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Resumo

As distonias sdo um grupo pouco divulgado de doencas do movimento de etiologia
desconhecida e que se atribuem a disfuncdo dos ganglios da base. Caracterizam-se
pela ocorréncia de contraccbes musculares involuntérias e sustentadas que provocam
movimentos repetitivos, torgdo e posturas anormais, atingindo os mais diversos grupos
musculares.

O tratamento dos movimentos disténicos € essencialmente médico, mas em determinadas
distonias focais estd indicada a aplicacdo periddica de toxina botulinica. Destacam-se as
distonias laringea e oro-mandibular pelas suas implicagdes na fala.

Palavras-chave
Distonia, distonia laringea, distonia oro-mandibular, toxina botulinica

Abstract

Dystonias are a poorly perceived group of movement disorders of unknown etiology, which
are believed to be due to basal ganglia dysfunction. They are characterized by the occur-
rence of involuntary and sustained muscle contractions which provoke repetitive move-
ments, torsion and abnormal postures, involving various muscular groups. The treatment of
dystonic movements relies upon several drugs, but some focal conditions require the peri-
odic application of botulinum toxin. The laryngeal and the oromandibular dystonias deserve
to be highlighted taking into account their implications in the speech.
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1.INTRODUCAO

As distonias sdo um grupo importante, mas pouco divulgado, de doengas do movimento.
Com efeito, na clinica neurolégica das doengas do movimento, as distonias séo a sequnda
patologia mais frequente a seguir aos sindromes parkinsénicos.

O termo distonia foi introduzido por Oppenheim em 1911 (Oppenheim, 1911) para definir
uma situagao neuroldgica que apresentava um seu doente, e que se caracterizava por uma
alternancia entre periodos de hipotonia e fases de espasmos musculares tonicos, em regra,
embora ndo exclusivamente, despertados por movimentos voluntérios. Esta entidade foi
designada Dystonia musculorum deformans e corresponde a uma forma generalizada pri-
maria de distonia de tor¢do, autossémica dominante, que se inicia na infancia ou na adoles-
céncia. Sabe-se hoje que esta forma de distonia esta associada ao gene DYT1 localizado no
cromossoma 9g34.1, que codifica a proteina torsinA (Jankovic, 1996).

A definicao genérica de distonia sofreu diversas modificagdes ao longo dos anos, e actual-
mente descreve-se como um sindrome de contracgdes musculares involuntdrias que
podem ocorrer em variadas categorias de doencas neurologicas.

Este trabalho tem como objectivos apresentar uma revisdo breve sobre distonias, com enfo-
que para as entidades que afectam particularmente a musculatura oro-facial e podem com-
prometer a fala, e divulgar o leque de estratégias terapéuticas.

2. CARACTERIZACAO CLIiNICA

A distonia caracteriza-se pela ocorréncia de contraccdes musculares involuntdrias e susten-
tadas que provocam movimentos repetitivos, torcdo e posturas anormais, 0s quais podem
atingir os musculos dos membros, do tronco e cranianos (Fahn e Bressman, 2005, p. 816).

Os movimentos distonicos podem observar-se em repouso ou serem desencadeados pela
postura, por movimentos voluntdrios (distonia de accdo) ou por determinadas tarefas, ten-
dem a aumentar com a fadiga, o stress e a ansiedade e geralmente desaparecem com o
relaxamento, a hipnose e o sono. De salientar que os movimentos distonicos podem ser
diminuidos com estimulos tacteis ou proprioceptivos, por accdo de musculos antagonistas,
0 que correntemente se designa “truques sensoriais”. Por exemplo, um doente com distonia
cervical aprende a colocar a mao no queixo ou na face para reduzir as contracgdes da nuca,
ou um outro com distonia orolingual verifica que se tocar nos labios ou colocar um objecto
na boca sente alfvio sintomatico. Esta caracteristica curiosa é quase Unica dos movimentos
disténicos. Com o passar do tempo e se ndo controlada, a distonia pode acarretar deforma-
¢bes osteo-articulares e gerar grande incapacidade.

3. CLASSIFICACAO DAS DISTONIAS

As distonias podem ser classificadas quanto a idade de inicio, distribuicdo anatémica e etio-
logia (Fahn e Bressman, 2005, p. 816).



3.7.IDADE DE INiCIO

Este parametro é o factor de prognéstico mais importante da distonia primdria. As distonias
primarias dividem-se, segundo a idade de inicio, em distonias da infancia (até aos 12 anos),
da adolescéncia dos 13 aos 20 anos) ou da idade adulta (depois dos 20 anos); mais sim-
plesmente consideram-se de inicio precoce ou tardio se surgem antes ou apés os 20 anos,
respectivamente.

3.2. ETIOLOGIA

A etiologia das distonias na maior parte dos casos ndo é conhecida, podendo ser classifica-
das em primdrias ou idiopaticas. Nalguns casos estas distonias tém um padréo hereditario
(Ozelius et al, 1989) tendo ja sido identificado alteracbes genéticas (neste momento até ao
gene DYT 15) com um perfil autossémico recessivo ou autossdémico dominante (Bressman,
2000).

3.3. DISTRIBUICAO ANATOMICA

As distonias podem ser focais, segmentares, multifocais, generalizadas ou de tipo hemidisto-
nico. As distonias focais afectam apenas uma Unica area: blefarospasmo, distonia oro-man-
dibular, distonia laringea, distonia cervical, caimbra do escrivdo. As distonias segmentares
atingem duas ou mais zonas contiguas do corpo, como acontece no sindrome de Meige:
blefarospasmo e distonia oro-mandibular. A forma generalizada engloba o envolvimento
dos membros inferiores com mais outra drea e a distonia multifocal insere-se entre as formas
segmentares e as generalizadas. A hemidistonia afecta metade do corpo e é geralmente
sintomatica, associando-se a doencas neuroldgicas diversas (traumatismos cranio-encefali-
cos, tumores, acidentes vasculares cerebrais), nomeadamente de tipo degenerativo como
a doenca de Parkinson.

4. FISIOPATOLOGIA

A fisiopatologia das distonias ainda é desconhecida. Pensa-se no entanto que seja devida a
uma aberrante plasticidade neural e disfun¢do dos ganglios da base, com reducdo das des-
cargas inibitérias a nivel do globo pélido interno e consequente menor inibi¢do taldmica e
maior estimulagao cortical (Bressman, 1998; Bressman, 2000; Vitek, 2002). Noutros estudos a
génese dos movimentos disténicos tem sido atribuida a disfuncdo somatosensitiva (Bress-
man, 2000) e a alteracdes genética (Ozelius et al., 1989).

5. TRATAMENTO

O tratamento das distonias é essencialmente medicamentoso, estando indicados diversos
grupos de farmacos, por via oral: baclofeno em alta dose (até 100 mg/dia); benzodiazepi-
nas (clonazepam ou diazepam); anti-colinérgicos (trihexifenidilo até 40-60 mg/dia); anti-epi-
lépticos (valproato de sédio até 1500 mg/dia e tiagabina, 15 mg/dia); dopa até 450 — 600
mg/dia (na distonia “dopa responsiva"); beta-bloqueadores (propanolol até 120-160 mg/dia);
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anti-dopaminérgicos (tetrabenazina até 75 mg/dia); neurolépticos atipicos (clozapina até
100 mg/dia). No entanto, esta pandplia terapéutica é muitas vezes ineficaz e mal tolerada
pelos diversos efeitos laterais como sonoléncia, confusao e desequilibrio, potencialmente
incapacitantes (Greene et al, 1988).

Uma outra opgao terapéutica, essencialmente nas distonias focais, é a aplicacdo subcutanea,
periédica, de toxina botulinica. Esta substancia bloqueia a libertacdo a nivel pré-sinaptico da
acetilcolina na placa motora, provocando desnervagéo quimica nos terminais nervosos dos
neurénios motores gama e afecta a funcéo autonémica dos ganglios e neurénios pds-gan-
glionares parassimpaticos e simpaticos colinérgicos (Moore e Naumann, 2003). Ha 7 sero-
tipos de toxina botulinica, dos quais 0s mais usados séo o serétipo A (alvo — SNAP-25) e o
serdtipo B (alvo — VAMP) nas reftractdrias ao A. O local preferencial de aplicagdo depende dos
musculos atingidos. No caso do blefarospasmo injecta-se no musculo orbicular dos olhos e
nas distonias cervicais no esternocleidomastoideu e no trapézio, entre outros. Nestas disto-
nias este tratamento é eficaz entre 70 a 90 % dos casos, seguro e da qualidade de vida aos
doentes. A aplicacdo é efectuada com uma periodicidade de 3 em 3 meses, é bem tolerada
pelos doentes, ndo provoca efeitos adversos definitivos, podendo motivar uma diminui¢édo
transitéria de forca na palpebra nos doentes com blefarospasmo e disfagia transitéria nos
que apresentam distonia cervical. A toxina de tipo A existe em vials que contém 500U de
toxina (Dysport®) ou 100U (Botox®), dando cada ampola para cerca de 4 doentes no caso
do blefarospamo e para um doente na distonia cervical. Os efeitos secundarios séo raros
e dependem da dose utilizada, caracterizando-se por discreta ptose palpebral ou disfagia,
que sdo reversiveis e normalmente pouco incapacitantes para o doente. J& na caimbra do
escrivao este tipo de tratamento ndo tem grande beneficio motor ou de fungao, necessitan-
do o doente de optar pela terapia ocupacional, ajudas técnicas na escrita e no manuseio de
determinados objectos (Jankovic e Shwartrz, 1993). Nas distonias laringeas ou oro-mandi-
bular o tratamento com toxina botulinica tem de ser completado com o apoio da terapia da
fala, ndo sé para regularizar a fonagdo mas também a degluticdo (Murry e Woodson, 1995).
Nas distonias generalizadas além destas intervencdes é necessario um trabalho drduo do
fisioterapeuta e a integracdo do doente nas actividades da vida diéria. Actualmente advoga-
se a cirurgia de neuroestimulagcao do globo pélido, especialmente nas distonias generaliza-
das idiopéticas sem posicoes fixas ortopédicas.

©. DISTONIAS CRANIANAS COM COMPROMETIMENTO DA FALA
©.1. DISTONIA LARINGEA ESPASMODICA EM ADUCAO

A distonia laringea espasmaddica em adugao é uma distonia focal com envolvimento dos
musculos das cordas vocais. A alteracdo da voz é causada por espasmos involuntarios das
pregas vocais, laringe e faringe. Encontra-se frequentemente associada a distonia de outros
musculos faciais. Dependendo do tipo de contraccao, a voz pode apresentar uma qualida-
de entrecortada, com falhas e quebras ou entdo apresentar uma sonoridade que lembra
um sussurro. Condiciona uma deterioracdo da voz que agrava durante o stress e ao falar
ao telefone e que melhora com o élcool e as benzodiazepinas. Ha certas manobras que o
doente adopta que melhoram a fala como mascar, segurar a cabeca ou o mento, contro-
lar a voz como se fosse cantar ou rir. Para além do tratamento médico jé citado, hd outras
estratégias terapéuticas que merecem divulgagao. As técnicas cirurgicas de desnervagdo
de corda vocal, avulsao / resseccdo do nervo laringeo superior, e estreitamento do musculo



tiroaritendide foram j& abandonados, optando-se actualmente pelo tratamento com toxina
botulinica tipo A. Este tipo de tratamento € eficaz e seguro e baseia-se na injecgao da toxina
a nivel das cordas vocais e nos musculos tiroaritenoideus. Mas como a apresentacdo desta
distonia varia de doente para doente, o tratamento deve ser individualizado caso a caso,
uma vez que tem de haver um equilibrio entre a diminuicao da distonia e a perda de fun-
cdo. A periodicidade das aplicacdes é de 6 em 6 meses, isto é, menor do que nas restantes
distonias focais. A experiéncia clinica e um bom conhecimento da anatomia da regido larin-
gea tornam esta técnica segura apesar dos efeitos secundérios que podem eventualmente
surgir, tais como disfagia, disfonia e insuficiéncia respiratéria obstrutiva alta. A aplicacao des-
ta técnica deve ser efectuada com apoio de Otorrinolaringologia e complementada com
terapia de fala (Sulica et al, 2003).

©.2. DISTONIA ORO-MANDIBULAR

Adistonia oro-mandibular caracteriza-se por espasmos nos musculos do territério inferior da
face, tais como os dos labios, boca, lingua e mandibulas. Dificuldade para abrir e/ou fechar
a boca, mastigar, deglutir alimentos e articular as palavras sao os sintomas mais frequentes.
Os espasmos podem ser ténicos ou clonicos e o principal diagndstico diferencial é estabe-
lecido com a disfuncéo da articulagdo temporomandibular. Também os acidentes vascula-
res cerebrais, tétano, traumatismos, distonias psicogénicas e discinésias tardias associadas a
farmacos podem suscitar problemas de diagnéstico diferencial. A distonia oro-mandibular
subdivide-se em distonia de abertura da mandibula e do encerramento da mandibula, com
ou sem desvio da mandibula, e pode induzir comprometimento da lingua, faringe, laringe,
cordas vocais e musculos do pescoco. O tratamento da distonia oro-mandibular assenta
também na terapia de fala e na injeccdo de toxina botulinica tipo A nos masseteres e pte-
rigoideus.

/.CONCLUSAO

Em conclusédo, quer o diagndstico, classificacdo e caracterizacdo das distonias, quer o seu
tratamento, sdo tarefas drduas e complexas que necessitam da coordenacao de uma equi-
pa mutidisciplinar que engloba Neurologistas, Otorrinolaringologistas, Fisioterapeutas, Tera-
peutas da Fala e Terapeutas Ocupacionais, entre outros profissionais de satde. As op¢des
terapéuticas sdo essencialmente médicas, e a possibilidade de utilizacdo da toxina botu-
linica melhorou significativamente o leque de terapéuticas disponiveis com melhoria da
qualidade de vida destes doentes.
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