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La Enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno neurodegenerativo
hereditario caracterizado por la degeneración progresiva de células nerviosas
en ciertas áreas del cerebro, especialmente en los ganglios basales, que son
responsables de controlar el movimiento y otras funciones. Esta enfermedad
afecta principalmente el sistema motor, pero también impacta las capacidades
cognitivas y emocionales de la persona.
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 E T I O L O G Í A

T R A T A M I E N T O
Sintomático: No existe cura para la EH, pero se pueden utilizar medicamentos para
controlar los síntomas. Los antipsicóticos, como la tetrabenazina, se usan para manejar
los movimientos involuntarios (corea).
Terapias físicas y ocupacionales: Se recomienda terapia física para ayudar con la
movilidad y la terapia ocupacional para asistir en las actividades diarias.
Apoyo psicológico: El tratamiento de los trastornos psiquiátricos, como la depresión,
puede involucrar medicamentos antidepresivos y terapia cognitivo-conductual.
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 ENFERMEDAD DE

La mutación en el gen HTT afecta
los ganglios basales,

específicamente el núcleo
caudado y el putamen,

responsables de controlar los
movimientos.

Se altera el equilibrio entre
dopamina y otros

neurotransmisores, lo que lleva a
trastornos en el movimiento y en

la función cognitiva.

Con el tiempo, la enfermedad
causa atrofia progresiva del

cerebro, especialmente en áreas
involucradas en el movimiento, el
control cognitivo y las emociones.

Corea (movimientos
involuntarios y descoordinados),

rigidez muscular y dificultades
en la coordinación y el equilibrio.

La evaluación clínica incluye la
observación de los síntomas motores,
cognitivos y psiquiátricos. Además, se

puede realizar estudios de
neuroimagen, como resonancia

magnética (RM), para observar la atrofia
de los ganglios basales.

El diagnóstico definitivo de la EH se
realiza mediante la identificación de la

repetición expandida del gen HTT a
través de un análisis genético.
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La Enfermedad de Huntington es causada por una mutación genética en
el gen HTT, ubicado en el cromosoma 4. Esta mutación consiste en una
repetición excesiva de la secuencia CAG, que codifica para la glutamina. 
Es de transmisión autosómica dominante, lo que significa que una sola
copia del gen mutado es suficiente para desarrollar la enfermedad.
Cuanto mayor es el número de repeticiones CAG, más temprano puede
aparecer la enfermedad

Los pacientes desarrollan
déficits cognitivos

progresivos, que pueden
incluir dificultades con la

memoria, el juicio y la
planificación.

Los trastornos emocionales son
comunes, incluyendo

depresión, ansiedad y cambios
de personalidad.


