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Enfermedades neurodegenerativas asociadas a

depositos de hierro cerebral
(ENACH)

Las ENACH comprenden un grupo heterogéneo de trastornos
neurodegenerativos hereditarios caracterizados por |la presencia de
movimientos anormales extrapiramidales y acumulacion anormal de
hierro en ganglios de |la base del cerebro.
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ENACH: distribucion en Norteameérica

NBIA distribution
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ENACH en Italia
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PLA2G6 PANK2
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C1l9orf12
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Patients: 54



PKAN clasica: inicio temprano

Pacientes : 21 M: 12 F: 9
Edad de inicio: 2 afios 9 meses (rango: 1-8 afios)
Sintomas al inicio: 17 trastorno de la marcha

4 retraso psicomotor

Clinica neuroldgica: distonia generalizada, espasticidad,
parkinsonismo y retinopatia

Progresion: 14 pacientes perdieron la capacidad de marcha a los
11 anos de edad.



RM en PKAN de inicio temprano

Pz 15: 2 anni Pz 15: 4 anni



Progresion de la enfermedad en PKAN de inicio temprano

Trastorno del habla con distonia oromandibular: 8 afios de edad.
Pérdida de la capacidad de caminar: posterior a los 8 afios de edad.
Duracion de la enfermedad: 26 anos
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Progresion en PKAN de inicio temprano

Federico, 19 anos de edad
Desde los 8 anos, caidas y trastorno del lenguaje leve.
Sintomas lentamente progresivos.

A los 19 anos, se realizd RM, mostrando el signos de ojo de
tigre y se realizo el diagndstico de PKAN.




Progresion en PKAN de inicio temprano

Desdelos 2 anosfue catalogadacomotorpe, y seevidenciaba
un leve compromiso a nivel del lenguajey cognitivo.

Acudio aescuelaprimaria y secundariarequiriendo un
programa educativo especial

Alos 19 afosaparecela distonia.
RM: acumulode hierro.
Mutacionesen el gen PANK2
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Progresion en PKAN de inicio temprano

Desdelos 12 anos,trastornos conductuales,presentando
brotes de agresividad,tics motores complejosy conducta
obsesivacompulsiva.

Duracionde la enfermedad 8 anos
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PLAN de inicio temprano

Pacientes (n): 15

Edad al inicio: 13 meses (rango:2-24 meseg

enlentecimiento o regresion del desarrollo

Sintomas iniciales:
psicomotor.

Caracteristicas neuroldgicas: tetraparesiaespastica
hipotonia de tronco

trastornos visualescon
nistagmug estrabismo.

CUrso progresivo

Progresion:
epilepsiaenalgunospacientes



PLAN de inicio temprano




PLAN de inicio tardio

Pacientes (n) 6

Edad de inicio: 4.5 anos (rango: 2,% anos)

Sintomas al inicio: 4 instabilidad en la marcha
1 disartria

1 dificultades escolares

Caracteristicas neuroldgicas: 5 ataxia espastica
1 parkinsonismo

Progresion: distonia, parkinsonismo, deterioro cognitivo



PLAN de inicio tardio




Formas raras de ENACH

MPAN

Edad de inicio: 7 afios

Sintomas al inicio:

trastornos de conducta,
dificultades escolares, trastorno de
la marcha.

Caracteristicas neurologicas:

Distonia-parkinsonismo,
espasticidad.

Progresion lenta

COPAN

Edad de inicio: 7 afios

Sintomas al inicio:trastorno de la marcha.
Caracteristicas neurologicas:

Distonia-parkinsonismo, tetraparesia
espastica.

Progresion lenta
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