Neuropsicologia de la enfermedad de Huntington:
una cuestiéon de repeticiones
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Introduccién il o

» La enfermedad de Huntington (EH) es una enfermedad neurodegenerativa del sistema nervioso central, hereditaria, autosémica dominante,
causada por la expansion de la repeticion del trinucleétido CAG en el gen IT15 situado en el cromosoma 4 (1).

» Sus manifestaciones clinicas van desde alteraciones motoras, hasta alteraciones psicopatolégicas y neuropsicolégicas (1,2,3).

» Entre las variables asociadas a la gravedad y pronéstico clinico-vital de la enfermedad se ha identificado el nimero de repeticiones de dicho
trinucleétido CAG (> 36).

Objetivo

« El objetivo del presente trabajo es mostrar el perfil neuropsicolégico diferencial presente en la EH en funcién del nimero de repeticiones del
nucleétido CAG.

Metodologia

» Se seleccionaron dos pacientes (H1 y H2), mujeres, hermanas, de 39 y 37 afios de edad, diagnosticadas de la EH con un namero diferencial
de repeticiones del nucleétido CAG (H1=41 repeticiones; H2=47 repeticiones).

* Ambas pacientes fueron evaluadas neuropsicolégicamente con una bateria neuropsicolégica exhaustiva que incluia medidas de velocidad de
procesamiento, atencion (selectiva, sostenida, dividida), memoria de trabajo, memoria episédica, percepcion, praxis, lenguaje y funciones
ejecutivas.
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Conclusiones

» La paciente H1 (menos repeticiones) mostraba un perfil neuropsicolégico normal en todas las areas cognitivo-ejecutivas exploradas.

» Por su parte, la paciente H2 (mas repeticiones), a pesar de ser la mas joven de las dos pacientes, presentaba un perfil neuropsicolégico
caracterizado por un significativo déficit ejecutivo-atencional, junto con un severo déficit en la memoria episodica verbal y una moderada
dificultad visuo-perceptiva.

» A través de los dos casos presentados en el presente trabajo se ejemplifica la relevancia del nimero de repeticiones del nucleétido CAG en
las manifestaciones neuropsicolégicas de la EH.
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