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Resumen

Objetivos: La enfermedad de Huntington (EH) de inicio infanto-juvenil suele presentar un fenotipo
distinto a la EH de inicio en edad adulta, en la que predomina la corea y la distonia. Habitualmente
es secundaria a la herencia de grandes expansiones por via paterna, que pueden no haber
manifestado la enfermedad, dificultando el diagndstico.

Material y métodos: Descripcion de caso clinico.

Resultados: Vardon de 15 anos, padre con suicidio consumado a los 30 afos. A los 8 anos presenta
enfermedad de Perthes. A los 10 ahos comienza con torpeza motora, mal rendimiento escolar y
alteracion conductual. A los 15 afios en la exploracion presentaba cinesias enlentecidas y rigidez con
distonia de predominio en hemicuerpo izquierdo. La valoracion neuropsicoldgica objetivo un
coeficiente intelectual bajo (WISC 85). El estudio de liquido cefalorraquideo, metabolitos séricos y
electroneurografia fueron normales. La RMN mostraba atrofia en ambos caudados y putamenes asi
como hiperintensidad en FLAIR e hipointensidad en SWAN. Ausencia de captacion en el SPECT de
123-I-Ioflupano. Se realiza estudio genético que muestra dos alelos de 14 y 72 CAG en el gen
huntintina, confirmando el diagnostico de EH. El paciente presenta progresion con respuesta escasa
a dosis altas de levodopa (UHDRS = 48), planteandose la cirugia de estimulacion cerebral profunda.

Conclusion: La EH de inicio infanto-juvenil -variante Westphal- suele debutar con un sindrome
rigido acinético y distonia. Su sospecha debe estar presente en todo cuadro de parkinsonismo de
inicio en edad infanto-juvenil incluso en ausencia de antecedentes familiares. La RMN con atrofia e
hiperintensidad de ganglios basales puede orientar el diagnostico.
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