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RED EUROPEA DE REFERENCIA PARA ENFERMEDADES NEUROLOGICAS
RARAS (ERN-RND)

ERN-RND es una red de referencia europea establecida y aprobada por la Unién Europea. ERN-RND es
una infraestructura de atencidn médica que se enfoca en enfermedades neuroldgicas raras. Los tres
pilares principales de ERN-RND son (i) red de expertos y centros expertos, (ii) generacion, agrupacién y
difusién de conocimiento sobre enfermedades neuroldgicas rara, y (iii) implementacion de e-health para
permitir que el conocimiento viaje en lugar de pacientes y familias.

ERN-RND une a 32 de los principales centros de expertos de Europa en 13 Estados miembros e incluye
organizaciones de pacientes muy activas. Los centros estan ubicados en Bélgica, Bulgaria, Republica
Checa, Francia, Alemania, Hungria, Italia, Lituania, Paises Bajos, Polonia, Eslovenia, Espafia y el Reino
Unido.

Los siguientes grupos de enfermedades estdn cubiertos por ERN-RND:

e Ataxias y paraplejias espasticas hereditarias

e Parkinsonismo atipico y enfermedad de Parkinson genética

e Distonia, trastorno paroxistico y neurodegeneracién con acumulacion cerebral de hierro
e Demencia frontotemporal

e Enfermedad de Huntington y otras Coreas

e lLeucodistrofias

Puede encontrar informacién especifica sobre la red, los centros expertos y las enfermedades cubiertas

en el sitio web de la red: www.ern-rnd.eu.

Recomendaciones para uso clinico:
ERN-RND recomienda el uso del siguiente diagrama de flujo diagndstico para corea con
inicio en la infancia.

EXENCION DE RESPONSABILIDAD

Las guias de practica clinica, buenas practicas, revisiones sistematicas y demds indicaciones orientativas
publicadas, avaladas o confirmadas valorativamente por ERN-RND consisten en evaluaciones de
informaciones cientificas y clinicas actuales que se ofrecen como material instructivo.

Las informaciones 1) acaso no abarquen todos los tratamientos y terapias apropiados y tampoco deben
considerarse como constatacién firme de la norma actual relativa a los cuidados; 2) no se actualizan
constantemente y es posible que tampoco reflejen el estado actual de conocimientos (desde la
redaccion de estas informaciones, su publicacion y lectura, es posible que hayan surgido nuevas
informaciones); 3) se refieren solo a las cuestiones expresamente indicadas; 4) no prescriben ninguna
medida sanitaria especifica; 5) no sustituyen el discernimiento independiente y profesional del médico,
ya que dichas informaciones no tienen en cuenta las diferencias individuales entre los pacientes. En
cualquier caso, el médico debe adaptar al paciente individualmente el modo de proceder elegido. El uso
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de las informaciones es voluntario. ERN-RND proporciona las informaciones partiendo de la situacién
actual y no ofrece ninguna garantia expresa ni tacita respecto de ellas. ERN-RND rechaza expresamente
cualquier responsabilidad en relacion con la aptitud para el uso y la idoneidad para un empleo o fin
especificos. ERN-RND no se responsabiliza de ninguin dafio personal ni material resultante del empleo de
estas informaciones o en relacion con ellas ni de ningun error u omision.

METODOS

El diagrama de flujo diagndstico mencionado anteriormente fue desarrollado por el Grupo de Expertos en Enfermedad de
Huntington y otras Coreas.

El desarrollo implicé tres pasos. En el paso 1, se desarrollé una propuesta para un diagrama de flujo diagndstico que se
discutid y reviso en el segundo paso en el grupo de expertos. En el paso 3, el grupo de expertos se puso de acuerdo sobre el
diagrama de flujo diagndstico final mediante votacion.

Fecha de votacion: 18/06/2019

El grupo de expertos para Enfermedad de Huntington y otras Coreas:
Coordinadores del grupo de expertos:

Anne-Catherine Bachoud-Lévi?, Juan Dario Ortigoza Escobar?, Bernhard Landwehrmeier?
Miembros del grupo de expertos:

Alberto Albanese®, Enrico Bertini®, Adrian Danek®, Tom de Koning’, Maria Teresa Dotti®, Antonio Federico®, Josep Gamez®,
Cinzia Gellera®®, Jiri Klempir!l, Thomas Klopstock®, Norbert Kovacs'?, Berry Kremer’, Caterina Mariotti'®, Renaud Massart?,
Bela Melegh®?, Maria Judit Molnar®3, Alexander Miinchau'4, Esteban Mufioz?, Lorenzo Nanetti'®, Belén Pérez Duefias®, Borut

Peterlin!®>, Daniela Rae®®, Evien R0Zi¢ka'’, Susanne Schneider®, Ludger Schols®®, Sarah Tabrizi'®, Sinem Tunc'4, Algirdas
Uktus?®, Katia Youssov?, Giovanna Zorzi'®

Representantes de organizaciones de pacientes:

Astri Arnesen 2°

1 Assistance Publique-Hépitaux de Paris, Hopital Henri-Mondor, France: Reference centre for Huntington's disease; 2 Hospital Clinic i
Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 3 Universitatsklinikum Ulm, Germany; 4 IRCCS Clinical Institute Humanitas —
Rozzano, Italy; 5 Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; 6 Klinikum der Universitdt Miinchen, Germany; 7 University Medical Center
Groningen, Netherlands; 8 AOU Siena, Italy; 9 Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; 10 Foundation IRCCS neurological institute Carlo
Besta — Milan, Italy; 11 General University Hospital in Prague, Czech Republic; 12 University of Pécs, Hungary; 13 Semmelweis University,
Hungary; 14 Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; 15 University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 16 University College
London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 17 Motol University Hospital, Czech Republic; 18 Universitatsklinikum Tlbingen,
Germany,19 Vilnius University Hospital Santariskiy Klinikos, Lithuania; 20 Patient representative
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Diagnéstico clinico
"Corea de inicio en la infancia"

Historial anormal, examen fisico?,
laboratorios estudios? y/o

IRM 3
Inicio < 5 anos /
Insidioso comienzo
Sugerente para corea genética 4 No

Secuenciacion selectiva de
genes mas comunes *

Corea genética Si

Pruebas genéticas de
delecion/duplicacion ** Paneles de
expansion de repeticiones comunes

No

Corea no clasificada

* Secuenciacion dirigida a un solo gen, multigénica (TruSightOne (analiza 63/77 genes relacionados con el corea) o TruSightOne expandida (analiza 72/77 genes relacionados con el

corea)), WES, WGS

Inicio > 5 ainos /
Inicio agudo

Sugerente para corea adquirida °

Si

Corea adquirida

** PCR cuantitativa, PCR de largo alcance, amplificacion de sonda dependiente de ligadura multiple (MLPA), ArrayCGH o microarrays dirigidos a genes.

NOTA: Este algoritmo pretende ser una guia para el diagndstico de la corea de inicio en la infancia. Existen causas de corea genética que inician los sintomas después de los 5 afios de
edad (coreoacantocitosis, etc.) y causas de corea adquirida que inician los sintomas antes de los 5 afios de edad (paralisis cerebral discinética, kernicterus, etc. ). En estos casos, otros

datos clinicos o de neuroimagen pueden ayudar a decidir el probable origen de la corea.
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Lesiones estructurales de la
ganglios basales

Paralisis cerebral atetésica
Encefalopatia bilirrubinica
(kernicterus)

Mielinosis extrapontina

Lesiones masivas (tumores)
Esclerosis multiple/ ADEM
Malformacion del desarrollo cortical
(por ejemplo, holoprosencefalia, etc.)
Post cirugia cardiaca

Corea vascular (enfermedad de Moya
Moya)/ictus

* Estudios de laboratorio:

Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital

Parainfecciosas y autoinmunes

Encefalitis necrotizante aguda
Sindrome de anticuerpos
antifosfolipidos

Corea gravidica

Enfermedad NeuroBehget
Encefalitis NMDAr

Corea paraneoplasica
Postinfeccioso o postvacunal
Corea de Sydenham

Lupus eritematoso sistémico
Vasculitis del SNC

Corea adquirida >

Corea infecciosa

Endocarditis bacteriana
Cisticercosis

Difteria

Infecciéon EBV/CMV
Encefalitis por VHS
Encefalopatia por VIH
Legionella

Enfermedad de Lyme
Mycoplasma
Neurosifilis

Parvovirus B19
Escarlatina
Toxoplasmosis
Encefalitis virica (paperas,
sarampion, varicela)

Metabdlico o téxico

Porfiria aguda intermitente
Insuficiencia hepatica/renal
Hipocalcemia
Hipo/hiperglucemia
(Corea relacionada con la
diabetes)
Hipo/hipernatremia
Hipoparatiroidismo
Hipertiroidismo
Envenenamiento (bismuto,
carbono
mondxido, manganeso,
metanol, mercurio,
organofosfato, talio,
tolueno)
Deficiencia de vitamina B12

» CBC, ESR, CRP, glucosa, gases en sangre, electrolitos, calcio, fosfato, PTH, TSH, FT4, T3, ALP, B12, ASLO, ANA, Anti-dsDNA, anticuerpos
antifosfolipidos, prueba de embarazo hCG.
» LP: rutina (proteinas, glucosa, recuento/diferencial celular, tincion GRAM, cultivo), indice IgG, OCB, anticuerpos antineuronales (antiNMDATr,
MOG, antineurocondrina, LGI1, GABAB, autoanticuerpos, etc).
» Considerar 1) pruebas infecciosas, 2) pruebas de factores de riesgo protrombético (factor V Leyden, proteina C, proteina S, lipoproteina(a),
antitrombina Ill, mutacién del gen de la protrombina, mutacion del gen de la homocisteina/MTHFR y 3) cribado de metales pesados y farmacos

en funcioén del escenario clinico.
** ELECTROCARDIOGRAMA.
*** RM cerebral con y sin gad

**** Evaluacion cardiaca si se sospecha corea de Sydenham

Corea inducida por farmacos

Bloqueantes de los receptores
dopaminérgicos
Fenotiazinas
Butirofenonas
Benzamidas
Antiparkinsonianos
L-dopa

Agonista de la dopamina
Anticolinérgicos
Antiepilépticos
Fenitoina
Carbamazepina

Acido valproico
Fenobarbital
Psicoestimulantes
Anfetaminas

Cocaina

Antagonistas del calcio
Cinnarizina

Flunarizina

Verapamil

Otros

Azitromicina

Baclofeno

Ciclosporina

Digoxina

Litio

ISRS
Esteroides/anticonceptivos orales
Teofilina

Antidepresivos triciclicos
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Autosémico dominante

Hemiplejia alternante de la infancia - ATP1A3,
ATP1A2

Calcificacion de los ganglios basales, idiopatica -
XPR1, PDGFB,

PDGFRB, y SLC20A2

Corea hereditaria benigna - NKX2-1

Atrofia dentatorubro-pallidoluysiana - ATN1
Disquinesia familiar con mioquimia facial - ADCY5
Distonia que responde a la DOPA, con o sin
hiperfenilalaninemia - GCH1

Disquinesia cinesigénica episédica 1 - PRRT2,
SCNB8A

Encefalopatia epiléptica infantil precoz - SCN2A,
KCNQ2,

Enfermedad de Huntington - HTT
Neurodegeneracion con acumulacion de hierro
cerebral - FTL,

Atrofia éptica 3 con cataratas - OPA3

Discinesia paroxistica no cinesigénica 1 - PNKD
Sindrome de Rett, variante congénita - FOXG1
Convulsiones neonatales benignas - KCNQ2,
KCNQ3

Ataxia espinocerebelosa 1 - ATXN1

Ataxia espinocerebelosa 7 - ATXN7

Ataxia espinocerebelosa 17 - TBP

* HTT - Hay consenso en que los individuos asintomaticos menores de 18 afios con riesgo de padecer trastornos de inicio en la edad adulta no deben someterse a pruebas. Los individuos

Corea genética #

Autosomico recesivo

Deficiencia de 2,4-dienoil-CoA reductasa - NADK2

Aciduria 3-metilglutacénica, tipo 11l - OPA3
Aceruloplasminemina - CP

Deficiencia de L-aminoacido descarboxilasa aromatica - DDC
Ataxia-telangiectasia - ATM

Trastorno similar a la ataxia-telangiectasia - MRE11

Ataxia, de aparicion precoz, con apraxia oculomotora y
hipoalbuminemia - APTX

Coreoacantocitosis - VPS13A

Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa 13 - PNPT1
Cataratas congénitas, dismorfismo facial y neuropatia - CTDP1

Discinesia de las extremidades y orofacial, de aparicion infantil - PDE10A y

PDE2A

Distonia que responde a la DOPA, con o sin
hiperfenilalaninemia - GCH1, SPR

Encefalopatia epiléptica precoz 29 - AARS

Encefalopatia epiléptica precoz 17 - GNAO1

Aciduria glutarica, tipo | - GCDH

Hiperfenilalaninemia, deficiencia de BH4 - QDPRy PTS
Leucodistrofia, hipomielinizante y

Paraplejia espastica - GJB2, HSPD1

Leucodistrofia metacromatica - ARSA

Aciduria metilmalonica, tipo mut(0) - MUT

Agotamiento del ADN mitocondrial - FBXL4 y POLG

Sindrome de anomalias congénitas multiples-hipotonia-convulsiones 1 -
PIGN

Distrofia muscular de cinturas, tipo 2S - TRAPPC11

Miopatia con signos extrapiramidales - MICU1

Enfermedad de Nasu-Hakola - TREM2, TYROBP
Neurodegeneracién con acumulacion de hierro en el cerebro - PANK2
Parkinsonismo-distonia infantil - SLC6A3

Hipoplasia pontocerebelosa - TSEN2, TSEN34y CHMP1A
Deficiencia de piruvato deshidrogenasa E2 - DLAT

Sindrome de regresion del desarrollo sal y pimienta - STSGALS
Sindrome de Sneddon - CERC1

Ataxia espinocerebelosa, autosémica recesiva 1 - SETX
Degeneracion estriatonigral infantil - NUP62

Deficiencia de sulfito oxidasa - SOUX

Sindrome de Woodhouse-Sakati - DCAF17

Xeroderma pigmentoso - XPA, ERRC2 y ERCC6

Enfermedad de Wilson - ATP7B

PLA2G6

Ligado al cromosoma X

Deficiencia cerebral de creatina - SLC6A8
Encefalopatia epiléptica infantil precoz, 1 - ARX
Distonia-Parkinsonismo, ligado al X - TAF1
HSD10 enfermedad mitocondrial - HSD17B10
Sindrome de Lesch-Nyhan - HPRT1

Sindrome de McLeod - XK

Enfermedad de Menkes - ATP7A

Acidemia metilmalénica y homocisteinemia,

tipo cbIX - HCFC1

enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher y
paraplejia espastica 2 - PLP1

Deficiencia de piruvato deshidrogenasa E1-alfa -
PDHA1

Sindrome de Rett - MECP2

menores de 18 afios sintomaticos suelen beneficiarse de que se establezca un diagnédstico especifico/ ** Los genes en fuente sombreada son causados por Expansion Repetida.
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Borcelono - Hospital Corea genética *

1 Historial y exploracion fisica

Sintomas neurolégicos

* Ataxia: APTX, ARSA, ATM, ATN1, ATP1A3, ATXN1, ATXN7, FBXL4, GCH1, HTT, MECP2, MICU1, MRE11, PLA2G6, POLG, OPA3, PLP1, SETX, TBP, VPS13A

* Anomalia del comportamiento/Trastorno del espectro autista: ADA2, ADCY5, ARSA, ATN1, ATP1A3, ATP7A, ATP7B, CERC1, CP, DECAF17, DDC, DELAT, ERC2, ERC6, FOXG1,
FTL, GCDH,

GCH1, HSD17B10, HTT, KCNQ2, KCNQ3, MECP2, NKX2-1, PANK2, PDGFB, PDGFRB, PDE10A, PLA2G6, POLG, PRRT2, PTS, QDPR, SCN2A, SCN8A, TBP, TREM?2,

TYROBP, VPS13A, XPA, XPR1

» Regresion del desarrollo: ADA2, ARX, ATP7A, ERCC2, FOXG1, FTL, GCDH, HTT, MECP2, NUP62, POLG, PLA2G6, SCN2A, SCN8A, ST3GALS5, TREM2, VPS13A, XPA

* Reflejos de estiramiento tendinoso profundo disminuidos o ausentes: AARS, ARSA, ATP7A, ERRC2, ERCC6, PIGN, SETX, VPS13A, XPA, XK

» Distonia - parkinsonismo: AARS, ADCY5, APTX, ARSA, ATM, ATP1A2, ATP1A3, ATP7B, CP, DCAF17, DDC, DLAT, FBXL4, FOXG1, FTL, GCDH, GCH1, GNAO1, GCDH, HCFC1,

HPRT1, KCNQ2, MECP2, MICU1, MUT, NDK2, NKX2-1, NUP62, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PLA2G6, PLP1, PRRT2, PTS, SETX, SLC6A3, SPR, SUOX, TAF1 (Filipinas), TBP,

TSEN2, TSEN34, VPS13A

» Hipotonia: ADCY5, ARSA, ARX, ATP7A, DDC, FBXL4, FOXG1, HCFC1, HPRT1, HSD17B10, HSPD1, MECP2, NADK2, PDE10A, PLP1, PIGN, SLC6A3, SLC6A8, SCN2A, SCN8A,

SPR, SUOX

* Espasmos infantiles: ARX;, KCNQ2, SCN2A, SCNSA

» Discapacidad intelectual: ARSA, ARX, ATN1, ATXN7, ATP1A2, ATP1A3, ATP7A, ATP7B, DCAF17, DLAT, ERRC2, ERCC6, FOXG1, FTL, GNAO1, HCFC1, HPRT1, HSD17B10,
HSPD1,

KCNQ2, KCNQ3, MECP2, MICU1, MUT, NXK2-1, NUP62, OPA3, PDE10A, PDHA1, PIGN, PLA2G6, PLP1, PRRT2, SCN8A, SPR, TBP, TRAPPC11, SCN8A, SLC6A8, SOUX, XPA

* Microcefalia: AARS, ARX, ATP7A, ERRC2, ERCC6, FBXLA, FOXG1, HCFC1, MECP2, MICU1, MRE11, NADK2, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PLP1, POLG, SCN8A,

SOUX, ST3GALS5, XPA, XPR1

* Mioclonia: ARX, ATN1, ATM, KCNQ2, KCNQ3, POLG, PRRT2, TAF1 (Filipinas), TYROBP,

* Miopatia: POLG, VPS13A, XK

» Corea paroxistica: ADCY5, ATP1A3, ATP1A2, PKND, PRRT2, SCN8A

» Neuropatia periférica: ADA2, AARS, APTX, ARSA, ATM, ATP7A, ATP7B, ATXN1, ERRC2, ERCC6, GJB2, KCNQ2, KCNQ3, MICU1, OPA3, PLP1, POLG, PRRT2,

SCL2A1, SCN2A, SCN8BA, SETX, XPA, XK, VPS13A

» Signos piramidales: ARSA, ATN1, ATP1A3, ATXN1, ATXN7, DDC, FTL, GCDH, GCH1, GJB2, HPRT1, HSPD1, HSD17B10, TBP, MECP2, NDK2, OPA3, PANK2, PDGFB, PDGFRB,

PLA2G6, PLP1, SCL6A8, SPR, SETX, ST3GALS5, TAF1

* Convulsiones: ADA2, ARSA, ARX, ATM, ATN1, ATP1A3, ATP7A, CERC1, ERRC2, ERCC6, FBXL4, FOXG1, GJB2, GNAO1, HCFC1, HSD17B10, HSPD1, HTT, KCNQ2, KCNQ3,

MECP2, MUT, NDK2, PDGFB, PDGFRB, PIGN, PLA2G6, POLG, PRRT2, SCN2A, SCN8A, SLC2A1, SLC6A8, ST3GALS5, SOUX, TBP, TYROBP, VPS13A, XPA, XPR1, XK

*  Automutilacion: HPRT1,SLC6A8, VPS13A

* Temblor: ADA2, ADCY5, APTX, ATM, ATP7B, ATXN7, CP, ERRC6, FTL, GCH1, GJB2, MECP2, MICU1, OPA3, PDE10A, PDGFB, PDGFRB, PIGN, PLA2G6, PLP1, POLG,

SCN2A, SETX, SLC20A2, SPR, SLC6A3, TAF1 (Filipinas), TRAPCC11, VPS13C

Manifestaciones cutaneas

» Alopecia: DCAF17

* Anomalias cutaneas: ADA2, ATP7A, ARX, ATM, CERC1, ERRC2, ERRC6, GJB2, KCNQ2, MECP2, MRE11, PANK2, PDGFB, PDGFRB, SCN2A, SETX, SLC2A1, ST3GAL5, SUOX,
TRAPPC11, XPA, XPR1

« Sensibilidad al sol: ERRC2, ERCC6, SCN2A, XPA
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Anomalias de los ganglios
basales

Deposicion de hierro: CP, DCAF17,
FTL,
PANK2, PL2G6

Atrofia caudada: HPRT1, HTT,
TREM2, TYROBP, VPS13A, XK

Globo palido hipoplasico NKX2-1

Hiperintensidad: ATP7B, DLAT,
FBXL4, FTL, GCDH, KCNQ?2,
MICU1, MUT, NADK2, NDK2,
NUPG62, PDE10A, PDHA1, PNPT1,
POLG, SCN2A, SCN8A, XK

Calcificacion

ATP7A, ERRC2, ERCC6, PDGFB,
PDGFRB, PTS, QDPR, SLC20A2,
SOUX, XPA, XPR1

Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital

Corea genética 4

3IRM

Anomalias de la sustancia blanca

Hipomielinizacién/mielinizacion defectuosa - AARS, ARX, ATP7A, CTDP1,
DDC, FBXL4, FOXG1, GNAO1, HCFC1, SCN2A, PLP1, PNPT1, PTS

Leucoencefalopatia / Gliosis periventricular inespecifica - ARSA, ATM,
CTDP1, DCAF17, DDC, FBXL4, GJB2, HSPD1, NADK2, POLG, PTS, QDPR,
SCN2A, SLC6A8, ST3GALS5, TREM2, TYROBP

Espectroscopia de RM

Pico de lactato - DLAT, FBXL4, HSD17B10, PNPT1, PDHA1, POLG
Deficiencia cerebral de creatina - SLC6A8

Niveles anormales de N-acetil aspartato (NAA) en la sustancia blanca - PLP1,
MECP2, HSPD1

AARS elevados de citrato, glicina y creatina

Normal
ADCY5, ATP1A3, ATP1A2, KCNQ3, DDC, GCH1, PDE2A, PKND, SLC6AS3,
SPR, TAF1, TRAPPC11

Otros
Quistes aracnoideos: FBXL4

Atrofia cerebral: AARS, ARX, ATRX, ATXN7, ATN1, CTDP1,
DDC, ERRC2, ERRC6, FBXL4, FOXG1, GJB2, GNAO1,
HPRT1, HSD17B10, HTT, KCNQ2, MECP2, NADK?2,
PDHA1, PIGN, POLG, SCN8A, ST3GALS, TBP, TYROBP,
VPS13A, XPA

Atrofia cerebelosa: APTX, ATM, ATXN1, ATXN7, CTDP1,
ERRCC6, HTT, MECP2, MRE11, OPA3, PIGN, PLA2G6,
POLG, SCN2A, SCN8A, SETX, TBP, VPS13A

Encefalopatia hipoxico-isquémica similar, incluyendo
leucomalacia quistica: SOUX

Lesiones isquémicas: CERC1, FBXL4
Malformacién del desarrollo cortical: ARX

Atrofia pontocerebelosa - ATXN1, ATN1, CHMP1A,
HSPD1, SETX, TSEN2, TSEN34

Quistes de la silla turca NKX2-1

Atrofia de la médula espinal - CTDP1

Cuerpo calloso delgado - ARX, AARS, CTDP1, FBXL4,
FOXG1, GJB2, GNAO1, KCNQ2, MECP2, SCN8A,
TYROBP

Tortuosidad vascular - ATP7A

Agrandamiento ventricular - AARS, ARX, ATP7A, ERRC2,
ERCC6, FOXG1, HTT, MECP2, NADK2, PDGFB,

PDGFRB, PDHA1, PIGN, TSEN2, TYROBP, SLC6AS,
SLC20A2, VPS13A, XPA, XPR1, XK



Agradeceriamos cualquier comentario o correccion sobre este algoritmo.
Pdngase en contacto con jortigoza@sjdhospitalbarcelona.org
Dr. Juan Dario Ortigoza-Escobar - Unidad de Trastornos del Movimiento,
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona, Espaia
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