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RESUMEN  

 

Introducción: La Enfermedad de Huntington (EH), es una entidad patológica inicialmente descrita por Waters en 1842 y 

posteriormente detallada por George Huntington. Se transmite como una enfermedad genética con un patrón herencia 

autosómico dominante. El sustrato etiológico se basa en una expansión en la replicación del triplete CAG, localizada en el 

brazo corto del cromosoma 4, que produce una mutación en el gen Huntintina (HTTm). Está descrita también la relación 

que guarda la EH con otras áreas cerebrales además del estriado, por lo que actualmente se considera una enfermedad 

neurodegenerativa multisistémica que involucra neocorteza, alocorteza, tálamo, pálido, tallo cerebral y cerebelo. 

Actualmente existen pocos estudios descriptivos que muestren otras manifestaciones motoras a parte de las ya conocidas, 

así como su implicación en la funcionalidad de los pacientes.   

Objetivo:  Demostrar los síntomas cerebelosos y otros trastornos del movimiento acompañantes en la Enfermedad de 

Huntington. 

Métodos: Analizamos 35 pacientes con diagnóstico de Enfermedad de Huntington en el Instituto Nacional de Neurología 

y Neurocirugía Manuel Velasco Suárez, con diagnóstico de Enfermedad de Huntington, durante el periodo de diciembre 

del 2019 a febrero del 2020.      

Resultados: Encontramos 19 hombres y 16 mujeres. El promedio de edad de inicio de los síntomas fue de 41 (+/- 14), y 

el promedio de la edad de valoración médica fue de 51 (+/- 13). El estado de origen de la república más frecuente fue la 

Ciudad de México, seguido por el Estado de México, Guerrero y Veracruz. El síntoma inicial reportado más frecuente fue 

la corea, seguido por la depresión. Del total de pacientes, encontramos síntomas cognitivos en 31 (88.6%), síntomas 

afectivos en 29 (82.9%), síntomas psicóticos en 6 (17.1 %), y síntomas neuropsiquiátricos en 26 (74.3%). Realizamos una 

correlación de órdenes de rangos de Spearman entre el número de repeticiones CAG en el alelo mutado y la edad de inicio 

de los síntomas, obtuvimos un valor de r -0.774, p = 0.000.  Al correlacionar el puntaje obtenido en el UHDRS con el resto 

de las escalas, encontramos SARA un valor de r 0.813 (p=0.000), BFMDRS r 0.553 (p=0.000), AIMS 0.751 (p=0.000), 

UPDRS r 0.750 (p=0.000). Posteriormente analizamos de manera aislada el puntaje de corea por escala de UHDRS con: 

SARA un valor de r 0.721 (p=0.000), BFMDRS r 0.503 (p=0.002), AIMS 0.892 (p=0.002), UPDRS r 0.549 (p=0.001) 

Conclusiones: La enfermedad de Huntington se acompaña de síntomas motores no coreicos. La edad de presentación 

está inversamente proporcional al número de repeticiones presentes en el alelo mutado. Encontramos que la severidad de 

la enfermedad de Huntington, medida por la escala de UHDRS, correlaciona con la severidad de síntomas cerebelosos y 

otros síntomas motores no coreicos. 
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INTRODUCCIÓN 

 

La Enfermedad de Huntington (EH), es una entidad patológica inicialmente descrita 

por Waters en 1842 y posteriormente detallada por George Huntington. La edad 

más frecuente de presentación es a los 40 años y se estima que a partir de ese 

momento el paciente tiene una sobrevida promedio de entre 15 a 20 años. 1–3 

 

Se transmite como una enfermedad genética con un patrón herencia autosómico 

dominante. El sustrato etiológico se basa en una expansión en la replicación del 

triplete CAG, localizada en el brazo corto del cromosoma 4, que produce una 

mutación en el gen Huntintina (HTTm). 1,4 El diagnóstico se realiza cuando se 

encuentra una expansión de CAG, generalmente con un número igual o mayor a 40 

repeticiones, y puede realizarse incluso antes del inicio clínico de la enfermedad. 1 

Se ha descrito que entre mayor sea la expansión menor será la edad de inicio de la 

EH, sin embargo, existe una variabilidad de esta entre 50-75%, debido a genes 

modificadores y el ambiente. Para esto existen fórmulas que hacen que la 

aproximación sea más fidedigna. En este contexto, la edad de muerte es 

indirectamente proporcional a la expansión de CAG, pero la duración de la 

enfermedad no depende de dicha expansión. 5,6 

 

La EH se divide en varias fases: La Fase Preclínica, la cual a su vez se divide en 

A1, cuando el paciente se encuentra con un riesgo del 50% debido a que un padre 

la tiene; A2 o presintomática, aquellos que son portadores del gen; A3 o fase de 
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transición, donde se presentan alteraciones sutiles cognitivas, cambios en el 

comportamiento y en la actividad motora; la Fase Clínica, sintomática o motora, que 

se divide en B1, cuando aparecen los primeros síntomas motores, neurocognitivos 

y psiquiátricos, son independientes, y existe riesgo de suicidio; B2 cuando el 

trastorno motor es más generalizado, inician a ser dependientes físicamente, con 

aumento del riesgo de muerte por otras causas así como del suicidio; y B3 al ser 

completamente dependientes con una alta probabilidad de muerte. 3 

 

La EH se desarrolla como un padecimiento neurodegenerativo. Clínicamente se 

caracteriza por deterioro motor progresivo, en el cual predominan los movimientos 

coreicos involuntarios, sin embargo, pueden aparecer otras manifestaciones como 

bradicinesia, incoordinación y rigidez, 7 que se encuentran principalmente en la EH 

de inicio juvenil o variedad de Westphal; o bien en etapas tardías de la enfermedad, 

mientras que el involucro no motor se expresa como demencia, depresión y 

alteraciones conductuales, entre otras. 3 

 

La fisiopatología de la EH proviene de efectos directos del exón 1 de la HTTm, lo 

cual produce acumulación de agregados anormales que influyen en la proteostasis, 

el transporte axonal, la transcripción, la translocación y la función mitocondrial y 

sináptica; esto propicia un daño estriatal, con degeneración en un patrón 

dorsoventral predominante del grupo celular de neuronas medianas espinosas 

gabaérgicas (NMEGABA), misma que se ha demostrado se presenta de forma 

bifásica, apareciendo primero en la vía indirecta (receptores D2), y posteriormente 

en la vía directa (receptores D1). Clínicamente se expresa en un inicio con un patrón 
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hipercinético y en etapas avanzadas uno hipocinético. Por otra parte, estudios 

muestran una relación entre el volumen del estriado y la probabilidad de diagnóstico 

genético, así como su modificación a partir de la fase presintomática a la 

sintomática, exponiendo una disminución progresiva de su volumen.8 

 

La dopamina juega un rol muy importante en la fisiopatología de los síntomas en la 

EH. Existen múltiples grupos de células dopaminérgicas, sin embargo, las vías de 

mayor relevancia son la nigroestriatal, la mesolímbica, la mesocortical y la 

tuberoinfundibular.  La corea es secundaria a una alteración en la vía nigroestriatal, 

las alteraciones psiquiátricas, preferentemente de la motivación, son secundarias a 

la vía mesolímbica que va desde el área tegmental ventral del mesencéfalo al núcleo 

accumbens, amígdala e hipocampo. La vía mesocortical se relaciona con 

alucinaciones y paranoia que raramente se observa en EH, y la tuberoinfundibular 

con alteraciones en el control de la prolactina. En cuanto a los receptores 

dopaminérgicos, D1 y D2 se expresan principalmente en el estriado, sistema 

límbico, tálamo e hipotálamo; D3 en sistema límbico, D4 con expresión escasa en 

corteza y sistema límbico, y D5 en corteza, sustancia negra e hipotálamo. Es 

interesante el fenotipo clínico de la enfermedad en estadios tempranos, que está 

determinado por la disminución de receptores D2 a nivel del estriado, esto no 

permite la activación de la SNr y GPi, por lo que existe una sobreactivación del 

tálamo que a su vez estimula la corteza motora, conllevando a los movimientos 

coreicos característicos. Sin embargo, conforme la enfermedad progresa, hay una 

disminución en receptores D1 estriatales, lo que produce un aumento en la función 
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de la SNr y GPi, que origina una sobreinhibición del tálamo, con lo que la actividad 

motora disminuye, es decir se expresa como un estado hipocinético. 9 

 

Está descrita también la relación que guarda la EH con otras áreas cerebrales 

además del estriado, por lo que actualmente se considera una enfermedad 

neurodegenerativa multisistémica que involucra neocorteza, alocorteza, tálamo, 

pálido, tallo cerebral y cerebelo.8 Con respecto al cerebelo, se ha documentado que 

los pacientes presentan atrofia principalmente de la capa de células de Purkinje, 

mientras que se respetan las capas granular y molecular, con una marcada pérdida 

neuronal en todos los núcleos con predominio del fastigio. Clínicamente, esto se 

manifiesta con manifestaciones cerebelosas tales como: Base de sustentación 

amplia, alteración en movimientos oculares, incoordinación para la marcha, 

disinergia, dismetría, disartria y ataxia, hallazgos que se han publicado en series de 

casos, y estudios de correlación clinicopatológicos. 10 

 

Es evidente que las manifestaciones neurológicas tienen un gran espectro, ya que 

presentan una variabilidad sustancial. La marcha es un componente primordial en 

la evaluación de estos pacientes. 11–13 En el 2016 se describió que dentro de las 

enfermedades neurológicas, la EH es la que se ve más afectada por alteraciones 

de la marcha, además es en la que existe mayor variabilidad en cuanto a sus 

patrones de afectación, debido a la fisiopatología subyacente, por lo que su 

evaluación debe de ser minuciosa.14 En 2015, se utilizó una herramienta cuantitativa 

(Mini-BestTest), que aplicó en pacientes con EH y en controles, demostrando que 
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los pacientes con EH presentan alteraciones en los distintos dominios de la marcha, 

como lo son en los ajustes posturales anticipatorios, reflejos posturales, estabilidad 

en afectaciones sensitivas. Esto fue correlacionado con escalas de funcionalidad 

(UHDRS), así como con MoCA-Test y SDMT (Symbol Digit Modality Test), 

demostrando una clara asociación con el deterioro motor y cognitivo. 12,15 Además, 

se ha detectado que pacientes en la etapa presintomática, también pueden 

presentar alteraciones de la marcha, al utilizar GAITRite®, el cual es un sistema que 

valora la distancia, la velocidad y la superficie de los pasos que utiliza además 

método matemático para cuantificar características la marcha. Se demostró que 

existe una disminución en la velocidad de la marcha, así como un aumento 

progresivo de la zancada, de la variabilidad de la misma, y de la variabilidad del 

tiempo oscilación. 16 

 

En el 2018 se realizó un estudio multicéntrico, en el que se utilizó una postugrafía y 

GAITRite®, en pacientes en etapa presintomática y sintomática, además de 

evaluación con UHDRS en la sección motora, Total-Functional-Capacity and 

Functional-Assessment-Scale. Se documentó que la postugrafía detecta cambios 

en la marcha con una sensibilidad mayor que la GAITRite, sin embargo, no lograron 

obtener una correlación con la clínica.17 

 

Existen estudios en los cuales se ha puesto de manifiesto el desarrollo de 

parkinsonismo en la EH, principalmente en la presentación juvenil (EHVJ), que se 

presenta antes de los 20 años de edad y se relaciona con una expansión de CAG 

de 60 o más repeticiones. Su prevalencia varía entre 1-15% de todos los casos con 
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EH, predominando entre los 11-20 años. 3,18,19 En esta presentación, la clínica 

usualmente corresponde a la variante rígida de Westphal, con bradicinesia, rigidez 

y distonía; acompañada de alteraciones del comportamiento, cognitivas, y 

neuropsiquiátricas, pero también pueden presentar síndrome cerebeloso, epilepsia, 

mioclonías, espasticidad, retraso en el desarrollo y autismo.20  

 

Existen comparaciones entre las manifestaciones clínicas e imagenológicas entre 

EHVJ y EH, encontrando que los primeros presentan mayor parkinsonismo, ataxia, 

disartria y signos piramidales. Por otro lado, además de la degeneración estriatal, 

presentaron mayor atrofia cerebral y cerebelosa. 20 Todo esto es una muestra de la 

relación que se guarda entre la severidad y la edad de inicio, con el número de 

repeticiones del triplete CAG. 6 

 

La correspondencia entre la clínica y la imagen también ha sido establecida. Está 

bien establecido que en la EH, la estructura que históricamente se afecta es el 

estriado, con predominio del núcleo caudado, que se muestra atrófico en los 

estudios de neuroimagen, con amplitud secundaria de los ventrículos laterales. 

Concretamente en la RM se muestra atrofia del estriado, cuyo volumen está ligado 

de forma inversa con la replicación de CAG, lo que va de la mano con la severidad 

de la presentación. 1 

 

La espectroscopía evidencia disminución en la concentración de NAA (N-acetil-

aspartato) y Cr (Creatina) en el estriado mientras que existe un aumento de LL 

(lactato) y Cho (colina) en el putamen. 21 Las imágenes de tensor de difusión (DTI-
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IRM), muestran alteraciones en la sustancia blanca, como el cuerpo calloso, brazo 

anterior y posterior de la cápsula interna, así como en región subcortical frontal,22 

que incluso pueden aparecer desde la fase presintomática de la EH,23 mientras que 

en el PET- FDG cerebral, se puede observar un metabolismo aumentado de forma 

bilateral en tálamo, lóbulo occipital y cerebelo, asociado con una disminución a nivel 

de estriado. 24,25 Se han realizado estudios más especializados de neuroimagen en 

microestructura y macroestructura, utilizando vóxel, con análisis de imágenes por 

MIDAS (Medical Image Display and Analysis System ) así como fracción de 

anisotropía, para la exploración del cerebelo, siendo comparadas con los diferentes 

hallazgos de la clínica en pacientes con estadio temprano. Se encontró que existe 

una difusión aumentada y una disminución del volumen en la región paramediana, 

que se relacionó de forma significativa con alteraciones en la sección motora del 

UPDHR, inicio de sacadas, maniobra de prono-supinación de manos, tándem y 

marcha. 26  

 

Al corroborar estudios de imagen y resultados de patología, el cerebelo se ve 

afectado desde etapas tempranas de la EH,10,27 demostrando pérdida y/o 

degeneración de células de Purkinje que se acompaña de brotes somáticos, 

materiales amorfos similares a un halo, e inclusiones citoplásmicas granulares en 

células de Purkinje.28–30 

 

Todo esto es un claro ejemplo de que la EH afecta múltiples regiones del cerebro, 

lo que conlleva toda una serie de manifestaciones motoras, y no motoras. Además, 

se tiene todo un sustrato anatómico y fisiopatológico para la explicación de las otras 
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manifestaciones motoras, entre ellas la ataxia, misma que a pesar de que ya ha sido 

comprobado donde yace su alteración, no ha sido estudiada de forma objetiva.   

 

Actualmente existen pocos estudios descriptivos que muestren otras 

manifestaciones motoras, a parte de las ya conocidas, así como su implicación en 

la funcionalidad de los pacientes. En 2007, se analizaron las alteraciones motoras 

de inicio, identificando que la mayor debutó con corea, sin embargo, el 5% fue con 

parkinsonismo y en menor frecuencia con distonía, encontrando que en estos 

pacientes la expansión de CAG fue en promedio arriba de 49 repeticiones. 31 No se 

han realizado nuevos estudios de estas características.  

 

Por esto nuestro propósito es realizar un estudio prospectivo, descriptivo, en 

pacientes con EH, para caracterizar sus manifestaciones motoras, y asociarlas con 

su replicación de CAG. Para esto utilizaremos las escalas cuantitativas, objetivas 

como son SARA,32 UPDRS, 33 UHDRS, 34 BFMDRS y AIMS, 35 las cuales no han 

sido utilizadas para este propósito. 
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PREGUNTA DE INVESTIGACIÓN 

 

¿Cuál es la relación que existe con los síntomas de corea con otros síntomas 

motores en pacientes con enfermedad de Huntington? 

 

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

 

La enfermedad de Huntington comprende lesiones a nivel de múltiples estructuras 

a nivel del sistema nervioso central. No existen estudios que permitan caracterizar 

y diferenciar clínicamente las manifestaciones de las mismas dentro del espectro de 

esta enfermedad. 

 

JUSTIFICACIÓN 

 

Existe evidencia suficiente que demuestra que la Enfermedad de Huntington es una 

enfermedad que altera distintas zonas del sistema nervioso central. El identificar las 

diferencias clínicas de presentación entre los distintos tipos permitirá caracterizar y 

otorgar un tratamiento adecuado para cada tipo y predecir su progresión.  
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OBJETIVOS 

 

General 

 Demostrar y graduar a los síntomas cerebelosos acompañantes en la 

Enfermedad de Huntington. 

 

Específicos 

 Identificar la asociación entre síntomas y signos cerebelosos y otros 

trastornos de los movimientos en pacientes con EH. 

 Asociación entre síntomas y signos cerebelosos y el estado funcional de los 

pacientes con EH. 

 Asociación entre síntomas y signos cerebelosos y el número de expandidos 

CAG en el gen de la HTTm. 

 Asociación entre síntomas y signos cerebelosos y los cambios estructurales 

en Imagen de Resonancia de Magnética de encéfalo.  
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HIPÓTESIS 

Hipótesis nula 

En pacientes con enfermedad de Huntington no existe asociación entre los síntomas 

y signos cerebelosos medidos por la escala SARA con otras manifestaciones 

motoras de la enfermedad medidas por la escala UHDRS. 

 

Hipótesis alterna   

En pacientes con enfermedad de Huntington existe una asociación entre los 

síntomas y signos cerebelosos medidos por la escala SARA y otras manifestaciones 

motoras de la enfermedad medidas por la escala UHDRS. 
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METODOLOGÍA 

Diseño del estudio 

Estudio transversal, descriptivo, analítico. 

 

Población 

Pacientes tratados en el Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía “Dr. Manuel 

Velasco Suárez”, con diagnóstico de Enfermedad de Huntington, durante el periodo 

de diciembre del 2019 a febrero del 2020.     

 

Muestreo 

Estudio en 35 pacientes con el diagnóstico de Enfermedad de Huntington, 

confirmados con estudio molecular, en seguimiento en la clínica de del Instituto 

Nacional de Neurología y Neurocirugía.  

 

Criterios de inclusión 

Pacientes clínicamente estables que cumplan las siguientes características: 

1) Edad mayor de 18 años. 

2) Diagnóstico de Enfermedad de Huntington confirmados por estudio 

molecular. 
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3) Aptos de ser evaluados con las distintas escalas diagnósticas.  

 

Criterios de exclusión 

Pacientes que cumplan cualquiera de las siguientes características: 

1) Diagnóstico de enfermedad vascular cerebral 

2) Neoplasia del sistema nervioso central 

3) Dificultad para ser localizados o acudir a seguimiento. 

 

Criterios de eliminación  

1) Retiro del consentimiento informado. 

2) Pacientes que abandonen el estudio y que no se cuente con las variables 

de desenlace.  
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Variables y métodos de evaluación  

Variable Naturaleza 

de la 

variable 

Tipo Definición 

operacional 

Definición 

conceptual 

Sexo Cualitativa Dicotómica Sexo biológico Género sexual 

biológico  

Edad Cuantitativa Razón Número de 

años 

transcurridos 

desde el 

nacimiento 

Número de años 

transcurridos 

desde el 

nacimiento 

hasta el 

momento actual 

Expansión 

CAG 

Cuantitativa Razón Número de 

expansiones 

CAG del gen de 

HTTm  

Número de 

repeticiones 

CAG en los 

alelos del gen 

de la Huntintina 

SARA Cuantitativa 

(Escala) 

Intervalo 
Marcha (0-8 

puntos) 

Postura (0-6 

puntos) 

Marcha (0-8 

puntos) 

Postura (0-6 

puntos) 
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Sentado (0-4 

puntos) 

Alteración del 

habla (0-6 

puntos) 

Persecución 

con los dedos 

(0-4 puntos) 

Prueba de dedo 

de la nariz (0-4 

puntos) 

Movimiento 

rápido de la 

mano alterna 

(0-4 puntos) 

Diapositiva de 

talón-espinilla 

(0-4 puntos) 

Sentado (0-4 

puntos) 

Alteración del 

habla (0-6 

puntos) 

Persecución con 

los dedos (0-4 

puntos) 

Prueba de dedo 

de la nariz (0-4 

puntos) 

Movimiento 

rápido de la 

mano alterna (0-

4 puntos) 

Diapositiva de 

talón-espinilla 

(0-4 puntos) 

UHDRS Cuantitativa 

(Escala) 

Intervalo Valoración 

motora 

Valoración 

motora 
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Valoración 

cognitiva 

Valoración del 

comportamiento 

Escala de 

independencia 

Valoración 

funcional 

Capacidad 

funcional total 

Valoración 

cognitiva 

Valoración del 

comportamiento 

Escala de 

independencia 

Valoración 

funcional 

Capacidad 

funcional total 
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Procedimiento 

Visita 

 

 

Consentimiento informado X 

Historia Clínica X 

Nota de inclusion a protocolo X 

Realización de escala SARA X 

Realización de escala UHDRS X 

Realización de escala UPDRS X 

Realización de escala AIMS X 

Realización de escala BFMDRS X 
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Análisis estadístico 

Para la descripción de la población basal utilizamos frecuencias y porcentajes para 

las variables cualitativas. Mientras que para las numéricas establecimos pruebas de 

normalidad (Kolmogorov-Smirnoff o Levine) y en caso de distribución normal 

utilizamos pruebas de t para muestras independientes para la comparación de 

variables continuas, pruebas de chi2 para variables nominales, y obtuvimos 

correlaciones a través de prueba de Pearson. En caso de una distribución anormal 

utilizamos pruebas no-parametricas como U de Mann Whitney y M de Wilcoxon 

además de establecer correlaciones con prueba de Spearman. Para el análisis 

estadístico de los datos se utilizará el programa SPSS versión 17. 
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CONSIDERACIONES ÉTICAS 

Los sujetos serán informados sobre el presente estudio, así como sus objetivos a 

corto y largo plazo; cada paciente accederá verbalmente a participar en el estudio 

mediante la firma del consentimiento informado. Se garantizará el resguardo y 

confidencialidad de la información obtenida, siendo utilizada únicamente para los 

fines que autorizó el sujeto como se detalla en el consentimiento informado. Se 

asegurará la calidad de los datos obtenidos a través de los cuestionarios y escalas 

aplicados y, una vez recolectados, su manejo, análisis e interpretación se realizarán 

de acuerdo con el protocolo de estudio.  

 

Los sujetos que no deseen participar en el estudio no tendrán repercusiones en la 

atención que reciban en esta u otra institución. Todos los procedimientos se harán 

de acuerdo a lo estipulado en las Guías Éticas Internacionales.  

 

CONSIDERACIONES FINANCIERAS 

Los investigadores no cubrirán el costo de ninguno de los estudios de gabinete, del 

mismo modo, el estudio no generará ningún costo extra al paciente distinto a la 

atención estándar que se brinda en el Instituto Nacional de Neurología.  
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RESULTADOS 

Resultados 

Estudiamos un total de 35 pacientes con diagnóstico molecular confirmado de 

enfermedad de Huntington, 16 mujeres y 19 hombres. El promedio de edad de inicio 

de los síntomas fue de 41 (+/- 14), y el promedio de la edad de valoración médica 

fue de 51 (+/- 13). Las características demográficas se muestran en la tabla 1.  
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Tabla 1. Características demográficas 

Características demográficas 

Género femenino 16 (45.7%) 

Lateralidad manual diestra 35 (100%) 

Escolaridad  

Analfabeta 2 (5.7%) 

Primaria incompleta 5 (14.3%)  

Primaria completa 6 (17.1%) 

Secundaria  8 (22.9%) 

Preparatoria 1 (2.9%) 

Licenciatura incompleta 5 (14.3%) 

Licenciatura 5 (14.3%) 

Maestría 3 (8.6%) 

Desempleado 20 (50.7%) 

Edad de inicio de síntomas 41 +/- 14.225 

Edad en la valoración 51 +/- 13.85 
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El estado de origen más frecuente fue la Ciudad de México, seguido por el Estado 

de México, lo cual se representa en la figura 1. 

 

Figura 1. Entidad de origen 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Entidad de origen

Ciudad de México Estado de México Guerrero Veracruz

Chihuahua Jalisco Morelos Nuevo Leon

Oaxaca Puebla Zacatecas
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El síntoma inicial reportado más frecuente fue la corea, seguido por la depresión. 

(Tabla 2). 

 

Tabla 2. Síntoma inicial 

Síntoma inicial 

Corea 25 (71.4%) 

Depresión 5 (14.3%) 

Agresividad 1 (2.9%) 

Ansiedad 1 (2.9%) 

Comportamiento compulsivo 1 (2.9%) 

Distonía 1 (2.9%) 

Inatención 1 (2.9%) 

 

Del total de pacientes, encontramos síntomas cognitivos en 31 (88.6%), síntomas 

afectivos en 29 (82.9%), síntomas psicóticos en 6 (17.1 %), y síntomas 

neuropsiquiátricos en 26 (74.3%).  
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En cada uno de los pacientes, aplicamos las escalas que se describen a 

continuación (Tabla 3) (Figura 1-5) 

Tabla 3. Puntaje obtenido en las escalas aplicadas 

Escala  Puntaje 

obtenido 

(media) 

Desviación 

estándar 

Mínimo Máximo 

UHDRS 44.66 23.23 1 32 

BFMDRS 14.41 13.59 0 66 

AIMS 13.80 6.96 0 27 

UPDRS 

(Motor) 

18.80 9.69 6 46 

 

Figura 1. Puntaje obtenido en la escala UHDRS 
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Figura 2. Puntaje obtenido en la escala SARA 

 

 

Figura 3. Puntaje obtenido en la escala BFMDRS 
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Figura 4. Puntaje obtenido en la escala AIMS 

 

 

Figura 5. Puntaje obtenido en la escala UPDRS 
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El número de repeticiones de CAG en ambos alelos se representa en la figura 6.  

 

Figura 6. Repetición de CAG por paciente 

 

 

Correlación 

 

Realizamos una correlación de órdenes de rangos de Spearman entre el número de 

repeticiones CAG en el alelo mutado y la edad de inicio de los síntomas., obtuvimos 

un r -0.774, p = 0.000.  También hicimos este proceso de correlación con el número 

de repeticiones y las escalas utilizadas. Encontramos:  
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Correlación 

del número 

de 

repeticiones 

UHDRS SARA BFMDRS AIMS UPDRS 

Coeficiente 

de relación 

0.206 0.027 0.115 -0.170 0.095 

Significancia 0.118 0.440 0.255 0.165 0.293 

 

Así mismo, realizamos una correlación entre el puntaje obtenido en el UHDRS y el 

resto de las escalas 

Puntaje 

obtenido 

en el 

UHDRS 

SARA BFMDRS AIMS UPDRS 

Coeficiente 

de relación 

0.813 0.553 0.751 0.750 

Significancia 0.000 0.000 0.000 0.000 

 

Dentro del puntaje obtenido por el UHDRS, desglosamos el puntaje en la valoración 

de la corea y lo relacionamos con el obtenido con el puntaje en las escalas 
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Puntaje 

obtenido 

en corea en 

el UHDRS 

SARA BFMDRS AIMS UPDRS 

Coeficiente 

de relación 

0.721 0.503 0.892 0.549 

Significancia 0.000 0.002 0.000 0.001 

 

Por último, analizamos el tiempo transcurrido desde el inicio de los síntomas a la 

valoración médica, con el puntaje obtenido en las escalas.  

 

Tiempo 

transcurrido 

desde el 

inicio de los 

síntomas 

UHDRS SARA BFMDRS AIMS UPDRS 

Coeficiente 

de relación 

-0.072 -0.034 0.059 0.183 -0.041 

Significancia 0.683 0.844 0.737 0.294 0.814 
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DISCUSIÓN 

Encontramos una distribución similar en ambos sexos, con un promedio de 10 años 

entre el inicio de los síntomas y la valoración médica por el neurólogo especializado 

en movimientos anormales. Corroboramos que, a mayor número de repeticiones, la 

edad de presentación es menor, con un r -0.774, (p = 0.000).  

Al correlacionar el número de repeticiones del alelo mutado con el puntaje obtenido 

en cada escala no encontramos correlación estadística. Sin embargo, al 

correlacionar el puntaje obtenido mediante la escala de UHDRS con el resto de las 

escalas, se encontró que otorga una correlación positiva en las cuatro, 

principalmente en la de SARA. Esto significa que el presentar un número elevado 

de repeticiones de CAG sí se correlaciona con la aparición más temprana de la 

enfermedad. La presentación clínica de la enfermedad de Huntington se refleja en 

la escala de UHDRS, y esta última está correlacionada positivamente con el puntaje 

en otras escalas que determinan otras alteraciones del movimiento.  

Debido a que la corea es el síntoma predominante dentro de la enfermedad de 

Huntington, aislamos los puntos obtenidos por la escala UHDRS, para eliminar los 

otros síntomas como distonía o rigidez que esta escala valora. Es interesante que 

el puntaje obtenido únicamente en el apartado de síntomas de corea dentro de la 

escala de UHDRS, correlaciona con el resto de los síntomas motores no coreicos 

medidos por el resto de las escalas. Esto indica que la corea, como síntoma principal 

en enfermedad de Huntington, también se acompaña de otros síntomas motores, 
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como son ataxia y síntomas cerebelosos (r 0.721, p= 0.000), distonía (r 0.503, 

p=0.000), y parkinsonismo (0.549, p=0.001). 

 

Impacto de la corea en otros síntomas motores y en el paciente 

Este estudio ha demostrado que los síntomas de corea que forman parte de la 

enfermedad de Huntington, se acompañan también de otros síntomas motores. Esto 

se explica debido a la afección topográfica múltiple del sistema nervioso central, que 

altera las conexiones de los circuitos de movimiento en esta enfermedad, además 

de las relacionadas con la corea.  

Es importante conocer esto debido a que la enfermedad de Huntington es una 

enfermedad crónica, progresiva y discapacitante. Frecuentemente la rehabilitación 

está enfocada en el tratamiento del trastorno hiperquinético y de los movimientos 

coreicos. Sin embargo, una de las complicaciones comunes que presentan estos 

pacientes son las caídas. Estas, como se ha mostrado, tienen una causa en 

síntomas cerebelosos, por lo que el agregar un enfoque de rehabilitación física para 

los síntomas motores cerebelosos, coreicos o parkinsónicos permitirá otorgar 

herramientas al paciente y a sus familiares para mejorar su calidad de vida.  

Además, este estudio corrobora que la enfermedad de Huntington afecta múltiples 

zonas del sistema nervioso además del núcleo caudado, y hace énfasis en los 

síntomas cerebelosos que afectan la calidad de vida del paciente con enfermedad 

de Huntington. 
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CONCLUSIONES 

 La enfermedad de Huntington se acompaña de síntomas motores no 

coreicos. 

 La edad de presentación está inversamente relacionada con el número de 

repeticiones de CAG en el alelo mutado. 

 Los síntomas de corea se acompañan de otros síntomas motores 

 El síntoma motor no coreico más común es la ataxia 

 El tratamiento de medicina física y rehabilitación debe de ser integral con 

enfoque a rehabilitación del sistema cerebeloso para otorgar herramientas a 

los pacientes y familiares que mejoren su calidad de vida 

 La enfermedad de Huntington es una enfermedad con afección topográfica 

múltiple que posee múltiples manifestaciones motoras 
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ANEXO 

1. Carta de consentimiento informado 

CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA PARTICIPAR EN UN ESTUDIO DE INVESTIGACIÓN MÉDICA 

 

Título del protocolo: “Síntomas y signos cerebelosos y su asociación con otros síntomas motores en pacientes 

con Enfermedad de Huntington” 

 

 

Investigadores principales:  

Dr. Héctor Rubén Martínez Hernández, Médico adscrito al servicio de Clínica de Movimientos Anormales 

Dr. Diego López Mena, Residente de neurología, INNN.  

Sede donde se realizará el estudio: Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía “Manuel Velasco Suárez”. 

 

Nombre del paciente:    

 

Se le invita a participar en un estudio de investigación médica. Antes de decidir si participa o no, debe de conocer y 

comprender todos los procedimientos que el estudio conlleva, teniendo libertad absoluta para resolver cualquier duda en 

cuanto al estudio o retirarse de él si así lo desea. 

Una vez que haya comprendido el estudio y si usted desea participar, entonces se le pedirá que firme esta forma de 

consentimiento. 

 

1) JUSTIFICACIÓN DEL ESTUDIO 

 

La Enfermedad de Huntington (EH), es una entidad patológica inicialmente descrita por Waters en 1842 y 

posteriormente detallada por George Huntington. Se transmite como una enfermedad genética con un patrón 

herencia autosómico dominante. El sustrato etiológico se basa en una expansión en la replicación del triplete CAG, 

localizada en el brazo corto del cromosoma 4, que produce una mutación en el gen Huntintina (HTTm). Está descrita 

también la relación que guarda la EH con otras áreas cerebrales además del estriado, por lo que actualmente se 

considera una enfermedad neurodegenerativa multisistémica que involucra neocorteza, alocorteza, tálamo, pálido, 

tallo cerebral y cerebelo. Actualmente existen pocos estudios descriptivos que muestren otras manifestaciones 

motoras a parte de las ya conocidas, así como su implicación en la funcionalidad de los pacientes.  

 

2) OBJETIVO DEL ESTUDIO 

A usted se le está invitando a participar en un estudio de investigación que tiene como objetivo comprobar los síntomas 

cerebelosos y otros trastornos del movimiento acompañantes en la Enfermedad de Huntington 

3) BENEFICIOS DEL ESTUDIO 

Si usted decide participar en este estudio ayudará a la investigación y clasificación de su enfermedad. No se realizará 

retribución económica, pero permitirá posteriormente una clasificación y tratamiento más adecuado para su padecimiento.   

PROCEDIMIENTOS DEL ESTUDIO 
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En caso de aceptar participar en el estudio será citado a consulta para realización de aplicación de escalas clínicas. 

RIESGOS ASOCIADOS CON EL ESTUDIO 

No existen riesgos mayores asociados debido a que el estudio se realizará dentro de una consulta médica.  

Efectos adversos: Ninguno. 

4) ACLARACIONES 

 Su decisión de participar en el estudio es completamente voluntaria. 

 No habrá ninguna consecuencia desfavorable para usted, en caso de no aceptar la invitación. 

 Si decide participar en el estudio puede retirarse en el momento que lo desee, -aun cuando el 

investigador responsable no se lo solicite, pudiendo informar o no, las razones de su decisión, la cual 

será respetada en su integridad. 

 No recibirá pago por su participación. 

 En el transcurso del estudio usted podrá solicitar información actualizada sobre el mismo al 

investigador responsable. 

 La información obtenida en este estudio, utilizada para la identificación de cada paciente, será 

mantenida con estricta confidencialidad por el grupo de investigadores. 

 Usted se compromete a acudir a las citas de seguimiento  

 Si considera que no hay dudas ni preguntas acerca de su participación, puede, si así lo desea, 

firmar la Carta de Consentimiento Informado que forma parte de este documento. 

 

5) CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO 

 

Yo,  he leído y comprendido la información anterior y mis 

preguntas han sido respondidas de manera satisfactoria. He sido informado y entiendo que los datos obtenidos en 

el estudio pueden ser publicados o difundidos con fines científicos. Convengo en participar en este estudio de 

investigación. 

 

 

 

 

 

                      Firma del participante o del padre o tutor Fecha 

 

 

 

 

                                                 Testigo 1 Fecha 
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                                              Testigo 2 Fecha 

 

Esta parte debe ser completada por el Investigador (o su 

representante): 

 

He explicado al Sr(a).                                                       la naturaleza y los propósitos 

de la investigación; le he explicado acerca de los riesgos y beneficios que implica su participación. He 

contestado a las preguntas en la medida de lo posible y he preguntado si tiene alguna duda. Acepto que 

he leído y conozco la normatividad correspondiente para realizar investigación con seres humanos y me 

apego a ella. 

Una vez concluida la sesión de preguntas y respuestas, se procedió a firmar el presente 

documento. 

 

 

 

     

Nombre y firma del investigador      Fecha 
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2. Escala UHDRS 
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3. Escala SARA 
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4. Escala BFMDRS 
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5. Escala AIMS 
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6. Escala UPDRS – Motor 
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