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Dudas frecuentes, enero 2011

Respuestas a las dudas mas frecuentes sobre la EH - este es el primer articulo de una
serie relativa a las dudas mas
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| primer articulo de una serie mensual sobre dudas frecuentes relativas a temas
cientificos de maxima actualidad y de gran interés en la EH.

¢Qué produce la enfermedad de Huntington?

La EH (enfermedad de Huntington) es producida por una mutacion en el ADN de la persona.
El ADN es esencialmente, un conjunto de instrucciones que indican como construir y
mantener tu cuerpo. El ADN esta compuesto por pequefias unidades llamadas genes. Cada
gen produce una proteina (que es una maquina molecular). Una mutacion en un gen es
como una palabra mal escrita. Algunas palabras mal escritas no producen ningun cambio en
el parrafo, pero otras producen proteinas que no funcionan correctamente y causan dafios.

La mutacion que produce la EH fue identificada en un gen concreto en 1993 - este gen se
llama el gen de la “huntingtina”, cuya abreviacién es “HTT” o “EH” o “IT15". El conocer la
localizacidn y la naturaleza de la mutacion que causa la EH nos ha permitido realizar el
analisis genético de las personas desde 1993.

Entonces, ¢qué es eso llamado ‘CAG’?

Todas las personas con EH tienen basicamente el mismo tipo de mutacion. Es una
expansion de un trozo repetido de ADN en el cromosoma 4. Los cromosomas son largos
trozos de ADN que son cadenas de millones de “bases”. Cada base es como una letra del
alfabeto formando una palabra. Cada base es un compuesto quimico y hay 4 diferentes
(adenina, citosina, guanina y timina. Cada base se conoce con su abreviatura: A,C,Go T.

Casi al principio del gen de la EH de todas las personas hay una secuencia repetida de tres
letras - CAG. En las personas sin EH, estas tres bases se repiten menos de 35 veces -
normalmente unas 17 veces. Las personas con 36 o mas repeticiones CAG desarrollaran
EH, si viven lo suficiente.

Normalmente, el CAG se nhombra diciendo cada letra por separado (ce, a, ge) y como una
Unica palabra.
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¢Como puede la expansion de la repeticion CAG producir la enfermedad de Huntington?

Las proteinas estan formadas por amino acidos. La secuencia de 3 bases CAG en un gen es
una orden para que se afada un amino acido llamado glutamina a la proteina que se esta
formando. Cuantas mas repeticiones CAG haya en el gen del Huntington, mas glutaminas
tendra la proteina huntingtina. Asi, por ejemplo, las personas con 42repeticiones CAG
tendran una proteina huntingtina con 42 glutaminas en su segmento inicial.

Los cientificos nombran a los distintos amino acidos con diferentes abreviaturas. La
glutamina se abrevia como “Q”, por lo que a veces a la enfermedad de Huntington se la
denomina una “enfermedad por poliglutamina” o una enfermedad “poliQ”.

Cuando la proteina huntingtina contiene demasiados trozos de glutamina, su forma es
diferente a la de la proteina huntingtina normal y también se comporta de manera diferente.
Estas diferencias son las que provocan que la proteina anormal produzca dafios en las
células y es esta actividad dafina la que hace que las células funcionen mal y mueran.

El mal funcionamiento y la muerte de las neuronas (células cerebrales) y de otras células,
es lo que causa los sintomas en la EH.

¢Se puede predecir si alguien mostrara sintomas de la EH?

Si observamos a miles de pacientes con EH veremos que, en general, cuantas mas
repeticiones CAG tiene una persona antes empezaran los sintomas de la EH en esa
persona. Si nos fijamos en los casos mas extremos, las personas con un numero muy
elevados de repeticiones CAG tienen manifestaciones de la EH mas graves y desde una
edad mas temprana (comienzo en la infancia). A menudo se conoce a este tipo de
enfermedad de Huntington como “Huntington juvenil” o “EHJ”. Los pacientes con EH de
comienzo en la edad adulta tienen un numero de repeticiones CAG inferior que los
pacientes con EH juvenil. El numero medio de repeticiones CAG en un enfermo con EH es
de unos 44.

Es importante destacar que la capacidad para predecir la edad de comienzo de los
sintomas de la EH a partir del nUmero de repeticiones CAG no es exacta. Dos personas con
el mismo numero de repeticiones CAG pueden empezar a mostrar sintomas a edades muy
diferentes. Por esto, el nUmero de repeticiones CAG son utilizadas con fines médicos y
cientificos, pero no son muy utiles para las personas que desean predecir su propia edad de
comienzo de los sintomas.

Mi amigo/hermano/madre esta tomando una determinada medicina parala EH - ;Usted
cree que yo deberia...?

HDBuzz no puede proporcionar consejo meédico personal. Cualquier decision sobre el
tratamiento de los sintomas de la EH deberia ser comentada en una cita con su médico.
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Por desgracia, ningun tratamiento o farmaco ha demostrado nunca que retrase la edad de
comienzo en los sintomas de la EH o que evite que aparezcan.

De todos modos, hay muchos tratamientos que pueden tratar los sintomas delaEH y
muchas personas se pueden beneficiar de los mismos. Pregunte a su doctor qué
tratamientos le pueden ayudar, si es que hay alguno que pueda mejorar sus sintomas.

¢Y los suplementos alimenticios? ;Puede aconsejarme qué suplementos debo utilizar y
cuanto deberia tomar?

No. Muchas personas con EH estan tomando suplementos como la creatina, la coenzima Q
y muchos otros, pero hasta el momento, ningun suplemento ha demostrado que ralentice la
progresion de la enfermedad cuando se ha probado en estudios randomizados, doble
ciegos y controlados con placebo (es el mejor tipo de estudio cientifico para contestar
estas preguntas).

Esto no quiere decir que definitivamente estos suplementos NO funcionen, sino,
simplemente, que no se ha demostrado que lo hagan. Hasta que no lo demuestren, HDBuzz
no puede recomendar ningun suplemento o tratamiento

Algunas paginas web en internet dan consejo sobre suplementos para las personas que
estén pensando en tomarlos - por ejemplo HDAC.org y HDlighthouse.org.

¢ Qué me dice sobre tratamientos alternativas parala EH?

Hay un numero de personas y de organizaciones que aconsejan tratamientos “alternativos”
para la EH. Cantidad de ellos como por ejemplo el ejercicio, los masajes, etc. pueden ser
beneficiosos para muchos pacientes.

Otras terapias alternativas son inyecciones de células de tiburdn, inyecciones decélulas
madre y suplementos dietéticos. No hay pruebas de que estos tratamientos sean efectivos
en el enlentecimiento de la progresion de los sintomas de la EH - y puede que sean
dafinos. Le aconsejamos que hable con un doctor experto en el tratamiento de pacientes
con EH antes de considerar alguno de estos tratamientos., a menudos consideradas “cura

Los autores no tienen ningun conflicto de intereses que declarar Mas informacion sobre
nuestra politica de privacidad en las Preguntas frecuentes

GLOSARIO
Proteina huntingtina Proteina producida por el gen de la EH
Repeticiones CAG El tramo de ADN, al principio del gen de la EH, que contiene una
numerosa repeticion de la secuencia CAG aparecera en personas que desarrollaran
EH.
Células madre Células que se pueden convertir en diferentes tipos de células

terapias tratamientos
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glutamina el fragmento formado por aminoacidos que se repite demasiadas veces al
comienzo de la proteina huntingtina mutad

Placebo Un placebo es una medicina falsa que no contiene ingredientes activos. El
efecto placebo es un efecto psicoldgico que hace que la gente se sienta mejor aunque
estén tomando una pastilla que no funciona.

PoliQ Una descripcion de la EH y otras enfermedades causadas por la expansion
anormal de tramos de ADN que contienen la secuencia CAG que se repite muchas
veces. Demasiados CAG en un gen dan como resultado proteinas con demasiados
bloques de construccion de "glutamina", y la glutamina se representa con el simbolo
Q.

HTT Abreviacion del gen que causa la enfermedad de Huntington. Al gen también se le
llama EH e IT-15
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Algunas partes de esta pagina todavia no han sido traducidas. Se muestran a continuacion en el idioma original.
Estamos trabajando para traducirlo todo lo antes posible.
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