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Resumen

Objetivos: La distonia miocldnica es un trastorno del movimiento de severidad variable. Las formas
hereditarias son causadas por una mutacion del gen épsilon-sarcoglicano en el cromosoma 7q21
presentes en un 80%. Las sacudidas mioclénicas interfieren en la calidad de vida y en las actividades
de la vida diaria, sin existir un tratamiento especifico en la actualidad con una eficacia limitada y
una mala tolerancia a los farmacos disponibles. El objetivo de este trabajo es evaluar la eficacia de la
estimulacion cerebral profunda (DBS) del globo palido interno (Gpi) en pacientes pediatricos con
distonia mioclénica (DM) debido a mutaciones del gen épsilon-sarcoglicano (SGCE).

Métodos: Presentamos dos casos pediatricos de distonia mioclonica con mutacion del SGCE,
tratados mediante estimulacién cerebral profunda del Gpi asistido por el brazo robético Neuromate®
de Renishaw”. Para objetivar la eficacia de la terapia se recogid la escala UMRS y la Neuro QOL
preoperatoria, al mes y a los 6 meses.

Resultados: Tras la intervencion se evidencio una mejoria con la escala Unified Mioclonias Rating
Score (UMRS) del 84% para mioclonias de accién y 62,5% en pruebas funcionales al mes y del 95% y
75% a los 6 meses del primer paciente y una mejoria del 96,4% para mioclonias de accion y 40% en
pruebas funcionales al mes y del 100% y 50% a los 6 meses del segundo paciente con importante
mejoria en la calidad de vida.

Conclusiones: Debido a la excelente respuesta de la DM a la estimulacién del Gpi, este tratamiento
deberia indicarse tras la refractariedad del tratamiento médico, incluso en edades tempranas de la
vida.
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