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Huntington es un desorden neurodegenerativo raro en nuestra sociedad, que afecta el sistema nervioso central (SNC) y se
caracteriza por demencia, disturbios psiquiatricos, de comportamiento y movimientos involuntarios (corea de Huntington).
Afecta en su mayoria a los pacientes de piel blanca y la edad aproximada de inicio esta entre los 30-50 afios; sin embargo,
pueden darse casos en los que inicie a los 20 afios (enfermedad de Huntington juvenil). El sindrome de Huntington (SH)
es una enfermedad hereditaria autosémica dominante, causada por una elongacion repetida del CAG en el cromosoma
4, en el gen Huntingtine. Para su diagnéstico, nos basamos en los sintomas y signos clinicos y lo confirmamos con una
determinacion de ADN. El diagnéstico prenatal es posible mediante una amniocentesis. Debemos tener en cuenta que,
aungue no existe cura para esta enfermedad, si existen tratamientos que mejoren la calidad de vida de los pacientes afec-
tados. El objetivo de este estudio es consolidar las teorias actuales asociadas al SH. Esta revision fue elaborada mediante
un analisis minucioso de articulos informaticos indexados en fuentes de informacién médica: Pubmed, Medline, Pubmed
Central; siendo un estudio documental bibliogréafico. Es de vital importancia, tener un estudio referente a esta enfermedad,
en el cual se pueda entender de una manera precisa la fisiopatologia; para posteriormente, dar un buen tratamiento sin-
tomatoldgico a los pacientes con SH.

Palabras clave: Huntington; Autosémico; Determinacion; Tratamiento.
ABSTRACT

Huntington is a rare neurodegenerative disorder in our society, which affects the central nervous system (CNS) and is char-
acterized by dementia, psychiatric and behavioral disorders and involuntary movements (Huntington's chorea). It mostly
affects patients with white skin and the approximate age of onset is between 30-50 years; however, there may be cases
where it begins at age 20 (juvenile Huntington's disease). Huntington syndrome (HS) is an autosomal dominant inherited
disease, caused by a repeated elongation of the CAG on chromosome 4, in the Huntingtine gene. For its diagnosis, we rely
on clinical signs and symptoms and confirm it with a DNA determination. Prenatal diagnosis is possible by amniocentesis.
We must bear in mind that, although there is no cure for this disease, there are treatments that improve the quality of life
of affected patients. The objective of this study is to consolidate current theories associated with HS. This review was pre-
pared through a careful analysis of indexed computer articles in medical information sources: Pubmed, Medline, Pubmed
Central; being a bibliographic documentary study. It is vitally important to have a study regarding this disease, in which the
pathophysiology can be understood in a precise way; to later, give a good symptomatological treatment to patients with HS.

Keywords: Huntington; Autosomal; Determination; Treatment.

RESUMO

Huntington é uma doencga neurodegenerativa rara em nossa sociedade, que afeta o sistema nervoso central (SNC) e é
caracterizada por deméncia, transtornos psiquiatricos e comportamentais e movimentos involuntarios (coreia de Hunting-
ton). Afeta principalmente pacientes com pele branca e a idade aproximada de inicio é entre 30-50 anos; no entanto, pode
haver casos em que comega aos 20 anos (doenca de Huntington juvenil). A sindrome de Huntington (SH) é uma doencga
hereditaria autossémica dominante, causada por um alongamento repetido do CAG no cromossomo 4, no gene Hunting-
tine. Para o seu diagndstico, contamos com os sinais e sintomas clinicos e confirmamos com a determinagéo do DNA. O
diagndstico pré-natal é possivel pela amniocentese. Devemos ter em mente que, embora ndo haja cura para esta doencga,
existem tratamentos que melhoram a qualidade de vida dos pacientes afetados. O objetivo deste estudo é consolidar as
teorias atuais associadas ao HS. Esta revisao foi elaborada por meio de uma andlise cuidadosa de artigos de computador
indexados em fontes de informagao médica: Pubmed, Medline, Pubmed Central; sendo um estudo bibliografico documen-
tal. E de vital importancia um estudo a respeito dessa doenca, em que a fisiopatologia possa ser compreendida de forma
precisa; para depois dar um bom tratamento sintomatolégico aos pacientes com HS.

Palavras-chave: Huntington; Autosomal; Determinacéo; Tratamento.
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Introduccion
Sindrome de Huntington

El Sindrome de Huntington (SH) es una rara
y grave enfermedad neuroldgica, causada
por un desorden neurodegenerativo here-
ditario, que se encuentra asociado con una
afectacion en el cromosoma 4, e involucra
una repeticion del trinucleotido CAG (cito-
sina, adenina, guanina). Se caracteriza por
presentar movimientos involuntarios de tipo
hipercinético espontaneo, arritmicos, exce-
sivos y abruptos (Roos, 2010).

Este trastorno neurodegenerativo autosomi-
co dominante, es tambien conocido como
corea de Huntington y muchas veces como
baile de San Vito" (en inglés Chorea Sancti
Viti). Su ocurrencia se observo, bajo un con-
texto religioso, en la edad media, y asocia-
do a demencia, disturbios psiquiatricos de
comportamiento y movimientos involunta-
rios (Roos, 2010). Fue descrito por primera
vez en 1872 por el médico George Huntin-
gton, cuando realizé una completa descrip-
cion clinica al estudiar la enfermedad den-
tro de una familia, en Long Island, desde la
de los abuelos (Bruyn GW, 1968).

En la actualidad, existen muchos tratamien-
tos sintomaticos, pero se sabe de avances
farmacoldgicos para contrarrestar de una
manera mas adecuada este desorden, de-
pendiendo de las especificidades de sig-
nos y sintomas clinicos. Por lo general, la
hiperquiinesia o corea, es tratada con los
bloqueantes de receptores de dopamina
En el presente estudio bibliografico anali-
zaremos de manera exhaustiva la epide-
miologia, fisiopatologia, sintomas y signos
clinicos, diagnostico y tratamiento asociado
a esta enfermedad que avanza de manera
cronica, y para la cual no existe cura en la
ciencia actual.

Epidemiologia

El SH tiene una prevalencia de 5-10 pa-
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cientes caucasicos de 100.000, presentan
la enfermedad (Bates G, Harper P, & Jones
L, 2002). En Europa, esta enfermedad tie-
ne una incidencia de 3 a 7 casos por cada
100.000 habitantes; mientras que en Esta-
dos Unidos y Chile es de 4 a 8 por cada
100.000 habitantes (Conneally, 1984).
Fisiopatologia:

Un paciente con uno de los padres con SH
se divide en un riesgo por etapas: preclini-
co (A) y clinico (B) (Roos, 2010). El estadio
preclinico se subdivide en tres etapas: eta-
pa de riesgo (50%), etapa de portador de
geny, por ultimo, la etapa de transicion.

El curso clinico se divide en tres etapas. La
etapa uno, es el inicio de los sintomas, en la
etapa dos se presentan disturbios motores
mas generalizados y en la etapa tres se ca-
racteriza por disturbios motores severamen-
te generalizados (Tabla 1). (Roos, 2010)
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Tabla 1. Estadios del Sindrome de Hungtinton

A. Preclinical stage

A1. At-risk stage (50%), one affected parent

- Anxiousness for the future

- Uncertainty about carriership

- Care for affected parent

A2.Gene carrier, premanifest stage

- Certainty about carriership

- New position in the family

- Renewed uncertainty about onset

- Care for affected parent and own family

A3. Transition phase

- Strong feelings about changes in cognition

- Changes in behaviour

- Changes in motor activity

- Uncertainty remains

B. Clinical stage

B1. Clinical stage |

- Presentation first symptoms: neurological, cognitive or psychiatric

- Chorea most prominent symptom

- Independent in ADL

- Burden for the family mainly psychological

- Rare death, unless suicide

B2 Clinical stage Il

- Motor disturbance more generalised

- Physical dependence starts

- Burden for family psychological and physical

- Death by other cause, suicide, euthanasia

B3. Clinical stage IlI

- Severe generalised motor disturbance

- Almost complete physical dependence

- Patient completely dependent on care

- Burden for family mainly physical

- Death

Fuente: Roos (2010)

El SH es una enfermedad hereditaria au-
tosbmica dominante, causada por una
elongacion del trinucleotido CAG, en el
cromosoma 4p16.3, en el gen Huntingtine
(Hunington’s disease collaborative research
group, 1993). Las manifestaciones clinicas
pueden ocurrir si el numero de repeticiones
excede las 40 en la codificacion por poliglu-
tamina, en la proteina que va de rango 6-26
(Roos, 2010). Este fendbmeno, es principal-
mente visto en la linea reproductiva mascu-
lina (Trottier Y, Biancalana V, & Mandel JL,
1994).

Cuando el SH inicia antes de los 20 afios,
se le conoce como la enfermedad de Hun-
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tington juvenil, en la que estas repeticiones
exceden los 55 (Trottier Y, Biancalana V, &
Mandel JL, 1994).

H
©
0

En la patogénesis en general encontramos
una atrofia cerebral particularmente en el
estriado, con una extensa perdida neuronal
(Imarisio S, y otros, 2008).

Diagndstico

Para determinar el diagndstico adecuado
del SH, nos basamos en los sintomas y sig-
nos clinicos de una persona en la que se
confirme la herencia autosémica dominante
por parte de su progenitor. Por lo tanto, en
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primer lugar, es necesaria la historia clinica donde consten antecedentes patolégicos fami-
liares (Roos, 2010)

El actual Gold Standard, es la determinacion del ADN, que demuestre una repeticion del
CAG de al menos 36 en el gen Huntingtine, en el cromosoma 4 (Roos, 2010).

Estudios imagenologicos, como la tomografia computarizada y la resonancia magnética,
muestran una disminucion gradual de los ganglios basales y una atrofia de las cortezas
frontal y temporal (Bates G, Harper P, & Jones L, 2002).

Diagnéstico Prenatal

El diagndstico prenatal es posible entre las 10 y 12 semanas de embarazo, mediante un
muestreo de las vellosidades corionicas; y entre las 15y 17 semanas, mediante amniocen-
tesis. Los padres que conocen su estado genético, son a quienes se sugiere realizar estos
procedimientos. El procedimiento se efectla con la intencién de culminar el embarazo, en
caso de un resultado positivo para el gen Huntingtine en el embrién (Decruyenaere M, y
otros, 2007).

Diagnéstico Diferencial

Para poder comparar con otra patologia debemos considerar los sintomas motores y rela-
cionarlo con las patologias que se expresan en la Tabla 2 (Roos, 2010).

Tabla 2. Diagnostico diferencial por corea

Hereditary - Huntington’s disease

- Benign hereditary chorea

- Neuroacanthocytosis
- DentatoRubroPallidoLuysianAtrophy (DRPLA)

- Wilson disease

Rheumatic disorders - Sydenham chorea

- Chorea gravidarum

Drug-induced - Neuroleptic drugs
- Oral anticonceptive drugs
- Phenytoine
- Levo-dopa
- Cocaine
Systemic disorders - Systemic Lupus Erythematodes (SLE)

- Thyrotoxicosis

- Polycythemia vera

- Hyperglycemia
- AIDS

- Paraneoplastic

Fuente: Roos (2010)
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Tratamiento

A pesar de que el SH es una enfermedad
para la cual no existe hasta la actualidad
una cura disponible, se han elaborado di-
versas opciones farmacoldgicas para el
tratamiento de los sintomas y signos que
este sindrome genera (Hamilton JM, y otros,
2003).

El tratamiento se emplea en la prescrip-
cion de drogas y medicamentos. La cirugia
no tiene un rol importante en el SH (Roos,
2010).

Tratamiento farmacoldgico segun los sig-
nos y sintomas clinicos

El signo clinico mas relevante es la hiper-
quiinesia o corea, el cual es tratado con los
bloqueantes de receptores de dopamina.
Los farmacos mas usados se dividen en
neurolépticos tipicos y atipicos, entre los
que constan: Tiaprida, Olanzapina, Pimozi-
da y Risperidona (Bonelli RM & Wenning
GK, 2006). Por otro lado, como esta enfer-
medad tiene una afectacion social de gran
impacto, ocasiona depresion y comporta-
mientos agresivos, para los que se emplean
farmacos antidepresivos como: Citalopram,
Fluoxetina y Mirtazapina; y para controlar
el comportamiento agresivo se prescribe
Sertralina y Olanzapina (Huntington Study
Group, 2006).

Estos tratamientos se le otorgan a los pa-
cientes para mejorar su calidad de vida,
mas no representan una cura para la enfer-
medad.

Conclusion

El sindrome de Huntington (SH) es una en-
fermedad neurodegenerativa que, aunque
no afecta en un porcentaje significativo a la
poblacion, aumenta su morbilidad y morta-
lidad, convirtiéndose en un problema para
la salud publica. Tener conocimiento sobre
sus manifestaciones clinicas y poder asi
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conseguir un diagnostico para ejecutar un
buen tratamiento es muy importante, debido
a que, al no existir una cura definitiva para
esta enfermedad, brindar una mejor calidad
de vida los pacientes que la padecen, se
convierte en el objetivo principal de los mé-
dicos de atencion primaria con el aporte de
este articulo.
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