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Resumen

Objetivos: La cadena ligera del neurofilamento (NfL) se ha postulado como un biomarcador de
progresién en la enfermedad de Huntington (EH), sin embargo, no hay muchos estudios
longitudinales que evaluen el comportamiento de dicho biomarcador en LCR y plasma. Este estudio
tiene como objetivo describir la evolucion de los niveles de neurofilamento en plasma y LCR en la
EH.

Material y métodos: Se realiz6 un estudio longitudinal con portadores de la mutacion del gen HTT
en estadios presintomaticos y sintomaéticos de la enfermedad. Los niveles de NfL se determinaron en
corte basal y longitudinal al afio en LCR y plasma mediante Simoa. Se recogieron variables clinicas,

demogréficas y de progresion de la enfermedad.

Resultados: Se incluyeron 31 pacientes, 19 mujeres, edad media 43 + 11 afios. De 21
presintomaticos en corte basal, 4 fenoconvirtieron en el seguimiento. Los niveles de NfL en plasma
fueron 19,9 + 21 pg/ml en el corte basal y 20,8 + 13 pg/ml en el seguimiento (p = 0,6). Los niveles
de NfL en LCR fueron 1.552 + 957 pg/ml en basal y 1.684 = 1.020 pg/ml al afio (p = 0,003). En
presintomaticos, hubo un incremento anual de 116 pg/ml en NfL, en sintométicos fue de 203 pg/ml y
en los individuos que fenoconvirtieron fue de 151 pg/ml al afio (p = 0,02). No se observaron
diferencias estadisticamente significativas de NfL en plasma al afio.

Conclusion: Los niveles de NfL en LCR son capaces de detectar cambios en la tasa de progresion
anual, observandose diferencias entre individuos presintomaéticos, aquellos que fenoconvierten
durante el seguimiento y sintomaticos. Los niveles de NfL. en plasma no mostraron esta capacidad de
deteccidn al cambio en nuestra muestra.
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