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CONCLUSIONES: UMRS

~+ Las mioclonias en el sindrome de distonia mioclonia estan presentes en reposo
~ pero aumentan en accion y tras un estimulo.

~+ Existe un gradiente rostro-caudal, con mayor afectacion en extremidades
~ superiores y en el cuello que en extremidades inferiores.

& Lamano no dominante estd mas afecta que la mano dominante.

+ Enacciones de motricidad fina (escribir, beber y comer) hay un fuerte impacto, :
~ probablemente conduciendo a necesidades de educacion especial (adquisicion de
habilidades de escritura) y aislamiento social en algunos pacientes. '

+ Las acciones de motricidad gruesa (andar y correr) se asoqi
con la menor edad de los pacientes.

¢ Laescala UMRS muestra buenas propiedades psicométri
sindrome de distonia mioclonica.

+ No hay correlacion entre la edad de inicio, la duracion de la
severidad de las mioclonias, por lo que no es una enferme



CONCLUSIONES: GENETICA

+ La mayoria de los pacientes portan variantes en el gen SCGE (84%).
+ Elevados porcentajes de herencia (20 familiares vs 5 casos de novo)

_+ Lamayoria de cambios son mutaciones de parada, seguidos de |
~ mutaciones de splicing; mientras que los cambios missense estan muy
poco representados. |

+ No se ha podido establecer ninguna correlacion entre fenotipo y
~ genotipo.
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