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1. Objetivos o Intencion de la Guia:

El sentido de ésta guia es abordar la problematica de salud que viven todas las
familias portadoras sintoméaticas y no sintomaticos de Enfermedad de Huntington,
que requieran el dg y manejo adecuado por profesionales competentes,
tener  al alcance tratamiento sintomatico que han demostrado impactar
efectivamente en la calidad de vida de los pacientes con Huntington y sus familias.
Esta guia estd sujeta a cambios conforme el avance del conocimiento cientifico,
la tecnologia disponible y segin evolucione las &reas de salud en atencién.
El sentido de esta guia es entregar recomendaciones acerca del diagndstico y manejo
terapéutico yde rehabilitacion,en algunos casoslas recomendacionesnoestara avalada por
evidencia cientifica, perosi, por la experiencia de un grupo de expertosenel manejo de
enfermedad de Huntington, sin embargo la no existencia de evidencia en ciertos aspectos
no justifica limitar la utilizacién de un procedimiento o el aporte de recursos. (Cochrane)




1.1 Alcance de la Guia:

A.- Los pacientes y escenarios clinicos a los que se refiere la Guia

+ Los pacientes diagnosticados por un especialista, portadores de enfermedad de
Huntington documentada con test genético.

+Pacientes conminima manifestacién pero con Historia Familiar de Corea de Huntington.
- Comienzo de la edad es entre la 3era y 4ta década de vida, paciente con inicio
de los sintomas antes de los 20 afios (Huntington Juvenil), pacientes de inicio tardio
después de los 60 afios.

- Las formas juveniles representan aproximadamente el 4 a 6% del totaly las -
Pacientes con Sospecha de Enfermedad de Huntington con sintomatologia clinica pero
sin antecedentes familiares conocidos ya sea por fallecimiento temprana de padres o
por antecedentes de adopcién.

+ Los pacientes con sospecha de enfermedad de Huntington deberan ser derivados
por médicos generales de atencién primaria a Neurdlogos generales y/o Neurélogos
especialistas en Trastornos del Movimiento.

+ El Neurélogo especialista y/o especialista en Movimientos anormales debera confirmar
el diagnéstico clinico, realizar consejeria genética para en lo posterior realizar test
genético.

« Pacientes evaluados por médico psiquiatra con sospecha en EH.

+ Se debera establecer una red de apoyo al paciente y a sus familias, educacién y
comprensién acerca de la Enfermedad de Huntington para ser reconocida y declarada
para ellose deberad disponer de unequipo neurélogo, psicélogo, To, consejera genética),
que eduque y acompafie pues se sabe que ésta enfermedad ha sido y continta siendo
considerada en muchas familias como una “desgracia” y que en ocasiones intentan de
manera mas o menos voluntaria ocultar.

El pensamiento de culpabilidad, y la existencia de trastornos del comportamiento
vergonzantes, presencia de alcoholismo o promiscuidad fomentan la negacién de la
enfermedad, estas familias sufren internamente la pérdida de generaciones de sus
familiares y la inexistencia de tratamiento curativo hacen que estas familias no
busquen apoyo médico.

+ Se requiere por lo expuesto anteriormente, contar adicionalmente con una red de
apoyo psicosocial.




1.2 Usuarios a quienes esta dirigida la guia

+ Neurélogos generales :
- Para confirmacién diagnéstica de corea de Huntington.
- Solicitud de test genético posterior a consejeria genética.
- Derivacién a policlinico o Centro de especialidad de Movimientos Anormales.
- Apoyo a la Familia.

+ Neurélogos Especialistas en Trastornos del Movimiento
- Confirmacion diagnéstica de Corea de Huntington.
- Realizacién de Test Genético posterior a Consejeria Genética.
- Seguimiento de pacientes y sus familias.
- Anélisis de casos complejos.

« Psiquiatra y Psic6logo: equipo de salud mental
- Diagnéstico y tratamiento de trastornos psiquiatricos en la enfermedad de
Huntington
- Manejo de trastornos conductuales en la Enfermedad de Huntington

« Equipo de Neurorehabhilitacion: terapeuta ocupacional, kinesiélogo, fonoaudiélogo,
psicologo, consejero genético entre otros, para manejo de:
- Trastornos motores.
- Trastornos del Lenguaje.
- Apoyo Familiar.
- Derivaciéon y manejo de redes.
- Mantencién de las capacidades funcionales del Usuario y la inclusién con su
entorno desde la ocupacién del individuo.
- Mejoramiento de la calidad de vida.
- Consejeria genética.

+ Médicos de atencién Primaria, Médicos Generales.
- Sospecha diagndstica.
- Apoyo Familiar.
- Derivacion a Especialidad.




2.- Introduccion

2.1 Descripcion y Epidemiologia del Problema de salud.

La enfermedad de Huntington es un trastorno hereditario, neurodegenerativo, autonémica
dominante ligada al cromosoma 4 situado en el gen IT-15, que se localiza en 4p16.3.
A nivel molecular, existe una mutacién genética en el trinucleétido de DNA citosina-
adenosina-guanosina (CAG) que se repite en la regién que codifica una proteina llamada
huntingtina. (Bean & Bayrak-Toydemir, 2014).

Clinicamente se distinguen tres etapas una presintomatica, una sintomatica o motora en
que se expresa clinicamente con diferentes etapas evolutivas (inicial, medio y avanzado).
Se puede definir etapa pre-sintomatica donde los factores psicolégicos son relevantes
y se manifiesta ansiedad por el futuro, incertidumbre acerca si es portador o no de la
enfermedad y, muchas veces, se suma la sobrecarga del cuidado de parientes afectados.
Los pacientes que tienen la certeza de la carga genética, pero que atin no han manifestado
los sintomas, sufren gran incertidumbre de cuando se iniciara la enfermedad, lo cual,

puede exacerbar un dnimo ansioso y constituirse en cuadros depresivos. (Novak & Tabrizi,
2010).

Pre motor Motor Cognitivo

Depresién Corea, Demencia:

30% a 40% impersistencia Puede presentarse
motora etapa pre motora

Pérdida . . Disfuncioén
Distonia L

de peso disejecitiva

. . Pierden la

Apatia .

P Mioclonus capacidad de
Conducta o ideacién | Ataxia Distinguir que es
suicida (También en relevante y que
portadores del gen puede ser ignorado

en estadio pre
-sintomdtico)

Irritabilidad puede Parkinsinismo Pierden la

ser el primer sintoma flexibilidad de la
Mente

Psicosis aunque Signos Alteracion

es mds frecuente cerebelosos de memoria

en etapas tardias dismetria Registro

6%al11% Preservan mayor

Ideas delirantes memoria semdntica

y alucinaciones

Hipersexualidad Tics




Enlaetapainicial de laenfermedady confundiéndose con la etapa pre sintoméatica podemos
encontrar trastornos conductuales antes de que aparezcan los trastornos motores. Esta
enfermedad suele iniciarse a una edad media de 35 a 40 afios de edad, pudiendo iniciarse
en la infancia hasta la el adulto mayor. Su inicio es insidioso presentdndose con uno de los
tres grandes grupos de sintomas:

1. Movimientos anormales
2. Trastornos Conductuales
3. Deterioro cognitivo

Sus formas de presentacién son variables de un individuo a otro e incluso dentro de
una misma familia. El cuadro es progresivo, llevando a la invalidez por pérdida de la
deambulacién y muerte por disfagia en el transcurso de 15 a 20 afios. Los movimientos
anormales pueden ser difusos, multifocales o focales en ocasiones. El corea es
la presentacién mas comln sin embargo se pueden presentar disfonias, atetosis,
parkinsonismo, alteraciones de la mirada, mioclonias. En general al inicio predominan los
trastornos de tipo hipercinético y con la evolucién aumentan el parkinsonismo. Existen
variantes clinicas en su presentacién como el inicio en la infancia con parkinsonismo y
convulsiones ténico clénicas generalizadas conocida como Variant Westphal.

Los trastornos conductuales son variados: (Vinther-Jensen et al., 2014)

- Depresion 30% a 50%

- Esquizofrenia 5% a 10%

- Distimias 5%

- Desordenes de la personalidad antisocial 5%
- Alcoholismo 15 %
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Caracteristicas clinicas de la

Enfermedad de Huntington

Trastornos Motores

1.- Alteracion de movimientos
sacadicos

2.- Corea

3.- Impersistencia motora

4.- Trastorno del equilibrio
5.- Acatisia

Trastornos Cognitivos

1.- Trastornos de atencion

2.- Alteracion de la fluencia
verbal

3.- Disminucion de la capacidad
de aprendizaje

4.- Disfuncion
ejecutiva:planificacion,
secuencia, abstraccion y juicio
5.- Disfuncion en la orientacion
espacial

Trastornos Psiquidtricos

1.- Irritabilidad, agresividad, y
alteracion de la personalidad
2.- Depresion, ansiedad, apatia,
y aumento de riesgo suicida
3.- Disminucion de la Iniciativa,
espontaneidad y sociabilidad
4.- Pensamiento obsesivo y
comportamiento compulsivo
5.- Alucinaciones, delusiones,
paranoia y psicosis

6.- Afectacion del insight.

Se presenta clinicamente con una triada de sintomas:

Motor, Cognitivo y Psiquiatrico, el cual empieza insidiosamente y progresa en varios afios.
(Bates, Tabrizi, & Jones, 2014; Val & Herndndez, 2010)

11
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Epidemiologia

El promedio de supervivencia es de 10 - 20 afios y en algunos casos el paciente
puede vivir hasta 30 a 40 afos. LaIncidencia en Europaes de3 a7 casos por cada
100.000, en USA la incidencia es de 4 a 8 casos por cada 100.000. La Incidencia
en Chile se estima que es 4 a 8 por cada 100.000, Se estima aproximadamente
1.000 personas afectadas por enfermedad de Huntington. Esto es muy variable en
el mundo siendo menos frecuente en Japén, China, Finlandia y en personas de Raza
Negra en donde la incidenciava entre 0,1 a 0,38 por cada 100.000. La enfermedad de
Huntington por ser un trastorno muy incapacitante que afecta a personas enla edad
media de la vida se estima que el impacto econémico de la enfermedad es elevado

y se ha comparado el mismo impacto econémico que ocurre enlas personas con EP .
(Conneally, 1984; Rawlins et al., 2016).

Clinica

En cuanto a la edad de inicio podemos distinguir tres formas de presentacién una infantil
muy frecuente que no representa mas del 10% de los casos, la forma juvenil aquellos
pacientes que expresa los sintomas ante los 21 afos y las formas tardia que son méas
frecuentes.

Juvenil
Se inician
antes de los
21 aiios

Formas
Tardias
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En cuanto a los estadios de la enfermedad inicial, medio y avanzado podemos definir:

I.- En esta etapas expresan preferentemente los trastornos conductuales, el corea en forma
inicial y aparece el deterioro cognitivo expresado en forma de trastornos de funciones
ejecutivas. Sobrecarga para la familia sobre todo Psicolégica, especialmente relacionada
a los trastornos conductuales. Rara vez hay muerte a menos que se suicide.

II: Se generalizan los trastornos motores apareciendo impacto sobre las actividades
de la vida diaria lo que redunda en sobrecarga psicolégica y fisica para los cuidadores
y su familia. Pueden aparecer episodios de muerte por causas diversas asociada a los
trastornos motores como podria ser la trombosis venosa profunda con subsecuente
tromboembolismo pulmonar, y eventualmente casos de suicidio.

I1I: En esta etapa el paciente es completamente dependiente con un compromiso motor y
cognitivo severo computaciénencamay muerte asociadaalainmovilidad o complicaciones
como cuadros infecciosos de tipo respiratorio, escarasy otros.

Genética:

Es una enfermedad autonémica dominante ligada al cromosoma 4 situado en el gen
IT-15 que se localiza en 4p16.3. A nivel molecular existe una mutacién genética en el
trinucledtido de DNA citosina-adenosina-guanosina (CAG) que se repite en la region que
codifica una protefna llamada huntingtina. En todos los pacientes con enfermedad de
Huntington se repite al menos 37 veces el CAG.

Repeticiones Fenotipos
Menos de 27 Normal
27 a 35 Pre mutacion
36a39 Penetrancia Incompleta
40 o mas Altamente
penetrante

La cantidad de Replicaciones se correlaciona con la edad de aparicién de la enfermedad
como se puede ver en este cuadro adaptado de Biglan K M, Shoulson 1. (Tabrizi et al., 2013)

Por tratarse de una enfermedad autosémica dominante ante una historia familiar negativa
(pseudo-negativa) podemos pensar en:

- No paternidad
- Adopcién, muerte temprana del progenitor
- Expresion variable
- Penetracion reducida
- Anticipacion
- Mutacion De-novo
13




La funcién de la huntingtina se desconoce. La variabilidad en la replicacién provee una
explicacion para el amplio espectro clinico de la enfermedad, existiendo una relacion
inversa entre el nimero de replicaciones y la edad de inicio de la enfermedad.

Podemos distinguir diferentes enfermedades que presentan un fenotipo similar al Corea de
Huntington en su gran mayoria corresponden a la expansion de si nucleétidos a nivel del
cromosoma cuatro sin embargo cerca de 1% no presentaran esta mutacién encontrandose
otras variantes genéticas: (Fuchs et al., 1999; Ha, Beck, & Jankovic, 2012; Hoffner & Djian, 2014; Martin-

Aparicio & Lucas, 2002; Potter, Spector, & Prior, 2004).

- HDL 1: 20p locus (convulsiones, rigidez > corea)

- HDL 2: 16q locus, 44-57 CTG/CAG, mutacién junctofilina 3, mas frecuente en

descendientes africanos

- HDL 3: 4p 15.3 autosémica recesiva (Saudi, comienza a los 3-4 afios,
convulsiones, signos piramidales y extra-piramidales, curso rapido)

- HDL 4: gen no identificado, autosémica dominante (corea-acantocitosis con

inclusiones neuronales de poliglutamina)

También debemos considerar un grupo de enfermedades en que el corea puede ser un

sintoma relevante:

Enfermedad Cromosoma
Enfermedad Huntington 4
Neuroacantocitosis 9
Enfermedad de Wilson 13
Enfermedad de Hallervorden Spatz 20
Ataxia Telangiectasia 11
Degeneracién dentatorubropdlido Luysiana 12
Coreas benignas hereditarias 14
Gerstman-Strausler-Schencker PrP 200 codon

14
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Patologia:

Se observa marcada atrofia y gliosis de caudado y putamen, en menor intensidad en el
nicleo accumbens, globo pélido y sustancia negra. En el estudio de neuroimagenes con
resonancia magnética cerebral o tomografia computada de cerebro se puede objetivar la
atrofia del caudado y el estriado.




3.- Recomendaciones

3.1 Prevencién Primaria, sospecha y confirmacién diagnéstica
Sugerencias para diagndstico genético:

Todo test genético debe realizarse en consejeria genética ANTES, DURANTE y DESPUES de
larealizacion del estudio. El paciente que desea ser realizar el test debe recibir informacién
actualizada y relevante de forma de realizar tomar una decisién informada. Ademas se
debe realizar una evaluacién formal de riesgo de suicidio. Se sugiere que idealmente sea
el neurélogo quien realice dicha evaluacién de manera de no multiplicar las instancias.

a. Se sugiere confirmacién genética de todos los casos sospechados, inclusive si
ya hay otros casos confirmados en la familia.

b. La consejeria debe cumplir objetivos especificos para cada situacion de
diagnéstico (preconcepcional, pre-sintomatico, sintomatico, etc).

c. El diagnéstico en paciente asintomatico requiere una edad minima de 18 afios.

d. En menores de 18 afios sintomaticos, se puede realizar el diagndstico
genético con previo consentimiento de los padres o tutores legales. Se sugiere entregar
la informacion al menor en la medida de sus capacidades de comprension y teniendo
siempre en valoracion sus necesidades.

e. Se sugiere proveer un tiempo entre uno y dos meses entre la indicacion de
realizar estudio genético y la realizacién de éste, orientado a asegurar una 6ptima toma
de decision.

f. Requisitos basicos de consejo genético (a desarrollar).

i. Asegurar la presencia de un acompafiante y red de apoyo a los largo del proceso
diagnéstico y luego de ello en caso de resultado positivo.

g. Escalas de riesgo de suicidio idéneas para EH. Impresiona que la escala de
Columbia seria Gtil solo en pacientes con ideaciones suicidas claras o intentos de suicidio
previo. Se plantea la posibilidad de entregar material audiovisual educativo.

h. Los pacientes con mayor riesgo de ideacién o conducta suicida son aquellos
con: trastorno de dnimo o ansiedad, agresividad, consumo de benzodiazepinas, alcohol
y drogas. Se describen 2 periodos criticos: cuando parten los sintomas y en etapa 2 de

la enfermedad. (Fiedorowicz, Mills, Ruggle, Langbehn, & Paulsen, 2011; Paulsen, Hoth, Nehl, & Stierman,
2005; Wetzel et al., 2011)
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Se sugiere que el diagnéstico genético debe ser realizado por laboratorios clinicos
acreditados.

Recomendacion de test genético:

1. Paciente con historia de trastorno motor incluyendo corea, con antecedentes
familiares con patrén de herencia dominante.

2. Pacientes asintoméaticos con historia familiar de corea en el caso de que el
paciente los sujetos afectados decidan no estudiarse.

3. Familiares de pacientes con EH comprobada.

a. En particular se recomienda el test genético a familiares con

manifestaciones iniciales psiquiatricas con descontrol de impulsos.

4. Pacientes con corea esporadico, en particular aquellos precedidos por sintomas
psiquiatricos. (Warby et al., 2009)

5. Pacientes con patologia neuropsiquiatrica acompafiada de deterioro cognitivo
frontal o refractarios a tratamiento. En particular en la presencia de sintomas precoces.

Cualquierduda que el laboratorio clinico tenga sobre el resultado obtenido (ej. expansiones
no compatibles con la clinica de paciente) deben ser discutidas con el neurélogo tratante.
El resultado final debe ser entregado al neurélogo tratante. Finalmente el neurélogo debe
entregar personalmente un acompafante o familiar.

Recomendaciones para el diagnéstico clinico:

Se recomienda que exista al momento del diagnéstico evaluacién por especialista en
trastornos de movimiento

1.- Test genético positivo con expansion de tripletes CAG, o tener historia
familiar con Enfermedad de Huntington

2.-Desarrollo de sintomas motores que sean “signos inequivocos de enfermedad
de Huntington” definidos en el Niveles de confianza diagnostica de la escala Unificada
en el rating de la enfermedad de Huntington. (Group, 1996)
Niveles de confianza diagnostica se definen:

0= Normal sin anormalidades motoras

1= Anormalidades motoras no especificas

2= Anormalidades motoras que pueden ser signos de HD (50-89% confianza)

3= Anormalidades motoras que pueden ser probables signos de EH (90-98% de confianza)

4= Anormalidades Motoras que son signos inequivocos de EH (mayor de 99% de confianza)

’ T




Otras herramientas de evaluacion clinica tenemos:

- Escala de UHDRS en donde se evalliano solo los aspectos motores sino
también los cognitivos y psiquiatricos

- Se recomienda que todo paciente frente ala sospecha sintomatica o sin
sintomas deberd ser evaluado por consejeria genética.

Asesoramiento Genético

Se entiende por asesoramiento genético es el proceso de ayudar a las personas entender
y adaptarse a las consecuencias médicas, psicolégicas y familiares de las contribuciones
genéticas a la enfermedad.

Este proceso involucra:

1. Interpretacién y Evaluacion de los antecedentes familiares y médicos para
evaluar la probabilidad de ocurrencia de la enfermedad o la repeticion.

2. Educacion sobre la herencia, pruebas, gestion, prevencion, recursos y la
investigacion.

3. Asesoramiento para promover decisiones informadas y adaptaciones al riesgo
o condicién.

Asesoramiento Pre-test para la Enfermedad de Huntington

El asesoramiento antes del estudio genético se considera el paso mas importante del
proceso del estudio genético.

Las metas del asesoramiento genético pre-test involucran:
1. Informar a la persona:
Sobre la enfermedad de Huntington, incluyendo la amplia gama de sus implicaciones

clinicas y psicolégicas, los aspectos genéticos y las opciones reproductivas. Se debe
sefialar que hasta el momento no existe una posible prevencién o cura de la enfermedad.

18




Existe tratamiento paliativo y terapia para los problemas de conducta, nutricién y
fisioterapia para mantener la mejor salud posible.

- Sobre la herencia y su actual nivel de riesgo.
- Sobre sus opciones para el estudio genético.

Sobre las limitaciones de los resultados (especialmente la ambigiiedad de un resultado en
la gama de repeticién intermedia - la zona gris) y el nivel de precision del procedimiento.
El consejero debe explicar, por ejemplo, que si bien se ha encontrado el defecto genético,
en el caso de un resultado positivo ninguna informacion Gtil se puede dar en la actualidad
acerca de la edad de inicio, el tipo de sintomas, su gravedad o la tasa de progresion.
Ademas, mientras que la prueba de prediccion puede indicar si una persona ha heredado
o no el gen con la mutacién, no confirma la edad de inicio de la enfermedad cuando la
mutacion esta presente. El inicio de la enfermedad sélo se puede establecer mediante un
examen neurolégico.

2. Asegurar mediante el asesoramiento pre test:

Que el individuo es consciente de las posibles consecuencias negativas de las pruebas.
Para el diagnéstico prenatal por anélisis de ligamiento RFLP de no revelacion del estado
genético del progenitor, puede revelar que el padre putativo no es el padre biolégico. Es
poco probable que la prueba directa de ADN revelara la no paternidad.

Que el individuo ha pensado cuidadosamente los riesgos y beneficios de las pruebas. Si es
posible, contactar a otros individuos para conocer experiencias similares.

Que el individuo comprenda las implicaciones de los resultados para el futuro, ya sea
positiva o negativa.

Se debe reconocer que todas las personas son diferentes, y que algunas personas podrian
necesitar mas o menos tiempo para lograr estos objetivos en funcidn de su experiencia,
el conocimiento previo del estudio genético, la preparacion y el nimero de afios que han
estado conscientes de su riesgo. Las personas que hayan aprendido recientemente su
riesgo pueden no haber tenido la oportunidad de apreciar plenamente las consecuencias
de la prueba, y no siempre se han desarrollado mecanismos de defensa para hacer frente
a un resultado adverso.

Toma de decisién de realizar el estudio genético.




Se recomienda un intervalo minimo de un mes entre la informacién previa a la prueba y
sesiones de asesoramiento pre-test y la decision final para tomar la prueba. El consejero
debe asegurarse de que la informacion previa a la prueba ha sido bien entendida y debe
tomar la iniciativa para tener la seguridad de este.

Asesoramiento Genético Postest: Entrega de Resultados.

El resultado de la prueba predictiva debe ser entregado en persona tan pronto de lo
razonablemente posible, en una fecha acordada de antemano entre el consejero y el
individuo.

La forma en que se entregan los resultados debe haher sido previamente discutido y
acordado por el equipo de orientacion y el individuo.

El individuo tiene el derecho a decidir, antes de la fecha fijada para la entrega de los
resultados, de no desear recibirlos.

Los resultados de la prueba se debe entregar en persona por el consejero para el individuo
en presencia de un acompafiante cercano. No debe entregarse un resultado por via
telefénica o por correo. El consejero debe asignar tiempo suficiente para la discusion del
resultado de la pruebay sus implicaciones y proporcionar todo el apoyo que sea necesario.

Seguimiento del Asesoramiento Genético Postest.

La planificacion del seguimiento es una parte necesaria e importante del estudio genético.
El impacto psicolégico de un resultado - ya sea bueno o malo - varia considerablemente
y es dificil de predecir. Algunos centros han encontrado que es muy Gtil contar con el
apoyo de algtin profesional de la salud de una localidad cercana al individuo, ademés de
su seguimiento regular con el centro de estudios genético y tratamiento. Si una persona,
entonces se le hace dificil regresar al centro, todavia estd a su disposicién el apoyo
profesional.

Traduccién y adaptacion al Espaiiol de la seccion de asesoramiento pretest de la Guia de Prdcticas para
el Estudio Genético para la Enfermedad de Huntington (Revisado 1994)( Guidelines for Genetic Testing for
Huntington “s Disease — Revised 1994) por Sonia Margarit, consejera genética. Recuperado el 19.04.2015
de: www.hdfoundation.org/html/hdsatest.php (Material Fundacién de Enfermedades Hereditarias) (Resta et
al., 2006)
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3.2 Tratamiento Farmacolégico

Las buenas practicas clinicas en la enfermedad de Huntington (EH) dictan que el manejo
se ajuste a las necesidades de cada paciente. Dado a que en la actualidad no hay
tratamientos que logren modificar la progresiéon neurodegenerativa de la enfermedad, el
Unico tratamiento sintoméatico. La medicacién se inicia normalmente cuando los sintomas
se convierten en una molestia, interfieren, o son socialmente estigmatizantes. (Killoran &
Biglan, 2014; T. A. Mestre & Ferreira, 2012)

El tratamiento va dirigido al sintoma mas probleméatico primero, considerando las
comorbilidades y evaluando los posibles efectos adversos. Es importante utilizar la menor
dosis efectiva y disminuir los farmacos si aparecen efectos no deseados. Es decir, lograr
reducir la severidad de los sintomas, con la mejor tolerabilidad alos medicamentos.

Medicina basada en la evidencia

Ya que la evidencia cientifica en esta enfermedad es limitada y de mala calidad, las
decisiones clinicas deben tomarse en base a consenso de expertos. La gran mayoria de los
estudios son hechos en pacientes con EH en estadios tempranos, casi ambulatorios
y carentes de sintomas psiquiatricos y cognitivos. En el afio 2009 en una Revision de
Cochrane sobre la terapéutica en EH (T. Mestre, Ferreira, Coelho, Rosa, & Sampaio, 2009)
se concluy6 la limitacién en cuanto a la medicina basada en la evidencia de calidad en
esta enfermedad, por lo que las recomendaciones para una buena practica médica debe
basarse en cuanto a la opinién de expertos.

Tratamiento de los sintomas prioritarios

- Farmacolégico
- No farmacolégico
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Tratamiento Sintomas prioritarios farmacolégico:
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Tratamiento

Tratamiento de sintomas Cognitivo - Conductual

Las manifestaciones psiquiatricas tienen mas impacto en la calidad de vida, que los
problemas motores, es por esto que cualquier sintoma de esta esfera debe ser tratado
farmacol6gicamente de manera répida.

Depresion

Los sintomas depresivos en una persona con EH, a pesar de que pueden ser atribuibles
a desmoralizacién, se consideran como una depresién mayor hasta que se demuestre lo
contrario.

Se estima que la prevalencia de depresion mayor en estos pacientes es de un 40% y un
25% presenta ideacion suicida. (Dorsey et al., 2011)

La fluoxetina, el citalopram, la mirtazapina, y la venlafaxina han demostrado ser efectivos

en el tratamiento de los sintomas depresivos 'y depresion mayor. (Moulton, Hopkins, & Bevan-
Jones, 2014)

En un estudio prospectivo no aleatorizado, que evalué la efectividad de la venlafaxina en
26 pacientes con EH, se que vio que este farmaco fue altamente efectivo en el tratamiento
de la depresion, aunque se reportaron algunos efectos adversos como nauseas, deterioro
del corea e irritabilidad. (Holl, Wilkinson, Painold, Holl, & Bonelli, 2010)

Se ha descrito efectividad de la terapia electroconvulsiva en los pacientes con EH y
depresion severa que no han respondido a terapia farmacologica, sobretodo en depresion

psicotica con o sin ideacién suicida activa persistente. (Rosenblatt, 1999)

En la practica clinica se siguen los mismos tratamientos que si no tuvieran enfermedad de
Huntington.
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Irritabilidad

La irritabilidad puede estar asociada a la depresién o como sintoma aislado, presentarse
en forma episédica como ataques explosivos o continua. Puede llegar afectar
significativamente la calidad de vida familiar.

La prevalencia de lairritabilidad varia entre un 31-65%. (Neh! & Paulsen, 2004)

No existe evidencia cientifica en cuanto al tratamiento. El consenso de expertos
establece que la primera opcién para el manejo de la irritabilidad son los IRSS, luego los
estabilizadores del animo (Acido Valproico, Lamotrigina, Carbamazepina) y finalmente los
neurolépticos dependiendo de la intensidad de la sintomatologia. Las benzodiacepinas
pueden ser usadas como terapia adyuvante en caso de ansiedad asociada, siempre que
sea un paciente sin riesgo de caida, sin ataxia, con poco riesgo de delirio. (Burgunder et al.,
2011) La revision Cochrane 2009 (T. Mestre et al., 2009) no demostrd diferencia significativa
entre los distintos tratamientos.

Las drogas més usadas en la irritabilidad son entre los inhibidores selectivos de la
recaptacion de serotonina; citalopram, sertralina y paroxetina, entre los antipsicéticos;
olanzapina, risperidona, quetiapina (evidencia insuficiente para clozapina, aripiprazole,
ziprasidone, pimozida). Se sugiere tener precaucion con el sindrome metabdlico. Y entre
los estabilizadores del animo; acido valproico y Carbamazepina

Psicosis y Agresividad

Los delirios se han descrito en 11 % de los pacientes con EH y en un 2% de los
casos alucinaciones visuales . (vVal & Herndndez, 2010) La psicosis crénica y la condicion
esquizofrenia simil, se pueden presentar en estos pacientes pero son menos frecuentes.
Para el manejo de esta sintomatologia habitualmente se utilizan antipsicéticos de
preferencia atipicos tales como Risperidona (Duff et al.; Johnston, 2011; Madhusoodanan, Brenner,
Moise, Sindagi, & Brafman, 1998), Aripiprazole (Lin & Chou, 2008) y Ziprazidona (Bonelli, Mayr,
Niederwieser, Reisecker, & Kapfhammer, 2003). En los casos severos, se puede usar haloperidol
por su bajo costo, excelente funcién antipsicética y facil acceso, también se han descrito
casos de efectividad con asociacion de antipsicoticos. (Edlinger, Seppi, Fleischhacker, & Hofer,
2013) Sin embargo, los efectos adversos como parkinsonismo y disquinesias tardfas han
de tenerse en cuenta debido a que son mas frecuentes con el uso de antipsicéticos tipicos
y la asociacion de ellos.

En casos de psicosis severa refractaria, mala adherencia a terapia y/o falta de red social,

podria considerarse antipsicéticos de depdsito tales como risperidona (Johnston, 2011) u
haloperidol.
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Sindrome disejecutivo

Se caracteriza por problemas en la planificacién, secuenciacién, abstraccién y juicio,
asociado a cambios de personalidad, déficit en la atencién, desinhibicién y depresion.

No existe evidencia suficiente acerca del tratamiento de este sindrome, pero segin la
opinion de expertos lo més eficaz es la utilizacién de anticolinesterédsicos de preferencia
rivastigmina. Se sugiere no usar donepecilo por sus efectos adversos; aumenta el corea,
las cafdas, la ansiedad e irritabilidad

Trastorno obsesivos compulsivo

Los sintomas obsesivos y trastorno obsesivo compulsivo, caracterizado por
comportamiento y lenguaje repetitivo, inflexibilidad, perseverancia y preocupacién por
situaciones irrelevantes son parte del sindrome frontal o disejecutivo en enfermedad de
huntington.

Se han usado diferentes farmacos para el manejo de estos sintomas, entre ellos lo mas
utilizados son los inhibidores selectivos de la recaptacién de serotonina tales como
citalopram, sertralina, paroxetina y fluoxetina. De segunda linea antidepresivos triciclicos
de preferencia clomipraminay por Gltimo, de tercera linea antipsicéticos como olanzapina,
risperidona, quetiapina y aripiprazol. (Anderson et al., 2011)
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Trastornos Motores
Corea
Més del 90% de los pacientes con EH presentan corea.

La Tetrabenazina es el Gnico farmaco aprobado por la FDA y el (nico que disminuye el
corea en un ensayo clinico controlado. Con un nivel de evidencia B, se vio que mejora en
un 5% la puntuacion total del corea . Sin embargo no provoca un cambio significativo en
la escala funcional. (de Tommaso, Serpino, & Sciruicchio, 2011; Dorsey et al., 2011; Frank, 2009) Es el
farmaco de primera linea para EH que no presenta contraindicaciones como depresion,
riesgo de suicidio o disfagia y que no tenga alguna comorbilidad que se beneficie de
antipsicéticos. Es importante considerar los efectos adversos de la tetrabenazina:
depresion, parkinsonismo, consumacién de ideacién suicida, disfagia, somnolencia y
prolongacion de QT. (Armstrong & Miyasaki, 2012)

Si el paciente presenta contraindicaciones para el uso de tetrabenazina o presenta
agresion o psicosis se recomienda usar antipsicéticos. Esta practica, es avalada por
afos de experiencia clinica, a pesar de la falta de evidencia de estudios clinicos. Entre
los efectos adversos que presentan esta el aumento de peso que en estos casos puede
beneficiar al paciente.

Otros farmacos como el riluzole no presenta beneficio en dos ensayos clinicos
randomizados, y a pesar de que los pacientes que recibieron amantadina refieren una
mejoria subjetiva, no se ha demostrado su efecto anticoreico. Efectos adversos de la
amantadina: alucinaciones y confusién, agitacién y ansiedad, incremento de olvidos,
diarrea, nauseas, somnolencia. No exista evidencia suficiente para el uso de clozapina ni
coenzima Q10. También se ha estudiado la nabilona, que es un canahinoide sintético, sin
mostrar beneficios. (Clarke & Sampaio, 1997; T. Mestre et al., 2009)

Mioclonus

Sintoma poco frecuente en esta enfermedad. La mioclonfa es més frecuente en EH de
inicio juvenil. Se recomienda manejo con Acido Valproico o benzodiazepinas.

También se ha descrito el levetiracetam como farmaco Gtil,, sin embargo hay que considerar
los efectos adversos cognitivos y psiquiatricos de este farmaco.
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Distonia

La distonfa es un sintoma frecuente en la EH. 95% de los pacientes presenta este sintoma
en alglin momento de la enfermedad. De estos més de la mitad persiste con distonia
moderada y solo un 16% presenta una distonia grave. Por esto es necesario manejar los
concepto sobre la sintomatologia y el tratamiento de esta. (Louis, Lee, Quinn, & Marder, 1999;
Ruocco, Lopes-Cendes, Laurito, Li, & Cendes, 2006) Las recomendaciones de expertos sugieren
para los sintomas disténicos benzodiacepinas y baclofeno. En los casos en que la distonia
es focal, toxina botulinica.

Parkinsonismo

La Bradicinesia es mas frecuente en EH juvenil, y en el adulto que tiene la variedad
distonico rigida. En relacion al manejo del parkinsonismo relacionado a la EH existen
reportes de casos aislados de beneficio sintomatico con el uso de L-Dopa-carbidopa
Evaluar la posibilidad de reducir los neurolépticos y/o tetrabenazina, en el caso que el
paciente los esté utilizando. (Killoran & Biglan, 2014)

Irritabilidad Psicosis Corea Depresion

® |nhibidores ® Neurolépticos ® Neurolépticos ® Antidepresivos
selectivos tipicos y tipicos y atipicos triciclicos,
recaptacion atipicos ® Tetrabenazina inhibidores
serotonina ® Amantadina selectivos

® Carbamazepina recaptacion

e Acido valproico serotonina

® Neurolépticos ® Neurolépticos
tipicos y tipicos, atipicos
atipicos
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3.3 Rehabilitacion

La rehabilitacién es un proceso que se inicia posterior a la confirmacién diagndstica
y consejeria genética, aunque no debiese distanciarse en el tiempo ya que el enfoque
ideal esta a la base de un trabajo interdisciplinario, en donde las perspectivas sociales,
sanitarias y ocupacionales estan disponibles desde el inicio del proceso, siempre en el
aseguramiento de la calidad de vida de la persona y su familia. (Veenhuizen et al., 2011)
Suenfoque no debe ser funcionalista, sino que debe buscar el fortalecimiento de la persona
y su familia para una mejor calidad de vida, considerando aspectos como la cultura,
etnia, sistema de creencias, asi como nivel socioeconémico, nivel de desempefio actual,
redes de apoyo comunitarias y socio sanitarias, relaciones familiares e interpersonales,
expectativas personales y nivel de conocimiento sobre la vivencia actual. Esto no significa
la ausencia de objetivos para la mantencién de la funcién, sino que tiene relacién con
situar la problemética en la autonomia e independencia por sobre la mejoria 0 mantencién
de capacidades en forma aislada. (Banaszkiewicz et al., 2012; Hocaoglu, Gaffan, & Ho, 2012)

El primer paso de la rehabilitacién es una Evaluacién Integral llevada a cabo por
profesionales de las areas de kinesiologia, terapia ocupacional, fonoaudiologia, psicologia,
educacion, trabajo social entre otros. (Maciel et al., 2013)

La evaluaciéon contempla los siguientes puntos fundamentales, que se sugieren sean
explorados en una o dos sesiones segln las posibilidades del equipo de trabajo y los
tiempos de las personas evaluadas. Considerar evaluacién en contexto domiciliario e
informantes familiares.

1 - Historia de vida:

Recopilacion de los aspectos de la vida social y familiar, eventos vitales, valores e intereses,
asf como la dimensién cultural, ética y espiritual de la persona y su contexto. Dentro de
esta informacion es importante identificar la vivencia subjetiva frente a la enfermedad de
Huntington vivida por otros miembros de la familia, forma de afrontamiento, estrategias
exitosas y fracasos.

2 - Antecedentes familiares:

Se sugiere uso de genograma como medio de registro y analisis, explorando vinculos y
modos de relacién, identificando las redes familiares de apoyo y los puntos de conflicto.

3 - Andlisis de redes sociales, sanitarias y comunitarias disponibles:

Para efectos de asegurar el acceso a la salud y el bienestar social, es fundamental contar
con informacion sobre su red socio sanitaria, que incluye no sélo identificar el dispositivo
inmediato, sino que la forma en que se ha establecido la relacién y el nivel de respuesta de
la institucién. Al respecto se deben explorar espacios como el centro de salud de atencién
primaria, hospitales, juntas de vecinos, centros comunitarios, iglesias, colegios, lugares
de trabajo y otros (Se sugiere el uso de Mapa de red)
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4 - Evaluaciones especificas interdisciplinarias:

Un enfoque interdisciplinario potencia la coordinacién y una mirada integrada a la
situacion, pero al mismo tiempo enfatiza la especializacion de las distintas areas de
intervencion, para ofrecer una atencion de calidad.

A continuacion, se sugieren areas comunes y especificas a evaluar:

Estado de salud, estado funcional incluidas las actividades de la Vida Diaria (AVD),

actividades instrumentales de la vida diaria (AIVD), funcién fisica, cognitiva y social. (Cook,
Page, Wagstaff, Simpson, & Rae, 2012)

Barreras arquitecténicas y sociales en los distintos contextos en los que se desempefie.
Empleo y situacion laboral es decir situacion laboral actual y requisitos de posicion.

Nivel de Participacion en actividades en la esfera personal, vida afectiva y sexual, social,
familiares y de ocio.

Riesgos de salud del comportamiento, es decir, los riesgos de fumar o del abuso de drogas,
otros factores de riesgo psicosocial

5- Expectativas de la persona y su contexto:

Las familias que presentan la enfermedad han tenido experiencias previas en donde han
adquirido un conocimiento y reconocen las acciones exitosas y aquellas que no surgieron
efecto. Para respetar este saber y no replicar estrategias infructuosas, este punto debe
explorarse en la evaluacion.

Registrar las aspiraciones de las personas frente a la situacién de salud y su avance,
en relacién a su vida diaria y objetivos de vida. En procesos de re-evaluacién y cuando
el vinculo se fortalece con el equipo, es importante explorar areas como los niveles de
intervencion que esperan al momento de la alta dependencia, por ejemplo, problematizar
sobre el uso de dispositivos como gastrostomia, traqueostomia, medidas paliativas para
el soporte de la vida, se potencia la autonomia en esta toma de decisiones, que cuando
se enfrente la situacion, la persona puede no estar en condiciones de comunicarse
apropiadamente. La imagen del tutor o tutora legal es importante.

Se sugiere revisar Convencién de la ONU Sobre los derechos de las personas con
discapacidad http://www.un.org/spanish/disabilities/default.asp?id=497

6- Planteamiento de objetivos terapéuticos:

El proceso de evaluacidon concluye con la co-construccién de objetivos de trabajo, en
conjunto con el equipo de salud, la persona con EH y su contexto inmediato.

Posterior al proceso de evaluacion se establece el plan de Intervencion que debe identificar
el contexto ideal para su desempefio. Las personas con EH suelen tener dificultades para
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mantener su participacion en los dispositivos de rehabilitacion principalmente por el
acceso, traslado y porque la persona que acompafia o cuida, suele estar en esta funcién con
otros miembros de la familia. Es por esto que resulta fundamental adecuar la intervencion
a los contextos inmediatos de la persona, con énfasis en un abordaje comunitario e incluso
domiciliario cuando se cuente con este recurso. De lo contrario el apoyo en traslado es un
elemento que fortalece el cumplimiento de objetivos y no debe considerarse como un item
de segundo orden.

Etapas de la Intervencién

Para efectos pedagégicos y considerando las multiples posibilidades en que el equipo de
rehabilitacion puede acompafar el proceso de una personay su familia, esta guia propone
un flujo de consideraciones y acciones desde la presencia de la condicién de salud y las
etapas de avance hasta su fallecimiento. Se intenciona que se realicen por un equipo
interdisciplinario.

L- Persona que porta el gen y no ha manifestado los sintomas de la enfermedad:

Corresponde a aquellas personas que ha recibido una confirmacién diagnéstica (Test
Genético) debido a su solicitud personal, dado los antecedentes familiares o porque ya
esté manifestando alteraciones conductuales que sugieren la aplicacion del test. Las
alteraciones motoras pueden estar ausentes o existen limitaciones motoras especificas en
algunas actividades de la vida.

Como se ha mencionado anteriormente, la consejeria genética debe ser un proceso
cuidadosamente ofrecido, asegurando los niveles de apoyo emocionales y comunitarios
para afrontar la respuesta. Luego de la entrega de la informacién, la persona puede iniciar
el proceso de rehabhilitacién con profesionales del ambito de la salud mental quienes
ofrecen un proceso educativo y asesoramiento en estrategias de promocién de salud, tanto
para la persona portadora como su familia.

En esta etapa es crucial generar un vinculo sélido, que permita que la persona inicie una
nueva condicién de vida y reconozca en el espacio terapéutico, un lugar para manifestar
sus dudas e inquietudes en aspectos como expectativa de vida, planificacion familiar,
relaciones interpersonales, trabajo y proyectos futuros, sexualidad y reproduccion,
velando siempre por la autonomia de la persona en su toma de decisiones.

Se recomienda, ademéas, promover la actividad fisica y un estilo de vida saludable,
incluyendo buena alimentacién y la mantencién de su rutina de vida, con las actividades
significativas siempre presentes. Evitar el aislamiento social y estar atentos a signos que
sugieran un cuadro depresivo.

Se sugiere revisar la literatura del movimiento Ding Ding Dong quienes, desde la vivencia
de la persona portadora, evidencian el impacto de este momento y sugieren acciones por
parte del equipo de salud y la comunidad.

http://dingdingdong.org/english/el-manifiesto-de-dingdingdong/
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Cuando la persona se encuentre emocionalmente dispuesta, se sugiere realizar procesos
de educacion en salud que incluye estrategias de promocién de la salud, énfasis en la
importancia del ejercicio. Es preferible una derivacién temprana para establecer relaciones
y promover una adhesion al tratamiento.

Acciones sugeridas: (Roos, 2010)

- Estrategia de psicoeducacién a nivel psicosocial en todas las areas de relacién de la
persona (trabajo, colegios, comunidad local, etc.

- Intervencién de salud mental respecto a la vivencia de duelo.

- Psicoeducacién farmacolégica.

- Orientacion acerca de beneficios sociales (derechos).

El ejercicio en las primeras etapas debe incluir:

- Actividades funcionales y tareas especificas que realice el sujeto en su vida cotidiana.

- Un calentamiento y enfriamiento, antes y post ejercicio.

- La frecuencia, intensidad, duracién y modo dependen del nivel de condicién fisica de
base del individuo; sin embargo, habria que centrarse en un entrenamiento aeréhico y de
fuerza.

Ejercicio aerdbico:

- Frecuencia: 3-5 veces a la semana; Intensidad: 65-85% de la frecuencia cardiaca
maxima; 55-65% de la frecuencia cardiaca maxima para los individuos desacondicionados
fisicamente Duracion: al menos 30 min de la formacién continua o intermitente por dia
(minimo de sesiones de 10 min acumulada a lo largo del dia); Modo: cualquier actividad
que elindividuo disfrute y que utilice grandes grupos musculares que puedan mantenerse
de forma continua, ritmica y aerébica en la naturaleza (por ejemplo, caminar, trotar, nadar
y andar en bicicleta).

Los ejercicios de resistencia:

- Frecuencia y duracién: 8-12 repeticiones por ejercicio; 2-3-veces a la semana;
Intensidad: 65-70% de 1 repeticion maxima para la parte superior del cuerpo y el 75-
80% de 1 repeticion méaxima para la parte inferior del cuerpo; Modo: El entrenamiento de
resistencia debe ser progresiva e individualizado.
Ideas de programas de ejercicios: caminar (cinta de correr), bicicleta estacionaria, paseos
a caballo, entrenamiento de fuerza, entrenamiento del equilibrio, ejercicios basados
videojuegos (Nintendo Wii, Dance Dance Revolution). También se recomiendan yoga,
pilates, tai chiy relajacion

II.- Persona en estadio inicial de la enfermedad:

En este estadio la persona presenta un nivel de funcionalidad que no le impide la
participacion en las actividades de la vida diaria bésicas e instrumentales, manteniendo
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un nivel de autonomia e independencia que debe ser apoyado por su contexto.

Los sintomas pueden incluir pequefios movimientos involuntarios, pérdida sutil de
coordinacion, alteraciones disejecutivas, y en algunos casos trastornos del estado animico,
irritabilidad, o desinhibicion (trastornos conductuales).

En esta etapa el enfoque es claramente preventivo orientado mejorar los héabitos de
ejercicio y mantener una buena condicién animica y ocupacional. A través de entrega de
pauta de ejercicios en el domicilio, asesoramiento en estrategias para facilitar las tareas
en el hogar, basicamente el objetivo principal es mantener la calidad de vida y evitar el
aislamiento y la disminucién de espacios de participacién. El programa de ejercicio debe
ser realizado de forma personalizada para que se puedan replicar en el hogar facilmente.
Es recomendable realizar monitorizacién de los signos vitales pre y post ejercicio (FC,
disnea, fatiga, entre otros). (Quinn & Busse, 2012)

La alimentacién es otro aspecto que puede intervenirse desde esta etapa y que en
la medida que se enfoca desde una perspectiva preventiva, el impacto en la calidad
de vida es mejor. Se recomienda revisar aspectos como la concientizacién del acto de
alimentarse, principalmente ligado al acto de deglutir (patrones normales y las posibles
areas que podrian ser un problema a corto plazo) tanto a la persona como a su familia,
acompafiamiento y educacién a la familia y al usuario con el fin de reducir la ansiedad
entorno a situaciones como asfixia/sialorrea durante la alimentacién y en torno al
ambiente durante la alimentacién: reduccién de las distracciones y la creacién de un
ambiente tranquilo durante las comidas. Oral feeding in Huntington’s disease: a guideline
document for speech and language therapists. (Hamilton et al., 2012)

Manejo fonoaudiol6gico en relacién a la alimentacion oral en etapas tempranas de la
enfermedad (Hamilton et al., 2012; Manley et al., 2012a)

Desde el punto de vista del comportamiento, en esta etapa se presentan trastornos
conductuales que tanto el equipo de salud, la familia y la red deben conocer para
el correcto manejo ambiental disminuyendo asi los factores de riesgo (por ejemplo,
consumo de alcohol y drogas, promiscuidad, irritabilidad entre otros). Cuando la persona
consulta, suelen existir eventos previos de trastornos conductuales que han afectado
significativamente la relacion familiar y el acompafiamiento. Es importante considerar que
la familia es la principal cuidadora a medida que avanza la enfermedad, por tanto, cuidar
las relaciones es un objetivo preventivo fundamental. Apoyar a la familia y a la pareja
para mantener los espacios ocupacionales, familiares, afectivos y sexuales son elementos
fundamentales de la calidad de vida. (Mauricio de la Espriella Perdomo ;, 2004)

A través de un acompafiamiento basado en un vinculo estrecho y significativo deben
considerarse a modo preventivo abordar temas de alta complejidad como es la eleccion de
un futuro tutor o representante legal que vele por los derechos y las decisiones cuando la
persona pierda la capacidad de consentir.
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II1.- Persona en Estadio intermedio de la enfermedad:

En este estadio, se evidencia unimpacto en el nivel de independencia de la persona, debido
a un aumento en la sintomatologia motora y cognitiva. Las problematicas deglutorias
afectan el acto de comer lo que conlleva a una pérdida de peso gradual, también asociado
a un gasto energético debido a los movimientos involuntarios.

Se observa deterioro cognitivo, conductual y reconocimiento de expresiones faciales en
los deméas que afectan las relaciones interpersonales. Se vive una especie de cambio de
la persona que el medio no comprende porque no se condice con razones histéricas o
de sucesos que lo expliquen. El medio se desconcierta ante este cambio tan abrupto.
Este deterioro cognitivo va avanzando en un periodo de tiempo (aproximadamente 5
anos), lo cual implica que las estrategias y acuerdos que tuviera el medio con la persona
afectada, no se logre mantener en el tiempo. Es de suma importancia contemplar apoyos
terapéuticos que apunten a mantener a la reelaboracién de estrategias, promoviendo una
mejor calidad de vida. (conceptualizar calidad de vida segiin la OMS). (Stoutetal., 2011)

A nivel ocupacional estas manifestaciones sintomaticas pueden disminuir el desempefio
en las areas de autoestima, motivacion, percepcién de las relaciones interpersonales,
cognicién del medio, entre otras.

Esta disminucién en la funcién y el desempefio, asociado a dificultades en la red social
de apoyo provoca la pérdida de espacios de participacion relevantes en las actividades
laborales, familiares o sociales. Esta situacién genera un empobrecimiento que debe
considerarse en el rol del apoyo social dentro de la rehabilitacién, considerando la
necesidad de identificar las redes sociales y sanitarias que deben comenzar a participar
para asegurar una calidad de vida tanto para la persona como para su familia. Es
importante identificar los beneficios sociales disponibles y facilitar el proceso de acceso a
ellos mediante la educacién y acompafiamiento.

A continuacién, presentamos algunos aspectos relevantes que deben ser considerados por
el equipo de rehabilitacion, siempre abordados desde una perspectiva integral y con el
objetivo de mantener el desempefio independiente y/o auténomo y satisfactorio en las
actividades relevantes de la persona.

El énfasis en la intervencién se encuentra en la educacion de estrategias individuales,
de manejo ambiental y los ritmos en la ejecucién, que deben ser aprendidos tanto por la
persona que presenta la Enfermedad de Huntington como los miembros de la familia y
cuidadoras o cuidadores. Se presentaran desde diversas areas criticas:
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Motor

Problemadticas:
- Apraxia o planificacién motora deteriorada

- Lentitud de movimiento y / o la capacidad de generacién de fuerza alterado
- Lentitud en la ejecucién de las actividades funcionales con un incremento en el riesgo
de caidas.

- La pérdida de peso debido a los miltiples factores que pueden contribuir a la debilidad,
la fatiga.

- Presencia de dolor asociado a distonia y otros movimientos anormales.
Acciones sugeridas:

Estimulacion sensorial: presién profunda y tacto suave; terapias que utilizan un enfoque
de estimulacién multisensorial.

Ejercicios activos o asistidos para mantener la movilidad, estabilidad de la base, rango de
movimiento

Localizacién: indicaciones visuales, verbales o fisicas: indicaciones verbales pueden
incluir estrategias atencionales con sefales externas y / o, estrategias atencionales con
sefiales internas.

- Ejercicios debido al deterioro: fortalecimiento; acondicionamiento general; la
resistencia; rango de movimiento para contrarrestar los efectos de la distonia; ejercicios
de coordinacién; ensefar estrategias que ayuden a las personas con EH a indentificar
cuando la fatiga pueda aumentar su riesgo de caidas.

- Ejercicios de equilibrio: mantencién del control postural en una variedad de tareas y
entornos

- Entrenamiento de la marcha con perturbaciones en todas las direcciones a distintas
velocidades y en diversos contextos

- Actividades que requieren respuestas automaticas (por ejemplo, lanzar bolas) para

obtener respuestas posturales y formar movimientos mas rapidos.
- Actividades alternantes como por ejemplo pasar de actividades estética a actividades
dinamicas, actividades donde el centro de gravedad de desplace de zonas bhajas a zonas
altas, con base de sustentacién amplia a estrecha, con aumento de grados de libertad del
movimiento.

- Practicar tareas especificas de las actividades funcionales, tales como transferencias,
alcanzances altos y bajos, subir escaleras, etc., para entrenar el control de equilibrio
durante AVD.

- Uso del metrénomo, lineas en el suelo para promover la iniciacién del paso, pasos mas
grandes, mayor velocidad, y la marcha simétrica.
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- Llevar un registro del historial de caidas donde se incluya frecuencia, locacién y
momento del dia en que ocurren, por ejemplo, durante los pasados tres meses. Este tipo
de evaluacién es intrinsecamente subjetiva y depende del recuerdo de la personay / o de
los miembros de la familia. Durante el curso de una intervencién los terapeutas pueden
solicitar que mantengan un diario para registrar las posibles caidas o casi caidas. Como
parte de una Evaluacién de Riesgos los terapeutas podrian evaluar el ambiente doméstico
y determinar los factores ambientales que pueden poner a la persona en mayor riesgo de
sufrir caidas (felpudos, poca iluminacion, desorden del hogar etc.).

- Entrega de Ayudas Técnicas (4 ruedas andador con frenos) cuando sea apropiado; si no
es seguro la utilizacién de la Ayuda Técnica, apoyo humano, como sostenerse del brazo de
la persona puede ser atil.

- Zapatos / evaluacién ortopédica (zapatos con soporte para el tobillo, como los zapatos
de cafa alta o botas; cufay / o cufia lateral para la distonfa tobillo en inversién / direccion
eversion; ortesis tobillo -pie para la distonia tobillo en flexion dorsal / plantar direccién
de flexion).

- Practicar dos actividades al mismo tiempo en diversas condiciones, principalmente en
estadios iniciales
- Controlar el dolor apropiadamente con modalidades, ejercicios ROM, posicionamiento
adecuado, proteccién contra lesiones, medicamentos, por ejemplo.

Deglucién

Problemadticas:
- Posturas anémalas como hiperextensién de cuello y tronco asociado al proceso de
alimentacion.
- Disminucién en la masticacién y control lingual
- Corea lingual
- Sialorrea
- Dificultades en la transferencia, especialmente en los liquidos.
- Retardo en el gatillamiento del reflejo deglutorio.
- Presencia de subdegluciones asociadas a la deglucion.
- Elevacion prolongada de laringe
- Tos durante la deglucién con liquidos.
- Alteracion en el control respiratorio durante la deglucion (disminucién/disrupcién

Acciones sugeridas:

- Crear rutina de alimentacion. Propiciar el manejo de consistencias y cantidad de alimento.
- Terapia orofacial. Secuencia: (p/e) tragar/respirar, o tragar/toser.

- Entregar indicaciones verbales y escritas a los usuarios, familiares y cuidadores. Estas
deben ser explicitas.

: T




Comunicacion
Problemdticas identificadas:

- Las alteraciones cognitivas se pueden poner en peligro la capacidad de la persona
para el aprendizaje, por lo que se harad necesario para el oyente adoptar estrategias de
comunicacién especiales.

- Los problemas en la memoria, dificultades con comprension y expresion del lenguaje,
la presencia de una disartria moderada, acompafiado con una disminucién iniciativa
comunicativa, comienzan a incidir en una tendencia al aislamiento social lo que puede
causar problemas severos para el usuario y su familia.

Acciones sugeridas:

-Otorgarinformaciényapoyoalafamiliasobre elambiente adecuado de una comunicacion.
- Buscar alternativas que faciliten la comunicacién y como estas se pueden ajustar a los
distintos contextos y redes sociales en los cual se desenvuelve el usuario.

- Producto al origen de que situacién de salud al ser hereditaria, se recomienda extraer
informacion de experiencias pasadas, las cuales los ayudard para la planificacién del
futuro.

- Respetar los tiempos del emisor, otorgando tiempo extra para expresar su mensaje.

- Evitar distractores en el ambiente como lo son la TV y Radio, lo cual disminuira el ruido
ambiental.

- Aumentar las instancias de comunicacién con temas de interés de la persona, para asi
identificar estrategias adecuadas que faciliten el entendimiento del mensaje.

- Acompadar la comunicacién con el uso de gesto y expresiones faciales.

- Iniciar la presentacion de elementos disponibles que potencien su comunicacién como
por ejemplo el uso de lapiz y papel, pictogramas, cartas, u otros recursos disponibles por
el usuario como lo son la tecnologia.

- Se recomienda comunicarse con frases cortas de facil entendimiento.

- Evitar cambiar abruptamente de tema en una conversacién, de lo contrario puede
incorporar cédigos en comin con interlocutor que ayude al entendimiento de esto.
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Desempefio En Actividad Cotidiana
Problemadticas identificadas:

- Disminucién en la independencia de las actividades de la vida diaria instrumentales,
especialmente tareas que requieren mayor repertorio de habilidades motoras y de
procesamiento como tramites bancarios y traslado en tramos largos.

- Perdida de roles de vida productivos. Empobrecimiento personal y familiar.

- Aislamiento social y disminucién del estado animico. Experiencias de discriminacién y
estigma social

- Impacto en la motivacién e iniciativa para actividades cotidianas. Esto afecta las
relaciones familiares y sociales, donde aumentan los conflictos parentales.

Acciones sugeridas:

- Entrenamiento de estrategia en las actividades de la vida diaria: estas técnicas ensefian
a la persona a verhalizar e implementar los pasos de alguna tarea a realizar, se pueden
guiar la realizacién de las actividades motoras y el aprendizaje de actividades habiles
tanto dentro como fuera del hogar. Considerar el nivel de apoyo requerido y capacitar a la
persona cuidadora.

- Asegurar experiencias exitosas con el nivel de desempefio posible. Los contextos
terapéuticos como los centros de dia son un espacio muy UGtil para este proceso ya
que permite modificar las tareas en funcion de permitir participar activamente en las
actividades de la vida diaria y sociales sin experiencias reiteradas de fracaso y asegurando
su autonomia por sobre la independencia.

- Identificar e intervenir los contextos que generen experiencias de discriminacion y
vulneracién de los derechos, desde las relaciones familiares hasta los entornos sociales.
La discriminacién potencia el aislamiento social y la discapacidad.

- Educar a la persona y su familia sobre los beneficios de la vida activa desde lo motory
lo social. Identificar ambientes estimulantes y favorecer el registro de logros personales
en la rutina diaria.

- Educar a la persona y su familia sobre la importancia de la nutricién y el mantenimiento
de un peso corporal adecuado. (Brotherton et al., 2012)

-1dentificarelementos de sobrecarga del cuidadoro cuidadora. Ofrecer unacompafamiento
alafamilia, explorando ademés temores respecto al cuidado, la posible herencia, tematicas
como la discapacidad y la muerte.
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3.4.- Persona en estadio tardio u avanzado de la enfermedad:

En este estadio contintan progresando los problemas motores que limitan severamente la
movilidad. Corea y movimientos disténicos pueden incrementarse, pero esos movimientos
anormales involuntarios, estan a menudo interferidos por sintomas parkinsonianos
(bradicinesia y rigidez) (Aubeeluck & Wilson 2008; Rosenblatt y al.2000).

Aumentaelimpacto en las funciones deglutorias y continua la pérdida de peso. La dificultad
en el habla trae problemas de comunicacién y el deterioro cognitivo y psiquiatrico puede

continuar, pero se cree que las personas mantienen cierto grado de comprension (Rosenblatt
yal. 2000).

En este estadio, el déficit cognitivo progresa a un grado global de demencia. Es posible
la presencia de delirium y un cambio anormal en el nivel de conciencia de la persona,
producto de la medicacién o problemas médicos como la deshidratacién e infecciones.
En este estadio la mayoria de las personas requeriran asistencia en la mayoria de las
actividades de la vida diaria basicas, quedando completamente a la responsabilidad de un
cuidador o cuidadora (Rosenblatt y al 2000).

En adicién, la sintomatologia propia del cuadro limitard no tan solo en la funcién de
la cavidad oral durante el proceso de alimentacién, sino que ademas en lo referente
a su funcién comunicativa y a su capacidad de aseo; esta Gltima presentando grandes
implicancias en la generacién de cuadros infecciosos pulmonares (condicionando siempre

la presencia de disfagia). La opcion de alimentacion enteral debe dialogarse. (Manley et al.,
2012b)

A nivel familiar y social, la persona que ejerce el rol de cuidadora o cuidador es
fundamental. En este nivel es importante aumentar las redes de colaboracién para
disminuir la experiencia de sobrecarga y empobrecimiento de la familia, ya que los y las
cuidadoras informales no pueden continuar ejerciendo sus roles productivos en funcion
del actor de cuidar.

Las tematicas relacionadas con la alta dependencia y la muerte deben estar presente en
las intervenciones.

Motor
Problemdticas identificadas:

- Limitaciones en rango de movimiento pasivo

- Alineacién musculoesquelética inapropiada

- Riesgo de aspiracién / infeccion respiratoria

- Riesgo de (lceras por presion; dolor debido a la presién, contracturas.
- Dolor general.
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Acciones sugeridas:

- Plan de ejercicios de movimiento para llevar a cabo todos los dfas por el personal de
enfermeria, auxiliares, o miembros de la familia. Elongaciones, ejercicios de movimiento
activo y pasivos

- Movimiento activo: si es capaz, animar a ejercitar la posicion bipeda con ayuda de un
tercero; sentado en el borde de la cama (con soporte); ejercicios activos en cama para
prevenir el desgaste muscular y prevenir el deterioro; trabajar con las capacidades
existentes para mantener las AVD actuales.

- Posicionamiento (24 h consideracién), Ferulizacién si es necesario, alineacion postural
- Evaluar la idoneidad de los asientos; evaluacion en silla de ruedas.

- Educar a los cuidadores y paciente: riesgo de aspiracion

Comunicacion
Problemdticas identificadas:

- Disartria severa, disminuyendo considerablemente su inteligibilidad del habla, no
obstante, en la clinica se observa que sus capacidad comprensiva del lenguaje se
mantienen levemente, siendo capaz de comprender enunciados simples.

- Movimientos coreicos o tendencia a la rigidez, que limitaran las habilidades necesarias
para la utilizacién de comunicacién alternativa aumentativa (CAA).

- Compromiso de memoria, atenciéon, habilidades espaciales y habilidades ejecutivas, las
cuales limitan la capacidad de aprender y utilizar sistemas de comunicacién complejos.
Acciones sugeridas:

- Entregar de estrategias para aumentar sus niveles de participacion en actividades de
comunicacién, potenciando habilidades remanentes de la persona.

- Seleccionar sistemas de comunicacién simples los cuales potencien las habilidades
remanentes del usuario.

- Evitar sistemas complejos o técnicas que sean dificiles de aprender.

- Educar a familiares y cuidadores en respetar los tiempos de comunicacién del usuario y
coédigos que se establecen.
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Desempefio En Actividades Cotidianas
Problematicas identificadas:

- La persona pierde su capacidad de deambular.

- Dependiente para la mayoria de las actividades de la vida diaria basicas
- Dificultad para mantener la posicidon de sentado en posicion vertical.

- Aumento de la carga de la persona cuidadora

- Aislamiento social

- Empobrecimiento econémico familiar.

- Cercania de la posibilidad de la muerte

Acciones sugeridas:

Posicionamiento: En la cama - utilizar colchones y cojines para evitar ulceras por declbito
tener horarios posicionamiento en la cama para promover el cambio de posicién (en
decdbito lateral y supina).

- Consultar soporte adecuado para silla de ruedas: las caracteristicas clave incluyen
soportes acolchados para evitar lesiones secundarias a movimientos involuntarios.

- Cooperacién reciproca entre el personal de enfermeria / cuidadoras para mejorar las
transferencias, posicién para comer, comunicacion, lavarse y vestirse, y para preservar la
autonomia. Asesorar en cuanto a signos de aspiracion. Educacion a la familia

- Acompafiamiento emocional para abordar las tematicas vinculadas a la alta dependencia
y la muerte. El apoyo por medio de tecnologias, comunicacién aumentativa alternativa,
alimentacién enteral y otros aspectos que requieren considerar los deseos de la persona,
sus valores y el contexto, junto a las posibilidades econémicas y sociales.
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4.- Implementacion de la Guia

4.1 Situacién de la atencién del Problema de salud en Chile y barreras
para la Implementacién de las recomendaciones

La enfermedad de Huntington es una enfermedad de baja prevalencia poco conocida, por
la comunidad médica, si bien los neurélogos tienen un conocimiento teérico en la practica
no se ven enfrentados a su manejo, se estima que esta sub diagnosticada, por lo que esta

guia tiene como intencién difundir su conocimiento, con el objeto mejorar su diagnéstico
y consecuentemente su tratamiento.

4.2 Diseminacion

Se ha planeado realizar una edicién ampliada orientada a los neurélogos y profesionales
de la salud, una versién acortada publicada en revista de difusion cientifica nacional.
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ENROLL-HD

PUNTUACION MOTORA DE LA ESCALA UNIFICADA

UHDRS/CONFIANZA DIAGNOSTICA

S L o I

DD

MM AA A

Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informacion no esta disponible.

Escriba NC si la informacion no corresponde

General

Fecha de la evaluacién:*

HN RN EEEN

Puntuacién motora (PMT):*
Puntuacién motora (PMT) incompleta:*
Evaluacién motora

Movimiento ocular de seguimiento:*

0 = completo (normal)

1 = movimiento espasmédico

2 = seguimiento interrumpido/rango completo
3 =rango incompleto

4 = no puede realizar el seguimiento

Inicio de la sacudida ocular:*

0 = normal

1 = solo aumento de la latencia

2 = parpadeos o movimientos de cabeza que son controlables al inicio
3 = movimientos de cabeza que no son controlables

4 = no puede iniciar la sacudida ocular

Velocidad de la sacudida ocular: *

0 = normal

1 = lentificacién leve

2 = lentificacion moderada

3 = lentificacién grave, rango completo
4 =rango incompleto

Disartria:

0 = normal

1 =no es claro, pero no necesita repetir

2 = debe repetir para ser entendido

3 = mayormente incomprensible

4 = anartria (incapacidad para articular la palabra)

Protrusion de la lengua:*

0 = puede mantener la lengua afuera por 10 segundos

1 = no puede mantenerla totalmente afuera por 10 segundos
2 = no puede mantenerla totalmente afuera por 5 segundos
3 = no puede sacar la lengua por complet o

4 = no puede sacar la lengua por fuera de los labios

Toques de los dedos:*

0 = normal (215/5 seg.)

1 = lentificacion leve, reduccion de la amplitud (11-14/5 seg.)
2 = moderadamente deteriorado (7-10/5 seg.)

3 = gravemente deteriorado (3-6%5 seg.)

4 = apenas puede realizar la prueba (0-2/5 seg.)
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ENROLL-HD

PUNTUACION MOTORA DE LA ESCALA UNIFICADA
UHDRS/CONFIANZA DIAGNOSTICA

sawo [T T ][] [ JL T T Jrsonwwvse [ T I ]

AAA A

Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informaci6n no esta disponible.

Escriba NC si la informacién no corresponde

General

Fecha de la evaluacién:*

Puntuacién motora (PMT):*
Puntuacién motora (PMT) incompleta:*
Evaluacién motora

Movimiento ocular de seguimiento:*

0 = completo (normal)

1 = movimiento espasmddico

2 = seguimiento interrumpido/rango completo
3 =rango incompleto

4 =no puede realizar el seguimiento

Inicio de la sacudida ocular:*

0 = normal

1 =solo aumento de la latencia

2 = parpadeos o movimientos de cabeza que son controlables al inicio
3 = movimientos de cabeza que no son controlables

4 = no puede iniciar la sacudida ocular

Velocidad de la sacudida ocular: *

0 = normal

1 = lentificacion leve

2 = lentificacion moderada

3 = lentificacién grave, rango completo
4 = rango incompleto

Disartria:

0 = normal

1 =no es claro, pero no necesita repetir

2 = debe repetir para ser entendido

3 = mayormente incomprensible

4 = anartria (incapacidad para articular la palabra)

Protrusion de la lengua:*

0 = puede mantener la lengua afuera por 10 segundos

1 = no puede mantenerla totalmente afuera por 10 segundos
2 = no puede mantenerla totalmente afuera por 5 segundos
3 =no puede sacar la lengua por completo

4 =no puede sacar la lengua por fuera de los labios

Toques de los dedos:*

0 = normal (215/5 seg.)

1 = lentificacion leve, reduccién de la amplitud (11-14/5 seg.)
2 = moderadamente deteriorado (7-10/5 seg.)

3 = gravemente deteriorado (3-6%5 seg.)

4 = apenas puede realizar la prueba (0-2/5 seg.)
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i ENROLL-HD
PUNTUACION MOTORA DE LA ESCALA UNIFICADA
UHDRS/CONFIANZA DIAGNOSTICA

sane [T T ][] ]I T T Jrsousovse [ T I ]

DD MM AAA A

Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informaci6n no esta disponible.
Escriba NC si la informacion no corresponde

Pronaci6n/supinacion de las manos:*

0 =normal Horizontal Vertical
1 = levemente lentificado o irregular

2 = levemente lentificado e irregular D D
3 = gravemente lentificado e irregular

4 = no puede realizar la prueba

Luria:* D

24 en 10 seg., sin indicaciones
<4 en 10 seg., sin indicaciones
24 en 10 seg., sin indicaciones
<4 en 10 seg., sin indicaciones
no puede realizar la prueba

PwWNORO
oo

Rigidez de brazos:*

0 = ausente Horizontal Vertical
1 = leve o presente sélo a la activacion

2 = leve a moderada D

3 = grave, rango de movimiento completo

4 = grave, con rango limitado

RN

Bradicinesia corporal:*

0 =normal

1 = minimamente lento (?normal)

2 = leve pero claramente lento

3 = moderadamente lento, algunas dudas

4 = notablemente lento, demoras prolongadas para iniciar el movimiento

Distonia severa:*

0 = ausente Tronco D

1 = leve/intermitente

2 = leve/frecuente o moderada/intermitente MSD D

3 = moderada/frecuente

4 = notable/prolongada MSI D
]
w ]
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i ENROLL-HD
PUNTUACION MOTORA DE LA ESCALA UNIFICADA
UHDRS/CONFIANZA DIAGNOSTICA

sawo [T T ][] [ JL T T Jrsonwwvse [ T I ]

DD MM AAA A

Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informaci6n no esta disponible.
Escriba NC si la informacién no corresponde

Corea grave:*

0 = ausente Rostro
1 = leve/intermitente —
2 = leve/frecuente o moderado/intermitente BL
3 = moderado/frecuente L
4 = notable/prolongado Tronco

MSD

MSI

MID

MIIL

Marcha:*

]

0 = marcha normal, base de sustentaci6n estrecha

1 = lenta o base de sustentacién amplia

2 = camina con dificultad y base de sustentacién amplia
3 = camina solamente con ayuda

4 =no puede realizarl intento

Marcha en tandem:* D

0 = normal en 10pasos

1=de 1a 3 desviaciones de la linea recta
2 =>3 desviaciones

3 = no puede completar la prueba

4 =no puede realizar el intento

Prueba de retropulsion (traccién):* D

0 =normal

1 = se recupera espontdaneamente

2 = se caerfa si no se lo sostiene

3 =tiende a caerse espontdneamente
4 =no puede estar de pie

Confianza diagndstica

Nivel de confianza diagndstica (NCD): D

0 = normal (no hay anomalias)

1 = anomalias motoras no especificas (menos del 50% de confianza)

2 = anomalias motoras que podrian ser signos de EH (del 50% al 89 % de confianza)

3 = anomalias motoras que probablemente sean signos de EH (del 90% al 98% de confianza)
4 = anomalias motoras que son signos inequivocos de EH (299% de confianza)
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Instrucciones:

Fecha de la evaluacion

Ingrese la fecha en que realiza el examen. La fecha en que
documenta el examen (=ingrese informacion en el
formulario electrénico para notificacién de casos [Ecrf])
se almacena automaticamente; por lo tanto, no tiene que
ingresarla.

Puntuacién motora (PMT)
Se calculard automaticamente.

Puntuacién motora (PMT) incompleta

Se calculara automaticamente si se completaron todos
los campos.

Movimiento ocular de seguimiento

Se debe evaluar sobre un rango de aproximadamente 200
con un blanco que pasa lentamente a <10° por segundo,
que corresponde a unos 2segundos para mover un

objeto de un hombro a otro.

Inicio de la sacudida ocular

Se debe evaluar sobre un rango de 200, al igual que para los

movimientos oculares deseguimiento. El movimiento de
sacudida ocular se debe provocar con un sonido (chasquido
de los dedos) o un movimiento (movimiento de los dedos),
pero no con una orden verbal para mirar a la derecha o a la
izquierda.

Velocidad de la sacudida ocular

Se debeevaluar en un rango mayor de
aproximadamente300, a fin de detectar el rango
incompleto.

Protrusion de la lengua

Sugerencia: Pida a los participantes que abran bien la
boca mientras usted examina la cavidad con una
linterna. Luego, pidales que saquen la lengua por fuera
de los incisivos mientras tienen la boca bien abierta y
que la mantengan afuera mientras usted (como
examinador) cuenta en voz alta de 1 a 10. Se debe
informar a los participantes que no tienen permitido
morderse la lengua para evitar que esta se vuelva a
introducir en la boca.

Toques de los dedos

Los participantes deben tocar el pulgar con el indice en
una sucesién rapida con la mayor amplitud posible, cada
mano por separado.

Pronacion/supinacion de las manos

Esta prueba exige que el participante golpee
alternadamente la palma y el dorso de una mano contra
la palma dela otra mano. Utilice la palma de la otra
mano como blanco, en lugar de alguna otra superficie,
como la pierna del participante o la superficie de la
mesa. El participante debe realizar esta tarea con la
mayor rapidez posible durante un lapso de cinco
segundos. La tarea se califica de acuerdo con el grado de
lentificacion e irregularidad.

Luria

Primera secuencia manepalma. Diga: “;Puede hacer
esto?”. El examinador cierra elpufio de la mano y la apoya
sobre una superficie plana (o en el regazo) y realiza la
siguiente secuencia: pufo, de lado, palma (NO REPITA LA
SECUENCIA EN VOZ ALTA). Observe para asegurarse

de que el participante pueda imitar cada paso. Siga
practicando laprueba en 3pasos de Luria durante 1 o

2 minutos. Cuando el participante esté listo para unirse,
diga: “Muy bien; ahora continie; yo me detendré”. Apoye
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la mano y comience a cronometrar las secuencias del
participante. Una secuencia se considera correcta solo si se
realiza sin la ayuda del modelo del examinador y en el orden
correcto. Cuente las secuencias completas y califiquelas.

Si el participante no pudo completar ninguna secuencia en un
lapso de 10segundos, continde de la siguiente forma.

Diga: “Ahora intentemos nuevamente. Ponga las manos de
esta forma. PUNO, CANTO, PALMA”. Observe para
asegurarse de que el participante pueda imitar cada paso.
Haciendo uso de las etiquetas verbales, comience
nuevamente las secuencias y digale al participante: “Haga
0 mismo que yo, puifio, canto, palma” (repita esta frase
mientras continda). Siga realizando la prueba en 3pasos de
Luria. Cuando el participante esté listo para unirse, diga:
“Muy bien; ahora continie; yo me detendré”. Apoye la
mano y comience a cronometrar las secuencias del
participante. Una secuencia se considera correcta si se
realiza sin la ayuda del modelo del examinador y en el
orden correcto. Cuente las secuencias completas y
califiquelas como mas arriba.

Rigidez de brazos

La rigidez se evalla sobre la base del movimiento pasivo
de los brazos con el participante relajado y sentado.

Bradicinesia corporal

Observe al participante mientras se mueve espontaneamente,
por ejemplo, al caminar, sentarse, levantarse de unasillay
realizar las tareas que sele piden durante el examen. Esta
calificacidn refleja la impresion general del examinador
respecto de la bradicinesia.

Distonia severa

La distonia severa se define aqui como una tendencia a
adoptar una postura, una posicién a lo largo de un eje.
Observe al participante durante el examen; es decir, no se
requieren maniobras especificas para provocar estos
cuadros clinicos. La distonia severa se observa
normalmente durante la realizacién de tareas motoras
exigentes, como la marcha en tandem. Cuando se califique
la distonia facial (blefaroespasmo, apertura y cierre
mandibular), la distonia se debe incluir en la evaluacion de
la region del tronco. Indique en un comentario qué subtipos
de distonia (blefaroespasmo, torticolis) incluyé en la
calificacién de la disonia troncal. MSD hace referencia a
miembro superior derecho; MSI, a miembro superior
izquierdo; MID, a miembro inferior derecho; y MII, a
miembro inferior izquierdo.

Corea grave

El corea grave se define aqui como movimiento, no como
postura. Observe alparticipante durante el examen; es decir,
no se requieren maniobras especificas para provocar estos
cuadros clinicos. El corea grave se observa normalmente
durante la realizacion de tareas motoras exigentes, como la
marcha en tdndem. El corea se califica por regiones
especificas. BL hace referencia

a bucolingual; MSD, a miembro superior derecho; MSI, a
miembro superior izquierdo; MID, a miembro inferior
derecho; y MII, a miembro inferior izquierdo. Comente si
el corea que observa es mas distal o mas proximal (p. ej.,
distal mucho mas que proximal).

Marcha
Observe al participante caminar unos 9metros (10yardas)

tanrapidamente (sin trotar)como él o ella pueda, luego
darse vuelta y regresar al punto de partida.



Marcha en tandem

El |participante debe dad 0 pasos en linea recta con el pie

colocado (con exactitud pero no rapidamente) de modo tal

3ue el talon toque el dedo gordo del otro pie. Se cuentan las
esviaciones de la linea recta.

Prueba de retropulsion (traccion)

53

Se evaliia la respuesta del participante a un desplazamiento
Eostenor repentino producido por una traccién en el

ombro mientras el participante esta de pie con los ojos
abiertos y los pies levemente separados. La prueba de
traccién se debe realizar con un tirdn firme y rapido,
después de advertir al participante. El participante debe
estar relajado con los pies separados y no debe estar
inclinado hacia adelante. Si el examinador siente presion
contra las manos cuando las apoya en los hombros del
participante, debe darle instrucciones al participante para
que se pare derecho y no se incline hacia adelante. El
examinador debe dar instrucciones al participante para que
dé un paso atrés, para no caerse. Los examinadores deben
asir a los participantes que se estan cayendo.
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Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informaci6n no esta disponible.
Escriba NC si la informacién no corresponde
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General

Puntuacién funcional:*

Capacidad funcional

Profesion:*

0 = incapaz

1 = trabajo marginal Gnicamente

2 = capacidad reducida para el trabajo habitual
3 =normal

Finanzas:*

0 = incapaz

1 =ayuda considerable
2 = poca ayuda

3 =normal

Tareas domésticas:*

0 = incapaz
1 = deterioro
2 =normal

AVD:*

0 = cuidado total

1 =solo tareas generales
2 = deterioro minimo

3 =normal

Nivel de cuidado:*

0 = cuidado de enfermeria especializado a tiempo completo
1 = hospitalizacion domiciliaria o en un centro para enfermos cronicos

2 =en el hogar
Fuentes de informacion
La informacién se obtuvo de:

1 = el participante Gnicamente
2 = el participante y la familia/un compafiero

I B e B e
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Instrucciones:

Puntuacién funcional
Se calculara automaticamente.

Profesion

Se evalla la capacidad del participante para realizar
satisfactoriamente trabajos remunerados o voluntarios,
independientemente de si esta trabajando actualmente. El
término “normal” se refiere a un empleo remunerado, real o
posible,con expectativas laborales normales. El término
“capacidad reducida” se refiere a un empleo remunerado con
jornada completa o media jornada, coa xpectativas
laborales por debajo de lo normal (en relacion con la
capacitacion y el nivel de educacién del participante), pero
con desempeiio satisfactorio. El término “marginal” se
refiere a una capacidad adecuada solo para un empleo con
media jornada, real o posible, con pocas expectativas
laborales. El término “incapaz” se refiere a un participante
que no seria capaz de trabajar, incluso con mucha ayuday
supervision.

Finanzas

Se evaltan mediante el analisis de la participacion del
participante en las finanzas personales y familiares, que
incluye la conciliacionde la cuenta de cheques, el pago
de facturas, la elaboraci6n de presupuestos, las compras,
etc. El término “capacidad normal” se refiere al manejo
satisfactorio de estas tareas financieras basicas. El
término “requiere poca ayuda”se refiere a dificultades
leves que requeririan la ayuda/supervision de un familiar
o asesorfinanciero. El término “requiere ayuda
considerable” se refiere a un participante que requeriria
amplia supervision para ocuparse de las tareas financieras
de rutina. El término “incapaz” se refiera un
participante que seria incapaz de realizar estas tareas
financieras, incluso con mucha ayuda y supervision.

Tareas domésticas

Se refiere a la capacidad del participante para llevar a cabo
tareas domésticas de rutina, como limpiar, lavar la ropa,
lavar la vajilla, poner la mesa, cocinar, cuidar el césped,
respondercorrespondencia, llevar un calendario, etc. El
término “capacidad normal” se refiere a la capacidad

plena sin ayuda. El término “deterioro” se refiere a un
deterioro de la capacidad que solo requiere poca ayuda

o supervision. EL término “incapaz” se refiere a una
incapacidad notable que requiere ayuda considerable.

AVD

Se refiere a las areas tradicionales de las “actividades de la
vida diaria” (AVD), que incluyen comer, vestirse y

bafarse. El término “normal” se refiere a la capacidad
plena. El término “deterioro minimo” se refiere a un
deterioro de la capacidad que requiere solo poca ayuda. El
término “solo tareas generales” se refiere a un deterioro de
la capacidad que requiere ayuda y supervision moderadas.
El término “cuidado total” se efiere a una incapacidad
importante que requiere asistencia y supervision totales.

Nivel de cuidado

Se refiere al entorno de cuidado mas adecuado para estar
a tono con la capacidad del participante, ya sea el hogar,
la hospitalizacion domiciliaria o un centro para enfermos
cronicos, o el cuidado de enfermeria especializado

a tiempo completo (supervision las 24 horas).

55
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Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informacién no esta disponible.
Escriba NC si la informacién no corresponde
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General

Puntuacién de la evaluacién funcional:*

Puntuacién funcional incompleta:*

Evaluacién funcional

Para las siguientes 2% reguntas, utilice:
1=si
0=no

;Podria el sujeto tener un empleo remunerado en su trabajo de costumbre?*
;Podri a el sujeto tener cualquier tipo de empleo remunerado?*

;Podria el sujeto realizar cualquier tipo de trabajo voluntario o no remunerado?*
;Podria el sujeto ocuparse de sus finanzas (mensualmente) sin ninguna ayuda?*
;Podria el sujeto comprar provisiones sin ayuda?*

;Podria el sujeto manejar dinero como comprador en una simple transaccién en efectivo (en una tienda)?*
;Podria el sujeto supervisar nifios sin ayuda?*

;Podria el sujeto manejar un automévil de manera segura por si solo?*

;Podria el sujeto realizar sus quehaceres domésticos sin ayuda?*

;Podria el sujeto lavar su propia ropa (lavar/secar) sin ayuda?*

;Podria el participante prepararse sus comidas sin ayuda?*

;Podria el sujeto usar el teléfono sin ayuda?*

;Podria el sujeto tomar sus medicamentos sin ayuda?*

;Podria el sujeto alimentarse sin ayuda?*

;Podria el sujeto vestirse sin ayuda?*

;Podria el sujeto bafiarse sin ayuda?*

;Podria el sujeto usar el transporte piblico para ir a distintos lugares sin ayuda?*
;Podria el sujeto ir caminando a lugares de su vecindario sin ayuda?*

;Podria el sujeto caminar sin caerse?*

;Podria el sujeto caminar sin ayuda?*

H
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Se deben completar todos los puntos. Escriba ND si la informacion no esta disponible.

Escriba NC si la informacién no corresponde

;Podria el sujeto peinarse sin ayuda?*
;Podria el sujeto cambiar de silla sin ayuda?
;Podria el sujeto acostarse y levantarse sin ayuda?
;Podria el sujeto usar el bafio/inodoro sin ayuda?
;Serfa posible que el sujeto siguiera recibiendo cuidado en el hogar?*
Fu entes de informacion:

La informacion para la evaluacion funcional se obtuvo de:

1 = el sujeto Gnicamente

2 = el sujeto y la familia/un compaiiero

Escala de independencia

Independencia del sujeto en %:* I:\:\j

100 = no se necesitan cuidados especiales

95

90 = no se necesitan cuidados fisicos si se evitan las tareas dificiles

85

80 = el nivel de empleo previo a la enfermedad se modifica o finaliza; el sujeto no
puede realizar las tareas domésticas al mismo nivel que antes de la enfermedad;
tal vez necesita ayuda con las finanzas

75

70 = se mantiene el cuidado personal para el bafio; las tareas domésticas estéan limitades, p. j.,
cocinar y usar cuchillos; ya no conduce vehiculos; es incapaz de manejar las finanzas

60 = el sujeto necesita poca ayuda para vestirse, asearse, bafiarse; hay que cortarle la comida

2(5) = es apropiado que el sujeto esté supervisado las 24 horas; necesita ayuda para bafarse, comer, asearse
2(5) = necesita un centro para enfermos crénicos; casi no puede alimentarse; dieta de alimentos licuados

gg = la colaboracién del sujeto para alimentarse, bafiarse e ir al bafio es minima

%(55) =no habla; hay que alimentarlo

10 = alimentacién por sonda; recibe todos los cuidados en la cama
5
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Instrucciones:

Puntuacion de la evaluacién funcional
Se calculard automaticamente.

Puntuacion funcional incompleta
Se calculard automaticamente.

;Podria el sujeto tener un empleo remunerado en su trabajo de
costumbre?

Si el sujeto ya no puede desempeiiarse en el trabajo que

hizo la mayor parte de su vida, responda “no”. Por ejemplo,
si el sujeto trabajo como cajero en una cadena de comida
rapida y después de desarrollar EH se vio obligado a dejar
ese empleo y desempefiarse en uno menos exigente, a
respuesta seria “no” a un empleo remunerado en | trabajo
de costumbre. Si el sujeto se ocupa de la casay nunca tuvo
un empleo remunerado, la pregunta para esta persona podria
ser: “;Puede el sujeto ocuparse actualmente de la casa an
bien como siempre lo ha hecho, o necesita ayuda para
hacerlo?”. Si actualmente necesita ayuda, la respuesta seria
“no”.

;Podria el sujeto tener cualquier tipo de empleo remunerado?
Empleo remunerado significa que la persona cobra por los
servicios que presta. Esto se debe evaluar como capacidad
potencial, no en funcién de si la persona esta trabajando
realmente.

;Podria el sujeto realizar cualquier tipo de trabajo voluntario o
no remunerado?

El trabajo voluntario o no remunerado significa que la

persona no cobra por los servicios que presta.

;Podria el sujeto ocuparse de sus finanzas (mensuales) sin
ninguna ayuda?

Un informante o un sujeto podrian informar que el
participante siempre ha tenido dificultades para ocuparse
de sus finanzas mensuales sin ayuda. Para ayudar a
determinar si el sujeto podria realizar esta actividad sin
ayuda, la pregunta podria ser: “En comparaci6n con el
presente, ;cree usted que el sujeto se podria haber ocupado
mejor de las finanzas mensuales hace un afio?”. Como
alternativa, la pregunta podria ser: “;Cree usted que el
sujeto se podria haber ocupado mejor de las finanzas
mensuales antes de tener algunos de los sintomas/signos
de EH?”. Estas preguntas que destacan cambios en las
funciones pueden ayudar a determinar la capacidad del
sujeto para desempeifiarse en el presente.

;Podria el sujeto comprar provisiones sin ayuda?

La compra de provisiones sin ayuda implica ir a la tienda
y conseguir las provisiones sin ayuda.

Si el sujeto necesita ayuda para llevar los paquetes, pero

de otro modo se ocupa de la tarea, la respuesta es “si

;Podria el sujeto manejar dinero como comprador en una simple
transaccion en efectivo (en una tienda)?

La persona debe ser capaz de ir a una tienda y regresar con
el cambio correcto.

;Podria el sujeto supervisar nifios sin ayuda?

La supervisién de nifios implica el cuidado, tant o a nivel
fisico como cognitivo, de nifios que de otro modo no
podrian quedarse solos. Esto no significa bebés.

58

;Podria el sujeto manejar un automdvil de manera segura
por si solo?

Manejar un automévil de manera segura por si solo significa
que el sujeto puede conducir sin que los demds tengan temor
de acompafiarlo y que lo hace de manera criteriosa. Si la
persona nunca aprendi6 a conducir, haga un comentario e
indique “No corresponde”.

;Podria el sujeto realizar sus quehaceres domésticos sin ayuda?
Las actividades domésticas podrian incluir cocinar, pasar

la aspiradora, limpiar el polvillo, sacar los residuos y

lavar la vajilla. Si el sujeto nunca realizo tareas

domeésticas, pregunte si puede ordenar sus cosas . j.,
realizar tareas de limpieza livianas tender la cama) y

colgar su ropa. Los quehaceres domésticos también

pueden abarcattareas de jardineria livianas, si esa era la
responsabilidad del sujeto.

;Podria el sujeto lavar su propia ropa (lavar/secar) sin ayuda?

Si el sujeto solo dobla la ropa lavada y no hace otra cosa, la
respuesta es “no”.

;Podria el sujeto prepararse sus comidas sin ayuda?

La preparacion de las comidas puede incluir hacer un
emparedado, calentar sopa o usar el horno microondas,
siempre que la persona lo haga por si sola. Una pregunta
podria ser: “Siel sujeto se queda solo, ;seria capaz de
prepararse sus comidas?”.

;Podria el sujeto usar el teléfono sin ayuda?

El uso del teléfono sin ayuda implica la capacidad de
realizar llamadas y de atender el teléfono.

;Podria el sujeto tomar sus medicamentos sin ayuda?

Si el sujeto guarda los comprimidos en un pastillero, pero es
capaz de acordarse de tomarlos por si solo, la respuesta es
“s1”. Si el sujeto no puede manipular fisicamente los
medicamentos sin ayuda, la respuesta es “no’

;Podria el sujeto alimentarse sin ayuda?

Si el sujeto no puede cortarse la comida sin ayuda, la
respuesta a la capacidad de alimentarse sin ayuda es “no”.

¢;Podria el sujeto vestirse sin ayuda?

Si el sujeto necesita que le preparen la ropa, pero puede
vestirse correctamente (es decir, lo bastante bien como
para estar presentable), la respuesta es “si”
¢;Podria el sujeto baiiarse sin ayuda?

Si el sujeto necesita ayuda para entrar a la ducha/bafiera,
pero luego se bafa solo, la respuesta es “si”.

;Podria el sujeto usar el transporte piblico para ir a distintos
lugares sin ayuda?

El transporte publico incluye autobuses y trenes. Si no hay
transporte piblico, la pregunta debe ser: “Si hubiera
transporte piblico disponible, ;podria el sujeto usaslo in
ayuda?”.

20120118.1i  fii



;Podria el sujeto ir caminando a lugares de su vecindario sin
ayuda?

Ir caminando a lugares del vecindario sin ayuda implica no
perderse. Una pregunta podria ser: “;Serfa el sujeto capaz
de encontrar el camino a casa si estuviese en una de las
calles del vecindario?”.

;Podria el sujeto caminar sin caerse?

Las caidas deben ocurrir al menos una vez por semana para
que la respuesta sea “no”. Una lnica caida no es indicacién
de que la respuesta sea “no”.

;Podria el sujeto caminar sin ayuda?
La necesidad de usar un caminador o un bastén es

“ayuda”. En otras palabras, si el sujeto no puede caminar
sin un dispositivo de ayuda, la respuesta es “no”.

;Seria posible que el sujeto siguiera recibiendo cuidado

en el hogar?

El cuidado en el hogar implica solo que la persona es capaz
de vivir en su casa, en lugar de hacerlo en una residencia de
cuidados institucionales o un sitio similar.

Independencia del sujeto en %

La independencia se da como un porcentaje de lo normal en
progresiones del cinco por ciento; cada vifieta indica un
incremento del cinco por ciento. Si selecciona una vifieta, el
porcentaje aparecerd en el campo Escala de independencia.
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