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Carac te r i zac ión  c l ín i ca  y  gené t i ca  de  

d i s ton ía  m ioc lón ica  en  pob lac ión  

españo la .   



Objetivo 1. Validar la escala UMRS 

(Unified Myoclonus Rating Scale) 

para el asesoramiento del síndrome 

de distonía mioclónica.  

 

Objetivo 2. Identificar variantes 

patogénicas en genes asociados al 

síndrome de distonía mioclónica. 

 

Objetivo 3. Establecer correlaciones 

fenotipo-genotipo.  

 

 

Objetivos 

del estudio 



VARIABLES 

CLÍNICAS 

Checklist de signos y 

síntomas 

Escalas de evaluación clínica:  

UMRS 

BFMDRS 

Neuro-QOL 

 

UMRS 
Cuestionario 

de los 
pacientes 

Mioclonías en 
reposo 

Sensibilidad a 
estímulos 

Mioclonías en 
acción 

Pruebas 
funcionales 

UMRS 



MÉTODOS: Pipeline para diagnóstico 

SGCESGCE  

Secuenciación Sanger 

Diagnóstico positivo en 

el gen SGCE (SNPs o 

detección de INDEL) 

SGCESGCE  

MLPA 

Diagnóstico positivo en 

SGCE (detección de 

CNV) 

WES Detección de variantes mediante 

estudio del exoma completo 



RESULTADOS 

09/2016 – 10/2018 

(25 meses) 



n = 45  24 ♀ /  21 ♂ 

Edad de inicio:  

 2,7±1.6 años 

Edad de evaluación: 

• 13±10 años 

 

 



Encuentro de padres y profesionales:  

Sept. 2017  

Nov. 2018 

Aprendizaje 

Empowering 

Divulgación 

Reuniones de familias 

Resultados científicos 





 Las mioclonías en el síndrome de distonía mioclónia están presentes en reposo 

pero aumentan en acción y tras un estímulo.  

 Existe un gradiente rostro-caudal, con mayor afectación en extremidades 

superiores y en el cuello que en extremidades inferiores.  

 La mano no dominante está más afecta que la mano dominante.  

 En acciones de motricidad fina (escribir, beber y comer) hay un fuerte impacto, 

probablemente conduciendo a necesidades de educación especial (adquisición de 

habilidades de escritura) y aislamiento social en algunos pacientes. 

 Las acciones de motricidad gruesa (andar y correr) se asocian significativamente 

con la menor edad de los pacientes.  

 La escala UMRS muestra  buenas propiedades psicométricas en pacientes con 

síndrome de distonía mioclónica. 

 No hay correlación entre la edad de inicio, la duración de la enfermedad y la 

severidad de las mioclonías, por lo que no es una enfermedad progresiva.  

 

CONCLUSIONES: UMRS 



CONCLUSIONES: GENÉTICA 

 La mayoría de los pacientes portan variantes en el gen SCGE (84%). 

 Elevados porcentajes de herencia (20 familiares vs 5 casos de novo) 

 La mayoría de cambios son mutaciones de parada, seguidos de 

mutaciones de splicing; mientras que los cambios missense están muy 

poco representados.  

 No se ha podido establecer ninguna correlación entre fenotipo y 

genotipo.  



FUTURO 

 

 Identificación de nuevos pacientes.  

 

 Evaluar dificultades de aprendizaje, 

calidad de vida y necesidades de 

educación especial 

 

 Colaboración internacional: US 

Dystonia Medical Research 

Foundation 

 

 Reuniones futuras entre familias y 

profesionales 

 

 


