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RESUMEN

La enfermedad de Huntington es un trastorno negestativo trasmitido con rasgo
autosomico dominante. La pérdida neuronal seleetival estriado produce corea y deterioro
cognitivo. Se la considera como una enfermedadaamamuy baja prevalencia, estimada a
nivel mundial en 2,7 por 100.000 habitantes, cdereincias entre regiones del mundo (2,1 a
10 por 100.000 mil habitantes). Se trata de unarerddad progresiva que empieza en la mitad
de la vida adulta, se desarrolla de manera crdgoicanuchos. Esta enfermedad se caracteriza
por la presencia de problemas cognoscitivos, piigens y motores. Progresa de manera lenta
al largo de la vida del paciente. Su signo o siatgue da el nombre a la enfermedad es el
movimiento de las extremidades denominado movirogenbreicos. Habitualmente aparecen
alteraciones en el habla y deglucién. Coexiste @miscon problemas psiquiatricos con
periodos de depresion, alteracion cognitiva, de amgry de concentracion. La enfermedad
produce también frecuentemente deseos de suiidipresenta el caso de un paciente de sexo
femenino de 55 afos de edad, acude a consultanfaade retraso mental, cefaleas constantes
aun con medicacion, cuadro de ansiedad, temblommajmrmarcha arrastrando pies, caidas
constantes. Antecedentes patoldgicos familiareerdfermedad neurodegenerativa. Se le
realiza estudio de resonancia magnetica en el seabbserva signos de enfermedad
neurodegenerativa se correlacionan las imageneslacatinica dando como diagndstico
Enfermedad de Corea de Huntington. La Resonanagyaétiaa es una exploracion diagnostica
ampliamente utilizada, la cual consiste en hacer métrica de los &tomos de hidrogeno
liberados por el encéfalo, gracias a su localizapidr ondas de radio y por la produccion de
campos magnéticos. De esta forma, el examen niosagg@nes en un monitor sobre los tejidos
0 masas corporales observadas, dando la probabdieldocalizar el dafio provocado por la

Enfermedad de Huntington.

Palabras Clave:

Enfermedad de Huntington, autosomico dominantea;aronica, progresiva.
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ABSTRACT

Huntington's disease is a neurodegenerative distiatesmitted with autosomal dominant
trait. The selective neuronal loss in the striapmoduces chorea and cognitive deterioration.
It has been considered as a rare disease witHaergrevalence, estimated worldwide at 2.7
per 100,000 inhabitants, with differences betweasgnans of the world (2.1 to 10 per 100,000
inhabitants). It is a progressive disease thatriseigi the middle of adult life, develops
chronically by many. This disease is charactertzgdognitive, psychiatric and motor
problems. Progresses slowly throughout the lifthefpatient. Its sign or symptom that gives
the name to the disease is the movement of theraites called choreic movements.
Alterations in speech and swallowing usually appkaiso coexists with psychiatric
problems with periods of depression, cognitive impant, memory and concentration. The
disease also frequently produces suicidal wishesp¥gsent the case of a 55-year-old female
patient, a consultation of mental retardation, tamsheadaches in the medication, the
anxiety picture, the minimum time, the march dragghe cakes, the constant falls. Family
pathological antecedents of neurodegenerative sks@amagnetic resonance imaging study
is performed in which signs of neurodegeneratigealse are observed and the images are
correlated with the clinic as Huntington's dise&gagnetic resonance is a widely extended
diagnostic scan, which consists of making a metritie hydrogen atoms released by the
brain, thanks to its location by radio waves andhgyproduction of magnetic fields. In this
way, the examination gives us images on a monitdhe tissues or body masses observed,

giving the probability of locating the damage calibg Huntington's Disease.

Key Words:

Huntington's disease, autosomal dominant, cholean, progressive.



CAPITULO 1

1. JUSTIFICACION

Se define como Enfermedad de Huntington al trastoeuroldgico de tipo autosémico
dominante, por lo general Unica en la etapa aduoltacaracter progresivo. Esta enfermedad
tiene su origen por un desarrollo de repetidos @AGI gene que codifica para la proteina
Huntingtina en el cromosoma. Histopatolégicamestdetermina por atrofia del estriado, asi
como de otras estructuras corticales y extraestrigdu cuadro clinico se diferencia por la
presencia de manifestaciones como son los son nenins anormales, trastornos cognitivos
y sintomas psiquiatricos. El diagnéstico clinicdbasado especialmente en la sintomatologia
motora; a pesar de que se ha reportado actualmeatsolo la mitad de los pacientes de nuevo
diagnostico se percatan de la existencia de sistonodores (Arch Neurocien (Mex) INNN,
2016)

En el afio 1872 fue identificada por primera veZnéermedad de Corea de Huntington
por el médico Norteamericano George Huntingtonemeixplico las particularidades clinicas
importantes de esta patologia y su caracter harediEn el afio 1993 se dio a conocer el gen
asociado a la Enfermedad de Huntington, gen huimigagel cual se encuentra ubicado en el
brazo corto del cromosoma 4 y es denominado co® yabarca una expansion de repeticion
de nucledtidos: la reproduccion de trinucleica diesma, adenina y guanina. El nUmero de
reproduccion d dicho triplete es el que definglarion de la enfermedad; en los cromosomas
normales existen entre 9 y 39 repeticiones, lasopeis portadoras del gen de manera anormal
muestran un numero de tripletes GAC mayor a 39%t¢hd30 o mas). Un alto numero de
repeticiones de CAG es asociado con el principila@mfermedad mas prematura; cerca de la
longitud de las repeticiones representa el % dmddificacion relacionada con la edad de
inicio; de la variedad restante se valora que & 46 debe a otros factores genéticos y el 60%
a factores ambientales. En la actualidad se puada domprender el nimero de repeticiones
por medio de una prueba genética, en la que saeentra muestra sanguinea, a la cual se le
analiza el ADN para hallar la mutacion de la enfsgtad contando el nUmero de repeticiones
en la region del gen HTT. (Rev Dis Cli Neuro, 2p17

En la actualidad se estima una prevalencia glob&,dl por 100 000 habitantes. Esta
cifra parece que se ha incrementado en los ulti@@dios siendo mas alta en Australia, Europa
Occidental y Norteamérica con aproximadamente &&€&ados por 100 000 habitantes, y mas

baja en la poblacién asiatica. Se cree que corejarendel diagnéstico y el envejecimiento de

X



la poblacion la prevalencia de la Enfermedad detiHgion este creciendo a nivel mundial

(Neurosciences and History 2016)

Los movimientos coreiformes involuntarios en lo ggda cara, manos y extremidades
se suelen presentar como manifestaciones clintea®@es, los cuales suelen dar paso a la
demencia y rara vez son ausente cuando la enfedsedancuentra en una etapa avanzada.
Por lo general las manifestaciones de la enfermedadnuy variables. (Gac Méd Méx Vol.
144 No. 3, 2008). Ademas de causar alteracionel®movimientos la Enfermedad de
Huntington también perjudica la capacidad el cergiara entender, organizar y conservar
informacion. Se presentan cambios en la cognici@ual puede ser una seial inicial. Mientras
la enfermedad sigue avanzando afecta funcionesit@gn como: la organizacion y
priorizacion, control de impulsos, el comienzo ryafizacion de actividades, el pensamiento
creativo y encontrar solucion a los problemas.deasonas que portan esta enfermedad pueden
llegar a ser olvidadizo, distraido o imprudentea @nfermedad de Huntington, Serie de guia
familiares, 2015)

En la Enfermedad de Huntington localizar cambiogldmabla es muy comdn ya que
incluso se refiere que el 90% de los pacienteprizgentan. Dichos cambios estan ligados a la
aparicion de los movimientos coreicos y a la hip@@aue estos originan, los cuales pueden
obstaculizar en los sistemas que cooperan en taupecedn oral, por ejemplo, con la presencia
de problemas en la fonacion, y se pueden dar peateiente de conocerse el diagndéstico de

la enfermedad o de ser evidentes los signos moi@tes. Fac. Med. 2017)

La perdurabilidad de la enfermedad varia entré%og 20 afios después de las primeras
apariciones de las manifestaciones neuroldgicagjueuel incremente de los sintomas y la
severidad cambia entre los individuos. En la Enéetad de Huntington se describen tres
formas, tenemos la enfermedad de Huntington Jywgumd se manifiesta antes de los 20 afios
de edad (es la forma menos habitual, menos del,18%)e se evoluciona entre los 30 y 50
afos de edad (la mas frecuente); y la senil, quesséfiesta posteriormente de los 55 afios de
edad. (Rev Dis Cli Neuro, 2017)

El diagnéstico diferencial de la Corea de Huntington relacidén a otras enfermedades
de caracter neurologico, es imprescindible recuairun examen meédico general y
posteriormente a un examen especializado, hacigndapié en los métodos diagndsticos de
un neurélogo especializado en enfermedades detearguroldgica, para que este tenga la

potestad de descartar si se halla 0o no correlamédnotro tipo de enfermedades y, de esta
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manera, se pueda examinar y revisar los sintorteasaeados con trastornos del movimiento,
con el objeto de dar a entender si hay o no al¢esian leve, moderada o severa a nivel
craneoencefalico. (Brossman, Williams, Downing,|8/& Paulsen, 2012; Carlozzi & Tulsky,
2012).

La finalidad de la presentacion de este estudiccak® es mostrar y sefialar la
importancia de identificar correctamente los haitezradiol6gicos en métodos de estudios
tales como la Resonancia Magnética para poder alarua diagnostico acertado de la
Enfermedad de Huntington ya que con la ayuda dbhdtdazgos encontrados en las imagenes
se pudo dar la impresion diagnostica definitivaddaa conocer la importancia de realizar una
buena anamnesis y correlacionarla con los resudtdedas imagenes.

Este trabajo representa la importancia de unaagilmm imagenologica para asi poder
establecer un diagndstico preciso y a la vez inigiatratamiento adecuado el cual ayude a
controlar los sintomas ya que al ser esta unaragttad descrita como neurodegenerativa,
evolutiva y con un final infortunado, es necesadentificar y conocer los sintomas que la

caracterizan para asi poder mejorar la calidaddiedel paciente.
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CAPITULO Il
2. INFORME DEL CASO
2.1 DEFINICION DEL CASO

2.1.1 PRESENTACION DEL CASO

Paciente de sexo femenino de 55 afos de edad, aaatesulta con retraso mental, cefaleas
constantes aun con medicacion, cuadro de ansiegablor minimo, marcha arrastrando pies,

caidas constantes.

Edad: 55 afios

Sexo:Femenino

Lugar de nacimiento: Pichincha
Motivo De Consulta

Cefaleas

Ansiedad
Antecedentes Familiares

Padre: Fallecido a los 68 afios a causa de enfermedad degeperativa con
aproximadamente 12 afios de evolucidon en el quepriedban las alteraciones conductuales

en forma de agresividad y alucinaciones.

Madre: Fallecida

Hermana: Aparentemente normal
Antecedentes Personales

Retraso Mental

Irritabilidad

Alteraciones Motoras
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Paciente de 55 afos de edad, procedente de lalaedichincha de la provincia de Manabi,
acude a cita médica llevada por su familiar est nefiere que la paciente comenzo hace
aproximadamente 8 meses presentando movimientosluimtarios en extremidades
causandole caidas frecuentes, asi mismo nos igd&eaufre de constantes cefaleas las cuales

no cesan con medicacion.

La paciente en los ultimos dos meses presento oandal estado de animo, se mostraba
apatica, con escaso interés en mantener sus tacapacionales diarias, con tendencia a

irritabilidad y comportamientos agresivos.

Dado a los diferentes signos y sintomas clinicdeetor especialista manda a realizar estudios

imagen logicos de Resonancia Magnética bajo laesbspde enfermedad neurodegenerativa
RESONANCIA MAGNETICA DE CEREBRO SIMPLE.

Hallazgos:

Sistema Ventricular: Normal para la edad.

Cisternas basales: Normal.

Parénquima cerebral: Se observa hiperintensidaguie@men y cabeza del caudado en
secuencia FLAIR y T2 (verse en los anexos #1 imagempointenso en T1, sin restriccion en
la difusion. Atrofia del nucleo caudado con indidercaudado/Distancia tabla interna de 0,18,

relacion cuernos frontales/intercaudado de 1,6€évensel anexo #3 imagen a).
No se observa alteraciones en secuencia de sushead.

Cerebelo: Normal.

Tallo cerebral: Normal.

Calota craneal: Normal.

Sistema vascular: No valorable

Senos paranasales y celdas aéreas mastoideas:INorma

Orbitas visualizadas: Normal.

Silla turca: Normal.

Base de craneo: Normal.
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Impresion diagnostica:

Signos de enfermedad neurodegenerativa de SNCesmpa sugestivo de Enfermedad de

Huntington.

Comentario: Correlacionar con la clinica a consideotras patologias en diagndstico
diferencial.

Se interpreta el caso como Enfermedad de Coreautitinigton. A la paciente se le da
tratamiento farmacologico para controlar los sirgsme la enfermedad, asi como también se
le brindara tratamiento psicoterapéutico, fisiqieaay terapia del lenguaje para mejorar la
calidad de vida de la paciente. Es derivada a t@nswterna neuroldgica para controles

anuales y evolucién de la enfermedad.
2.1.2 Ambito de Estudio

Para determinar el &mbito de estudio que es laeftad de Huntington se ha tomado
en cuenta la informacion recopilada de la anampesamen fisico, examen imagenoldgico
del paciente; asi como, sus signos — sintomas \festationes imagenologicas, como

protocolo idéneo para un buen diagnéstico.
2.1.3 Actores Implicados

Los actores implicados en este caso clinico dgaaente, que es el sujeto de estudio
gue padece la Enfermedad de Corea de Huntingtramiliar quien es el que la acompafa
en la cita médica quien aporté con informacionméldico especialista que lo atiende en
primera instancia y solicita el examen imagenoldgal licenciado que realiz6 el estudio y
colabor6 con las imagenes; el médico radiologoapetd con su informe radiolégico que al

corroborar con el cuadro clinico del paciente dathagnadstico.
2.1.4 ldentificacion del Problema

La Enfermedad de Huntington es considerada de tear@enético, autosémica
dominante por lo que tan solo con que el padregplaspatologia esta sera heredada al hijo y
asi sucesivamente. La prevalencia de la Enfermegel&tlintington es de 1 en 10mil personas,
radica en una neurodegeneracion evolutiva afectdreto areas: motora, cognoscitiva y

psiquiatrica. (Revista Cuapula 2015)
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Por lo general los pacientes diagnosticados corade Huntington presentan un
deterioro progresivo en diferentes areas encefaide@mas muestran una serie de conductas
anOmalas en su motricidad, expresiones corporaleshbales, pero lo que mas afecta en el
paso del tiempo es la calidad de vida de individyes sufran de esta patologiaddy &
Rickards, 2013; Hubers et al., 2013; Hubers, Reamgdkiltay, Van Duijn & Van der Mast,
2012;; Pang & Hannan, 2013; Nance, 2007)

Se ha intentado descubrir una cura para la enfeinddsde el hallazgo de la falla
genética causante de la Enfermedad de Huntingtery esto no ha sido posible. En la
actualidad, el tratamiento se enfoca en el comteolos sintomas que se presentan con la
enfermedad. (ARROYAVE P., RIVEROS M., ENFERMEDAD HBJNTINGTON 2006)
Desde el inicio de los sintomas hasta la muertpait@énte la perdurabilidad de la enfermedad
es de unos 15-20 afos. La duracion de la enfermeaidal desde los 2 a los 43 afios. La
Enfermedad de Huntington es fatal a largo plazaofdiitnedad de Huntington - Preguntas y

respuestas 2009)

2.2 METODOLOGIA

2.2.1 Lista de Preguntas

¢, Qué estudio imagenoldgico es idoneo en el diaignéde la Enfermedad de Corea de

Huntington?

¢,Cudles son los otros métodos imagenoldgicos (tdes la deteccion dela Enfermedad de

Huntington?
¢,Cual es el diagnéstico diferencial de la EnferrdettaCorea de Huntington?
2.2.2 Fuentes de Informacion

En el presente trabajo de investigacion se contd laoayuda del licenciado en
Radiologia que colabordé con copias de las imageeatizadas al paciente. EI Médico
Radiologo encargado de revisar las imagenes yuanferme. El Médico Especialista en
Neurologia que facilité informacién de la patolodtistoria clinica del paciente y los datos
dados por familiares del paciente. Ademas, renibrimacion y guias de mi tutor en cada una
de las revisiones para la realizacion de estejoaba
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2.2.3 Técnica para la recoleccion de Informacion

Las técnicas que se utilizaron para la recolecd®la informacion fueron: en primera
instancia la observacion que permitié recopiladia®s de la historia clinica del paciente desde
el momento que fue atendido; entrevista con el aoédgue lo atendid y realiz6 la anamnesis
del paciente, con el familiar del paciente; finahteeun conversatorio con el licenciado que

realizo el examen de imagen y a su vez con el meditidélogo que informd el estudio.
2.3 DIAGNOSTICO

Al principio de la enfermedad los sintomas sordiéusos y muy poco visibles, lo cual
es uno de los factores que dificulta la realizadéhdiagndstico en las primeras fases de la
Enfermedad de Huntington. (Burgunder, Guttman,nfRaml Van Kammen & Goodman, 2011;
Eddy, & Rickards, 2013; Reedeker, Van der Masta@jlRoos & Van Duijn, 2012; Schapira,

Olanow, Greenamyre & Bezard, 2014).

La Resonancia magnética es una exploracion diaga@shpliamente utilizada, la cual
consiste en hacer una métrica de los atomos dedado liberados por el encéfalo, gracias a
su localizacion por ondas de radio y por la prodgucde campos magnéticos. De esta forma,
el examen nos da imagenes en un monitor sobrejid®s 0 masas corporales observadas,
dando la probabilidad de localizar el dafio provogaor la Enfermedad de Huntington. Otro
examen diagnaostico utilizado es la Tomografia AKiamputarizada, este es un procedimiento
basado en Rayos X, que nos da la posibilidad di&coon imanes altamente especializadas y
definidas, de la zona encefalicas que se busca&andhcilitando datos basados en imagenes
tridimensionales de estructuras y 6rganos vitalm®prometidos con la Enfermedad de
Huntington. (Giralt, Carretdn, Lao-Peregrin, Ma&iilberch, 2011; Zeef et al., 2012)

También contamos con la Tomografia por Emisionasst®nes (PET), es un examen
diagnéstico el cual nos permite observar el intet& organismo, en este caso, el interior de
la masa encefélica del paciente. Este procedimiatiiza cantidades muy pequefias de
material radioactivo conocido también como marcesloestos marcadores se los administran
via intravenosa para luego ser detectados por annec capaz de producir imagenes
tridimensionales, permitiendo al médico especikst neurologia e imagenologia tener datos
especificos de las zonas que se vinculan estrechense la presencia de la Corea de
Huntington. El reconocimiento de las antecederdesliares es imprescindible realizarlo de

manera minuciosa, pues este componente nos vendipegconocer la conexién o vinculacién
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por consanguineidad, que pueda servir para atéeetivlogia de la Enfermedad de Huntington
en el paciente. (llle, Holl, Kap-fhammer, ReisingeBchienle, 2011; Tyagi, Tyagi, Shekhar,
Singh & Kori, 2010)

Como descubrimiento en la Resonancia Magnéticaastal localizamos cambios en
el volumen del estriado otras regiones cerebrat@aoctalamo, hipocampo, amigdala,
hipotalamo, cerebelo y cértex frontal e insulasalbriendo la atrofia del caudado unos 11
afios antes y del putamen 9 afios antes del comiienizoclinica, confirmandose incluso que
el volumen del caudado puede diagnosticar la Erddant de Huntington 2 afios antes de la
presentacion con una certeza del 100%. En la Res@nilagnética funcional observamos
anormalidades en la activacion cerebral en repuastieterminadas tareas cognitivas y
motrices, descubriendo una disminucion de la adtivaen el estriado, corteza occipital,
parietal, frontal, somatomotora, insular, giro tadrmedio y talamo; asi como un aumento de
la activacion de la corteza premotora suplementagir@ frontal superior, I6bulo parietal
inferior y en cingulo anterior. También se ha l@@alo dicho aumento en hipocampo,
posiblemente como compensacion del caudado. (Asppd’siquiatr 2010)

En las fases tempranas de la enfermedad el cansitiocwiral es relativamente
especifico, perjudicando precozmente el caudadautgnpen. El dafio de las funciones
psicomotrices y ejecutivas, asi como el desarrofinoespacial se manifiesta derivado de la
patologia en los ganglios basales, que suspeng@eoetso cognitivo normal mediante la

modificacion en los circuitos cortico, estriaddatdo y corticales. (Actas Esp Psiquiatr 2010)

Una persona puede presentar sintomas tempranasksridrmedad de Huntington y
todavia presentar un cerebro normal en un scabagicontracciones se pueden presentar en
varias partes del cerebro especialmente en dos Baesdas nlcleo caudado y putamen y un
agrandamiento en los ventriculos. Estos cambiaggmifican necesariamente la presencia de
la enfermedad, porque se pueden dar en otros rimastoCuando este examen se usa en
conjunto con la historia familiar y la exploracidaurologica, puede ser un mecanismo muy

importante de diagnéstico. (Asociacion Corea Detiigion Espafiola)

La orientacion diagnostica no es dificil cuandonamifiesta una clinica caracteristica
y una historia familiar positiva. Sin embargo, &xms enfermedades fenotipicamente
indistinguibles de la Enfermedad de Huntingtonsexa otras enfermedades con el aumento
de tripletes CAG (como la atrofia dentorubropal&gtdada, la atrofia muscular espinobulbar y

las ataxias espinocerebelosas), con las que coengadcteristicas de la neurodegeneracion,
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patron de herencia dominante y fendbmenos de aatidp genética. Es considerable
rememorar la elevada incidencia de alteracionegijggricas y cognitivas en individuos con
enfermedades cerebelosas degenerativas, 10 quengrd@ colaboracion del cerebelo en la
modulacién de las emociones y la cognicién. Tamie€mecesario realizar el diagnostico
diferencial con la neuroacantocitosis, la discimewirdia, el corea gravidico, el corea
hipertiroideo, la hemicorea vascular, el corea gdeSham y el asociado a anticuerpos

antifosfolipidos. (Actas Esp Psiquiatr 2010)
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ANEXOS

Anexo #1

a) Resonancia Magnética Cerebral axial en secuencia T2 se observa hiperintensidad de putamen y
cabeza del cauda®pResonancia Magnética Cerebral axial en secuencia T1 se observa una atrofia
cortico subcortical bilateral global de predomiarterior

Anexo #2

a) Resonancia Magnética en difusidn corte axial demuestra hiperintensidad en frontales mediales b)
Resonancia Magnética en secuencia FLAIR se observa hiperintensidad del putamen y cabeza del
caudado
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Anexo #3

a) Resonancia Magnética Cerebral axial secuencia T1 se observa atrofia del nicleo caudado con
indice intercaudado/Distancia tabla interna de,0dl8cion cuernos frontales/intercaudado
de 1,6

Anexo #4

a) Resonancia Magnética corte sagital en secuencia T1 se observa hipointensidad del nucleo
caudado b) Resonancia Magnética en corte coronal en secuencia T1 se observa atrofia subcortical
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