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Resumen

Introduccion: El gen GBA codifica la glucocerebrosidasa; va-
riantes patogénicas aumentan el riesgo de enfermedad de Par-
kinson (EP), asociandose a inicio mas temprano, progresion
rapida y sintomas cognitivo-conductuales. Presentamos una
paciente con EP de inicio temprano portadora de la mutacion
¢.1192C>T en GBA-1, primera en recibir tratamiento avanza-
do con neuroHIFU por RMN en nuestro conocimiento.

Clinical description: Mujer de 48 afios, antecedente familiar
de temblor en abuela materna. En 2019 comenzé con dolor,
rigidez y bradicinesia en miembro superior izquierdo; Ginico
sintoma premotor: constipacion. Sin hiposmia ni RBD. Inici
rasagilina y pramipexol LP con buena respuesta. Panel gené-
tico confirmo variante heterocigota patogénica ¢.1192C>T en
GBA-1. En 2022 se agregé levodopa; en 2023 presento disci-
nesias izquierdas, parcialmente controladas con amantadina.
En julio 2025, ante wearing-off a las 2,5 horas y discinesias
incapacitantes, se realizo subtalamotomia derecha por neuro-
HIFU, con mejoria de UPDRS III de 45/108 a 20/108 (55%).
Se prolong6 tiempo “on”, reduciendo dosis de levodopa y
pramipexol LP, con control de discinesias. Unica secuela in-
mediata: discinesias braquiales izquierdas transitorias.

Discusion: Multiples estudios han demostrado que los pa-
cientes con Parkinson y mutaciones en el gen GBA1 tienen
un mayor riesgo de desarrollar un deterioro cognitivo y sin-
tomas psiquiatricos (como depresion, ansiedad, apatia, aluci-
naciones y hasta psicosis) a largo plazo, en comparacion con
pacientes sin esta mutacion. Esta asociacion es tan fuerte que
la presencia de la mutacion se considera un factor de riesgo
independiente para la demencia y psicosis en la EP. Debido a
este riesgo, la estimulacion cerebral profunda (DBS) bilateral
del ntcleo subtalamico puede ser una opcion de tratamien-
to pero considerandose que se tiene un riesgo aumentado de
acelerar los sintomas cognitivos/psiquiatricos preexistentes
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en esta poblacion de riesgo. Por ello, el uso de técnicas mi-
nimamente invasivas y potencialmente mas seguras, como la
neuroablacion por neuroHIFU unilateral del nticleo subtala-
mico, emerge como una alternativa prometedora. Esta opcion
permite mejorar los sintomas motores de forma significativa,
con un menor impacto sobre la cognicion y el estado neurop-
siquiatrico, lo cual la hace especialmente atractiva para pa-
cientes con perfiles genéticos de mayor vulnerabilidad, como
los portadores de mutaciones en el gen GBAI.
Conclusiones: El uso de neuroHIFU por RMN unilateral en
NST en pacientes con EP de inicio temprano asociado a mu-
tacion del GBA-1 ha demostrado ser una alternativa segura y
eficaz en los sintomas motores y mejorando la calidad de vida
del paciente. En el caso de nuestra paciente, no se objetiva-
ron efectos adversos relevantes en el seguimiento inmediato.
Esto sugiere que esta técnica podria ser una opcion promete-
dora para este subgrupo de pacientes.
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