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ClassificazioneClassificazione
Per distribuzionePer distribuzione

Focale, Segmentale, Multifocale, Generalizzata, Focale, Segmentale, Multifocale, Generalizzata, 
EmidistoniaEmidistonia

Per etPer etàà di esordiodi esordio
Precoce o tardivaPrecoce o tardiva

Per EziologiaPer Eziologia
primaria/idiopaticaprimaria/idiopatica
distonia plusdistonia plus
distonia distonia eredodegenerativaeredodegenerativa
distonia secondariadistonia secondaria



Distonia idiopatica da torsione Distonia idiopatica da torsione 
(DYT1) di (DYT1) di OppenheimOppenheim

EtEtàà dd’’esordio: 6esordio: 6--12 anni12 anni
distonia a carico del piede in corso distonia a carico del piede in corso 
della deambulazionedella deambulazione
lentamente progressiva,diventa lentamente progressiva,diventa 
generalizzata generalizzata 
autosomicaautosomica dominante a penetranza dominante a penetranza 
ridottaridotta
gene sul 9q34gene sul 9q34
proteina proteina torsinatorsina A (TOR1A): A (TOR1A): ΔΔGAGGAG



Distonie Distonie eredogenerativeeredogenerative
Parkinsonismo giovanileParkinsonismo giovanile
distonia parkinsonismo ad esordio rapidodistonia parkinsonismo ad esordio rapido
m.dim.di HuntingtonHuntington
atrofia dentato atrofia dentato rubrorubro pallido pallido luysianaluysiana
m. di Wilsonm. di Wilson
m. di m. di NiemannNiemann--PickPick tipo Ctipo C
m. di m. di BattenBatten (CLN giovanile)(CLN giovanile)
gangliosidosigangliosidosi
s. di s. di LeschLesch--NyhanNyhan
omocistinuriaomocistinuria
glutaricoacidemiaglutaricoacidemia
PKANPKAN



Distonie secondarieDistonie secondarie

PCI discinetichePCI discinetiche
InfettiveInfettive--postpost infettiveinfettive
Indotte da farmaciIndotte da farmaci
TraumaTrauma
MAVMAV
TumoriTumori



La nostra esperienza: 2001La nostra esperienza: 2001--20082008

110 110 pzpz con  quadro di diagnosi di con  quadro di diagnosi di ““PCI distonicaPCI distonica”” o o 
““distoniadistonia”” (G80.9, G24.8) (G80.9, G24.8) 

25 25 pzpz <18a con <18a con distonia distonia multisegmentariamultisegmentaria
BFM BFM > 60: 16 > 60: 16 pzpz
BFM < 60: 9 BFM < 60: 9 pzpz

PrimariaPrimaria: 2 : 2 pzpz (DYT(DYT--))
SecondariaSecondaria: 23 : 23 pzpz



Protocolli ValutativiProtocolli Valutativi

ClinicoClinico--funzionalifunzionali

Esame neurologicoEsame neurologico
Scala BFM (severitScala BFM (severitàà / / 
disabilitdisabilitàà) ) 
FIM, FIM, WeeFIMWeeFIM
Profilo neuropsicologicoProfilo neuropsicologico
Valutazione LGP e TOValutazione LGP e TO
Trial LTrial L--DOPA e DOPA e 
anticolinergicianticolinergici

Strumentali, di laboratorioStrumentali, di laboratorio

Studio neurofisiologico Studio neurofisiologico 
(EEG, BAEP, SEP, EMG, ENG)(EEG, BAEP, SEP, EMG, ENG)

RMN (1.5 T)RMN (1.5 T)
Studio biochimico di routine (CK, Studio biochimico di routine (CK, 
cupremiacupremia, , ceruloplasminaceruloplasmina, uricemia, , uricemia, 
lattato) lattato) 
Studio biochimico mirato: Studio biochimico mirato: 

acilcarnitineacilcarnitine,,acantocitiacantociti, acidi organici , acidi organici 
urinari, urinari, aminoacidemiaaminoacidemia/uria enzimi /uria enzimi 
lisosomialilisosomiali..) ..) 

Studio molecolare (DYT1, Studio molecolare (DYT1, mtDNAmtDNA))



Criteri di inclusione per DBSCriteri di inclusione per DBS

etetàà superiore a 7 anni superiore a 7 anni 
assenza di risposta clinicamente rilevante al assenza di risposta clinicamente rilevante al 
trattamento farmacologicotrattamento farmacologico
disabilitdisabilitàà severa, fortemente condizionata dalla severa, fortemente condizionata dalla 
componente distonica (BFM componente distonica (BFM >> 5050--60)60)
Adesione al protocollo valutativo Adesione al protocollo valutativo 
Buona motivazioneBuona motivazione
RMN con assenza di:RMN con assenza di:

atrofia corticale, atrofia corticale, 
lesioni a talamo o nuclei della baselesioni a talamo o nuclei della base



10 bambini potenziali 10 bambini potenziali 
candidaticandidati

Distonia secondariaDistonia secondaria
Esordio <1 aEsordio <1 a

BFM >50BFM >50

2: et2: etàà <7 <7 aaaa

2:  consenso negato2:  consenso negato

6: impianto effettuato6: impianto effettuato

5 bilaterale, 
1 monolaterale



252578/2678/26n.vn.v..anossia neonataleanossia neonatale88FF

606057.5/1757.5/177070Asfissia Asfissia p.np.n..
SorditSorditàà, Impianto , Impianto 
coclearecocleare

88MM

202096.5/2596.5/256161LeschLesch--NyhanNyhan1717MM

232396/2896/289090Ittero neonataleIttero neonatale88FF

646450.5/1450.5/148181Asfissia Asfissia p.np.n..88MM

10610670.5/2270.5/229090CriglerCrigler--NajarNajar IIII1010MM

FIMFIMBFMBFM
SevSev//disdis

QIQIEziologiaEziologiaetetààsexsex



InterventoIntervento
In narcosiIn narcosi
Posizionamento casco Posizionamento casco stereotassicostereotassico
Acquisizione immagini RMN (IR)Acquisizione immagini RMN (IR)

Acquisizione mediante TAC spirale nel soggetto con Acquisizione mediante TAC spirale nel soggetto con 
impianto cocleare + impianto cocleare + microregistrazionemicroregistrazione NFNF

Identificazione Identificazione GPiGPi e e targetingtargeting
Craniotomia e posizionamento elettrodo su Craniotomia e posizionamento elettrodo su 
target target 
Verifica in RMN o TACVerifica in RMN o TAC
Connessione a IPG e Connessione a IPG e intascamentointascamento dei 2 dei 2 
stimolatori sulla parete addominalestimolatori sulla parete addominale



SEZIONE TARGET GPi



Sezione in corrispondenza della commessura anteriore. 
Elettrodi posizionati nella porzione VPL del Gpi.   



FollowFollow--up post chirurgicoup post chirurgico

Nessuna complicazione Nessuna complicazione intraoperatoriaintraoperatoria
Posizionamento adeguato in tutti i casiPosizionamento adeguato in tutti i casi

Compreso il caso posizionato con la sola guida TAC/NFCompreso il caso posizionato con la sola guida TAC/NF

Complicanza infettiva in 6Complicanza infettiva in 6°° giornata alla tasca giornata alla tasca 
dello stimolatore dello stimolatore dxdx nel caso 4nel caso 4

Rimozione IPG in 10Rimozione IPG in 10°° giornata, riposizionamento nuovo giornata, riposizionamento nuovo 
IPG dopo 3 mesiIPG dopo 3 mesi



Parametri di stimolazioneParametri di stimolazione

Testati vari protocolliTestati vari protocolli
11--7 V, 130 Hz, 450 7 V, 130 Hz, 450 μμs s ((CoubesCoubes))

11--6 V, 80 Hz, 330 6 V, 80 Hz, 330 μμs s ((TaglietiTaglieti))

Verificata tollerabilitVerificata tollerabilitàà di tutti i contatti sia in di tutti i contatti sia in 
monopolare che in bipolaremonopolare che in bipolare
Scelto il contatto e la modalitScelto il contatto e la modalitàà che per ogni che per ogni 
soggetto garantisce la massima tollerabilitsoggetto garantisce la massima tollerabilitàà
Verifica periodica funzionaleVerifica periodica funzionale

11--33--66--12 mesi12 mesi



BFM Movement Scale
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RisultatiRisultati
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Risposta clinicaRisposta clinica
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Cammino Cammino 



FollowFollow--up a lungo termineup a lungo termine
Complicanze o effetti indesideratiComplicanze o effetti indesiderati

1 caso riferisce nausea e scialorrea per stimoli >3 V su qualsia1 caso riferisce nausea e scialorrea per stimoli >3 V su qualsiasi si 
contattocontatto

Efficacia oggettiva e percepitaEfficacia oggettiva e percepita

Ricambio IPG: 2 soggetti a distanza di 3 Ricambio IPG: 2 soggetti a distanza di 3 aaaa
stimolazione continua stimolazione continua bilatbilat. a >4 V. a >4 V

Efficacy

Good
Fair
Poor

Perceived Efficacy

Good
Fair
Poor



ConclusioniConclusioni
La gestione del paziente con distonia generalizzata ad La gestione del paziente con distonia generalizzata ad 
esordio infantile esordio infantile èè un processo complesso che un processo complesso che 
comprende:comprende:

una fase diagnostica, spesso non in grado di portare ad una una fase diagnostica, spesso non in grado di portare ad una 
diagnosi eziologica chiara diagnosi eziologica chiara 
una fase valutativa una fase valutativa multiprofessionalemultiprofessionale
una strategia terapeutica che deve essere concordata ed una strategia terapeutica che deve essere concordata ed 
adattata ad ogni singolo adattata ad ogni singolo pzpz

La selezione dei pazienti mira a ottimizzare lLa selezione dei pazienti mira a ottimizzare l’’efficienza, efficienza, 
ma per le forme secondarie la efficacia nel 30% dei casi ma per le forme secondarie la efficacia nel 30% dei casi 
èè confermataconfermata
Fondamentale stabilire un esplicito contratto terapeutico Fondamentale stabilire un esplicito contratto terapeutico 
con la famigliacon la famiglia
Buona la tollerabilitBuona la tollerabilitàà a voltaggio alto (4.6 +/a voltaggio alto (4.6 +/-- 0.3 V)0.3 V)
Intervento a basso rischio per trattare grave disabilitIntervento a basso rischio per trattare grave disabilitàà
resistente alle varie associazioni farmacologicheresistente alle varie associazioni farmacologiche



Aspetti criticiAspetti critici
Definire criteri predittivi di un Definire criteri predittivi di un outcomeoutcome migliore: migliore: 

eziologiaeziologia
etetàà di esordiodi esordio
distribuzione (assiale, distribuzione (assiale, oromandibolareoromandibolare, appendicolare), appendicolare)
tipologia della distonia (tipologia della distonia (cinesiogenacinesiogena, fissa) , fissa) 

Formulare obiettivi realistici per la riabilitazione in Formulare obiettivi realistici per la riabilitazione in 
diversi livelli di funzionamento diversi livelli di funzionamento 
Quantificare lQuantificare l’’efficacia (BMF? DIS? efficacia (BMF? DIS? QoLQoL? GAS?)? GAS?)



Bambini graviBambini gravi

stare fermo in silenzio per almeno 30 secstare fermo in silenzio per almeno 30 sec
seguire con lo sguardoseguire con lo sguardo
aprire e chiudere la boccaaprire e chiudere la bocca
afferrare un oggetto, rilasciare, passare da una mano afferrare un oggetto, rilasciare, passare da una mano 
allall’’altraaltra
parlare: nome, etparlare: nome, etàà, giochi.., giochi..
steso sul tappetosteso sul tappeto
camminarecamminare
(motricit(motricitàà, attivit, attivitàà quotidiana, linguaggio, scrittura, quotidiana, linguaggio, scrittura, 
attenzione)attenzione)




