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Enfermedad rara de huntington: vivir con fecha de
caducidad y combatir el estigma

Viven con fecha de caducidad, porque desde que aparecen los primeros síntomas hasta que
mueren apenas pasan quince años, un periodo durante el que sufren una degradación física
y cognitiva progresiva, pero lo hacen además luchando contra el estigma y el señalamiento
social.
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Pacientes y familiares con enfermedades raras han visitado algunos de los laboratorios donde se investigan estas patologías con motivo de la conmemoración

del Día Mundial de las Enfermedades Raras. Imagen cedida por el Centro de Biología Molecular Severo Ochoa del CSIC y la Universidad Autónoma de Madrid.

 28 de febrero, 2025  RAÚL CASADO  Fuente: Consejo Superior De Investigaciones Científicas | CSIC

Son los pacientes -y sus familiares- de la enfermedad de huntington, una patología
neurodegenerativa y hereditaria catalogada como “rara”, aunque es una de las más prevalentes
entre este tipo de patologías, ya que en España hay diagnosticadas unas 4.000 personas (cifra
similar a la de pacientes con ELA) y 20.000 viven con la incertidumbre de saber si han heredado la
fatal mutación genética.

Sus movimientos son cada vez más descontrolados, tienen problemas de equilibrio y hablan con
dificultad y de una forma balbuceante; son los síntomas que sufren y proyectan los pacientes, y a
menudo soportan por ello una profunda discriminación al ser confundidos con personas borrachas o
drogadas. Y los testimonios de quienes han sido expulsados de un bar, de un autobús, de quienes
no han sido atendidos en un banco o no han podido coger un taxi se amontonan.

Coincidiendo con la conmemoración, cada 28 de febrero, del Día Mundial de las Enfermedades
Raras, la Red de Enfermedades Raras del Consejo Superior de Investigaciones Científicas (CSIC)
ha puesto en marcha una iniciativa pionera para conectar a pacientes y sus familiares con
investigadores que han volcado su labor en el laboratorio en la búsqueda de tratamientos para
combatir esas patologías.

La Sociedad Española de Neurología (SEN) ha puesto algunos datos sobre la mesa: se han
definido más de 9.000 enfermedades raras, la mitad de ellas de tipo neurológico; afectan al 6 por
ciento de la población mundial (a unos tres millones de personas en España); y no se conoce cura
para el 95 por ciento de ellas.
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Los efectos de un diagnóstico tardío

La ausencia de diagnóstico -debido al desconocimiento que rodea estas patologías, a la dificultad
de acceso a la información necesaria o a la localización de profesionales y de centros
especializados- provoca una demora en la valoración que influye en el acceso a intervenciones
terapéuticas y determina en muchos casos un agravamiento de la enfermedad que se podría evitar
o paliar.

Hoy preside la Asociación Española Corea Huntington -el término corea tiene su origen en la
palabra griega “choreía” (danza) y ella sonríe al comparar las manifestaciones de la enfermedad
con “el baile de San Vito”-, desde la que trata de mejorar la vida de los pacientes y sus familias y de
luchar contra el estigma, y habla de que la única esperanza, ante una enfermedad incurable, radica
en la ciencia y en la investigación.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador del CSIC que desde hace 30
años investiga el huntington en el Centro de Biología Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo
ilusionante y motivador que resulta para los investigadores poner cara a los pacientes que se
podrían beneficiar de los avances que se atisban en los laboratorios.

¿Se puede “silenciar” el gen responsable de la enfermedad?

Lucas no habla de certezas ni de plazos, pero sí de los esperanzadores ensayos que ya se están
realizando y de los saltos que ya se han dado de la investigación básica a la clínica, para terminar
afirmando: “Estoy convencido de que acabará habiendo una cura para la enfermedad”.

En declaraciones a EFE, el investigador insiste en lanzar un mensaje optimista y positivo y en la
existencia de varios ensayos clínicos en el mundo, entre ellos uno en España, coordinado desde el
Hospital Virgen del Rocío de Sevilla (proyecto Huntian), que deriva de una investigación realizada
en su laboratorio y se basa en una terapia combinada de dos vitaminas (tiamina y biotina) en
pacientes con la enfermedad.

Otros ensayos, también en fase clínica, buscan el “silenciamiento génico” o “apagar” el gen
responsable de la enfermedad (el gen “HTT” localizado en el cromosoma 4 y que tiene las
instrucciones para producir la proteína llamada huntingtina), un objetivo muy difícil desde el punto
de vista científico y técnico pero que nace de una prueba de concepto realizada en su laboratorio
hace 25 años.

Probaron en un modelo animal (un ratón) la posibilidad de “encender” o de “apagar” el gen que
arrastra esa mutación para demostrar que es posible revertir la enfermedad frenando la expresión
de ese gen; varios ensayos en el mundo están tratando de lograrlo y los resultados son
esperanzadores.

Ruth Blanco conoció con 15 años el diagnóstico de huntington de su padre, que falleció cuando ella

tenía 28; constató el progresivo deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que ella

describe como un cóctel de párkinson, alzhéimer y ELA; comprobó y soportó el estigma y el

señalamiento; y sobrellevó la incertidumbre del componente hereditario hasta que se hizo el test. Es

negativo.
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Pacientes y familiares con enfermedades raras han visitado algunos de los laboratorios donde se investigan estas patologías con motivo de la conmemoración
del Día Mundial de las Enfermedades Raras. Imagen cedida por el Centro de Biología Molecular Severo Ochoa del CSIC y la Universidad Autónoma de Madrid.

Toda la esperanza está en la ciencia

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50 por ciento de posibilidades de heredar esa
mutación genética, ha explicado Ruth Blanco, y se ha detenido a detallar la trascendencia de vivir la
enfermedad de un progenitor sabiendo que tiene “fecha de caducidad” y conociendo cómo va a
evolucionar, pero también de vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el diagnóstico
cuando ya tienes un proyecto vital estructurado (familia, hijos, trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido así los avances de la ciencia tras varias décadas de
investigación y los científicos se han acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos;
han puesto en común conocimientos y sentimientos, y han lanzado un mensaje atronador
reclamando la empatía de la sociedad, inversiones, una mayor información que evite la confusión y
que se destierren todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.

“Toda nuestra esperanza está en la ciencia”, ha manifestado a EFE Ruth Blanco, y ha valorado el

compromiso y el esfuerzo de los investigadores para conocer mejor la enfermedad, así como los

recursos que se están destinando para encontrar dianas terapéuticas o tratamientos que consigan frenar

y hasta revertir la enfermedad.
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Día Mundial: Cada año se diagnostica una enfermedad rara a medio millón de
europeos. ¿Cuántas hay?

Un farmacéutico advierte sobre el gran problema de no dormir lo suficiente: "El
cerebro se come a sí mismo"
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Te recomendamos

Más en La Razón
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«Sin cuidar el cerebro no hay salud y podemos protegerlo con gestos diarios»
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TecnoXplora » SINC

DÍA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS/

Una secuenciación de ADN realizada en Reino Unido Sinc

A pesar de los avances en la secuenciación genómica de las últimas décadas, a día de hoy hasta el 80% de los pacientes
con enfermedades raras siguen sin tener un diagnóstico. A menudo, esto se debe a la falta de información existente sobre
los vínculos que relacionan a una enfermedad con las anomalías genéticas que la provocan.

Para abordar esta brecha, investigadores de las universidades londinenses Queen Mary y University College han
desarrollado un marco analítico, basado en big data, para identificar asociaciones de genes con variantes raras en
trastornos genéticos hereditarios. El artículo, publicado esta semanaen Nature, demuestra el potencial transformador de
estos análisis genómicos a gran escala para abrir nuevas posibilidades diagnósticas para los pacientes con enfermedades
raras.

Publicado: 28 de febrero de 2025, 09:59
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Como parte del proyecto 100 000 Genomes, una iniciativa auspiciada por el gobierno británico, el grupo de científicos
liderados por Letizia Vestito y Valentina Cipriani, analizaron las variantes que codifican proteínas empleando los genomas
completos de 34.851 casos y sus familias. Así lograron descubrir 141 nuevas asociaciones entre enfermedades y genes.
Varias de estas fueron respaldadas por la evidencia experimental existente, que ya han revisado los vínculos entre genes
específicos y patologías como la diabetes monogénica, la esquizofrenia y la epilepsia.

Menos de la mitad de las 10.000 enfermedades hereditarias conocidas tienen una base genética establecida, y en muchos
casos probablemente estén vinculadas a genes aún no descubiertos. Iniciativas a gran escala como este Proyecto 100.000
Genomas están logrando transformar este campo de estudio al permitir análisis más potentes para revelar estos vínculos
que hasta ahora resultaban esquivos a la ciencia. A partir de estos avances, se espera lograr nuevos diagnósticos o
tratamientos para muchas enfermedades raras.

"En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras", señala Ana María Domínguez Mayoral,
coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Española de Neurología.
Además de que la gran mayoría no llegan a obtener una respuesta a lo que les sucede, para quienes la tienen también
supone una agonía. "El tiempo de espera para obtener un diagnóstico puede superar los 4 años y, en el 20% de los casos,
puede tardar más de 10", añade la doctora.

La herramienta empleada en este trabajo ha sido bautizada como geneBurdenRD, y permite realizar un modelado
estadístico y el filtrado de variantes raras para enfermedades hereditarias (mendelianas) mucho más refinado, permitiendo
la identificación de nuevas asociaciones entre enfermedades y genes.

En concreto, geneBurdenRD se aplicó a 72.690 genomas en la cohorte de enfermedades raras del proyecto y logró
identificar asociaciones significativas entre genes y variantes en 165 casos conocidos y 141 totalmente nuevos. Para estas
últimas asociaciones, un filtrado adicional señaló un grado de certidumbre alto en, al menos, 69 de ellas.

En su artículo de Nature, las genetistas Cipriani y Vestito aportan varios hallazgos clave sobre las relación entre cinco genes
—UNC13A, RBFOX3, ARPC3, GPR17 y POMK— y diversas enfermedades. Había variantes raras de pérdida de función en
UNC13A vinculadas a la diabetes, variantes en RBFOX3 que se asociaron con epilepsia generalizada familiar, variantes en
ARPC3 que se correlacionaron con la neuropatía periférica o con el síndrome de Charcot-Marie-Tooth, una enfermedad rara
que suele producir la deformación del pie o atrofia en las piernas. Por último, las variantes en POMK se asociaron con
trastornos del desarrollo ocular.

Sin embargo, el estudio también destaca algunas limitaciones técnicas que en el futuro podrían solventarse para realizar
futuras exploraciones. Por ejemplo, sería necesario amplificar el análisis más allá de las variantes en un solo nucleótido
para investigar también cambios genéticos que se produzcan a un nivel más profundo.

El paper subraya también el desafío de estudiar las enfermedades ultra raras: aquí, 29 de las 226 enfermedades
mencionadas tenían menos de cinco casos conocidos, y 36 de ellas no alcanzaron el tamaño de muestra necesario para
realizar pruebas estadísticas robustas.

En resumen, son necesarios esfuerzos de secuenciación aún más grandes para aumentar el poder estadístico de los
resultados. Para ello, las investigadoras abogan por emprender esfuerzos colaborativos a través de proyectos globales de
enfermedades raras.
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Madrid, 28 feb (EFE).- Viven con fecha de caducidad, porque desde que aparecen los primeros síntomas

hasta que mueren apenas pasan quince años, un periodo durante el que sufren una degradación física y

cognitiva progresiva, pero lo hacen además luchando contra el estigma y el señalamiento social.

Son los pacientes -y sus familiares- de la enfermedad de huntington, una patología neurodegenerativa y

hereditaria catalogada como "rara", aunque es una de las más prevalentes entre este tipo de enfermedades,

ya que se estima que afecta a una de cada 10.000 personas en el mundo, y en España hay diagnosticadas

unas 4.000 personas (cifra similar a la de pacientes con ELA) y 20.000 viven con la incertidumbre de saber

si han heredado la fatal mutación genética.

Sus movimientos son cada vez más descontrolados, tienen problemas de equilibrio y hablan con dificultad

y de una forma balbuceante; son los síntomas que sufren y proyectan los pacientes, y a menudo soportan

por ello una profunda discriminación al ser confundidos con personas borrachas o drogadas. Y los

testimonios de quienes han sido expulsados de un bar, de un autobús, de quienes no han sido atendidos en

un banco o no han podido coger un taxi se amontonan.

Coincidiendo con la celebración -hoy- del Día Mundial de las Enfermedades Raras, la Red española de

Enfermedades Raras del Consejo Superior de Investigaciones Científicas (CSIC) ha puesto en marcha una

iniciativa pionera para conectar a pacientes y sus familiares con investigadores que han volcado su labor en

el laboratorio en la búsqueda de tratamientos para combatir esas patologías.

La Sociedad Española de Neurología (SEN) ha puesto algunos datos sobre la mesa: se han definido más de

9.000 enfermedades raras, la mitad de ellas de tipo neurológico; afectan al 6 por ciento de la población

mundial (a unos tres millones de personas en España); y no se conoce cura para el 95 por ciento de ellas.
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La ausencia de diagnóstico -debido al desconocimiento que rodea estas patologías, a la dificultad de acceso

a la información necesaria o a la localización de profesionales y de centros especializados- provoca una

demora en la valoración que influye en el acceso a intervenciones terapéuticas y determina en muchos

casos un agravamiento de la enfermedad que se podría evitar o paliar.

Ruth Blanco conoció con 15 años el diagnóstico de huntington de su padre, que falleció cuando ella tenía

28; constató el progresivo deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que ella describe como

un cóctel de párkinson, alzhéimer y ELA; comprobó y soportó el estigma y el señalamiento; y sobrellevó la

incertidumbre del componente hereditario hasta que se hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociación Española Corea Huntington -el término corea tiene su origen en la palabra

griega "choreía" (danza) y ella sonríe al comparar las manifestaciones de la enfermedad con "el baile de

San Vito"-, desde la que trata de mejorar la vida de los pacientes y sus familias y de luchar contra el

estigma, y habla de que la única esperanza, ante una enfermedad incurable, radica en la ciencia y en la

investigación.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador del CSIC que desde hace 30 años

investiga el huntington en el Centro de Biología Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo ilusionante y

motivador que resulta para los investigadores poner cara a los pacientes que se podrían beneficiar de los

avances que se atisban en los laboratorios.
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Lucas no habla de certezas ni de plazos, pero sí de los esperanzadores ensayos que ya se están realizando y

de los saltos que ya se han dado de la investigación básica a la clínica, para terminar afirmando: "estoy

convencido de que acabará habiendo una cura para la enfermedad".

En declaraciones a EFE, el investigador insiste en lanzar un mensaje optimista y positivo y en la existencia

de varios ensayos clínicos en el mundo, entre ellos uno en España, coordinado desde el Hospital Virgen del

Rocío de Sevilla (proyecto Huntian), que deriva de una investigación realizada en su laboratorio y se basa

en una terapia combinada de dos vitaminas (tiamina y biotina) en pacientes con la enfermedad.

Otros ensayos, también en fase clínica, buscan el "silenciamiento génico" o "apagar" el gen responsable de

la enfermedad (el gen "HTT" localizado en el cromosoma 4 y que tiene las instrucciones para producir la

proteína llamada huntingtina), un objetivo muy difícil desde el punto de vista científico y técnico pero que

nace de una prueba de concepto realizada en su laboratorio hace 25 años.

Probaron en un modelo animal (un ratón) la posibilidad de "encender" o de "apagar" el gen que arrastra esa

mutación para demostrar que es posible revertir la enfermedad frenando la expresión de ese gen; varios

ensayos en el mundo están tratando de lograrlo y los resultados son esperanzadores.

"Toda nuestra esperanza está en la ciencia", ha manifestado a EFE Ruth Blanco, y ha valorado el

compromiso y el esfuerzo de los investigadores para conocer mejor la enfermedad, así como los recursos

que se están destinando para encontrar dianas terapéuticas o tratamientos que consigan frenar y hasta

revertir la enfermedad.

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50 por ciento de posibilidades de heredar esa mutación

genética, ha explicado Ruth Blanco, y se ha detenido a detallar la trascendencia de vivir la enfermedad de

un progenitor sabiendo que tiene "fecha de caducidad" y conociendo cómo va a evolucionar, pero también

de vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el diagnóstico cuando ya tienes un proyecto vital

estructurado (familia, hijos, trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido así los avances de la ciencia tras varias décadas de

investigación y los científicos se han acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos; han

puesto en común conocimientos y sentimientos, y han lanzado un mensaje atronador reclamando la

empatía de la sociedad, inversiones, una mayor información que evite la confusión y que se destierren

todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.
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La aplicación de programas de salud cerebral efectivos puede ayudar a reducir la incidencia de
las enfermedades neurológicas en España, las cuales están experimentando un crecimiento
como consecuencia del  envejecimiento poblacional,  como así  comenta el  Dr.  José  Miguel
Láinez  Andrés,  presidente  del  Comité  Organizador  de  la  41ª  Reunión  de  la  Sociedad
Valenciana  de  Neurología  (SVN)  y  Jefe  de  Servicio  del  Hospital  Clinico  Universitario  de
Valencia  que  organiza  el  evento  que  se  celebra,  junto  a  la  8ª  Reunión  de  Enfermería
Neurológica de la Comunitat Valenciana, el viernes 28 de febrero y el sábado 1 de marzo en
Valencia.

En la actualidad, según datos de la Sociedad Española de Neurología (SEN), ya hay más de 20
millones de personas en España con alguna enfermedad neurológica, siendo la migraña, el
Alzheimer, los ictus, la epilepsia, el Párkinson y la esclerosis múltiple las más prevalentes. “El
aumento de la incidencia de muchas de estas patologías va ligado al aumento de la edad, pero
si aplicamos buenos programas de salud cerebral lograremos bajarla y, además, mantener la
sostenibilidad del Sistema Nacional de Salud porque, de lo contrario, se va a desbordar”, ha
enfatizado el doctor Láinez Andrés.

Además, tal y como puntualiza el Dr. José Miguel Santonja Llabata, otro de los miembros del
Comité Organizador de la 41ª Reunión de la SVN, el 50% de los casos de discapacidad que
hay en España se debe a una enfermedad neurológica, por lo  que es necesario implantar
medidas eficaces que ayuden a reducir estas cifras, así como paliar el déficit de profesionales
que hay en la actualidad y que, entre otras cosas, impide llevar a cabo una investigación
adecuada en España, la cual puede ayudar a mejorar la calidad de vida de muchos pacientes.

En este sentido, ambos expertos, junto a otro de los coordinadores del encuentro, el Dr.
Alejandro Ponz de Tienda, destacan los “importantes” avances que se están produciendo en
los  últimos  años  en  el  campo  de  las  enfermedades  que  afectan  al  cerebro  y  que  están
permitiendo mejorar  el  abordaje de los  pacientes,  especialmente aquellos  ictus,  migraña,
Párkinson, Alzheimer o epilepsia, entre otros.

Más de 200 neurólogos y enfermeros inscritos a las reuniones

Precisamente todos estos aspectos van a ser tratados en la 41ª Reunión de la SVN y en la 8ª
Reunión de Enfermería Neurológica de la Comunitat Valenciana, a las cuales ya se han inscrito
más  de  170  neurólogos  y  cerca  de  100  enfermeras  quienes  analizarán  todos  los  aspectos
relacionados con el presente y futuro de las enfermedades que afectan al cerebro.

En concreto, a lo largo de las jornadas se van a celebrar diversos talleres sobre enfermedades
como patología vascular, esclerosis múltiple y toxina botulínica, así como diversos simposios,
sesiones científicas y mesas redondas. Asimismo, se han presentado más de 40 comunicaciones
científicas de diferentes centros de la Comunidad Valenciana relacionadas con diversas áreas
de la Neurología.

“Hablaremos de las posibilidades de la gammaknife, una técnica innovadore incorporada al
Hospital  Clinico  de  Valencia  en  el  último año,  en  el  manejo  de  las  diferentes  patologías
neurológicas y también hemos incorporado una conferencia magistral impartida por un experto
en Neuroingeniería que nos puede abrir nuevas ventanas de conocimiento del cerebro. Las
sesiones  de  comunicaciones  orales  y  posters  continuarán  con  el  formato  clásico  y
mantendremos el popular Neuro-reto que pone a prueba el ingenio de los participantes. En
definitiva,  hemos intentado hacer un programa en el  que participen el  mayor número de
miembros de la sociedad y estén representados el máximo de unidades y servicios de nuestra
Comunidad”, asevera el Dr. Láinez Andrés.

Fuente: Berbes
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