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Resumen

Objetivos: La enfermedad de Parkinson (EP) de inicio precoz asociada a mutaciones en gen PRKN
presenta un curso clinico particular. Las discinesias son frecuentes a lo largo de la evolucion, incluso
a pequenas dosis de levodopa. Hasta el momento, no se han descrito caracteristicas
fenomenoldgicas distintivas en estas discinesias dentro de esta poblacién. El objetivo es describir
caracteristicas clinicas y evolutivas de una serie de pacientes con EP precoz genética (PRKN) que
desarrollaron discinesias con rasgos mioclonicos tras anos de evolucion.

Material y métodos: Andlisis retrospectivo de 6 pacientes (1 mujer, 5 hombres; edad media 66,5
anos) con EP precoz confirmada genéticamente (mutaciones bialélicas en PARK2/PRKN) seguidos en
una unidad de trastornos del movimiento. Se recogieron datos clinicos, terapéuticos y evolutivos,
con especial atencion al perfil motor y tipo de discinesias.

Resultados: La edad media de inicio de la EP fue de 32,8 anos. Los anos de evolucion de la EP de
33,7. Todos presentaron discinesias de aparicion tardia (media de 20 anos desde el inicio de EP),
consistentes en movimientos breves, irregulares y rapidos de apariencia miocldnica. Afectaban
principalmente a extremidades (6/6), con afectacién axial en 3 casos y presentacion unilateral en
uno, siendo en general incapacitantes. Tres pacientes fueron tratados con estimulaciéon cerebral
profunda del NST, uno con infusion intestinal de levodopa/carbidopa y dos mantienen tratamiento
oral.

Conclusion: Las discinesias con caracteristicas mioclonicas podrian ser una manifestacion motora
distintiva en pacientes con EP precoz por mutaciones en PRKN. La fenomenologia observada, no
descrita previamente, podria reflejar particularidades fisiopatoldgicas de esta forma genética. Su
reconocimiento es relevante y puede influir en el manejo terapéutico avanzado.
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