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Enfermedad de Huntington: 
 

La Enfermedad de Huntington (EH) (antes 
denominada corea o baile de San Vito) es una grave 
enfermedad neurológica que está afectada por un 
considerable determinismo biológico y una evolución 
desfavorable, conlleva una gran carga de enfermedad y 
una afectación en generaciones anteriores y posteriores a 
los casos que puede ser evitada con consejo genético.   En 
esta enfermedad aparecen problemas cognoscitivos, 
psiquiátricos y motores. Su progresión suele ser muy 
lenta, a lo largo de un período de varios lustros.  El signo o 
síntoma que daba nombre a la enfermedad era el 
movimiento de las extremidades denominado 
movimientos coreicos.  Aparece, también habitualmente, 
alteraciones en el habla y deglución. Coexiste también con 
problemas psiquiátricos (también se le denominó 
demencia de Huntington)  con periodos de depresión, 
alteración cognitivas, de memoria y de concentración. La 
enfermedad produce también frecuentemente deseos de 
suicidio. 

La enfermedad es causada por herencia genética 
debida a una alteración en el cromosoma 4, donde afecta 
la producción de una proteína.  La alteración se debe al 
incremento de tripletes CAG que codifican la síntesis de 
la glutamina. Habitualmente, existen unas 34 
repeticiones, y en caso de enfermedad se producen más de 
40.  El número de repeticiones del triplete está 
relacionado directamente con la gravedad de los síntomas 
y es inversamente proporcional al momento del inicio de 
presentación de la enfermedad.  Es habitual que a medida 
que hay más generaciones, se amplíe el número de 
tripletes haciendo que progresivamente desde el punto de 
vista del linaje aumente la gravedad y la precocidad de 
síntomas. 

Al ser una enfermedad con herencia autosómica 
recesiva cada descendiente tiene una probabilidad del 
50% de heredar la enfermedad si tiene un padre/madre 
afecto. 

Actualmente no existe ningún tratamiento que 
cure la enfermedad ni, incluso, que modifique la 
progresión de la misma. La única medicación es 
sintomática. Se usan neurolépticos contra los trastornos 
motores y  también se usan bloqueantes de dopamina. 
Para los trastornos psiquiáticos desuelen usar 
antidepresivos, sedantes y neurolépticos. A ello, se añade 
el repertorio de tratamientos rehabilitadores, psicológico 
y el manejo familiar y social de la enfermedad.   
 
Objetivos:  
 

Debido a que en diversos estudios realizados a 
nivel nacional, Asturias, presentaba una incidencia de la 
enfermedad de Huntington por encima de la media 
nacional medida en térmicos de Razón de Morbilidad 
Estandarizada (Atlas Nacional provincial de 
Enfermedades Raras. Repier, 2006) nos planteamos el 

elaborar este estudio. Este tiene como objetivos el 
describir las características clínicas, genéticas, 
epidemiológicas, diagnósticas y terapéuticas de la 
enfermedad de Huntington en Asturias así como conocer 
el grado de afectación familiar en el entorno de los casos y 
estudiar las causas de una presentación precoz de la EH 
que han sido atendidos en los hospitales asturianos entre 
1996 y 2008. 
 
Incidencia de Otras enfermedades extrapiramidales (entre 
ellas la Enfermedad de Huntington). España. Extraído de 
Atlas Nacional de Enfermedades Raras, Repier-2006 

 

Metodología:  

Estudio descriptivo de cálculo de presentación 
clínica, tasas de incidencia de la EH según el sexo, los 
grupos etarios y la evolución en el tiempo, realización de 
genogramas y predicción de riesgos en función de 
características moleculares. La información procede de los 
registros de actividad hospitalaria de Asturias y de las 
historias clínicas de cada paciente diagnosticado como 
caso de EH en Asturias entre 1996-2008. 

Resultados: 

Del estudio hemos detectado un total de 50 casos 
de EH residentes en Asturias.  
 
Enfermedad de Huntington. Distribución por sexo. Asturias, 
2008. 

 

 

 

 

La tasa de incidencia media anual en el período es 
de 1,6 casos/millón, siendo más frecuente en hombres 
(58%).  La tasa de prevalencia es de 46 casos/millón de 
habitantes.  

Informes  
breves 
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En la historia clínica constaba que tenían 
antecedentes familiares conocidos un 87% de los casos, 
con un promedio de 4,9 familiares afectados (DE 2,6) y un 
máximo de 11.  
 
Enfermedad de Huntington. Distribución por edad y año de 
inicio de la enfermedad .  Asturias, 2008. 

 
  

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
Los casos, en el momento del diagnóstico,  se 

centraban sobre todo en el grupo etario de 45-65 años. La 
edad media al comienzo de la enfermedad era de 49 años 
(DE: 16,5). Los casos han aparecido entre los 8 y los 82 
años.  

En relación al tiempo, la mayor incidencia (inicio 
de síntomas) sucedió en el período 1995-1999.  

La clínica más frecuente dentro de todos los casos, 
es la presentación de corea (100%), alteraciones de 
Cociente de Inteligencia (61%), alteraciones cognitivas 
(52%), alteraciones de memoria (50%), disartria (49%). 
 
 Enfermedad de Huntington. Distribución del espectro 
clínico. Porcentaje. Asturias, 2008. 

En el momento de finalización del estudio habían 
fallecido 10 personas (20%).  
 
Genogramas: 

 
Es muy característico de esta enfermedad que en 

una misma familia haya varios afectados. Hemos 
detectado una familia con 11 casos. Como ejemplo de este 
agrupamiento familiar, del total de casos, 26 personas 
proceden de tres familias no asturianas que emigraron 
hace varias décadas a Asturias al trabajo de la minería 

(una de Jaén y dos de Galicia).  En estos casos hay varias 
generaciones afectadas y no ligadas al sexo. 

 
Enfermedad de Huntington. Ejemplo de genograma de un 
caso.  Asturias, 2008. 

 

 

 

 

 

Relación repeticiones CAG-precocidad de inicio: 

Como comentamos una característica de la 
enfermedad es la relación directa entre ambos 
parámetros. El promedio de repeticiones CAG (criterio 
diagnóstico: >35) en cromosoma 4 en todos los casos fue 
de 47 (DE 12,8) con un máximo de 78. En Asturias, se ha 
encontrado como gran factor de predicción de la aparición 
temprana de la EH en el caso de número de repeticiones 
CAG: coeficiente correlación Pearson: -0,61 (p<0,0001), 
coeficiente correlación Spearman: -0,73 (p<0,0001). 

Enfermedad de Huntington. Correlación entre nivel de 
tripletes CAG en el momento del diagnóstico y edad al inicio 
de síntomas. Asturias, 2008. 

 

Resumen:  
 
Con este estudio nos hemos aproximado al 

conocimiento de los patrones de presentación de la EH en 
Asturias (frecuencia, distribución personal y temporal) así 
como sus factores de riesgo. En suma: es una enfermedad 
de baja incidencia y prevalencia, enfermedad más 
frecuente en hombres en edades medias, con gran 
duración del proceso y alta frecuencia en familiares, que 
genera gran discapacidad social, familiar y funcional, en la 
que un consejo genético precoz a las familias con casos 
puede ayudar así como un diagnóstico precoz previo a la 
implantación o en primeras fases de la gestación. No 
existen, en la actualidad, medidas preventivas de retrasar 
inicio de enfermedad, ni de tratamientos etiológicos, 
siendo los tratamientos sintomáticos poco útiles. 

 

 

 
Informe realizado por Pedro Margolles.  
Facultad de Medicina y Ciencias de la Salud, Universidad de Oviedo 

Este proyecto ha sido financiado a cargo de los fondos para la 
cohesión territorial 2010 del Ministerio de Sanidad y Política 
Social que fueron aprobados en el CISNS, como apoyo a la 
implementación a la Estrategia en Enfermedades Raras del 
Sistema Nacional de Salud  

EVAGF
DP_4



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJDFFile false
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /ColorConversionStrategy /LeaveColorUnchanged
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName (http://www.color.org)
  /PDFXTrapped /Unknown

  /Description <<
    /ENU (Use these settings to create PDF documents with higher image resolution for high quality pre-press printing. The PDF documents can be opened with Acrobat and Reader 5.0 and later. These settings require font embedding.)
    /JPN <FEFF3053306e8a2d5b9a306f30019ad889e350cf5ea6753b50cf3092542b308030d730ea30d730ec30b9537052377528306e00200050004400460020658766f830924f5c62103059308b3068304d306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103057305f00200050004400460020658766f8306f0020004100630072006f0062006100740020304a30883073002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d30678868793a3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>
    /FRA <>
    /DEU <>
    /PTB <>
    /DAN <>
    /NLD <>
    /ESP <>
    /SUO <>
    /ITA <>
    /NOR <>
    /SVE <>
    /KOR <>
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe7f6e521b5efa76840020005000440046002065876863ff0c5c065305542b66f49ad8768456fe50cf52068fa87387ff0c4ee575284e8e9ad88d2891cf76845370524d6253537030028be5002000500044004600206587686353ef4ee54f7f752800200020004100630072006f00620061007400204e0e002000520065006100640065007200200035002e00300020548c66f49ad87248672c62535f0030028fd94e9b8bbe7f6e89816c425d4c51655b574f533002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d5b9a5efa7acb76840020005000440046002065874ef65305542b8f039ad876845f7150cf89e367905ea6ff0c9069752865bc9ad854c18cea76845370524d521753703002005000440046002065874ef653ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000520065006100640065007200200035002e0030002053ca66f465b07248672c4f86958b555f300290194e9b8a2d5b9a89816c425d4c51655b57578b3002>
  >>
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [595.000 842.000]
>> setpagedevice




