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| lnforme N・  016 2016 1NCN10CC  Oe la Uoio  Oo la Ololoa de cest`n de la Ca dad
rcm riondo erProvecio de Guia de Pdd* c inico Morecu ar paa alenci'in de Enremedad de
Flu^rnordn y Guia d€ Prad F crin celvogcurar para a Alenci'in de Dislrcl a M ol'tn ca Tipo 1

Oie medianre Inrome N' 006 2016 |NCN OEIDAEAoT h DnedoE Elecurva de
lnrestisac6n Docdncra y Ar.ncon Esp€crarizda 6n Apoyo ar Dagn&lico y Tralamienlo,

CN.NG de S6nco de Noorcaonelca conleniendo aGuia
de Pddca c inico.Moracuar para alenci6n d€ Enrormedad de Huntnglon y Guia d," Pdctca
ClincoMoeduarparaalAloncatrd6DslrorLaMDldnicaTpol parasuaprcbac@n

aue med6nre s cN, ra undad de orqan zac'jn de a
otcna Elecuriva de Pan€amanro qdcurvo ehite opnon sote e proyeclo de Guia de

enc6i do a Eniemenad de Hunrinston y Guia de Pdcrca
cinco Morecuar para a Tlpo 1 nromando qu€ ras guias

a 'Noma Tacn ca d€ sa ud parc a
EraboGc 6n y uso de Guias de Pradca cLinca de Minisrero de sarud" aprobado madanr€
Fesoruci'tn Minsrera N' 302-2015-M NSA:

oue.con aNob 
^ronarvaN'022-2016OEPA]NCN 

aOredroraErecurvad6raOrcnad6
Praneamenlo Esrar6gLdo der rNc cuia de Pdcrca crlnido.
Mo*uar para alencbn de la Enremedad de Hunr nqlo^ y Guia de P
oaGraatenci6ndd 6 Distora M. aoricinad€Gssb.do a

ou.. con .r rilome N' 016 2015 rNcN/oGc aJela de aorcnadeG*r'tnde acarldad,
remre e P'ovecro de Guia de Piiclica CinicoMoecua,oa,aalenc'tnde aEnremedadde

;Huntnqron y Guia de P,adca Clin co (,lo ecurar para a alenci'in de a Oisiol a Mior'in ca Tpo
1 opnando por a aprcbaci'in de asGuiaspopuestas.Seaprecaque asGuiasdePdclca
Cinca pueshs a cons'dd,aci6n

'Nom. Tecn ca d€ sa ud pa€ a Eaboacon y uso d6 Gui.s de
PrAcrca Ciini€ der M nsrero de sarud' aprcbada por Resoruci'in M



krando a a opini'tn tavoGb e emitida porerJelederaOrc^adeAsesoriaJuridca nedanle
rirome N' 074 201eoaJ/rNcN

a D redoa Eleddva de a orioina de

Espe.ia zada en Apoyo al Diagn6do y
Juridida de ns uro Nacona de ciencas

Con ras vsaoiones de a Oreciora Adrunta, de
a Jera do ra Or,cina

Erecurva d€ nv€sr9adi6^, Docenc a y Areic 'irTmram€ito, yderJeie d€ a oti

1 2.1 de ra Ley 27444 ',Ley de Proced m 6nio
Adm 

^ 
star v0 Ge^ea ye Reqlamenb do Orod zaci'5n y Funcion€s d6 Insriruro Nacona de

CiencasNeurol'jscas aprobadoporlaF€soloc6trMnslda N'737.2mdrMlNSA

SE RESUELVE:

´

rtio● :ol● ADrob.r as Gui* TC.n cas d€ Pdedimienlo del serudo de Neutuge^6rida:

E^rem€dad d€ Hunringron.

Aniculo2..-LaDrem6nEreddivadenveslgac'tnDocencayAlenc'ttrEspeciaizadaen
Apoyo alOiasn'isl co y Talamienlo. es r6ponsabl6 de a diluson moiitor6o, mplom€nrac6n,
aprcaci'jn y sup€rvisi'in de las ,eleidas Guias en elamblod. su comporancia.

44!9U!9.- Encarsar a ra oricina de comunicac oncs a d rusi'tn y pub €oidn de a presenle
Fesoluoi6d Drcdora, €n |a peginaweb de nslllnoNaoiona de C encias Neurcl'js cas.

Fdqisrese y Comuniquese,

1) Guiade Pdd€ c iiico Morocuar oaraar6nci6n do ra
2) Guiade Prad€ C inioo Molecu ar para a al€nci6n d6
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GUiA DE PRT|GTICA cLiNIco.MoIEcULAR PARA ATENC|6N DE LA DISIRoFIA
M|0T6N|cATIPO 1

Conlribunamojo€rra€rid.ddepresraconesd€sauddelaOisirofaMioron€tpol a l€va3
de ud6 guia de pradlca drini':a
max mo beneficio y el mliino r €sgo pa€ c pacrenres y ramirias con D slofa Mioron e lipo l
r5' @no c opiin'zd!'61 / E( or a

u ar d€ pereonas al*radas @n Distbi. M orJn € tipo 1 e^

AMBITO OE APLICACION

Esle sura de O6clida cin'€ $d ap eda pof los 6Eanos desconentrados de islluic de
Gesiion de SeMcios de Sarud de Cencias Neurcrdg€s t.s
Oreccion€s Relonares de Sarod, .s Ger€ncias Resona€s de Sarud o ras que hagan sus
veces, y po. c €siab€c mienios de sa ud a su €r9o asi como olros
de e ud poblicos (S€quro Soolal de Sa ud san Ldades de las Fu ezas Armadas y Policla
Nacion. de Petu. Gotemos Reqionales y Loca s) y privados s69Lln corespoida

DE I"A DISTROFIA MIOTONICATIPO 1

Nombl●

[,6nimo

S191a lnね rnaoional

C00 9o CIE 40

#OMIM

DISTROFIA M10TONICA TIP0 1

ENFERM[DAD DE絣  [INERT

DMl

67111

160900

5. CONSIDERACIONES GENERALES

1 {DM1) es una enf€medad neuromuscurar dese.efariva,
frico varabre, desb€ndo

onaho6ge y €ndef.oldge L6DMl * caEderiza por deb ida
na^te don expresion

vanab € y p€.ekancia mcompela Elcladro cinico ha sdo clasiii€do 6n ir* ianolipG
dep€ndienr6 de ra edad de inicio d€ ia onfem€dad teve ciasico y conqenib

La DM1 es caueda por a expans peie crc (cbsina
T'm na Guan na)en a regon 3 no uiiaed€ tadrsirofa
nd6nica (DMP|9

l 払 Ctt t



s cTG mdriai *r nesiab€se nc
subma[oenr€pad€serrijos Lrsua m€nt€€ h!o(a)iene!nn0mercderipeles€pet'dos
mayor qu e su prcs en br (ie nom€ no de a nridipac 6 n sendt ca) Los ntanr€s @i afecc'6n

dislrofia m oldnrda heredada de sus madres

ハ

E m€€nsmopatoroq6deraDMl invoucraersecuestrcdeibdocsd€iEnsdpc6nen
a €qi6n rep€rida deraRN mensjerc mut€nie de DMPX at€pado e
Esio genera el pr@samiBnb eft6
nsu'na(/r'sR)asociadoardesarionodedrabebs ereaa decorc(cLcNJ)as@adoal

cal ArPasa sao/endoplasmrtca (sEFc,Arl as@ado al
deercllode deb dad duscular TrcponinaT cardraca (.rNrl aecbdo a desar@ ode
anoma ias de a conducoon €diae y a proierna Tau asciada a mrcbtLrburos (MAPll
inp eda €n rad€ganeEc6nneuronal enlr€ olros

S,4, ASPECTOS EPIDEMIOLOGCOS
La enfeffedad * p€senla en ro
edades y sin predilMidn por€ se cade5,10/100000
habit nl* (ses'rn €stud o ei Gales) La prevarencia en EELrU es d€ t3

enlfe df€.entes p.blaciones pa€ loslapon€ses seestima€n l20oo0 p.k €uc.ses
enr/3000ylesaa1/475encien*regon*decanada srnembarso esenr€madamenle

e$rlo una fam a
nigenana ar€ctada n iodos ros d€parramentc der pars

5.5. FACTORES DE RIESGOASOCIADOS
551M.dioAmbi.nr€

Ev iar expos ci6n a drcga6 y conramiianres amb enla es, poddad sm nur a progresdn

pddian Lncreme^d adeb dad musurar

L. ob*dad y l. inaclvdad parecen naff nesai'vamenle en er d€.io o de la
Ioogaas@iadaa a OMr porroque la prevenci6i

de la ob€sdad es pancuamente impo.r.nte en ndividuos afectados por DM1 E
d.ogas y amho incemenbn el desso de mue'1e en OMi por

ncrement r€l f ego de p€senlar cuadrc resprctoros como a neumonia y e tallo
€spraioro @n@ y enlemedades cadiacas

La DMl rene un pardn deherenc
de un indvLduo areclado, tene s0% de orobabi dad de he€dar e aeo muiante L.
DMl liene expresi6n vafable y penel€ndia,ncompela (92%) En DM1 e ten6mem
deanlcip.c6nsea@nuaen.tln

CONS:DERAC:ONES ESPEC(FICAS
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614  Signos y sinloma3:
―  DMl leve,poede,presenね i solo oabiales mloto● la leve o diaoete,meltos

Genemlmo● te la edao oe inioio、 may。「 a50aう os

―  DM l c10sicol崚 edad do lol。 |。 e,o● ll● lo,12y5o an。 ,

^、

‐

. 
'l6culo: 

debilidad mhcurard6Narque rreva. mercrra @i € da detpe
y dficuitad paE ta€as que rcquie€n deslreza r
Oeb dad facial y de os mlscuos eevadocs de amb6 parpados

Molonra (€lajaci6n lentreda uego d6 @nlEcci6n mu$uar nomar)

sponthBoalap€rcusbn Faiis? muscuar
. cor.z6n: dereclG de @ndu66n de diveM Eado que $n caus de

modalrdad lempEna y se asean a muede srbb Celnomiopatla en

. G..trcinteetinal: d3laga *tren menro pseudo obslruadn nieslna

diarrea Disfunc6n de *linler anal r{ayor @urenca d€ @€ t.srs
Eev*iondekangamna*s

. cosnici6n y cambiG €n sNc .ieracon$ 69nir6s menores

cambG de personalldad @f, fomas evasivas, obses vkonpulslvas y

pas h egr6Nas H persmniay.pneadersueno D veres lraslornos de

iuma @ho c mes rrecue.ts
. N€sio p.rifarico: neutupatraaxona perldnca
. olc dara€rassubcapsurarcs Argunos casG cu€ai en otu mopreli?

r End ocnnobgicoi h per ns ulinEm o d riu ncidn rfo dea. diabeles frerritus

desrcg u rac 6n der € c o alrcia rsr cut.r, an omatid.des de ta s*reci6n
d6 a homona de crecmienio. nfen d.d

. V.ntil.tono: deb dad de m0su os respiratorG y a

.6nt€,6n disninucion de ra €pacd.d vila ehipoventitacbnarv{ar
. Piel: p'lom atixom as y epileliomas
. Sensb dad increfreibda a enestes@s geneG€s 6€dantes y

boqueadores n6ubmuscula€s
. Facics: Frent€ ampria, €vce plosis patp€t:, arroiia temp.Ely de

mas6l€ro3, boca €ntr€ab er@ m n labio nier o. eve did o
. Riesso d. c6nc.r: .iesgo nc€m€nlado

melanoma @Dtd.l caicer de pr6stara y lesl cuiar

DM1 6nqCnE Suel6 pre*nlaEe.nles del prmerado
. Prenatal; pol hidEmni6 dismiiud 0n de mov m enlos feta es
. P6ln.lal6: d€tldad gene€ltada hipollnla comprcmsoEspn wo

supdo. en toma de v invei.da. diprejra l€cal

1惧01=t



Intrnt .: melorisg€dualdetuncdi moto.a, ha.zgosde DMI cesido.

d'5T1n'or oe aghez usDl l pAmp'a

6,1,2 Intc..cci6ncrcnol6glca
Debido a la expresion v.iabe de a enremedad. exslen casos con sqn6 y

a enlemedad que dlsminuyen 3 sGpech. diagn&le
A9un6esos de DM1 pued€. prcgresara@nfrnamento en stla de tuedas luego

d'arreqmale puede rrewr .
omplrecion* r*pnabdas €n romas a€n4das d€ ra €ni€menad Las cau$s
m,s @unes de lbll*im €nto son neumonr6/compmm e €sp €torid €nturmeded

pas as La sdb@v vencia de pacientes con DMl
a 15 anos se pued€ reductr hasla €n un 50q,6

6,1.3 Giificc,di.96m..,tologdfi..
― _
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6 2 DIACN6STiCO

62`  Crto■●3 do Diao● 63●oo
Cilelos CIn oo,:

[os cl“■●s clo oos mayores,ぃ Osp∝har DMl

―  Do01dad mo,o● 鮨「 pЮximal y disal Es●ala

OまЮia m otOn●  (MIRS)regiStro o助 eiv。 |。

(Anexo 2)

―  Mloto■ la

― Ca愴膊las,ob“p,ubに ,

debiidad mus4.r pa€ DM1

ヘ

El andliss der ntim.b de epeiiciones CTG €n e gen DMp( permte crasfe.
mol4u .m6nle el estado geneho de un individuo en desgo

corcldci6n g.notipo-lcnotipo€n l. OMl

“

ncle● et c諄 Alolo Nimero de

r● p●tcbn36 CTG

E由 0111dad

Normal Asnbma10 Normo 5a37 EstaOlo

PttmulaOo 37 a 49 lnesね 01o

Leve ヽ ntom`Oca′ Cab膊愴, Penamncia

V313b10

50a100 Ine由 01e

′｀

clas南 Pena,っoo,

oomple a
'150 ln、ぃol。

Juvenl |,osbble

２
●
に
ヽ

ヾ

芳

Roぬ rdo menね |

pЮb emasre・ ,“lor膠

pai● Is s la 泊l hipOt●●ia

y rel●‐ le1 0osarro‖ o

moto「

,500 lnestablo

ヽご¨ レ

'orudo}Jdapladod6@om'morgren,'ytt60900
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6.2.2 Oi.gn6cticodifeEncl.l
Miotqia clhim / .ttctica
- D'slrof a mEt6n e bpo 2 {oM2)j d 3rrof. miot6n'da prcx'ma

- Mopatra d€ cuerpos de ncrusion m iopa[a miof b dtar heredirar a d strctra

Motonra con96n b
sindrom€ schwadz Jamp€

Patanbtana clhi@ | tutania et4.lria
. Parr s s per odrca hFed€rem ca

O€f c encia de ma bsa ,c da

6,3. EXA|'EN€S AUXI|ARES

G.3.1. D. P.torogi. Criniq

laboEtorio en DM1 esEn en €racidn a t6 shlom.s
neu rom ueurare y . aiectac 6n sisr,Am e de ra eniEm€dad y 6mo paft det tabal o
d a0n6slico d re€nclal y det n tvo

- Glu@sa sed€ y hemogobina g dsirada pruebadetoteGnc.e.gruosa

iestost€ona libe ISH, T4 bre

. Dosaje de vilam n. Br 2

L6 €diogGfia de i6EX pu€de ser Lllir pe€ deleorar i.,b@ ones cl6ni*3 o rccurenlF
en DMI La lomogEfra de t6rax d€ arra €suc6n. puede mGbr imporlanl€s
.noma dades pu moneres como fblosrs tonqu€clas as. enqrNmienro pr6ucr. en
paoenies@ndeb dad m6cur4@mo 0M1

6.3.3. D. Errnen6 6peci.liz.d6conplerentario.
El*r6mrogEir. que eva Lta et patr6n miopdtr@ con pc*n.ia de mioionra en
en ra s€n m.yofla de pacient€s €n oMl

l И Ct=t



Anali.i. ho|€cular del n6n€6 de repeticionG cTG del gen DMPr( Prov* el
dasnGlco detntvo de DM1 En er Perii esre estudo esra d'sp.nrbte. mmo
proced menlo de apoyo ardiagnosr@ €n el L.borarodo de Neurogendiica de
C,"niro de nv*tSaci6n Basica en Neurcg€.ete der nstturc N.conar de

Evaru.c6n cardiova*ua compeia regurar como mrnmo una vez por aio
ncuyendo€Emen is6edio69ico, Eecrr@rdoqrama esrudiodeHotrdde
24 hoEs s € paoenle ruvere sinlomas sugestvos de arhia o sncop€
erdog€nico EcooadiogEfra Estud os €ieclrcrs 016g cG iiv6s,vos cu ando se

Esludio de sueno @n poLBomnog6fia

Evaluac'6n en M6d€in. Fisica y Rehabir bcidn

Evaluaconesp€ca zada en psquiakra

consurE d€ ass€n €nro gen6t @

64 MANEJO SEGUN N:VELES DE COMPLEJ[DAD Y CAPACIDAD RESOLUTⅣ A

64 1 Modida3 genO「
=|。

8 y pttventvas

Eo● |。sO∞ oost∞dos oon DMl oo● oёo b:

Soponewniatoro y apoyo nulrico

n€onalo 09 a esp*. zdo segii el caso

Exam€n neu66grco y6nsu(a gen6!€ b?sal

Examen onaho69i.o ba$l

Eya uadi6n de habi dadesmgnir{as

Ed adubs don pMl cas@
Examenneurcl6g@ y96nalidobasa ydonlrcrregurar{anexot)

Exan en ofra nol69 @ basa pa€ valoraci6n de caE Elas subca psu lares ba*l y

- Evaru.c6n e^docnnobgica: qu6 incuye tuicdn brodea. lesrosl€rcna y

d€lram n*i6n de g u@sa s6ri€ a. ayu nas Basa y donloles reg u ars
- Evauad6n dardior6se ECG, moniorco Hotler eo@dia€ma bas.ty contrcl

Eve uacidn de ru€ua muscurar e*a d€ deb I'dad muscutar MtRs

Ⅲ Ⅲ



Evaluac6nde habildad* dosn(ras y va o€c6n d€ somnotencaexdes'va diurna

oneniac6n ebr€ 1690 anesi6sido a rodos os paolenl€s prdio a alorn
pr@dimienro qu njrg @ que requi

Evaluaoidn porNeumorogia. eva uacondevoL:rmenesveitrabric ycoordnacon
pa€ entrenan'ento mu$uld nspiGi'o

Grup6 d€ 3opode de DMr

oebilidad muscul.r. No exsie blam'enio esp€crfrco pa€ p€ven I o revenr b
TEiam ento snbmeto incluye fsoleEpia y l€r6p.

€upaconar sopod* pa€ erlobrro y musos pa€ €dudr a €ida de os pi€s y
mejorar la estab d.d de la marcha Ad ita m€nlos p.ra d es ptdam e n(o @mo andad or
sftorer' o s a de ru6d* pa€ d6pazae a grand* d sr6nc6 coi sesundad

Enbenamienl! rls'co de baja idens ded @n pf*ucl6n d6 no causd *rl€s frsico o

Dolor. rved €mentos de uso conveic'ona pu€den *. usados paE ralar dotor en

peraiura de .s n.nos en anb entes frios
F6ma@s uii z.d6en haramienb si.romafco de ta m]olonra. atounGfsrmacG

or'.os pEoel nero6 ta r'dfla se plse
ur z r drosas an riep eptcas @m o fenito na €.b.mac6pr na, tanorr s na enlre

. Erusodemarcapasos€dacoinpantabeydsposiiivosded€stbnac6npu€den
*r ndicadc dependent* de tos r€sutrados d€ ros esrudos ehtrofsobqicos
nas'vos D.o'do cr'.es!o poFrc a d. rrcne sLb€ / . Gp d. progrA, ii1 oe

sritomas cad acos en 0[,t1
g€do *gnn evaruac 6n €.d ot6g e- Famaos anrarihicos s pueden utit'zd para nanelo de srnlomas eves, a
exc6po6n de los anl?trilm@s de case I que esLn conl€ind€dG por sus

conplidcjon€ @prr.t.das.
' Oispostvos de venliraoidn aseld. no nvasiva sobrerodo noclu.no pueden *r

ne.esarcs paG nelora a h povenr ac6n y apnea

D sposiiivos m.nueas paE ros.sisrida pueden educ r etresso de neumonra
La espnomet . de ,nce vo pu6 acla,aneno o€ '6

p6msmo $ ou€den benefcar d
arimenlac 6n y saslrosromra pa€ p

1■0し,t



Comp acione gasr@inlest nareg- filexl te.o puede €duc r a m olonia en mLhdutosde ra masleo6n o en mr$utos
M%o'.N oror nale<o b"Tss r€

pued€n reduc r €n foma
inrem €nre 16 srnlomas de hipomol dad niesr nal
pued€n lam en @nlrcld diarea asm ada $br*Eimienlr bad€riano eusado
por h'pomorr dad v mara absorc 6n. La@€sr.amana puedeusae.n etmanetode darca 

'nconiiien.ia 
y e doror. Modt€d6n de radnsrstenc. d6 a dieia

apoyo de le€p st de ensualepa€modiicaci6ndeposlu€a des uih
Al henlec 0n por gasirciofria pa€ maitener nur c 6n y pbteger a via aer€a

Aqenlesact€dores@moer modaf n o pueden serusdos para€ rratamentode
M€drcamenios osl mutanies 6md melitiei lado

puede lrarar h per$mnia y deficir de alenc"in € rripekcr vidad cexislenE

neu@ps@i6gica rongtudin6 puede rdenrf€r anorm: dad€s
€sp*itesypuede d dgn mejor los lf.t m enlos y le€p as especl v6

s de inieniridad 3e puade com'derar t&nolosies
€p@ducilvas con don.c6i o nod
Resislenda a ra nsurina. et maneD nd uve €mbo en en est os de vd. 6n
ejer c o regu ar, d eta ba .nceada. emei6n de ra mayoria de az0€f de ta dteia
cont@l r6rha@log@ hcuyo Bo de drogas hupoglu@miantes o

- Compllecion€s d€ ra gesbc 0n: se rsmienda cu dados obsrarf @s y p€inaiates
nte.svos para manejode as oompricacones du.anie a s*iac6n deun n'no 6n

Prcvenc6ndeopecdades6ncrisr. no aunquenohayte€piaprevent€ pobada
pa€ evitd progr€s dn de op.c dades en e nr* odutares se reoom enda d sm nu t
a etp.sc6n a EyN UVcon el uso rcgularde enlesde so
Remei6n qunrQicade as caiams
cuando e pacieib tien e d frartades Era sus aclividades de vid a d'a r a

Breramprasra cuando a pioeispatpebE esseve€ysene.eobsra@6nvisua
Le sisu enie lab a .esume alounos de lG t rmaoos mrs ul lizados €n € t ir iento

sinbnal 6 de a disrroiia mbi6ni€ tipo 1
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6.4,3- Efect6 adv.6e o cor.t r.
E usodedrcgasanl€pilapticaspaEelmanejodelamiotonia requ€revigilanca

d6 €fects €r! ovas4raEs y h€m.tol6g @s asooados a esios ismacos

- E.tre los erectos s*u nd ar os mas fccuenl€s de mod at nilo se desla€ d o or de

e5tr6n menlo diarca bo€ F€, bochom6,

sudo€ci6n €pelaxs L6 es6 de $brcdosis pued€n cuHr .on agitac6n

psicomot iz, confusi6n iaqui€d a ane€.ion€s

gaslonl€sbnares.

- S ncope qu e pod rlan €slar a$.iados a a terac ones del r lmo cadia@ Anle €s€
aci6n card or6gca 6np eNa inc uyendo

$rudios d€ Er€ctr@rdiog6ria Nor€ryscadoq€fra
- dislres respnaloria La d€bilidad muscuarpued6gene

d ircu iad rcspir.ioia de tipo €slricliva tuim smo la dificultad respftiona y
dis.ea puedei sersintomas as@adsa comprcmso cardiova$ular En estos

- 
.aserpac€nte€qu€€e%loac6ncadiol6geyneumol6s€dompleb

14ETFOPttlVA

1ヽStt′lV4 CR′ ST4[rv4 0″

[[t orIRo珀v4
`ω

[εソOT POXllVA ″

r・s osT_・ RolV4  da"″
“

わ

め

Er pac€nte heprarizado *16 dado de arla cuando se haya rerminado ra

evaruaci6n c rnica que mouv6 su nrernam €nto

“

０

一“
く

，

LG pacienles arectados con Dl\rr, o*sonam€nt6r€gan arpunlo d6 conlnam€nto
en una siia de ruedas uegod€var
asr cmo a sus€pijbiridad a aspnacon* ncrenenbn e nesso de ereccion
€sp fdtoia que son mmunes en esladios avanzados de e enlemedad

L. €u* mas fr€cuenle de ra ecimienlo de os €sos @0 DMI es por lb a respnabna
y neumoia, aleccion cardiova*u.r, muen€ 3Lrbittatrtma y naprasias Le
prcbalid?d ?cumuhda a 15 ai10s €sid €rcurada €n 50%

I nct=t



cad'ova$ular€s mu€n€ srbta sn@pe y pEsincope, defecios de @nducci6n erd6oa.
adlmEs dard'acas, hipot€nsi6n, rala €di€€ congesriva

compl'caco.es9aslroinr6tnares,df€urad*paradeguc'ondoorabdomin.dsp€Fia
baronamienlo sSslrico. @tesNasia y

compri€c'oeis der sisr€ma netooso d/urna. €mhos d€

cohporhn'enl! arercbn*anve em@on: y de scalzacioin, neurcpa|a peiibre
Corp €ciones e.dodinas: at@r€ r€sricu ar 6ferr dad,

Comprcaconesde sstema nmudeytumores hpogamagtobutinema tumo@s

prosis patpebEt. mobia @uar.

Compr€c ones a.esl€s €s posqu ilrg €s

AY CONIRARREFERENCIA

Esrabrecmienbdesarudquecuenbconraar.lic6ndeunmedcogene€rynot€neapoyo
de exAmenes auxiiarcs de eboraloro e mrgen€s para e d.gnost@ En €ste niverde
alencion se ?plr€rln las meddas gene€ €s de $poic y s6 had €le

Eskbem€nto de saud donde ya se pu€de 6ntar ddd un med@ esp*a rt en
Neurc ogia Esle puede re zar e diagn6sr co dliiido nicial y deb€ ser .eiE.rdo a un enro
de elencbn n ve lll pa€ d agn63r@ del nii'vo E iraram ento siniomao y b evatuaci6n
nicrar d€ conprcndo sstemico p

especalizado en etencion de DMl

ra atenci6n y eva uacidn esp€calzada d6 tas perenas
drioo esludros de imtgenes y de

mp ardagndsr@ direrenca y rrar.
ico Elasescm€nto gena6 debe rea/tare€ en esr€

n,veldealedc6n Los p?c enies pueden ser @nlGr€reridos a cenir* de atencioi de n v€
qo y €speoa dades mad das que evalu€n @mprom $

s st6mi@ pr€vbmenre epacilados en .tenc 6n de pacienEs @n ot\fi
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7 ANEX●6
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AN∞ 2

ASESDRAMIENTO GENttICO EN
TIP0 1

IDISTROfIA MIOTONICA

Paoio■ te

EO●0
HistOia
Diagn● stico

Lapacenlean€smenconadaacudeaorienlaolonsobcenfem€dadd6st€inenendmpanrade

q endlicas y €ras desia€ ndo* La ft*uencia essa y la ralta
demnocinEnrrporpa.rederap.braci6nyderosp.oiesion.€sdeaeud,amp.dandade
enlrenace y asumtr.€spon*biridad pa€ ditund r a inromacon y €v ia. qu6 tos niembrcs de ta
fam .*ponganeno6sgo S€ drscule la pr€sentaci6n de ra enie.medad d€ sl€ ned en nuesto pais
y€ n0m€rc p.obab € d6 €$s . d6inromacbn enlr€ at€clads y p6con. destodytosrsqos

Se exp € las ca€cler sticas d€ ra eniemeded de Sieiier(

. Mopalie dle€nte globa con p€domino dsta y con motonr. tconira66n
muscular anormalmenG ssrei dar

. Compomso muscularcEnealy m ocerd'co
o Compomlso d€ olEs *rrudlu€s

rn.uviddr( ).Prej: ( ).F,nirirr ( )

. Problenas hormona es: d abetes hipolj@id smo hposonadismo. Pbblehas deapn6a de suei.
Esra entem€dad se hereda de padres a hiN senerehente es uno de

rG pad€s (honbre o mujer) qu€n tiene el qen dafrbiado o muiado La enfemedad *
prcsenb cuando* heeda un $lo gen deu^o de os pedrs af*rado

enfemedad se ouede pres-Anr4 ra

. caraciefrsticas dergen seexpQ 3 exisbnca de un (rp/eie repetdo en €lg€n comoel
kpletecc*deganeGc6nenseneEci6ny oqueeosgnificadesd
raanlicipacon Seexpricarapcb id.ddequet.ent€medadse adeanie degeneGc6n
€n sene€cion con edades de inic'o eda vez mls meno€s y d
ev denles y pr€@ces. pudendoexisftlormasjuven ras, infan *e indtus€ @nqen ras se
€xprica e ncGm€nlo derresgocon iEnsmisidn derqen a bv6s de una muter.iectada. ya
que€ iao eie cEce mucho mbs

dores apareniement ! as'nlomdl @
qu€ en agums per$nas puede €xprcsae el qen de una roma
embargo. €x strr resgo de bloqueo de.onducci6n o prcblenas homonares. Edaddeinco a enlemenad genera menle comera enlr€ os30y50aios p€ropueden
haber personas atuctadas que empean re entum€dad desde ta rnrbnca temp€na o en

rpka ds rado€sde r esgo hoiedllarios:

'Cり
O eSde 5o●

・
oe heredarla enlermedoo
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Antc paci6n sedes.beenshentdad la pos bil dad de que aepar
*a a uia €dad cada vez menor por lo que * dae que de
seneGcdn en senerecon la enlem€dad $ adelanb" Esl! es nrs pmbabe cuando se
her€da a entermedad de la madre (de la mujer) que de padre
otcuiades €n d?qndst@ en ca$s po.o.larcs clinemente @mo cuaquier p€6ona
pu6d€ desarc ar as ma.iibskcoe d6 .oniem€dad por sepaEdo oiunias. sin len€r

polas o). olEs enrbrmedades hered
un diasnOsr@ pre.so en espeo'a sl no hay hislta l:ln
@incid€n @n las de olros miembrcsde la bm a
Podadores as nlom et @s u o qosinbmali@s son n embbs de la tamilia q ue han hecd ado
elgen perc a'ji no le^ei daniieslaclon€s de la edlermedad En el s€toicio io hacedos
diagn6slico de ponadores de a entemedsd que aun no pr*nl3n slntomas poqu€ no es
pod€m6gaEnlzaraun nisegumienlo n .poyo a lo arcode ros aaos porwnt

Se expl a las akrn al vas de t?iamienlo y a iniu€nc'a del a m biente y olras enl€ m edades sobre a
expresi6n del sen @n la dulac'dn

neudrogo traranre e expricaren bs d're€nie3
lr.ramientG qu6 * utirizan pa€ m. gua mente, €s mpoiait€ que la p€6ona af*lada manleng. as mejorcs condicones de

ioe sls mLlsculos ysu orcanGmo, paE eviarque se
aiadanot6sdanos

. Contrcl de h pen€nslbn. @esreDr y irislic6ridos. diab€tes artnias Estas
enidades fr al conrozdas y con med acion nregu a.. danan € ssEma.en oso y
las vrsde€s y doirr buyen a que la per$ia pierda sus raculiad€s mls dpidamente

e en iome dpida * ramb en mpor€nre La$b€ca€adel
oEan smo @n int€@on*, lraumalsnos *ve6s o expGcdn a !6xic6 y manEner
d*mntrclados os r€sgos y. d*

se €sp.ndea p€gunNasde pacenle y gtupo acompaianle
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ANEXO N" 3

INFORI'ACI6N RELEVANTE PARA E! ANALISISGENETICO OE TRIPIETES CTG

DEr GEN OIIPX (dt.gn&dco mot*lt de Difi )

Eldiagn6stEo mor€cul.r *.6. z a pe6onas (naos o adu tos) con manriegtacones ctrnidas que
sug/eren la DMl No se r€llza esl€ damen a menoes de edad o adulios sin cuadro clrn @

De ra i'tomaci6n de conr'cto

hsftuio N.cion.r d€ c €nci.s N€urordg €s

Laborarodo de Neurcseneft a

reeionos 51 1r11777s {dirc.lr) 51 1-411 7700 (@nlElleet6ni€)

Hora.io de ar€nci6n paE toma de muesrEs: unes6v'ernesd.3:00am a120om

No * rcqu€E esla. en ayun.s
No * requiere suspender med €oion que € pereons esl6 iomando

- A.ls de la loma de muest€ se cqu€€ ims un cons€nlm€nto cuya 6pi. se enl€ga al

Se loman 20 n de sang€ bre en dos

Er prccesamienio de a mu€stra roma 3 semenas

ElEsu iado se enl€ga dn€ct menle alpacienle y tam ar€spoGabeenuna@nsu€especial
de asso€mienl! genefoo

tub6 d€ romld€ €oacidad con s

1 ス ctt t
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GUIA DE PRT(GTICA CLINICO.MOIECULAR PARAATENC|oX DE ENFERMEOAD OE
HUXTINGTON

contbura meJod la calidad de p€sbcons de *ud de a Entem€dad d€ Hunlingron, a
l€v€sdeun.gUiadepdct]Qchica'sustenkda6nev]dencaceitif
elmgxmo benelco y elminmo r€sgo para os pac€nr$ y ramitias @n eniemedad de
Huntngto^ asi@mo e opl m zc'6n y ccion.tiz.ci6n detu$ de as rrcucos

Nomaria aiencon clrne y moL€cu a de peGonas al*tadas @n Enremedad de Hunijngion

AIIIIBITO DE APIICAC|oN

Esla guia de prlclica clin€ €s de ap €o6n po. tos 64anos descon@nrEdos de|isllulo de
G6t 6n d e s€toi.ios d6 sarud ( Gss ) ncloyendo at tisr ruro N acion.t de cieic as Neu roi69 e3
rasoirceon*Req'onalsdes.ud asGerenciasRegonatesdesaludo asquehaoansus
veces. yporros€sEbr4mentosdesatudasu@ao asi@moolros pr*bdoedesedcos
de saud p'jbricos (sesuo s.ca de sarud ssnidades de tas FueEas Amadas y po cta
Nacidia derPerLi. Gobie.nos ReqionatesyLoca*)y/vad6 seguncorcsponda

DNGNoSTICO Y TRAIAI'IENTO DE ENFERISEOAO DE }IUNTII{GION

´
^

´

Epon mo

Sigla IniernacMal

sigr. Espaio

CodigoC E-10

*OM IV

CONSIDERACIONES GENERAIES

ENF[RMEDAD DE HUNTINGTON

COREA DE HUNTINGTON

HD

EH

G10

140400

La Enlened€d de Huntinglon (EN)es uia entermedad nBurodegeie@tva prcgrcsva de
domin.nte, €racier4da por movimenrc invorunranos de ri@

racon6 det compobmienio: * p.*nb @n mes
r€cuendia en!€ ra rer@.a y cuarta $brevida promed o
entr€ 15a r3 a6c desd€ elinicio de tos sinlomas

I TA● 1● L
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io anormar€i e n0meroderripletescpelilv6cAG en
e micrcsate te in*tabre derprimer d6i dergen Hrr ub€doei e cbmo$ma 4p163
queodrelaprcbinaFluntnsrna Ersenconunn0meroaiormarder€pelcones@dli€

. ininterumpdo de rcsduos de gl
sus prop'edades €stlctu.a €s y bio{urmi€s

La proleina Hunlinstna
de a p@leina natE es aoi po@

6iedo. asi a patogens s subyacente €n a EH a'ln no han sdo iota
Los mecansmos oue Dodn.n exo e

e detudo seneiico senera uia produ@otr insulcent€ d€
prob'na neesana pare una tuic6n ceru.rnoma
Torcdad dela proterna: e gen muiante de a EH @niiere uiafunci6n t6xica ala
proierna l€orc ap.yada por evidencia de ne€i smos sm ares ob$ruados €n
ol€s eniemedades g€neles por expansi6n de porgruramna, domo arqunas

La EHaparece@n 36 omag.BDet o mas €sduosde
guiamna Los ha az96 anatomop.bl6qds en EH ncuyen deseneracbn seectva d6
ras nemonas de os nLlcleos €udado y pulamnaL. con dagen€Ecion preferencalde las

de eneratin. (vra ndned d€ contro de
6 base) @n pc*RacDn de as n€u.onas del cueD.

estiadoy@np€seicadeincuson* nlraneubnaesquedonlenei Hunlnstna

ASPECTOS EPIOEMIOf OG|COS

La enfem€dad esr, dislrbuida e suat prcporcion enlr€ varcnes y
muleres T€ne una prev.€rcia nunda d€ 1 a 9 por 100 000 habi
pr€varenca e. Japon chna Finrandia y pobraci6n n€sE de Afaca En e Ped, se han
en6nl6do da$s ed lodos 6 d€padamenrB Las prcv ncias dersur de L'm: y Afequ pa
h.n sida desfias como ras €gion€s.on mayor n0meb de ca36 de EH ei etpats

FACTORES OE RIESGO ASOCIAOOS

Ev'lardposc6nadrogasy@ntam nanl*amb'eibes podradsminu rrapbg€sl6n
de la enturmedad LaL{opa6ntie

t6hotpa€den nflff neqarivamente en k €nad de
nlo'o de la EN. asr emo en la progr€si6n de la enlemadad LGantoxidanlespodrian

tener un pape 
'nporlanF 

ya que el*lr€3 ordarrc y a lormaclbn de Gdi€tes tibrcs
ioogiade est: enfemedad

5 5 3 Factores h.r€dit rrog
LaEHl€neunpardndeherenc.d€lrcaut s6mddominznie Lades@ndenciade

. rene 50% de probabrrdad d€ hEredar e ateto
murante La EN p6*nNa anlio'pacbn gencai €slo es hay mayor sevend?d d€ ra

enfemodad o in co nrslempEnodel.enfemedad ei sucesvasgene€cion* Esre
fen6heno se €xpri€ por a ine$ab'ridad d€ mic.o*raire que conrei€ os lrpter*

64

55



CAG duEnte la €spem.togeies s
E Ineadeherencapamrneal

CONSIDERACIONES ESPECIFICAS

6.1.1 Siqnos y sintoma3:

6

Loe tgnot y slnlcmes de a enfem

SlGNOS TEmPRANOS SIGNOSINTERMED10S SINTOMAS Y SIGNOS
TARD10S

―
~

ハ

Mαlmienに、oo● ares

anomales

Depres On

～

|ね。On

`,1001idad
Apat a

Ans“o0

Desni b oOn

Eobia

Do,s on“

Alucinaoion“

Movim'6nic.nom.res Iipo

Tr*roho de equiribro y e

Pbbenas pa€ .leurar

voruntaro y d rcullad pa€

Discapacided pa€ 6l
@nr6rde ra ver&dad y ra

Lenttud €n tempo de

Oiicuftad de] lenguajo

6.1.2 ht r.cci6n crcnol6gic.
Exsie una h* pe s nlln:le €n ta cu.t tas pe6onas podrian tend €nbos
sutr* en as habilldad$ motoEs dognilivas y de peMna td.d La iom6 ctase
de EH *ca€derlz. pormovim€nlos inrclunlaiosdetpomedqueseneE uan

a enfemedad atreEcione coqnrves de lpo sub&n€t y

鰈
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L.s iomas inr.nlires y pven €s p

sindrome rrgido-acin 6t 6
se r€@mEnda ei !s d€ ra E*ta unficada para eva uacion d€ EF (uHDRs)
d6pon be en: hnp//w huninoron,sludv-orouo oro/R*oures/uHDRs/labd/
67/p€rburrasox

E anAisis der numeo de cp€ricions CAG en et gen HHI pemire c.siticar
mo ecuramenre er stado genet 6 de un ddvduoen r€sso:
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― [olermedao oe Ho,Io910n lke l(HD[1)lo。 。℃mpttno[nttrmedad plo● 。a
enlamenb progres vo Herenc a Auto∞ ml∞ dom nant(AD)

―  E■お .edad de Huningo● Ike 2(HOυ )CIn oamenle lnd,ingo ole de EH La
causa de la m。ぃ。lon es repetた io,anomaloelt,plete CAG en o19en JPH3

r€a. mlop€tla disia prcgr*va y &niocirc

sindroneNeue€ntetossdeMcieod alreEc6ndeisistemaneryioso@nrral
neuomu*dar y hem.tol6q es en varones

demenc € y a l€€ciones ps quiar €s
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arrofa denlrubropalidouys6ia (DRPLA) Aiaxa esp'ncreberds y co€a

Co€a h€cd E ab€nigna lEslomo A0 presenb corea sin dem€ncra

Aax'as espine€b. osas autdsh

Enfomed3d Crcutzl€ I Jakob Demencia repidamenE pmg€siva en m*s
Enferme&d de Azheimdbm a. de inioio lemp6io

oomencia lamilia rrcniotempoE @n parknson'smo (FrDP 17)

lid apa€nle consd€.af

ataxE ie ang €crasia

Neu @d egene @idn asocia da a panloEnaloki nae

L*h-Nyhan

Epileps'a m'ool6n € progGsva

Olrcs en nu*t€ re9i6n

corea de syd6nh.n

Enremedad de W en
Disqu nesias por neuro epftos y levodopa

6.3. EXAIIIENES AUXILIARES

6.3.r. D. Patorogl. crlnrc.

eiremedad y 6no pane de fabajo d esnbsr@ dirbrencia y delin lvo

Fmrisensanq€penigrQ

Boquim€ brse glu@ u€a c.6arnina

Nem.glob na qlicosilada

aiti.u€rps .nriesr€pro sna si hay sospecha de sydenhan
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6-3.3. D. Ex6m.n.6 6p€.ldtzdc @mptgmenbnos

Anili.is morecular d.t nlneD d. cp€ticion€. CAG d.t g.n Hrt Es e
d.snoslrco esEndar de orc y de penj esig estud. esld
dsponibre @mo poc€dimrenio de apoyo atdiagi6ere en e Labo€lorio de
N€urogen-al€ de Insiituro Nac/on6r dec€noas Neurot6g€s

consulta6 6p.ciariada6
. consulta €speciarizada de Neumtogra. de acuedo a to esbbecido para eda

iqu?tr. Consu€ protonqada de 60 mhuios de
du€con pa€ ra pine€ consuta y de 30 m nuros pa€ €s corcuras de
Fguimignb Todos ros p.cient$ 6n EH debenren€.atmenosunaconsuia

. consule especiarizade d€ Neuog€n,Are de 60 mnutos d6 durac6n para la
tos eslanda 2.dos y30 ninulosdeduEc6n

P.€ as@nsu[.s de *guimienio

. Evaruac6nneuops66Sica lodos os pac ent* con EFl deuen€nffs menos
una @nsula 6n esla e6p€c aldad

mnsub anuar.on *ta especa dad

. Evaruac6n en Medicina Fisioa y Rehabitr.ci6n Todos tos pacienres con EH
d€ben sr inco@orador a un pmgGna de rchab irac6n fls€ reguta y

Consurta $pediartada de enddcniotogra Evaruac6n y mane)o d€
6mp econes endocriiobsioas rfcruyendo diab€tes meltus y ir*iomos

Consuta de asesoEmienro genehdo, de 60 mmuros de durad6n, disp.oibte
como ftnslta €sp*ia zada en e seryoo de neurogeneii€ de ti$nrlo
Naconald€ C encias Naurotdgicas

6.'. MANEJO SEGIN NVEIES OECOMPLEJIDAOY CAPACIDAD RESOLUTIVA

G.4.l.iledidG qeneEl* y pEventjvas

La mayor a de 0as6 de p.c enls @n eofgrmedad de Hunt ngron p0€den conlrotars
do ambu atodamente a

es La evouc6n y @nlrorde tos sinbnes de ta
eniemed.d se realizan a trav€s d€



co^sulas d€ seguihenlo reguar empleando
semesiructftda(.neb1) yapr€ci6ndeescarasdevaroE.ionchicacomota
eea unteda para a enremedad de Huniinston (uHDRs)

Manelo famacoogico de os sinlomas nolores y s ntomas psiquislf@s de a

Vs anclanulriciona incruyendo conro eguadetp€soyevarlaci6idedstasa

Prevenc6n y manelode mmpli.acones

serr6pt lrz.dn$oequenosca$sen 6cuales*reque€€mblaraierapaurca.
rea 4r exameo*.uxilrares y evauacon crlne por un pedodo prolongado o que

0 e*.tel.rgL. prob/en" aed@ dl€.erF a a e A a{co el relool

Maneioen unidadescrlii€s

conlro e Ema@69'camenr€ podrra €quedrse

er niernamEnlr en uie unid.d de cuidados ilensivos o cuando * p€senla una

e. d'sbnL a ta ent€medad de tondo que requieE

€daca, evatuec6n dersladod6concendia. erc

Med das oenerales de soooi@

D ela b a.d. y l€dcionada D eia por sonda nasogbsirica, sonda nasoyeyun a ,

o por saslrcslomr. paG €sos FVercs de d staqia

Uso de ad lamentos p6E eldesplaam ento como b.sbn€s andado€sysila3
d€ ru€das d€pendendo detcomprcmisode ta marcha

Medidas de pbl&cidn para . paciente en e donicirio €mas coi baranda,

sfas@n r€spald.r paE ducha

TeEpia16€yd€ ch.biftacidn para marcna y esrab dad postu€l

conseteda y apoyo p36 6qico en rodos os estad os de a entbmedad tanb a
ra p€rsona d*hda @mo a sus lamrrares

Asesoramienrc senebo
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6.4.3. E octos 3dvee. o cotareEt.. det thkmr.nro
Los .ntpsc6ricos pG os s picos, pued€n desaro ar
.,s dez dkpnamid. y paR nson sno y acarieia @mo efecro adver$
Algunos frmacos utr zdos 6n e €

hrenstdadd€3rnbn6depE3iv6 nctusoon
mayor | €sgo suc da

Los anrdepresivG del grupo rnhibidoEs de ta @apEci6n de ta sbton na.
pod r an ge nera. s nrohas gasLb nlesrinal€s menores at n c o de l6la mi€nlo orros

e *rotonin€rc d
- s6 h. descilo un. mayor o.urEnc a de sindrome metabbue en pereones r€ladas

sn actdo valproico

. Perdid. de p€so impodanre
Depresi6n mayor @n | €sgo s! cida
oifrcultad €3p €tori.

, E p6denre hospit:riado
ev. uadron c||n e que mol v6 3u intemamienio

ま
す
一こゝ

＼
凄
〓

046 P,on“ tioo

La EH eS un inslomo degeneratvo O● e hasla el mome●0 ,。 lene t● amienb
Cuぃ lvo espec i∞ so●。ねmlent● ●_9。 im10nl● 彎 ol。, pueOo levaralf● eoimionlo
en p`omedb a os 16 anosdesde e noo del∝ ,nlomas E ttttam enlo s nlom`jo。
y e se9。 mlento印 uar han modioado pstvamenle es● evo uc O,mⅢ o●●0。 a
oaldtt de viOa y tiempO de sObrevloa de etts peciente,

6 5 COmPLICAC10NES

En e$ de pedida de peo. es nssaro apoyo nuricion.tequtar incuyendo dieb
hipearcteie y tsmaoos €sijmu edores de ap€t to domo et !c oo va pro @

Lc pac,enls @n EH Iienen un ne6go indemenrado de tener atEraoion€s
homona €s sobre bdo d€ hipergtiGm . y diabe(es t po .sr @mo lEsromG
I rc deos, por ro que $ rsm enda eva u*i6n endoqino 6gica €qu aL
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En.aso de difoultad vent aln. F prcceded almaneio d€ va aerea v epon€
e{emo de oxrgeno sulic'enie pad g'ranlizar ad€'uad'

si ex sren problema3 de deqlu c 6n s 9n 
'ficat 

vos 3e co ocad son de r*pediva u oiras

parenreEl depend 6ndo de ra *ve'dad d€ a

En €s6 de rctenc 6n ur naria. se co ocal, la sonda r€speci v.

6.6. CRITERIOS OE REFERENCIAYCONTRARREFERENCIA

Esrab eom €nlo d€ * ud que cuenb 6n ra atencidn d€ un mddico g€n

de €xamenes auxl'a€s de .boEtorio e mig€nes para eldiagnostr.o En esle n've d€

alendidn se ap @lan las meddas qeieE €s de eporte v re hara €ie6nc'a a un hosp|la

Esrabl&mento de saud donde y
N€u.ologia Est i puede.ea 4re diagn6slcoclinico nrcalvdebeser
de arencion nivel ll p.€dagn&tmdetdivo E traiamrenlo s'ibmai6 pued€ r€ zGe

speciaEadoeialenc6nd€ EH

En*€nNeldearenci6nserearEalaatencdnyevaru.c6nesp&La z.dade aspersonas

atuobdas y sus lbmilias, eldagn6ste con anb ss genet@. esiud 6 de imagens v de

mp ar diasnoslico difereic a v ir.ta
Erasesoranenlo s€nel@ d€beGe 4M en€sieiiveLdearendi6i Lospaclenlespued€n
*r @nhreiendos . €ntros de ate.ci6i de n vel ll que cuen€n 6n madi@ neudrogo

D€viamenl€ capac iado en arenci6n de pacEnles con EFl
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AneЮ 2

FORmATO GUIA PARA ASESORAMIENTO GENETICO EN ENF[RMEDAD DE HUNTINGTON

(Uliliado.n S.ruiciod€ N.uEg.naric,rNcN)

: Individuar( ).PrEjat ,,F.mihr( )

′

E pacenIeanles mencionado acude. orentecbn sobr€ enfemedad de Huninslon, en compafiia
de_tamiiares{dctall.r.p. td6 y nombEi gEdode consansuinidad con.tpbb.ndol
IntDducci6n $b€ las entolrmedados gen6r€s y d€nomnadas €
f€cuenc'aesdasy.ftrllade@nocmenroporp.n€detaoobEcdnydeosDrof*onabsdela

k imponancta de entrenae y asuntr responsab id.d oaE ditundn h
nibrma.i6nyevitarqueosm'emb@sdetafamasepong.nenr*qosedisculetap€seniaci6n
de a eniemedad de Hunxnglon en nuestro pars y € nLlmeb pobeble de €es 6 eiajclo tundador
y la p,e*nca de ia enfem€dad en Caiete

Expricaci6n delas ca6ct€.bflQs d€ ta.nLmed.d de Huntindronl

- Movmienros nvorunranos a pEd

T€slono d€ compodafrienlo g6ne€ henE ag laci6n € nctusiveaqesvdad
. Problemas c.gnilivG @n p€rd d6 prosresva d€

nehora €pacidad d€ rc6n*r a ras pereonas dapactdaddeusa|roeoblebs.detontr

r Forma de he€nd 6: Esla enfermed.d se her€da d€ padr* a hios. seneEh6nr6 es uno de /os
padres(hombreomuj€r)quenreneers€n€mbiadoonulado La €ifBmenad se oresenla cua.do
se hercda un elo qen de uno de os pad6 aib.tados
dor%-Pvra erfered& se oled

r Esiructo€s dersislema neruroso atecradas a enfemedad darla n
pad€ protunda dercerebb namad€tosga.g os ba$tes que@ntrcan
con e paso der t empo * arbcla. undes@mosuoemciaesv

. se d sule a pos'b'tdad d6 porradores asi.bmetdG deb'doaque. aunque muy p@ trecuanre, en
argunas peGonas puede no expG*ce e qen

lad de n(,o ra e^letredad gene
onas arecladas que empien ta e.femedad desde

0,,

los 30 y 50 anos. pero puede haber
ra 

'ntancia 
iemp€na o en edades

prrc. r@ f.croft heEdit nG
€da0eslac6n.e desgoesde50%deheredar.ent€medad

｀ ヽ      
‐

1'AOt=t



冷

Anlcpacdn: Se de*nbeen eEk ent dad ta pGib id6d de qu€ a apa.icidn detcuadm ctini@sea:
uia eoad cadavez m€nor porroquese€xplicaquede gen€€cirJn en qenerec6n aenfemedad se
'aderanl3" Eslo es nes prcbabrB cuando se h€.6d6 ta eniemeded d€ padre tv.6n) oue d€ a
mad€ E o explioa que en .lgunas lamiias, de qene€cbn en qene€cidn t6 das pued€n

Dificulades €n dagnoster €sos pocos carcs cfnicam€nre Cono cuaquier p€con. puede
desarrcllar 3s man tuslacbnes de la €nfemedad por sepa€do o junias sin lene. h sroia tamrtd y
por olras €usas @mo infdon d€s enf€medades he€drarss eicj ras

a.d un d asnosu@ pr* $ 6n€soeciars'nohayhisrorat mr6r
o ra. man l*lac on* io doinc de.

Potudores asintomal@s S.nmiemb@sd€ aram a qle han heredado .t gen pebari noiien€n
a enturmed.d En e seryco no hacemos drasnosrico de poiadores de a

enrermedad que a0n no p€senren sinlom.s poque no se es pu€de gaEnr%rarn e *suimienro
n apoyo a o aQo de os aiGporvenir

m€ntoy|a nnuencade amb€nre y olr.s aniemedades sobre ra
exp€si6n der oen con ra mulac'on

En as sucesivd ddisullas @n su e€xptredn os d r€rentes trarahi6nt6 que
os oambios en et compodanenlo

r€nqu, 4ntes menor* lcronadepam y arpEzotam u orro9 y tranqu rEanres mayo€s (heoperdol
cLoDromacin. rspef dona, quetepi.a u olro)

rqu. meite es impodanie que e pecona afedtad€ mantengs a3 mqo€3 condcooes de
funcionamientrdesussteman€fro$ysuorc€nismo pa€ evirarque seeAadan orrG dafios

Controlde hiporcnsi6n @ esEro y trig caridos d ebers srlm as Esbs eiridedes ma
@itrcradasyconmedl€cion fiegulardaiane sstemanetoosoy@nrrbuyen.que a
peEoia p'erda sus tacultades h6s €p damenls

Lad*nurici6n e a@hoBmo etconsumodedrcgas,e noesludiaro
apdcdn de ta eitermodad .nr*

pbg€semas dpidamente

E contrcr de orks enremedades en foma dp'da es tambi6n imponanb La ebr@.ga d6
orc.nBmo 6n inf€@ones. o etposidion a rbx@s .cenhjai tas
manreslaconeso las hace ap.rce

Se rcsponde. prcguibs de pacients y grupoe@mpaaanre

in。■
=〔



INFORMACON RELEVANTE PARA EL AI{ALISIS GENENCO DE IRIPLETES CAG

OELGEN Htt(diasnGrico dc EH)

se ha@ diagndstioo molecuLar a l.s pecoies {n ios o adu tos) con man Gstaciones ctrnes que
sugercn ent€.m€dad d6 Huntingro eno€s de edad o adulos sn

Insrituto Nacionar de c e.cias Neurorog @s

Centb de nve€rgaci6n Baseen Neurcgenet€

Laborabr o de N€urogen-at e
Jr Ancash 1271 L m€ 0r, Lima, Peii

Ie|etbnos:51r-4117779(dreclo).51 1 411 7700 (cenira r€tef6n e)
Hododearenc6n pararohademuesira3 tuiesavem6deS00am a r2:00m

D. r$ condrcione. de 10mr de mu6tE:

No se cqu erc est ren aylnes
No * Iequ,ee susoendermed€c6n que a pereona esio romando

e.oquee firmar un consenr m enro cuya @pia se enlrega ar

se toman 20 nr de sngre loi.t en dos lubos de lomrde €pacdad @
EDTA

E pro@sam enlo de a mu*l€ roma 3 s€manag

El resu rtado se enlrega dtr*lamenie a paciente y hm . r €sp. nsab € en u na @n su ia *pedial
de a*soramiento gen€rico

ノ ｀
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