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La corea-acantocitosis (ChA) es una enfermedad autosomica
recesiva que se produce por la aparicion mutacion localizada
en el cromosoma 9921 en el gen VPS13A que codifica una pro-
teina llamada coreina. La coreina es una proteina de 3.000
aminoacidos relacionada con la formacion del citoesqueleto
celular, la exocitosis y la supervivencia celular' sobre todo
en neuronas estriatales?. El déficit de coreina puede activar
mecanismos de autofagia y apoptosis. Se expresa en eritroci-
tos, neuronas, miocardiocitos, musculoesquelético y nervios
periféricos. El cuadro tipico se caracteriza por alteraciones
psiquiatricas, cognitivas, tics y la caracteristica distonia oro-
facial con mordeduras y automutilaciones de la lengua, los
labios y los dedos. Los pacientes pueden asociar ademas la
presencia de neuropatia periférica, aumento de las cifras de
creatincinasa (CK), amiotrofia y crisis comiciales®.

Varén de 28 anos, segundo de una fratria de 3 hermanos,
hijo de padres consanguineos (primos carnales) sin ante-
cedentes personales de interés salvo adenoidectomia en
la infancia. Madre diagnosticada de epilepsia y demencia
frontotemporal. En el afno 2011 se realiza seguimiento por
neurologia y reumatologia por deteccion de niveles eleva-
dos de CK y hormona adenocortitropa (ACTH) en analitica,
sin filiarse la causa. En el 2013 sufre 2 crisis comiciales,
instaurandose tratamiento con levetiracetam que decide
abandonar. En el 2015 sufre mordedura lingual durante la
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Figura 1

Lesion lingual en borde libre derecho.

ingesta, presentando desde entonces movimientos orofa-
ciales distonicos e involuntarios con multiples episodios de
mordedura lingual con lesion severa de borde libre lin-
gual derecho (fig. 1). Debido a la imposibilidad para una
correcta ingesta presenta pérdida ponderal de 40kg en
2 anos. Ingresa en psiquiatria en agosto del 2017 para estudio
de cuadro obsesivo-compulsivo. Durante el ingreso se realiza
un estudio por parte de medicina interna que incluye deter-
minaciones analiticas de autoinmunidad, toxicos, serologias
y perfil general sin que se encuentren alteraciones salvo
niveles elevados de CK. Estudio de electroencefalograma
(EEG) y resonancia magnética (RM) cerebral con resultado
normal. Debido a un nuevo episodio de mordedura lingual
el paciente padece un cuadro séptico que obliga a realizar
ingreso en la unidad de cuidados intensivos (UCI). Tras su
estabilizacién es trasladado a neurologia para continuar el

0213-4853/© 2018 Sociedad Espaiiola de Neurologia. Publicado por Elsevier Espafa, S.L.U. Este es un articulo Open Access bajo la licencia

CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).


https://doi.org/10.1016/j.nrl.2018.03.012
http://www.elsevier.es/neurologia
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.nrl.2018.03.012&domain=pdf
mailto:garrido.fernandez.alberto@gmail.com
https://doi.org/10.1016/j.nrl.2018.03.012
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

74

A. Garrido-Fernandez et al.

estudio. Se le realiza un electroneurograma que revela pre-
sencia de polineuropatia axonal sensitivo-motora, asi como
un estudio de morfologia de sangre periférica en el que
se observan equinocitos. En planta sufre una nueva crisis
comicial con desaturacion por aspiracion de las gasas que
el paciente emplea para evitar las mordeduras constantes
por lo que se instaura tratamiento con acetato de eslicar-
bacepina. Para el control conductual y de los movimientos
distonicos orales se ensayan diferentes farmacos (clonaze-
pam, haloperidol, tetrabenazina, pimozida, paliperidona,
olanzapina, aripiprazol, naltrexona. . .) con respuesta escasa
y tolerancia variable. Se realiza también infiltracion de
toxina botulinica en los musculos temporales, pterigoideos,
maseteros y genioglosos para controlar mordedura lingual.

Dada la clinica compatible y la evolucion claramente
degenerativa de la sintomatologia, se solicita panel genético
de ChA descubriéndose presencia de mutacién en homoci-
gosis en gen VPS13A con transicion de ¢ por T (c.2347C>T)
produciendo cambio de glutamina en posicion 783 por coddn
de parada prematuro. Dicha mutacidon no habia sido des-
crita con anterioridad, aunque en el contexto del paciente
se supone patologica.

La ChA es una enfermedad de transmision autosémica
recesiva, poco prevalente’ y cuya sintomatologia inicial
puede ser confundida con un cuadro puramente psiquia-
trico. Es importante sospecharla en pacientes que presentan

una clinica compatible, sobre todo cuando existe historia
de consanguineidad en la familia. El diagnéstico definitivo
es genético ya que la presencia de acantocitos en sangre
periférica no es constante”.
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