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Trastornos del movimiento en GLUTIDS

Breve resumen de la exposicion de la Dra. Pons

El sdbado 26 de septiembre de 2026, asistimos al encuentro con profesionales bajo el tema
“Trastornos del movimiento en el déficit del transportador de glucosa cerebral”, organizada
por la GLUT1 Deficiency Foundation en colaboracién con asGLUT1diece y presentado por la Dra. Roser
Pons, neurdloga pediatra especializada en trastornos del movimiento, actualmente en el Hospital
infantil de Atenas, Grecia. La Dra. Pons explico detalladamente los trastornos motores crénicos
persistentes y paroxisticos que caracterizan esta enfermedad genética, incluyendo ataxia, distonia,
corea, temblor y dispraxia, utilizando videos clinicos para demostrar cada sintoma.

Durante la sesion, los participantes hicieron preguntas sobre casos especificos de sus hijos/as. La Dra.
Pons aclard que aunque los trastornos paroxisticos pueden ser muy desagradables, no causan dafio
cerebral permanente, y recomend6 mantener la dieta cetogénica como tratamiento basico, incluso
cuando no mejore completamente los trastornos motores.

Resumen

¢ Trastornos del movimiento
La Dra. Roser Pons, aclar6 los trastornos del movimiento asociados con el déficit del transportador de
glucosa cerebral, destacando que estos incluyen trastornos de marcha, movimientos involuntarios como
distonia, corea, y temblor. Durante su presentacion, la doctora describié la heterogeneidad de los
sintomas y su amplio rango de severidad, desde leves hasta muy severos.

¢ Trastornos motores
La Dra. Pons, definié los trastornos motores crénicos y persistentes en la enfermedad del déficit del
transportador de la glucosa, destacando su variabilidad en severidad y fluctuacidon segin la necesidad
energética del cerebro. La Dra. también menciond que estos movimiento pueden fluctuar y empeorar a
causa del ayuno, ejercicio, o el estrés.

Estos trastornos e dividen en:
e Cronicos/persistentes: De larga duracion.

e Paroxisticos: Repentinos. Pueden durar minutos u horas, de corta duracién y cuando termina el
evento el paciente vuelve a su estado basal.
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Trastornos del movimiento en GLUTIDS

Los movimientos crdnicos se pueden dividir en:

1.- Trastornos de la marcha y se presentan como:
¢ Inestabilidad (ataxia).
e Espasticidad - los musculos estan muy tensos y dificultan la movilidad.
e Una combinacién de espasticidad e inestabilidad.

2.- Movimientos involuntarios:
 Distonia - movimientos y posturas de torsion.
e Corea - movimientos involuntarios rapidos, cadticos y bruscos.
Temblor - movimientos ritmicos y oscilatorios principalmente en las manos.
Mioclonias - movimientos breves, repentinos y en forma de sacudidas (casi siempre son epilépticos).
Dispraxia - dificultad en planificaciéon y coordinacion del movimiento.

Mostro videos de pacientes con diferentes manifestaciones, como inestabilidad, espasticidad, distonia y
corea, y explicd los trastornos paroxisticos caracteristicos, incluyendo movimientos oculares anormales y
disquinesias precipitadas por el ejercicio. La Dra. Pons también menciond que las manifestaciones
neuroldgicas evolucionan con la edad y que el tratamiento principal es la dieta cetogénica.

o Trastornos de Movimiento Paroxistico
La Dra. Roser Pons, nos explicd que los trastornos de movimiento paroxistico no causan dafio cerebral,
aunqgue pueden ser desagradables y dificultar la vida diaria del paciente.

Se pueden presentar como:

1.- Movimientos oculares anormales - estos ocurren aproximadamente en un tercio de los pacientes con
el Déficit de GLUT1.

2.- Discinesias paroxisticas, precipitadas por el ejercicio.

3.- Episodios de ataxia, distonia o corea.

4.- Episodios de paralisis.

5.- Episodios neuroldgicos complejos multiples, sintomas que aparecen simultaneamente
secuencialmente.

6.- Sin manifestaciones motoras, como el dolor de cabeza, vomito ciclico o suefio agudo.
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Trastornos del movimiento en GLUTIDS

La Dra. Roser Pons, respondio a preguntas sobre medicamentos como acetazolamida y lamotrigina,
aclarando que estos pueden ayudar con ciertos sintomas, y discutié la dieta cetogénica, indicando que
generalmente se utiliza hasta la adolescencia.

La Dra. Pons reiterd que la dieta cetogénica es el tratamiento por excelencia del Déficit de GLUT1 pero
menciond que es mas efectiva para las convulsiones que para los transtornos de movimiento, aunque se
han visto beneficios en algunos casos.

También aclaré que en algunas ocasiones hay tratamiento especificos para cada tipo de trastorno del
movimiento y esto debe consultarse individualmente, ya que en muchas circunstancias, hay
medicamentos que pueden ser efectivos para un paciente pero no para otro.

Se respondieron preguntas en directo y por falta de tiempo, quedaron algunas en el chat que
previamente se archivaron antes de acabar la reunion.

Las preguntas que quedaron sin réplica, se enviaron a la Dra. que nos facilito las respuestas por correo
electronico.
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Trastornos del movimiento en GLUTIDS

Sesion de preguntas y respuestas con la Dra. Pons:

o (Como se clasifican los episodios de confusion?
Como episodios neuroldgicos complejos.

o ¢El estrés emocional induce movimientos involuntarios?
Si, es posible. En realidad cualquier tipo de estrés puede provocar o empeorar movimientos
involuntarios.

¢ ¢La acetazolamida ayuda con los movimientos involuntarios?
Diria que no. De todas maneras en general diferentes antiepilépticos se pueden utilizar o probar en
algunos casos de movimientos involuntarios en diferentes enfermedades neuroldgicas.

o ¢éHay algin otro medicamento o producto que ayude?
Si, en general individualizamos el tratamiento en cada caso. Lo que ayuda a un paciente puede no
ayudar a otro.

o éQué tanto ayuda la dieta cetogénica o el MCT?
Es variable, desde correccion del problema motor, mejora importante o solamente mejora leve.

e éQué medicacion se usa para las mioclonias?
Acido valproico y benzodiazepinas principalmente, pero también levetiracetam, zonisamida, etc.

» ¢éHay algun estudio en curso asociado a los movimientos involuntarios?
No.

¢ éQué medicamentos se recomienda para problemas de comportamiento, impulsividad,
depresion o fluctuacion emocional que no causen transtornos de movimiento?
Depende de cada caso. En general los medicamentos que tienen relacion con la dopamina tienen el
potencial de afectar la funcion motora.

e éQué opina del uso del botox para la espasticidad en pacientes del déficit de Glutl que
estan en la dieta modificada de Atkins?
Depende de cada caso. No estra contraindicado y ciertamente puede ayudar.

e ¢éCual es la causa de los transtornos de movimiento?
Déficit de energia en las areas del cerebro que controlan la funcién motora. f
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