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NOTA CLÍNICA

Introducción

La enfermedad de Huntington (EH) es una enfer-
medad infrecuente de herencia autosómica domi-
nante causada por la expansión anormal de triple-
tes de citosina-adenina-guanina (CAG) en el gen 
que codifica la huntingtina, ubicado en el brazo 
corto del cromosoma 4 (4p16.3) [1]. Las manifesta-
ciones clásicas incluyen cambios en el estado de 
ánimo y la personalidad, y alteraciones motoras y 
cognitivas [2]. El diagnóstico debe sospecharse ante 
la presencia del cuadro clínico asociado al antece-
dente familiar y se confirma con estudio molecular. 
La media de edad de presentación es a los 45 años 
(rango de 2 a 87 años). Cuando aparece antes de los 
21 años se denomina EH de inicio juvenil, y repre-
senta un 5-10% de los casos de EH [3]. Si comienza 
antes de los 18 años, se utiliza el término EH pediá-
trica. Se diferencian dos subgrupos respecto a la 
edad de inicio [4]: la EH de inicio en la adolescen-
cia, cuando se presenta entre los 10 y los 18 años; y 
la EH de inicio en la infancia, cuando comienza en 
menores de 10 años, que es sumamente infrecuente 
(el 20% de la forma juvenil) [3]. Sus síntomas difie-

ren ampliamente de los observados en adultos [2,5]. 
En los niños, la corea es infrecuente [6] y pueden 
observarse dificultades conductuales [7], alteracio-
nes motoras, como rigidez, distonía y bradicinesia, 
convulsiones y retraso o regresión en áreas del de-
sarrollo [3,4,8]. En el 80% de los casos, la repetición 
de tripletes es por herencia paterna [9]. Debido al 
fenómeno de anticipación, la aparición de síntomas 
en la descendencia es más temprana [10]. El objeti-
vo es presentar a una paciente con un inicio de la 
enfermedad en edad temprana con afectación mo-
tora y del lenguaje.

Caso clínico

Niña de 5 años, sin antecedentes perinatales de re-
levancia, que consulta por habla ininteligible e ines-
tabilidad en la marcha, con antecedente paterno de 
diagnóstico de EH, así como tres tíos y su abuela, 
todos de rama paterna, con algún grado de discapa-
cidad motora o trastorno psiquiátrico (Fig. 1). Pre-
sentó desarrollo normal hasta los 3 años, cuando 
comenzó con regresión de pautas del lenguaje pre-
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viamente adquirido. A los 5 años agregó trastorno 
motor con caídas frecuentes y marcha distónica, 
motivo por el cual consulta. El cuadro avanzó pro-
gresivamente y en el momento de la evaluación era 
dependiente en casi todas las actividades de la vida 
diaria. Sus habilidades de lenguaje se encontraban 
descendidas para su edad en aspectos expresivos 
(habla ininteligible). La comprensión también esta-
ba afectada, aunque mejoraba con apoyos visuales. 
Presentaba intención comunicativa y buen contac-
to visual, lo que evidenciaba reciprocidad en sus 
habilidades comunicativas e interés por pares, utili-
zando recursos no verbales, como señalamientos y 
gestos, acompañados en ocasiones de palabras 
sueltas. Se observó también dificultad en la marcha 
secundaria a distonía con caídas frecuentes. Aso-
ciaba movimientos coreicos esporádicos de los 
miembros superiores, con baja frecuencia de apari-
ción. Se constató presencia de babeo y falta de cie-
rre bucal, y movimientos orales enlentecidos y poco 
coordinados. Su conducta era habitualmente tran-
quila, pero presentaba esporádicamente episodios 
de irritabilidad ante situaciones de frustración.

Dentro de los estudios complementarios solici-
tados, la resonancia magnética nuclear del cerebro 
evidenciaba atrofia de los núcleos caudados y lenti-
culares de forma simétrica (Fig. 2), y el estudio elec-
troencefalográfico fue normal. El estudio molecular 

(expansión de tripletes CAG) evidenció 51 ± 1 re-
peticiones del triplete CAG en el locus 4p16.3, lo 
cual confirmó el diagnóstico y mostró un fenómeno 
de anticipación por la aparición temprana de la en-
fermedad en la paciente.

Se brindó a la familia asesoramiento en el uso de 
sistemas alternativos-aumentativos de comunica-
ción para favorecer la comunicación y la conducta. 
Se indicó tratamiento fonoaudiológico y cinésico 
en su zona de residencia, y continuar en la escuela 
común con modalidad de apoyo a la inclusión. 

Discusión

La EH es una enfermedad neurodegenerativa, pro-
gresiva y grave que se caracteriza por afectación 
motora, conductual y cognitiva, que afecta a ambos 
sexos. La prevalencia estimada es de 5-10 de cada 
100.000, mientras que la variante juvenil (menor de 
21 años) representa un 5-10% de las presentaciones 
de la enfermedad [4]. De la presentación juvenil, 
sólo un 20% comienza antes de los 10 años, y se le 
llama EH de inicio en la infancia [3]. El cuadro clí-
nico de presentación en la infancia es distinto al de 
la adultez y la adolescencia. Mientras que en los 
adolescentes son frecuentes los cambios en el com-
portamiento, depresión, ideación suicida y altera-

Figura 1. Genealogía; el caso índice se ha señalado con una flecha. 
EH: enfermedad de Huntington.

Figura 2. Atrofia estriatal en la resonancia magnética del cerebro.
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ciones motoras, los niños presentan alteraciones de 
la marcha, caídas, dificultades en el habla, convul-
siones y retraso o regresión de las pautas del desa-
rrollo [3]. Se han propuesto criterios diagnósticos 
para la EH de inicio en la infancia (Tabla), y la his-
toria familiar de adultos con EH es el dato más rele-
vante y predictor de la confirmación molecular [6]. 
Manifestaciones motoras, como la rigidez, el tem-
blor, la disartria y signos de afectación cerebelosa, 
son más frecuentes que la corea. Dado que las for-
mas de presentación no son específicas de esta en-
tidad en la infancia, el diagnóstico puede pasarse 
por alto cuando la confirmación diagnóstica en la 
familia no es clara o el cuadro se ha anticipado y 
aparece antes que en la generación adulta [5]. Las 
mujeres suelen tener peor pronóstico y los que pre-
sentan rigidez desarrollan un curso de la enferme-
dad más rápido que quienes comienzan con otros 
trastornos motores. Es el caso de nuestra paciente, 
quien se presenta con mayores síntomas de rigidez 
y espasticidad, así como con un inicio temprano del 
cuadro clínico. Tanto el retraso como la regresión 
en el lenguaje y el habla pueden ser signos de pre-
sentación inicial, y preceder incluso hasta dos años 
a las manifestaciones motoras [8]. La paciente ofre-
ce una evolución similar, y comenzó con regresión 
en las habilidades lingüísticas y alteraciones de la 
marcha. La afectación de las áreas expresivas y re-
ceptivas del lenguaje está relacionada con la afecta-
ción motora y cognitiva [7,8], coincidiendo con la 
presentación del caso. Los problemas conductuales 
más habituales son los de tipo oposicionista-desa-
fiante y el alto nivel de actividad [7]. En una serie 
presentada con datos locales, la forma juvenil repre-
sentó el 16,9% de los casos de EH, con un promedio 
de inicio de síntomas de 15 años. Las manifestacio-
nes clínicas fueron bradicinesia, dificultades escola-
res, convulsiones y problemas de conducta [10].

La confirmación diagnóstica (estudio molecular 
para detectar la expansión de tripletes CAG) es 
costo-efectiva, aporta información para quienes 
presentan síntomas de EH y descarta la enferme-
dad en los que tienen diferente etiología [2]. Hay 
una correlación inversa bastante sólida entre la 
edad de inicio de los síntomas y el largo de las repe-
ticiones, y son mayores las repeticiones en el grupo 
de pacientes de inicio en la infancia (mayores de 
100) [3]. Llama la atención el hecho de que nuestra 
paciente presente síntomas tempranos con un nú-
mero de tripletes CAG bajos [5]. El fenómeno de 
anticipación suele darse asociado a herencia pater-
na, como en el caso descrito [3].

Se postula que el clivado y la acumulación de los 
fragmentos aminoterminales que contienen las re-

giones expandidas producen toxicidad en el siste-
ma nervioso central, especialmente en el estriado, 
la corteza frontoparietal y el cerebelo [4]. Hay auto-
res que proponen que estos cambios, si suceden a 
temprana edad, no sólo afectan a los circuitos esta-
blecidos, sino que alteran el desarrollo normal de al-
gunas conexiones del sistema nervioso central (neu-
rogenia, migración neuronal, sinaptogenia y poda 
sináptica), asignando un papel a la huntingtina en 
aspectos cognitivos, lo que explica algunas manifes-
taciones de la afectación del neurodesarrollo [2,4]. 

El abordaje terapéutico debe ser interdisciplina-
rio. Dado que no hay tratamientos específicos apro-
bados en este momento y el tratamiento es sinto-
mático, los cuidados apropiados deben considerar-
se de manera individualizada. El papel y la impor-
tancia de los distintos miembros del equipo pueden 
variar según la progresión de la enfermedad [6]. El 
deterioro cognitivo es un factor de gran impacto en 
el funcionamiento diario [5], por lo que la escolari-
dad es de fundamental importancia para la partici-
pación plena, adecuando el abordaje a las modali-
dades de apoyo con las que cuente la comunidad.

El estudio molecular debe indicarse de manera 
cuidadosa y basándose en criterios adecuados. No 
se recomienda en menores de 18 años asintomáti-
cos con historia familiar de EH. Sin embargo, la 
presencia de síntomas frecuentes en la población 
general, como retraso en el lenguaje o dificultades 
en la conducta, con el antecedente familiar de EH, 
propone un desaf ío diagnóstico importante [6].

Conclusiones

La EH de inicio en la infancia es una enfermedad in-
frecuente con manifestaciones clínicas distintas a las 
del adulto, que debe considerarse en pacientes con 

Tabla. Criterios diagnósticos propuestos para la enfermedad de Hun
tington antes de los 10 años.

Historia familiar de enfermedad de Huntington y al menos dos de:

   Deterioro del rendimiento escolar

   Convulsiones

   Disfunción oral motora

   Rigidez

   Alteraciones de la marcha
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retraso o regresión de pautas del desarrollo con afec-
tación motora. Nos pareció importante el estudio de 
la paciente para tener en cuenta las dificultades en el 
lenguaje como signos tempranos de la EH, cuando se 
acompañe de antecedentes familiares compatibles 
para un adecuado asesoramiento genético.

Los antecedentes familiares son muy orientado-
res, pero, debido al fenómeno de anticipación, es 
una patología que debe tenerse en cuenta aun sin 
contar con familiares adultos afectados. 

El tratamiento disponible hoy en día es de sos-
tén. Sigue siendo desafiante el abordaje de los miem-
bros asintomáticos de la familia. El papel del equipo 
médico debe ser acompañar las decisiones familia-
res en los distintos momentos de la vida, respetan-
do las decisiones.
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