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Definizione e fenomenologia della distonia

Jinnah and Albanese, 2014

La distonia è un disturbo del movimento caratterizzato da contrazioni muscolari 
sostenute o intermittenti che causano movimenti ripetitivi, posture anormale, o 
entrambi.
I movimenti distonici sono tipicamente «patterned», talvolta con caratteristiche di 
torsione,  può esservi associato il tremore. 
La distonia è spesso elicitata o peggiorata dal movimento volontario ed  associata ad 
un «overflow» della attivazione muscolare.



Età di 
esordio

01
• Infantile (0-2 anni) 
• Pediatrica (3–12 anni) 
• Adolescenziale (13–20 anni) 
• Giovane età adulta (21–40 anni) 
• Tarda età adulta (40 years and 

older)

Distribuzione
corporea

02

• Focale
• Segmentale
• Multifocale
• Emidistonia
• Generalizzata

Pattern 
temporale

03

• Decorso clinico– statica
– progressiva

• Variabilità a breve termine – persistente
.                                         – azione specifica

– diurna
– parossistica

Condizioni
associate

04

• Isolata (con o senza tremore)
• Combinata (con altre condizioni sitemiche o 

neurologiche)

Classificazione della distonia
Asse I- Caratteristiche cliniche



Condizione patologica
interessante il SNC

Processo degenerativo Lesione strutturale Patologia non 
degenerative non strutturale

Ereditarità

Ereditaria
(e.g., X-linked, AD, AR, 

mitocondriale) 

Acquisita
(e.g., traumatica, tossica, 

indotta da farmaci, vascolare, 
neoplastica)

Idiopatica (causa 
sconosciuta) 

(Sporadica vs Familiare)

Classificazione della distonia
Asse II- Classificazione eziologica 



. 
Primary (Isolated) dystonia. DYT1

Generalized Dystonia- Dystonic movements, 
postures, overflow

Gait Dystonia-Onset









Generalized Dystonia Primary (Isolated) Dystonia. DYT6. Dystonic movements and postures
Involvement of cranio-cervical muscles. Dystonic tremor






Writing Dystonia






Hemidystonia






Distonia - Polimiografia

Pattern polimiografici della distonia:

• Spasmi tonici, quasi continui, della durata di diversi secondi che terminano con brevi periodi di 
silenzio elettrico

• Burst mioclonici di durata >50 ms e < 500 ms

• Pattern oscillatorio

Questi tre pattern possono essere presenti singolarmente o associati tra loro.



Distonia - Polimiografia

MANTENIMENTO POSTURALE PROTRATTO: attività tonica prolungata prevalente ai muscoli flessori, sincrona su antagonisti



Distonia - Polimiografia

• CO-CONTRAZIONE
L’attività muscolare non rispetta il principio di inibizione reciproca muscoli agonisti e 
antagonisti sono attivati in modo sincrono ai muscoli antagonisti. 

• OVERFLOW
La contrazione muscolare si diffonde a muscoli che non sono coinvolti nello specifico atto 
motorio. 

Si osservano a volte dei gesti antagonisti (“trucchi sensoriali”, tattili o propriocettivi) che 
riducono la contrazione muscolare patologica.



Combined Dystonia. Myoclonus Dystonia DYT11
Progression of the disease









Combined Dystonia. 
Myoclonus Distonia DYT11 negative






Combined Dystonia.
Myoclonus Dystonia






A riposo: sporadici burst di attività clonica 150-300 msec
sincrona su antagonisti

Durante scrittura: attività tonica muscoli distali e tricipite
Con sovraimposte bouffee di ampio voltaggio



Movimento volontario

Mantenimento postura

A riposo

A riposo





Distonia – Polimiografia: limiti
• Limite nella collaborazione o esecuzione di un atto motorio che coinvolga un singolo distretto: 

co-contrazione e overflow per difficoltà a limitare l’atto motorio ad una sola coppia di muscoli 
agonisti-antagonisti.

• Studi polimiografici in bambini con distonie geneticamente determinate possono non 
evidenziare chiari fenomeni di co-contrazione (registrazione di superficie talora inefficace per 
la valutazione di gruppi muscolari più profondi).

• La polimiografia non permette di chiarire l’eziologia della distonia
anche la distonia di origine funzionale può mostrare la co-contrazione e l’overflow
Non ci sono  aspetti polimiografici distintivi della distonia funzionale. 



Functional MD
Myoclonus-Dystonia phenotype



Functional movement disorders

FMD
21%

Other FND
79%

Incidence of Functional movement 
disorders among total diagnoses of 

functional neurological disorders

Total patients with functional movement disorders 
(FMD): 37/136 (21%)

Other MDs: 
432
92%

Functional 
MDs: 37

8%

TOTAL NUMBER OF PATIENTS ADMITTED FROM 
2010 TO 2021 WITH THE DIAGNOSIS OF MDS: 469

F: 25 (68%)
M: 12 (32%)



Total patients with functional movement 
disorders (FMD): 37 (21%)
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Functional movement disorders



Total patients with functional movement 
disorders (FMD): 37 (21%)

YES
51%

NO
49%

VIDEO-POLIGRAPHY

WITH DIAGNOSTIC 
VALUE

15 
(79%)

UNRECORDED 
PAROXYSMAL MD 3

(16%)

TREMOR*
1 

(5%)

WITHOUT 
DIAGNOSTIC VALUE

4 
(21%)

Total number of video-poligraphies: 19

*8-9 Hz regular tremor, without features of functional tremor.

Functional movement disorders
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