con 
18FDOPA y el PET con 11Craclopride mostraron 
una marcada reducción de la dopa-decarboxi-
lasa en la vía nigroestriatal a nivel presináptico y 
un aumento de la densidad de receptores D2 de 
dopamina a nivel postsináptico respectivamente. 

Estudios con SPECT ictales y postictales en 
pacientes con discinesias paroxísticas muestran 
una hiperactividad en los ganglios basales aso-
ciada a los episodios discinéticos91, 92. Sin embar-
go, un estudio con SPECT con 99mTc-HMPAO ha 
puesto de manifiesto una disminución del flujo 
sanguíneo en los ganglios basales contralaterales 
al lado de los movimientos coreoatetósicos93. Asi-
mismo, se ha mostrado un aumento del flujo san-
guíneo en el tálamo medial izquierdo durante un 
ataque de DPC empleando SPECT con 123I-IMP94.

Es posible que un mecanismo fisiopatológi-
co común y genéticamente determinado mues-
tre una expresividad variable en la corteza y en 
los ganglios basales95. Existe la hipótesis según la 
cual dicho mecanismo pudiera estar en los cana-
les iónicos. Las discinesias paroxísticas presentan 
similitudes con otros trastornos episódicos del 
sistema nervioso como las ataxias y las parálisis 
periódicas96, algunos de los cuales están produci-
dos por mutaciones en los genes reguladores de 
los canales iónicos, denominándose este tipo de 
patologías canalopatías97-103. La ataxia episódica 
tipo 1 (AE1), como sucede con las DPC, presenta 
episodios breves de segundos a pocos minutos 
de duración a menudo provocados por estímulos 
cinesigénicos, pudiendo ocurrir varias veces al 
día104. Ambos trastornos debutan a edades tem-
pranas y mejoran en la vida adulta.

La AE1 responde a la acetazolamida así como 
a fármacos antiepilépticos104. Además las DPC 

también muestran similitudes con la hiperplexia 
hereditaria, un trastorno hereditario debido a 
mutaciones en el gen del receptor de la glicina, 
caracterizado clínicamente por rigidez muscular 
continua en el primer año de vida, y posterior-
mente una respuesta exagerada al sobresalto105. 
En las DPC se han descrito anomalías en la fase 
inicial de la inhibición recíproca que asemeja el 
patrón observado en pacientes con hiperplexia 
hereditaria88, 106, 107. 

Se han descrito familias con enfermedades 
episódicas múltiples, como por ejemplo una 
familia con ataxia episódica que presentaba 
además discinesias paroxísticas o familias con 
trastornos episódicos como la migraña o la epi-
lepsia que asociaban ataxia o discinesias paroxís-
ticas19, 29, 108, 109. Además, se han descrito discine-
sias paroxísticas en ratones con mutaciones en 
los canales de calcio tipo P/Q110. 

Todo esto hace pensar que las discinesias 
paroxísticas pudieran estar producidas por mu-
taciones en los genes de los canales iónicos. Sin 
embargo sólo se han descrito mutaciones en ge-
nes de los canales iónicos en la ELFNAD y en la 
TPB. La primera está producida por mutaciones 
en el gen de un canal iónico dependiente de li-
gando, mientras que en la TPB se han descrito 
casos con mutaciones en genes de canales de 
calcio. Por otro lado, las DPNC están provocadas 
por mutaciones en el gen MR-1, el cual codifica 
una enzima que interviene en una vía de respues-
ta al estrés, y no por mutaciones en genes de los 
canales iónicos��. El mecanismo fisiopatológico 
implicado en los ataques paroxísticos de disci-
nesias en las DPNC no se sabe, aunque pudiera 
existir una interacción con los canales iónicos. 
Los genes responsables de las DPE y las DPC se 
desconocen actualmente.

Tratamiento de las discinesias paroxísticas 

Las DPC responden espectacularmente a distin-
tos fármacos antiepilépticos, aunque existe es-
pecialmente muy buena respuesta al tratamiento 
con carbamacepina incluso a dosis bajas10, 111, 112. 
Los nuevos antiepilépticos también han mostra-
do ser eficaces en las DPC incluyendo la lamotri-
gina113, 114, la gabapentina115, el levetiracetam116 y 
el topiramato117, aunque el fármaco de elección 
de las DPC sigue siendo la carbamacepina. Por 
el contrario, las DPNC no suelen responder a fár-
macos antiepilépticos aunque sí lo hacen al clo-
nazepam. Se ha descrito un caso de DPNC con 
buena respuesta al clobazan��. 

Las DPNC son más difíciles de tratar con fár-
macos que las DPC, aunque los pacientes apren-
den a evitar los factores desencadenantes. Los 
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fármacos antiepilépticos pueden ser útiles en al-
gunos casos de DPE28. Otras drogas que pueden 
ser utilizadas en estos casos son la levodopa, la 
acetazolamida y el trihexifenidil. En general las 
DPE son más difíciles de tratar que las DPC. En 
aquellos casos en los que exista refractariedad a 
los fármacos puede plantearse cirugía estereo-
táxica, especialmente si los ataques son predo-
minantemente unilaterales. Se ha publicado un 
caso de palidotomía unilateral con buena res-
puesta en un caso de DPE28. 

En cuanto al tratamiento de las DPH, los fár-
macos antiepilépticos, especialmente la carba-
macepina, son muy efectivos en la mayoría de 
los casos49. Respecto a las discinesias paroxísticas 

secundarias o sintomáticas, como sucede en las 
formas idiopáticas, son más difíciles de tratar las 
DPNC y los cuadros mixtos que las DPC118. Los 
tratamientos utilizados en las formas secundarias 
muestran una eficacia variable, aunque en térmi-
nos generales los más efectivos son los antiepi-
lépticos y el clonacepam9. En algunos casos el 
tratamiento de la causa subyacente puede tam-
bién mejorar los síntomas. 

La toxina botulínica se ha empleado también 
en casos de distonía paroxística focal20. Como se 
comentó previamente, la acetazolamida puede 
ser efectiva en las discinesias paroxísticas��, como 
sucede con otras canalopatías como la parálisis 
periódica y la ataxia episódica119. 
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Espasmo hemifacial

La primera descripción médica de un espasmo 
hemifacial (EHF) en relación con un aneurisma 

de la arteria vertebral la realizó Schultze1 en 1875. 
No obstante sería Gowers2 quien en 1888 des-
cribió el síndrome y lo diferenció de otros movi-
mientos faciales. Fue este autor quien señaló su 
origen orgánico, su naturaleza clónica, el inicio 
adulto y el predominio en mujeres. Poco después 
Babinski completó su descripción señalando la 
existencia de sincinesias paradójicas en el EHF 
hoy conocidas como “el otro signo de Babinski”�, 
consistente en la contracción simultánea del orbi-
cular y el frontal, lo que provoca la elevación de 
la ceja coincidiendo con el cierre palpebral. Este 
signo no aparece en el blefaroespasmo. 

La primera revisión clínica completa fue reali-
zada por Ehni y Woltman en 1945, quienes publi-
caron una serie de 106 pacientes�. La asociación 
hoy ampliamente aceptada entre EHF y compre-
sión del nervio facial por estructuras vasculares fue 
propuesta por Campbell y Keedy�. La primera pu-
blicación de un autor español en relación con esta 
patología la realizó Luis Barraquer-Bordas6 en 1958, 
describiendo un espasmo hemifacial secundario a 
compresión de la arteria basilar por una malforma-
ción de Arnold-Chiari, que se resolvió tras cirugía.

En la literatura y en el arte podemos encon-
trar, no obstante, descripciones mucho más an-
tiguas del EHF. En el museo egipcio de Berlín 
puede encontrarse una escultura del periodo 
ptolemaico tardío que representa un sacerdote 
con un EHF probablemente postparalítico7. En 
cerámicas de culturas precolombinas, halladas en 
el norte de Perú, se encuentran representaciones 
de personas con EHF entre otras patologías8. Hay 
descripciones de personajes con EHF en novelas 
de Dostoevsky9 y Benito Pérez Galdós10.

Manifestaciones clínicas

El EHF se caracteriza por movimientos breves, 
clónicos, que pueden aumentar periódicamente 
en frecuencia e intensidad hasta convertirse en 
contracciones tónicas mantenidas de segundos o 
minutos de duración. Afecta a la musculatura de 
la cara suplida por uno de los nervios faciales. En 
más del 90% de los casos se inicia en la muscu-
latura del orbicular, generalmente en el párpado 
inferior4, 11; posteriormente se extiende al resto 
de músculos inervados por el nervio facial como 
el corrugador, frontal, zigomático, platisma, y, en 
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RESUMEN. El espasmo hemifacial consiste  
en la contracción involuntaria de los músculos 
inervados por uno de los nervios faciales. Se trata 
de un trastorno crónico y progresivo. La causa  
más frecuente es la compresión del nervio por  
una arteria del sistema vertebrobasilar. Suele  
manifestarse entre la 5ª y 6ª décadas de la vida  
y es más frecuente en mujeres. El diagnóstico  
diferencial debe realizarse con otros procesos  
que causen movimientos involuntarios faciales. 
El tratamiento de elección en la actualidad es la 
toxina botulínica, por su eficacia a largo plazo  
y su seguridad.
Palabras clave: espasmo hemifacial, espasmo  
hemifacial secundario, espasmo hemifacial  
bilateral, tic doloroso convulsivo, toxina botulínica, 
espasmo hemifacial.

SUMMARY. Hemifacial spasm consists of  
involuntary contractions of muscles supplied by 
facial nerve. It’s a chronic and progressive disease. 
The most frequent cause is the compression of the 
nerve by an artery of the vertebrobasilar system. It 
usually occurs between the ages of 50-60 and more 
frequently in women. The differential diagnosis 
includes other diseases that produce involuntary 
facial movements. The primary treatment  
is botulinum toxin because of its long term  
effectiveness and safety.
Key words: hemifacial spasm, secondary hemifa-
cial spasm, painful tic convulsif, botulinum toxin, 
hemifacial spasm.
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ocasiones, el estapedio, lo que puede provocar 
acúfenos ipsilaterales12. 

El inicio en la musculatura peribucal con 
extensión posterior a la zona periorbitaria es 
excepcional. Con frecuencia se observan sinci-
nesias entre los músculos suplidos por el nervio 
facial, como por ejemplo la contracción del mús-
culo frontal (“el otro signo de babinski”), mento-
niano o del depresor del ángulo de la boca con 
el parpadeo. Los espasmos pueden exacerbarse 
por movimientos faciales o cefálicos voluntarios, 
estrés, ansiedad o fatiga, y suelen persistir du-
rante el sueño. Pese a la naturaleza benigna del 
trastorno la repercusión funcional puede ser im-
portante. Así, más del 75% de los pacientes re-
fieren interferencia social, a un 60% les provoca 
dificultades visuales y un 35% tienen repercusión 
laboral13; además, la prevalencia de ansiedad y 
depresión es mayor que en controles14, 15.

El EHF es más frecuente en las mujeres con 
una proporción 3:2 respecto a los hombres y sue-
le presentarse entre la 5ª y 6ª década de la vida, 
aunque aproximadamente un 6,5% de los casos 
se inician antes de los 30 años16. Los estudios 
epidemiológicos estiman su prevalencia en 10 
casos /100.000 habitantes, con una incidencia 
anual de 1/100.00017, 18. Las series clínicas muestran 
afectación predominante del lado izquierdo11, 19.

La mayoría de los casos son esporádicos, si 
bien se han descrito casos familiares cuyas mani-
festaciones clínicas no difieren de las formas es-
porádicas20, 21.

Varios estudios han encontrado una correla-
ción entre EHF e HTA, particularmente entre in-
dividuos menores de 60 años22. Entre el grupo de 
pacientes HTA parece ser más frecuente la com-
presión del nervio facial a nivel del bulbo rostral 
ventrolateral2�.

EHF bilateral

El EHF bilateral es un trastorno raro2�, 2�, con una 
prevalencia estimada en torno al 1%. Las carac-
terísticas clínicas y diagnósticas son similares a 
los casos limitados a una hemicara. El inicio del 
espasmo es unilateral con una afectación con-
tralateral tras un período de latencia variable. La 
afectación es asíncrona, tanto clínica como neu-
rofisiológicamente. 

En una serie de 8 pacientes el tiempo medio 
de afectación del lado contralateral fue de 4,37 
años (6 meses – 15 años), 5 casos fueron postpa-
ralíticos y 3 idiopáticos, 4 se iniciaron en el lado 
derecho y 4 en el izquierdo. Todos los casos fue-
ron mujeres y todas respondieron al tratamiento 
con toxina botulínica26. A diferencia de los casos 
unilaterales donde la etiología más frecuente es la 

vascular, en las dos series más largas de la literatura 
sólo 1 de los casos fue secundario a este origen26, 27.

Tic doloroso convulsivo

En ocasiones puede coexistir afectación de otros 
nervios craneales con el EHF. En concreto la com-
binación de neuralgia del trigémino y EHF se co-
noce como “tic doloroso convulsivo”, término 
acuñado por Cushing, aunque realmente el dolor 
en los casos descritos por este autor era debido 
a una neuralgia del geniculado28. La combinación 
de los síndromes de disfunción por hiperactivi-
dad de los nervios craneales es muy infrecuente 
representando del 0,56 al 6,6% de las series de 
neuralgia del trigémino y EHF29. Generalmente 
está causado por la compresión de estos ner-
vios craneales por vasos adyacentes, usualmente 
ramas de las arterias cerebelosas o vertebrales. 
Tanto el espasmo como la neuralgia responden 
al tratamiento con toxina botulínica�0. 

Se han descrito también casos de EHF con 
blefaroespasmo. En concreto, en una serie de 
665 pacientes con EHF, 9 (5,5%) tenían blefaroes-
pasmo. Los autores hipotetizan que estos enfer-
mos tendrían una disfunción en los circuitos del 
troncoencéfalo responsables del reflejo de par-
padeo31. 

El espasmo hemifacial suele ser una patolo-
gía crónica en la que la progresión es la norma. 
La resolución espontánea se produce en menos 
del 10% de los casos.

Etiología

Usualmente, el EHF se produce por compresión 
del nervio facial a su salida del troncoencéfalo, 
siendo excepcional que la compresión se produz-
ca una vez el nervio facial ha salido del cráneo. 
En la mayoría de los casos es comprimido por es-
tructuras vasculares. Así, en la serie de Digre1, de 
1.688 casos, se identificó la etiología en 539, de 
los cuales el 94% eran debidas a causas vascula-
res, el 4% a tumores y el 2% a anomalías óseas 
o de otro tipo. Las arterias más frecuentemente 
implicadas son las arterias cerebelosas inferiores 
anterior y posterior (AICA y PICA), seguidas de 
la vertebral y la basilar�2. Sin embargo, debido a 
que no todos los pacientes con dolicoectasias 
vertebrobasilares presentan EHF se ha sugerido 
que la coexistencia de un ángulo pontocerebelo-
so más estrecho predispondría a este trastorno��. 

Otras causas compresivas incluyen tumores��-�6 
y alteraciones óseas, como la impresión basilar, 
malformación cráneo-occipital o la enfermedad 
de Paget37, aunque también se han descrito de 
forma anecdótica compresiones del nervio a nivel 
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más distal por tumores parotídeos38, a nivel intra-
temporal39 o del IV ventrículo40, 41. Otras causas 
poco frecuentes son la malformación de Arnold-
Chiari6, �2, el síndrome de Marfan�� o la neurocis-
ticercosis cerebral��. Entre las causas no com-
presivas se incluyen la enfermedad de Lyme��, 
la enfermedad de Parkinson�6, los traumatismos 
cráneo-faciales47 y la esclerosis múltiple48 .

Espasmo hemifacial postparalítico

El espasmo hemifacial postparalítico se produce 
tras una parálisis facial con daño axonal del ner-
vio49. En estos casos se produce una regenera-
ción axonal aberrante, aproximadamente a los 3 
meses de la parálisis, que conduce a un cuadro 
de mioquimias, contractura hemifacial y cierre 
sincinético del párpado afectado, con movi-
mientos de la mitad inferior de la cara. Ocasio-
nalmente asocian el fenómeno de “lágrimas de 
cocodrilo” consistente en lagrimeo involuntario 
asociado a determinadas sensaciones gusta-
tivas. El porcentaje de EHF postparalítico varía 
según las series entre el 5,7%11 y el 22%19. A dife-
rencia de los casos primarios, donde los espas-
mos suelen iniciarse en el orbicularis oculi y se 
extienden posteriormente a la musculatura infe-
rior, en los espasmos postparalíticos se afectan 
desde el inicio las porciones superior e inferior 
de la cara.

Fisiopatología

La causa exacta del EHF es incierta. Una de las 
hipótesis es que la compresión de la porción in-
tracraneal del nervio, generalmente por un vaso 
anómalo, causaría una desmielinización focal o 
daño axonal que llevarían a una regeneración 
aberrante, similar a la que se produce tras una 
parálisis facial periférica. La biopsia de las raíces 
del nervio muestra desmielinización o degenera-
ción axonal�0. Pero esta teoría no explica por qué 
se producen espasmos en músculos suplidos por 
diferentes ramas del nervio.

 Como teoría alternativa se ha sugerido que 
la irritación y subsiguiente desmielinización del 
nervio produciría una transmisión efáptica51. En 
apoyo a esta hipótesis hay estudios electromio-
gráficos que demuestran que al estimular la rama 
zigomática del nervio se produce contracción del 
orbicular tanto en pacientes como en controles; 
sin embargo, en pacientes con EHF también apa-
rece una respuesta en el músculo mentoniano, 
suplido por la rama mandibular del nervio que no 
se evoca en el lado sano ni en controles�2.

Por último se ha sugerido que el punto de 
generación de la actividad anómala sería central 

a la zona de compresión, probablemente a nivel 
del núcleo facial. La hiperexcitabilidad del blink 
reflex�� y de la onda F�� en estos pacientes apo-
yaría esta teoría. Se hipotetiza que la actividad 
aferente aberrante generada en el sitio de com-
presión provocaría una reorganización del núcleo 
facial similar al fenómeno “Kindling” descrito en 
el hipocampo��.

Diagnóstico diferencial

El EHF debe ser diferenciado de otros procesos 
que producen movimientos involuntarios faciales, 
como: 

Mioquimia del orbicularis oculi 

Movimiento caracterizado por pequeñas contrac-
ciones del párpado inferior que ocasionan ligeras 
molestias a la persona afecta, pero que nunca 
producen una contracción mantenida capaz de 
provocar el cierre del ojo. No tiene significación 
patológica y generalmente se resuelve de forma 
espontánea.

Mioquimia facial

Entidad poco frecuente que se caracteriza por 
contracciones de baja amplitud y fibrilaciones 
de todos los músculos de un lado de la cara. No 
provoca cierre palpebral. Generalmente se ob-
serva en pacientes con esclerosis múltiple o tu-
mores de tronco próximos al núcleo facial.

Contractura facial parética-espástica

El lado de la cara afecto está débil y contraído de 
forma continua. No hay historia de parálisis facial 
y puede coexistir con mioquimia. Se asocia a le-
sión focal troncoencefálica.

Espasmo facial postparalítico

Hay historia previa de parálisis facial, cierto gra-
do de contractura hemifacial y cierre sincinético 
del párpado afecto.

Blefaroespasmo y síndrome de Meige

Ambas consideradas formas de distonía focal. 
En el befaroespasmo los movimientos distóni-
cos implican ambos orbiculares, y en el síndrome 
de Meige existe también afectación de la parte 
inferior de la cara; en estos casos los movimien-
tos de la parte superior e inferior son bilaterales, 
asíncronos, mejoran con el sueño y hay músculos 
implicados no inervados por el facial.
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Tics

Movimientos rápidos y estereotipados que reme-
dan movimientos normales. Varían en intensidad 
y pueden ser suprimidos transitoriamente de for-
ma voluntaria. Aunque con frecuencia afectan a 
la musculatura orbicular y facial la mayoría de los 
pacientes tienen tics en otros músculos no supli-
dos por el nervio facial.

Discinesia tardía

Secundarios al tratamiento crónico con antago-
nistas dopaminérgicos. Puede ser de tipo distó-
nico o coreico. Suelen ser bilaterales y afectan 
a la musculatura superior e inferior, afectando a 
músculos no inervados por el facial.

Crisis motoras focales

Pueden asemejarse a un espasmo hemifacial pero 
se inician de forma aguda, son más rítmicas y epi-
sódicas y pueden extenderse fuera de la cara.

EHF psicógeno

Una serie estimó que hasta un 2,4% de los pa-
cientes con EHF eran de origen psicógeno, todas 
las pacientes fueron mujeres y tenían anteceden-
tes de depresión. Suele asemejarse más a un tic�6.

La evaluación del EHF debe incluir siempre 
la realización de neuroimagen, si es posible an-
giorresonancia cerebral, que nos permite excluir 
masas en fosa posterior y en base del cráneo y 
que en la mayoría de los casos nos mostrará un 
vaso aberrante que contacta con el nervio. En 
caso de sospecha de crisis focales se completará 
el estudio con un electroencefalograma.

Tratamiento

El tratamiento del EHF incluye: fármacos orales, 
inyecciones locales de toxina botulínica y cirugía 
descompresiva microvascular.

El tratamiento con fármacos orales general-
mente es poco satisfactorio y su eficacia sólo se 
ha documentado en series pequeñas, no contro-
ladas o en comunicaciones anecdóticas. Entre los 
fármacos que han mostrado beneficio ocasional 
se incluyen carbamacepina, baclofeno, clonaze-
pam, amitriptilina, fenitoína, gabapentina57, pre-
gabalina58, levetiracetam59 y levodopa60. Pueden 
ensayarse en casos leves, en pacientes que re-
chazan terapias más invasivas o como tratamiento 
adyuvante de la toxina botulínica o de la cirugía.

En la actualidad la toxina botulínica consti-
tuye el tratamiento de elección en la mayoría de 

los pacientes por su eficacia, seguridad y porque 
puede aplicarse de forma ambulatoria sin com-
plicaciones importantes61, 62. La medicina basada 
en la evidencia considera toxina botulínica tipo A 
como recomendación de clase A en el tratamien-
to del EHF6�. Los estudios a largo plazo indican 
que la eficacia se mantiene con el tiempo, que la 
tasa de efectos secundarios es baja, y en general 
éstos son bien tolerados, y que los pacientes que 
abandonan el tratamiento son pocos especial-
mente a partir de los 5 años6�. 

En una serie de 106 pacientes con EHF tra-
tados en el Hospital La Fe de Valencia6� desde 
el año 1990, un 53,77% de ellos continuaban en 
tratamiento después de 10 años, aquellos que 
abandonaron el mismo lo hicieron antes de los 
4 años y sólo el 10% no continuaron tras la pri-
mera infiltración. La dosis media por año se in-
crementó especialmente en los 4 primeros años, 
y entre el 7º y el 8º, posteriormente se estabili-
zó utilizándose una media de 20-25 U de Botox® 
por paciente. La media de visitas anual fue entre 
2-3/año. Los efectos secundarios se recogieron 
principalmente durante los primeros años de uti-
lización de la técnica siendo los más frecuentes: 
ptosis (18 pacientes), hematoma (12 pacientes), 
debilidad facial (12 pacientes) y sequedad ocular 
(4 pacientes). Como efectos infrecuentes se reco-
gieron diplopía, lagrimeo y eritema.

Los músculos a infiltrar deben ser selecciona-
dos por la observación clínica. En principio es re-
comendable inyectar sólo los orbiculares, ya que 

Puntos clave del espasmo hemifacial

El EHF se caracteriza por contracciones de naturaleza clónica o tónica que 
afectan a la musculatura de una hemicara suplida por el nervio facial.
El EHF es un trastorno crónico de carácter progresivo y de naturaleza 
generalmente benigna pero que puede provocar grave interferencia  
socio-laboral.
La causa más frecuente del EHF es la compresión del nervio facial a su salida 
del troncoencéfalo por una arteria del sistema vertebro-basilar. 
Como características atípicas del EHF que nos obligan a realizar el diagnóstico 
diferencial con otras patologías se incluyen: afectación bilateral, supresión 
voluntaria, contracciones regulares y rítmicas, espasmo inicial o predominante 
en musculatura inferior, afectación de músculos por debajo de platisma y 
debilidad facial ipsilateral.
El EHF postparalítico suele iniciarse a los 3 meses de una parálisis de Bell con 
daño axonal. Desde el inicio se afectan las porciones superior e inferior de la 
cara y suele observarse cierto grado de debilidad facial. 
La evaluación de todo paciente son un EHF incluye la realización de una prueba 
de neuroimagen, en especial angiorresonancia cerebral, que nos permita 
descartar patología de fosa posterior y en muchos casos identificar un vaso 
con trayecto anómalo.
El tratamiento de elección del EHF es la infiltración con toxina botulínica tipo A. 
En la mayoría de los casos sólo es necesario infiltrar el músculo orbicular ya 
que su difusión suele mejorar también los espasmos de la parte inferior 
de la cara.

■
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muchos pacientes se controlan sin necesidad de 
infiltrar la musculatura inferior y porque la tasa de 
efectos secundarios, principalmente debilidad, al 
infiltrar estos músculos es mayor. Por ello se re-
comienda no infiltrarlos en las primeras sesiones, 
y en caso de hacerlo utilizar dosis muy bajas (1,25 
a 2,5 U por punto de Botox®). 

Los músculos más habituales de infiltración 
son: orbicular superior, aconsejándose infiltra-
ción pretarsal ya que la eficacia y la duración del 
efecto es mayor y la tasa de ptosis es menor que 
la infiltración en la zona preseptal66; debe evitar-
se la porción medial del párpado para impedir 
la difusión al elevador del párpado superior. En 
orbicular inferior se evitará infiltrar a nivel del án-
gulo inferior medial para impedir la diplopía o la 
sequedad ocular por difusión al oblicuo inferior o 
a la glándula lagrimal. 

Entre los músculos inferiores suelen infiltrarse 
los zigomático mayor y menor, risorio, depresor 
del labio inferior, mentoniano y platisma (Figura 
1). En los pacientes con EHF postparalítico las 
dosis totales de Botox® empleadas son menores. 
La anticoagulación con acenocumarol no supone 
una contraindicación absoluta para los enfermos 
con EHF. Como indica nuestra propia experien-
cia no es necesaria la retirada de la medicación 
anticoagulante para la infiltración subcutánea, 
si se toma la precaución de aplicar hielo antes y 
después y realizar compresión prolongada tras la 
inyección. En estos casos únicamente se observó 
un ligero aumento en la incidencia de hemato-
mas sin repercusión clínica67. 

Por otro lado, ya que un porcentaje elevado 
de pacientes con EHF y tratamiento prolongado 
con Botox® presentan sequedad ocular, se reco-
mienda la aplicación sistemática de lágrimas ar-
tificiales post-infiltración para evitar la queratosis 
secundaria que puede empeorar la clínica68. 

Una alternativa al Botox® es el Dysport®. En 
estos casos los puntos de infiltración son diferen-
tes (Figura 1) dada su mayor capacidad de difu-
sión. Se aplican entre 20 y 40 U por punto.

La experiencia con toxina tipo B (Myobloc®) 
en EHF resistentes a toxina tipo A es escasa, si 
bien algunos estudios indican que puede ser efi-
caz y bien tolerada69.

Estudios preliminares con la nueva formula-

ción de toxina tipo A (Xeomin®) libre de proteí-
nas indican que su eficacia y perfil de seguridad 
son similares a los otros tipos de toxina botulí-
nica tipo A, con la ventaja teórica de ser menos 
inmunogénica y, por tanto, presentar menor tasa 
de resistencias, si bien aún no está comercializa-
da en nuestro país70.

En los casos sin respuesta, o con respuesta 
incompleta a toxina botulínica, la técnica de elec-
ción es la descompresión microvascular71. La téc-
nica consiste en craneotomía de fosa posterior 
para separar el vaso en contacto con el nervio fa-
cial, generalmente mediante una almohadilla de 
material sintético. En casos bien seleccionados 
y en centros con experiencia se obtienen mejo-
rías en el 90% de los pacientes con escasa mor-
bilidad, siendo los efectos secundarios más fre-
cuentes la sordera ipsilateral (2,6%) y la debilidad 
facial (0,9%)72. La meningitis y el ictus troncoence-
fálico ocurren muy infrecuentemente y la mortali-
dad quirúrgica es casi nula.

Parte derecha de la cara: puntos de aplica-
ción de Dysport®. 20 - 40 U por punto. Parte 
izquierda de la cara: puntos de aplicación de 
Botox®. 2,5-5 U en orbiculares, 1,25-2,5 U en 
parte inferior de la cara.

FIGURA 1
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Agenda

American Academy of Neurology  
Winter Conference 
Ciudad: Miami (USA).
Fecha: 18-20 enero 2008.
Más información: http://www.aan.com/winter08

3rd Biennial Conference of the  
International Society for  
Bipolar Disorders
Ciudad: Delhi (India).
Fecha: 27-28 enero 2008.
Más información: http://www.kenes.com/isbd

The Second International Congress  
on Gait & Mental Function
Ciudad: Amsterdam (Holanda).
Fecha: 1-3 febrero 2008.
Más información: http://www.kenes.com/gait

III Curso-Seminario de Neurohistoria:  
Neurociencia en la Cultura  
Clásica Helenístico-Romana  
y en el Renacimiento Italiano
Ciudad: Roma, Florencia y Venecia (Italia).
Fecha: 2-8 febrero 2008.
Más información: http://www.sen.es/profesiona-
les/historia.htm

International Symposium on  
Learning, Memory and Cognitive  
Function. Mechanisms, Pathology  
and Therapeutics
Ciudad: Valencia (España).
Fecha: 10-12 febrero 2008.
Más información: http://www.fundacioncac.es

Reunión Anual del Consorcio  
de Neuropsicología Clínica
Ciudad: Sevilla (España).
Fecha: 14-16 febrero 2008.
Más información: http://80.24.224.190/neuroin-
vest/consorcio

●

●

●

●

●

●

4th Annual Update Symposium Series on   
Clinical Neurology and Neurophysiology
Ciudad: Tel Aviv (Israel). 
Fecha: 18-19 febrero 2008.
Más información: http://www.neurophysiology-
symposium.com

1st European Brain Policy Forum: A Focus on 
Parkinson’s Disease & the European Society 
Ciudad: Bruselas (Bélgica). 
Fecha: 27-28 febrero 2008. 
Más información: http://www.kenes.com/
ebpf2008/Preliminary_scientific_program.pdf

VIII Congreso de la Sociedad Española  
de Neuroraquis
Ciudad: Bayona la Real, Pontevedra (España).
Fecha: 5-7 marzo 2008.
Más información: http://www.8neuro-raquisbayo-
na.com/main.htm

ASENT 10th Annual Meeting
Ciudad: Arlington (USA). 
Fecha: 6-8 marzo 2008.
Más información: http://www.asent.org/mee-
tings/index.shtml

Encuentro Internacional de Neurorrehabilitación
Ciudad: La Habana (Cuba).
Fecha: 10-14 marzo 2008.
Más información: http://www.sanchattour.com.
br/p_mar08_ev2.html

5th Latin-American Congress of Clinical  
Neurophysiology 
Ciudad: Varadero (Cuba).
Fecha: 11-14 marzo 2008.
Más información: http://embacu.cubaminrex.
cu/Portals/6/5thCongress.doc

National Ataxia Foundation. 51st Annual  
Membership Meeting “Blazing a trail in research” 
Ciudad: Las Vegas (USA).
Fecha: 28-30 marzo 2008. 
Más información: http://www.ataxia.org

●

●

●

●

●

●

●

ENERO

FEBRERO

MARZO
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NORMAS DE PUBLICACIÓN

Se ruega a los autores una observación detenida de las normas 
de publicación previa a la preparación de los trabajos, a fin de 
evitar retrasos en la aparición de los artículos.

1.- Los trabajos deberán ser enviados para su publicación a 
Revista Española de Trastornos del Movimiento. Editorial Línea 
de Comunicación, calle Concha Espina, 8º, 1º derecha, 28036 
Madrid. Los trabajos se remitirán por correo electrónico (informa-
cion@lineadecomunicacion.com) o en soporte digital junto con 
una copia impresa, indicando el procesador de textos utilizado.

2.- Los trabajos serán evaluados para su publicación siempre 
en el supuesto de no haber sido ya publicados, aceptados para 
publicación o simultáneamente sometidos para su evaluación en 
otra revista. Los originales aceptados quedarán en propiedad de 
la revista y no podrán ser reimpresos sin permiso de Revista Espa-
ñola de Trastornos del Movimiento.

3.- La Secretaría acusará recibo de los originales e informará 
de su aceptación. Asimismo, y cuando lo estime oportuno el Con-
sejo Editorial, serán propuestas modificaciones, debiendo los au-
tores remitir el original corregido en un plazo de 15 días a partir 
de la recepción del citado informe.

Revisiones:
Trabajos amplios sobre un tema de actualidad, donde el autor es-
tudia el tema y revisa la bibliografía escrita hasta la fecha sobre 
éste.

oRiginales:
Trabajos de tipo prospectivo, de investigación clínica, farmacoló-
gica o microbiológica, y las contribuciones originales sobre etio-
logía, fisiopatología, anatomía patológica, epidemiología, diag-
nóstico y tratamiento de las enfermedades. La extensión máxima 
del texto será de 15 folios y se admitirán 8 figuras y/o tablas, equi-
valente a 6 páginas de revista incluyendo figuras, tablas, fotos y 
bibliografía.

ORiginales bReves (notas clínicas):
Trabajos originales de experiencias o estudios clínicos, ensayos 
terapéuticos o casos clínicos de particular interés, cuya extensión 
no debe superar 5 folios y 4 figuras y/o tablas.

caRtas al diRectoR:
Comentarios relativos a artículos recientes de la revista, así como 
observaciones o experiencias que, por su extensión o característi-
cas, puedan ser resumidas en un texto breve; se admite una tabla 
y/o figura y un máximo de 10 citas bibliográficas.

otRas secciones:
Crítica de libros: textos breves (una página de 2.000 espacios) de 
críticas de libros para su publicación. Asimismo, se publicarán en 
la sección agenda los congresos, cursos y reuniones relacionados 
que se remitan.

Envío dE manuscritos

sEccionEs dE la rEvista
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NORMAS DE PUBLICACIÓN

PrEsEntación     
y Estructura

dE los trabajos

Los originales deberán ser mecanografiados a doble espacio 
(30 líneas, 60 pulsaciones), en DIN-A4 por una sola cara, con 
un margen no inferior a 25 mm, y con las páginas numeradas 
correlativamente.

estRuctuRa:
El trabajo, en general, deberá estar estructurado en diversos 
apartados: Introducción, Material y métodos, Resultados y Dis-
cusión. En trabajos especialmente complejos podrán existir 
subapartados que ayuden a la comprensión del estudio.

PRimeRa página:
En la primera página figurarán en el orden que se citan:

1.- Título: debe ser conciso e informativo.
2.- Nombre completo - sin abreviaturas- y apellidos del 
autor o autores.
3.- Centro y Departamento en que se realizó el trabajo.
4.- Nombre del autor y dirección para correspondencia.
5.- Título corto, inferior a 40 caracteres.

Resumen con palabRas clave:
Se acompañará un resumen en castellano de unas cuatro líneas 
y el mismo traducido al inglés, con palabras clave (10 máximo) 
también en ambos idiomas.

bibliogRafía:
Las citas se presentarán según el orden de aparición en el 
texto, con numeración correlativa en superíndices, vaya o no 
acompañada del nombre de los autores en el texto.
Las citas se comprobarán sobre los originales y se ordenarán 
según las normas de Vancouver disponibles en http://www.icm-
je.org

ilustRaciones:
Se podrán publicar en blanco y negro, o a dos colores; si se uti-
lizan fotografías de personas identificables, es necesario tener 
la autorización para su publicación. Las microfotografías deben 
incluir escala de medidas.
Si las ilustraciones son originales sobre papel o transparencia, 
las fotos han de ser de buena calidad, bien contrastadas. No 
remita fotocopias.

ilustRaciones digitales:
Si puede aportar las ilustraciones en formato digital, es reco-
mendable utilizar formato bmp, jpg o tiff, con un mínimo de 
300 puntos por pulgada.
Si las figuras no son originales, aun cuando cite la proceden-
cia o las modifique, debe obtener permiso de reproducción del 
autor o de la editorial donde se publicó originalmente.
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