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Resumen

Objetivos: Ladistonia con respuesta alevodopatipo-1 (DRD-1 o DY T-54) es un trastorno poco frecuente
debido aladeficienciade GTP-ciclohidrolasa-1 por mutaciones en el gen GCH1, de herencia AD, que
produce déficit de dopaminay serotonina. Recientemente, se ha descrito unaforma AR (DRD-2 o DY T-5b)
por mutaciones en el gen de latirosina hidroxilasa. Se caracteriza por distonia asociada a parkinsonismo
desde €l inicio o durante el curso de la enfermedad, con excelente respuesta a levodopa.

Material y métodos: Nueva mutacion en gen GCH1 en una familia con DRD-1.

Resultados: El caso indice es unamujer de 19 afios que comenzo en lainfancia con alteracién de lamarcha,
rigidez de ambas piernas'y distonia de los pies con la actividad fisicay por las tardes. Seinici6 tratamiento
con levodopa con buena respuesta y se realizo estudio genético que confirmo la mutacién en e gen GCH1
con duplicacion en heterocigosis ¢.568dupG, no descrita previamente. El estudio enzimético demostré déficit
de neopterinay biopterina. Posteriormente, se detect6 la misma mutacion en lamadrey latiamaterna se
encuentra pendiente de resultado. Ambas presentaban temblor en manosy pies desde lainfanciay distoniaen
pies con €l gercicio, con mejoria con levodopa.

Conclusion: Se describe una nueva mutacion del gen GCH1 en unafamilia con DRD-1. Aunque es una
entidad rara, es importante diagnosticarla porque es una distonia tratable con excelente respuesta a levodopa.
Asimismo, se debe realizar prueba terapéutica en cualquier distonia fluctuante de miembros inferiores o con
parkinsonismo.
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