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Resumen

Objetivos: La neuroacantocitosis (NA) es un grupo heterogéneo de trastornos neurodegenerativos
raros caracterizados por trastornos del movimiento, principalmente corea, y presencia de
acantocitos en sangre periférica. Las formas mas prevalentes son la coreoacantocitosis (ChAc), por
mutaciones en VPS13A, y el sindrome de McLeod, asociado a mutaciones en XK. Existen pocas
series clinicas que describan estas entidades con seguimiento prolongado.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo de pacientes con diagndstico de NA en
seguimiento en la consulta monografica de coreas de una Unidad de Trastornos del Movimiento
(2014-2024). Se recogieron datos demograficos, clinicos, genéticos, pruebas complementarias,
evolucion clinica y respuesta al tratamiento.

Resultados: Se incluyeron 10 pacientes: 8 con ChAc y 2 con McLeod. La edad media de inicio fue
27,1 anos en ChAc y 38,5 en McLeod, con un retraso diagnoéstico medio de 9,9 y 9,5 afios
respectivamente. Los sintomas iniciales mas frecuentes fueron corea (100%) y tics (85,7% ChAc;
100% McLeod). La distonia oromandibular se desarrolld en el 85,7% de ChAc y 50% de McLeod. La
mayoria presentaron sintomas neuropsiquiatricos, incluyendo conductas autolesivas y sintomas
obsesivo-compulsivos. El andlisis genético identific6 mutaciones en VPS13A en homocigosis y
heterocigosis, con tres variantes no descritas previamente. Se detectaron acantocitos en el 44% de
los casos. Dos pacientes con ChAc tratados con estimulacién cerebral profunda (ECP) del globo
palido interno mostraron respuesta motora sostenida tras un seguimiento medio de 7 afos.

Conclusion: El estudio evidencia la heterogeneidad clinica y genética de la NA. La distonia
oromandibular y las automutilaciones son caracteristicas distintivas de la ChAc. La ECP podria ser
util en casos seleccionados.
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