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RESUMEN

ROL DE ENFERMERIA EN PACIENTES Y CUIDADORES CON ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON: UNA REVISION DE TEMA.

Oscar J Gonzalez-H* Maria Fernanda Ruiz Moreno**

Introduccion: La Enfermedad de Huntington (EH) es clasificada como una “enfermedad
rara” la cual tiene como principales caracteristicas ser hereditaria y neurodegenerativa
trasmitida con rasgo un autosémico dominante. En los Gltimos afios se ha visto un aumento
en el nimero de casos y se ha realizado una descripcién detallada de la enfermedad, sin
embargo se encuentra poca informacion sobre el tratamiento terapéutico multidisciplinario,
donde al ser enfermeria una disciplina que su esencia es el “cuidar”, se hace fundamental
brindar un cuidado especializado para quienes padecen esta enfermedad y sus cuidadores.
Objetivo: Identificar el rol de enfermeria frente a la atencion a las personas que padecen la
EH y sus cuidadores a través de la literatura disponible. Metodologia: Se realiz6 un
andlisis de informacion recopilada y disponible en la literatura relacionada con el rol de
enfermeria en pacientes con Enfermedad de Huntington y sus cuidadores con un enfoque
cualitativo. Se procedié a través de la consulta de bases de datos, utilizando los descriptores
MeSH y DeSC. Resultados: 46 articulos cientificos que fueron consolidados en una matriz
de Excel, los cuales fueron clasificados en tres categorias. Conclusiones: Se evidencié la
importancia de conocer sobre la EH como profesionales de salud con el fin de realizar
intervenciones terapéuticas oportunas y al enfocarse en el papel de enfermeria, ofrecer los
cuidados especializados y direccionamiento que se puede ofrecer en cualquier etapa de la
EHtanto a la persona que lo padece como quien se encarga de cuidarlo.

Palabras clave: Enfermedad de Huntington, Enfermeria, Cuidadores.

* Director del Trabajo

* Estudiante de ultimo semestre, Programa de Enfermeria



ABSTRACT

THE NURSING ROL IN PATIENTS AND CAREGIVERS WITH HUNTINGTON'S
DISEASE: A THEME REVIEW

Oscar J Gonzalez-H* Maria Fernanda Ruiz Moreno**

Introduction: The HD is classified as a "rare disease” whose main characteristics are
hereditary and neurodegenerative transmitted with an autosomal dominant trait. In recent
years there has been an increase in the number of cases and a detailed description of the
disease has been made, however there is little information on multidisciplinary therapeutic
treatment, where nursing is a discipline whose essence is "caring". It is essential to provide
specialized care for those who suffer from this disease and their caregivers. Objective: To
identify the role of nursing in the care of people suffering from Huntington's Disease and
their caregivers through the available literature. Methodology: An analysis of information
collected and available in the literature related to the nursing rol in patients with
Huntington's disease and their caregivers with a qualitative approach. We proceeded
through the consultation of databases, using the descriptors MeSH and DeSC. Results: 46
scientific articles that were consolidated in an Excel matrix, which were classified into
three categories. Conclusions: The importance of knowing about EH as health
professionals in order to perform timely therapeutic interventions and focusing on the
nursing rol, offering specialized care and addressing that we can offer at any stage of the
disease to both the person who suffers as the person who takes care of it.

Keywords: Huntington's Disease, Nursing, Caregivers.

* Director of work

* Last semester student, nursing program



INTRODUCCION

“La enfermedad de Huntington (EH), también conocida como corea” de Huntington, el
nombre de “corea” viene del griego, que significa “coreografia” que en latin se conoce
como danzar. Antiguamente esta enfermedad era conocida como el “mal de San Vito”; es
una grave y rara* enfermedad neuroldgica, hereditaria y degenerativa trasmitida con rasgo
un autosémico dominante*. Fue reconocida en 1872 por el médico norteamericano George
Summer Huntington, quien hizo la primera descripcion clinica completa y clara de una
enfermedad familiar, cuyos pacientes habian estudiado junto a su abuelo y su padre en
Long Island, Nueva York. El seguimiento familiar de los afectados condujo posteriormente
hasta dos hermanos, que en el afio de 1630 partieron con sus familias desde Essex
(Inglaterra) hacia Boston (EUA). En los tres siglos siguientes, unos 1000 descendientes

padecieron la enfermedad®”.

“La EH afecta aproximadamente 1 de cada 10.000 habitantes en la mayoria de los paises
Europeos, aunque también en el resto del mundo en diferentes proporciones; por ejemplo
en EEUU hay aproximadamente unas 30.000 personas con Huntington, pero 150.000 estan

en riesgo de padecerla por ser descendientes de personas con Huntington; en Asia y en

*Corea: Trastorno involuntario del movimiento, tipo hipercinético, caracterizado por movimientos
espontaneos, sin proposito, excesivos, abruptos, arritmicos, no sostenidos, irregulares en tiempo, distribuidos
en forma aleatoria, con cambios en velocidad y direccién, que migran de una parte del cuerpo a otra, dando la
apariencia de danza.

*Enfermedad Rara: Son aquellas que tienen una baja incidencia en la poblacion. Para ser considerada como
rara, cada enfermedad especifica sélo puede afectar a un nimero limitado de personas.



Africa la prevalencia es mucho menor y se estima que hay 1 persona afectada por cada

1.000.000 de habitantes; en Espafia encontramos que hay 4-7/100.000 habitantes?”.

Segun el HOPES (Huntington’s Outreach Proyect For Education, At Stanford) hasta el
20143, “a nivel Latinoamérica se encuentra en primer lugar a Venezuela con 7/100
habitantes, el segundo es Per( y luego seguido de Chile, Brasil y Colombia los cuales no
contienen datos globales sobre la enfermedad, una de las razones principales es el alto costo
que tiene la prueba genética para que sea diagnosticada la enfermedad, més sin embargo se
comienzan a evidenciar zonas especificas sobre la prevalencia y aumento de esta

enfermedad”.

“La enfermedad de Huntington se debe a la presencia de una expansién anormal del triplete
CAG en la secuencia del gen HTT, que resulta patolégica cuando el nimero de repeticiones
supera las 34, y se advierte una correlacién directa entre la longitud del segmento repetido y

la precocidad con que se manifiesta el trastorno®”.

“Esta enfermedad es de interés en la neuropsiquiatria por su causa y sus cambios
manifestados en el comportamiento, la cognicién y el afecto. Se caracteriza por la triada de
sintomatologia motora, cognitiva y psiquiatrica. Aunque los sintomas de la EH varian de
una persona a otra, incluso dentro de la misma familia, la progresion de la enfermedad

puede divididirse en tres etapas®”.

“La etapa inicial de la EH por lo general incluye cambios sutiles en la coordinacion, tal vez
algunos movimientos involuntarios (corea), dificultad para pensar cuando hay problemas vy,

7



a menudo, depresion o un estado de animo irritable. Los medicamentos suelen ser eficaces
en tratamiento de la depresiébn u otros problemas emocionales. Los efectos de la
enfermedad puede hacer que la persona sea menos capaz de trabajar a su nivel habitual y

menos funcional en las actividades regulares en el hogar®”.

“En la etapa intermedia, los trastornos del movimiento puede convertirse en un problema
mayor. Los medicamentos para la corea puede ser considerados para proporcionar el alivio
de los movimientos involuntarios. Los terapéutas fisicos y ocupacionales pueden ser
necesarios para ayudar a mantener el control de movimientos voluntarios y hacer frente a
los cambios en las habilidades de pensamiento y razonamiento. La disminucion en el
lenguaje y la dificultad para tragar pueden requerir la ayuda. Las actividades ordinarias se

vuelven mas dificil de hacer*”.

“En la etapa tardia, la persona con la EH se vuelve totalmente dependiente de otros para su
cuidado. El atragantamiento se convierte en una preocupacion importante. La corea se
vuelve severa o puede cesar. En esta etapa, la persona ya no puede caminar y va a ser
incapaz de hablar. Sin embargo, él o ella pueden en general todavia tener la capacidad de
comprender en el lenguaje y conserva la conciencia de la familia y amigos*. Cuando una
persona con la EH muere, es generalmente por complicaciones de la enfermedad, tales
como asfixia o infeccion y no de la enfermedad en si. En todas las etapas de la EH, la
pérdida de peso puede ser una complicacion importante que puede corresponder con
empeoramiento de los sintomas y debe ser contrarrestada mediante el ajuste de la dieta y el

manteniendo el apetito*”.



“Adicional a esto, es una enfermedad que afecta a los individuos y también de las familias.
El diagndstico de la EH puede unir a las familias, pero también trae muchas preguntas
dificiles. (Como cuidara la familia al individuo enfermo?, ;Quién mas esta en riesgo de la
enfermedad? ¢ Deberian hacerse la prueba?, ¢;En que momento se debe pensar en el final de

la vida de la persona?, ;Cuéando y cuanto se le debe contar a los nifios pequefios?*”.

“Segun las preguntas anteriores, la calidad de vida de la familia est4d asociada a las
percepciones que sus miembros tienen sobre: “la pérdida del trabajo, la disminucion de los
recursos econdmicos, los estandares de vida, las actividades sociales, la intimidad y la

posibilidad de mantener una vida familiar normal®”.

Teniendo en cuenta esto, la incertidumbre no gira solo entorno a la persona que tiene la EH,
si no a sus familiares, debido al rol o las funciones que cumple la persona en algunos
ambitos como: laboral, social, familiar, personal, profesional, entre otros, que se ven
afectados con el transcurso de la enfermedad, donde en todo momento se genera una toma
de decisiones continua donde el individo pierde la autonomia funcional y la toma de

decisiones que finalmente seran suplidos por sus familiares.

“También deterioran la calidad de vida, las percepciones sobre: la naturaleza de la
enfermedad, su larga duracion, las consecuencias negativas para las actividades de la vida
diaria, las pocas esperanzas de curacion o de mejora de los sintomas, y las repercusiones en
la vida familiar. Sin embargo, muchas familias intentan mantener una vida normal sin

pensar en la enfermedad, aunque es una tarea ardua®”.



“Las estrategias que suelen utilizar son comparables a las adoptadas por individuos

sometidos a un estrés permanente. Las percepciones y las estrategias son un indicador

significativo del nivel de bienestar de los afectados y de sus familias®”.

Como consecuencia se puede observar que esta enfermedad no solo afecta a quien padece

la EH, sino también a sus cuidadores de una manera psicosocial, en donde se ve como

resultado principal el deterioro en la calidad de vida.

Los estudios psicosociales versan sobre:

a)

b)

El impacto de la enfermedad en individuos que padecen esta patologia, teniendo en
cuenta que es una enfermedad hereditaria, neurodegenerativa y cronica. En estos se
describen la fisiopatologia, las consecuencias que puede traer a nivel mental, motor
y genético y el tratamiento farmacol6gico a seguir segln sus signos y sintomas que
se presentan en cada fase. Sin embargo, se evidencia un vacio de conocimiento
sobre EH en los paises latinoamericanos ya que no se encuentran datos
epidemioldgicos exactos, formas de diagndstico y tratamiento terapéutico
enfocandos en enfermeria con respecto a cuidados especializados.

El impacto en los familiares de dichos enfermos, debido a el papel que juegan en el
proceso de mantenimiento del bienestar de la persona diagnosticada con EH y
conociendo las carecteristicas de la enfermedad; dan como resultado un grado alto
de dependencia entorno al paciente segun la etapa que este cursando; donde es
importante reconocer el avance investigativo que se centra en este tema; pero que
sin embargo aun asi es muy poco para realizar intervenciones claras, oportunas y

concisas hacia los familiares y la posible sobrecarga que puedan tener.
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Ademas, por estar la EH clasificada dentro de las enfermedades raras y al ser pocos sus
casos reportados o identificados, el conocimiento tanto del personal de salud, pacientes y
cuidadores llegan a ser insuficientes para aportar a mantener o mejorar la calidad de vida en
el trascurso de la enfermedad, lo cual se convierte en un aspecto negativo para ofrecer un

cuidado especializado.

Partiendo de la palabra “cuidar” entramos en contexto con el rol de enfermeria, ya que se
considera como la esencia de esta disciplina, donde el cuidado en esta enfermedad debe
ofrecerse de manera transversal y especializada segin el estadio en que se encuentre la
persona con EH. Adicionalmente los cuidados no solo se ofrecen a quien padece esta
enfermedad, sino también a sus cuidadores quienes estan propensos a tener sobrecarga y en

ambos casos un deterioro en la calidad de vida.

JUSTIFICACION

Al tener un panorama mas amplio a nivel epidemioldgico, saber sobre el aumento de esta
enfermedad en los Ultimos afios y centrar la atencidn en las investigaciones realizadas, a
nivel genético, neuroldgico y psiquiatrico, se observan los avances; sin embargo, se
evidencia un vacio investigativo sobre el tratamiento terapéutico donde fundamentalmente
el enfoque es sobre el papel que tiene enfermeria frente a la EH. Por ello, este trabajo tiene
una significancia académica, ya que permitira a los profesionales de enfermeria conocer no
solo de que se trata esta enfermedad, si no tener un criterio valido para que estos pacientes
puedan ser identificados en el momento que ingresen a un centro de atencién en salud.

Debido a que se ha observado un mal diagnostico por confusion de criterios médicos de
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acuerdo a sus manifestaciones clinicas siendo catalogados principalmente a nivel motor

como Parkinson y a nivel mental como: depresién, ansiedad o psicosis.

Con esta revision de tema se busca identificar no solo el rol de enfermeria en el cuidado de
pacientes con EH, sino también en los cuidadores ya que son quienes desempefian un papel
critico en el mantenimiento del bienestar del paciente; adicionalmente el cuadro clinico es
progresivo y normalmente genera una dependencia fisica y mental por parte de los
cuidadores por no tener los conocimientos ni la intervencion profesional clara, oportuna y

suficiente.

Ademas se desea mostar la importancia de que enfermeria investigue y se puedan realizar
intervenciones especificas hacia esta enfermedad debido al alto impacto que tiene en la
calidad de vida de la persona que la padece, como de sus familiares y cuidadores. Teniendo
en cuenta que enfermeria es uno de los medios de transmision de conocimiento y cuidados
especiales dentro del proceso de atencién en salud, teniendo como prioridad satisfacer las

necesidades de la persona a nivel holistico.

Finalmente, el conocer este tipo de enfermedades, denominada “raras”, ofrece al
profesional de enfermeria egresado de la Universidad de Ciencias Aplicadas y Ambientales,
continuar con el aporte investigativo sobre el rol de enfermeria en pacientes con EH y sus
cuidadores. Ademés de poder tener un pensamiento critico acerca de esta enfermedad y
diferenciarla de otras enfermedades para que las intervenciones que se generen sean
individualizadas y dirigidas con seguridad, manteniendo el bienestar de la persona que
padecede la enfermedad y de su cuidador.
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OBJETIVOS

GENERAL
Identificar el rol de enfermeria frente a la atencion a las personas que padecen la

Enfermedad de Huntington y sus cuidadores a través de la literatura disponible.

ESPECIFICOS

» Conocer el impacto que tiene la Enfermedad de Huntington en pacientes y
cuidadores.

» Comprender el alcance que tiene enfermeria para brindar un cuidado especializado a
las personas que padecen la EH y sus cuidadores.

» Mostrar la importancia que tiene el conocimiento de esta enfermedad en el proceso

de atencion en salud.
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METODOLOGIA

TIPO DE ESTUDIO

En la presente revision de tema se realizd un andlisis de informacion recopilada y
disponible en la literatura relacionada con el rol de enfermeria en pacientes con

Enfermedad de Huntington y sus cuidadores.

DISENO METODOLOGICO

La revision de tema, tiene un enfoque cualitativo. Se realiz6 a través de la consulta de bases
de datos como: Scielo, PubMed, Medigraphic, Scopus, Proquest y Elsevier. Para la revision
se tuvo en cuenta los siguientes descriptores DeCS en espafiol, portugués e inglés:
Huntington Disease, Enfermedad de Huntington, Doenca de Huntington, Chorea, Corea,
Coreia y MeSH en inglés: Huntington Disease, Chorea. Los idiomas fueron: inglés,
espafol, portugles, italiano, sin un limite de tiempo, por las implicaciones que tiene la

enfermedad como “enfermedad rara”.

MUESTRA

En la revision de tema se encontraron un total de 4569 articulos cientificos de los cuales
190 se encontraron full text; sin embargo la mayoria de articulos se enfocaban en la

neurociencia, por lo cual se filtr6 segin el contenido, dejando aquellos que aportaran
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informacion epidemioldgica, diagnostico, cuadro clinico, tratamiento e intervenciones en la
atencion de salud, dando como resultado 46 articulos cientificos que fueron consolidados

en una matriz de Excel.

CRITERIOS

Inclusion: Articulos indexados en revistas cientificas, full text, que planteen informacién
sobre la historia, diagnéstico, tratamiento, cuadro clinico, epidemiologia e intervencion de

profesionales de enfermeria tanto en pacientes con EH y sus cuidadores.

Exclusion: Articulos los cuales no se tengan acceso a estos y se centren en las disciplinas

de neurociencia y genética sobre la EH.

ASPECTOS ETICOS

Este tipo de revisiones de tema, segin la Resolucion 8430 de 1993, por la cual se
establecen las normas cientificas, técnicas y administrativas para la investigacion en salud®
se cataloga como sin riesgo, debido a que no tiene ninguna implicacion ética, ya que se
abordan solo los recursos disponibles en la literatura sobre el tema planteado. Por esta

razon, por la presente se garantiza es la veracidad de la informacion.

PROCEDIMIENTO DE RECOLECCION DE LA INFORMACION

Para la recoleccién de informacién, se utilizaron los descriptores DeCS y MeSH

anteriormente mencionados; en las bases de datos y buscadores: Scielo, PubMed,
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Medigraphic, Scopus, Proquest y Elsevier, con un total de 46 articulos; luego se realiz

empled una matriz para la organizacion de los datos, que contiene los siguientes criterios:

titulo, autor, afio, base de datos de donde se obtuvo, ciudad, tipo de articulo, palabras

claves, objetivos, enfoque de investigacion, resumen y conclusiones del articulo. A partir de

esta organizacion se pudo extraer los siguientes datos: distribucion segun el afio, idioma y

base de datos en que se encuentran los articulos cientificos.

DISTRIBUCION POR ANO

La mayor concentracion de los articulos consultados esta en los afios 2011 al 2018 con un

porcentaje del 65.2%. Partiendo del aumento epidemioldgico con relacion en los Gltimos

afios, podemos analizar que el avance investigativo también ha incrementado, siendo una

muestra de la necesidad de individualizar esta enfermedad y aportar a nivel cientifico con

estrategias a nivel profesional.

Tabla N° 1: Distribucién de articulos cientificos segun el afio de publicacién.

ANO DE PUBLICACION ARTICULOS PORCENTAJE
1997-2003 8 17.4
2004-2010 8 17.4
2011-2018 30 65.2

TOTAL 46 100%
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Fuente: Ruiz M. Maria Fernanda- Rol de enfermeria en la atencion de paciente con la

Enfermedad de Huntington y sus cuidadores. Una revision de tema-2018

DISTRIBUCION SEGUN SU IDIOMA

La mayor concentracion de articulos cientificos se encuentran en espafiol con un 71.7%.
Cabe aclarar que la mayoria de los articulos se encontraban tanto en inglés como en
espafiol, sin embargo es importante resaltar que a nivel de la descripcion de la enfermedad
se encontraban en paises donde su idioma oficial era el inglés, pero al enfocarnos en los en
los paises donde su idioma oficial era espafiol se promovié mas la investigacion sobre el

impacto personal y familiar o las intervenciones terapéuticas.

Tabla N° 2: Distribucion de articulos cientificos segun su idioma de publicacion.

DISTRIBUCION .
SEGUN SU IDIOMA ARTICULOS PORCENTAJE
ESPANOL 33 71.7
INGLES 12 26.1
POLACO 1 2.2
TOTAL 46 100%

Fuente: Ruiz M. Maria Fernanda- Rol de enfermeria en la atencion de paciente con la
Enfermedad de Huntington y sus cuidadores. Una revision de tema-2018

DISTRIBUCION SEGUN BASE DE DATOS

La mayor concentracién de articulos cientificos se encuentraron en la base de datos
SCOPUS con 37%, teniendo en cuenta que la mayoria de los articulos se encontraban

publicados en mas de una base de datos.
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Tabla N° 3: Distribucién de articulos cientificos segun Base de Datos

BASE DE DATOS TOTAL |PORCENTAJE
SCOPUS 17 37.0
MEDIGRAPHIC 2 4.3
SCIELO 10 21.7
PUBMED 13 28.3
ELSEVIER 3 6.5
PROQUEST 1 2.2
TOTAL 46 100%

Fuente: Ruiz M. Maria Fernanda- Rol de enfermeria en la atencion de paciente con la

Enfermedad de Huntington y sus cuidadores. Una revision de tema-2018

RESULTADOS

Frente a la recoleccién de datos, al realizar la busqueda de articulos cientificos sobre la
Enfermedad de Huntington en total 46 de estos cumplieron los criterios de inclusion los
cuales para su analisis se dividieron en tres categorias, las cuales fueron:

Figura #1. Categorizacion a partir de la Revision de Tema

— DESCRIPCION PATOLOGICA

Rol de Enfermeria en la Atencion de
Paciente con la Enfermedad de
Huntington y sus cuidadores. Una
revisién de tema

ROL DE ENFERMERIA FRENTE A LA EH

IMPLICACIONES DE LA EH EN EL AMBITO
FAMILIAR

Fuente: Ruiz M. Maria Fernanda- Rol de enfermeria en la atencion de paciente con la

Enfermedad de Huntington y sus cuidadores. Una revision de tema-2018
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DESCRIPCION PATOLOGICA DE LA ENFERMEDAD

En 40 articulos encontrados durante la revision, se observé una descripcion amplia sobre la
historia, epidemiologia, fisiopatologia, cuadro clinico, etapas, diagnostico y tratamiento

farmacologico de la Enfermedad de Huntington.

Historia. La palabra corea proviene del griego “kopewa” (choreia) que significa danza. Este
término fue utilizado por primera vez por el médico alquimista Paracelso (1493- 1541) para
describir la Corea o “baile de San Vito™ (Chorea Sancti Viti)®.

La enfermedad de Huntington (EH), conocida también como el “mal de San Vito” fue
reconocida en 1872 por el médico norteamericano George Summer Huntington, quien
hiciera la primera descripcion clinica completa y clara de una enfermedad familiar, cuyos
pacientes habia estudiado junto a su abuelo y su padre en Long Island, Nueva York. El
seguimiento familiar de los afectados condujo posteriormente hasta dos hermanos, que en
1630 partieron con sus familias desde Essex (Inglaterra) hacia Boston (EUA). En los tres
siglos siguientes, unos 1000 descendientes padecieron la enfermedad; muchos de ellos
fueron acusados de brujeria, al ser interpretados sus movimientos anormales como «burla a

Jesucristo en la cruz»t.

Epidemiologia. La enfermedad esta distribuida en todo el mundo en igual proporcion entre
hombres y mujeres. La prevalencia se considera entre 5 y 10 casos por 100.000 habitantes,
algo menor en paises del este asiatico y en la poblacién de raza negra. La incidencia anual

varia entre 1 y 4 casos por millon de habitantes. Los estudios genealdgicos permiten situar
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el origen de la enfermedad en el oeste de Europa (Francia, Alemania y Holanda), con
posterior dispersion hacia América, Inglaterra, Sudafrica y Australia®.

Segun el HOPES (Huntington’s Outreach Proyect For Education, At Stanford) hasta el
2014, a nivel Latinoamérica se encuentra en primer lugar a Venezuela con 7/100 habitantes,
el segundo es Pert y luego encontramos a Chile, Brasil y Colombia los cuales no contienen
datos astrondmicos sobre la enfermedad, pero tienen zonas especificas sobre la prevalencia,
por ejemplo: Venezuela (Maracaibo); Chile (Santiago); Brasil (Alagoas); Colombia
(Magdalena, Juan de Acosta, Antioquia, Chocd, Medellin y Bogotd) donde no hay un

control o notificacion de los casos actualmente?.

Fisiopatologia. El defecto génico consiste en una expansion del trinucleétido CAG
(Citosina, Adenina, Guanina)6 cerca del extremo 5°, en el ex6on 1 del gen inicialmente
Ilamado IT15 (interesting transcript 15) y ahora llamado gen HD, localizado en el brazo
corto del cromosoma 4 (4p16.3). Las expansiones son traducidas en un segmento de
poliglutamina (poliQ) cerca del amino terminal, en la proteina que ha sido Ilamada
huntingtina (htt)" 8.

La expansion es inestable, lo que significa que el tamafio de la secuencia repetida varia
cuando las células se dividen, tanto en la linea germinal como somatica. Los individuos
normales poseen de 6 a 35 repeticiones CAG. Los individuos con la HD poseen mas de 36
repeticiones CAG. La htt es una proteina de expresion ubicua. Se expresa altamente en
cerebro y en una amplia variedad de tejidos (testiculos, ovarios, pulmoén, higado e
intestino), en todas las etapas del desarrollo (se sugiere que es importante en la maduracion

de neuronas) y en el adulto” 8.
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El gen HD mutante se expresa en el cerebro en niveles comparables con los del gen HD
normal desde los estadios tempranos del desarrollo embrionario. Dentro de las neuronas, la
htt se encuentra fundamentalmente en el citoplasma, asociada con membranas o

citoesqueleto en el soma o cuerpo celular, dendritas, axones y terminales nerviosas’ &,

Cuadro Clinico

Trastornos psiquiatricos. Muchas veces constituyen el primer sintoma de la EH y hacen
que los enfermos sean recluidos en centros psiquiatricos, incluyen cambios de personalidad,
trastornos afectivos (depresion y menos frecuentemente mania), ilusiones y alucinaciones,
paranoia y cuadros esquizofreniformes, agitacion o apatia, disminucién de la libido,
inatencion para seguir conversaciones, descuido del aseo personal y trastornos del suefio

como somnolencia diurna e insomnio nocturno. Es frecuente la tendencia al suicidio?.

Trastornos cognitivos. Inicialmente consisten en alteracion de la memoria reciente y el
juicio, hasta desarrollar demencia que lleva a la incapacidad para realizar las actividades de
la vida diaria. La demencia es de tipo “subcortical”’, con predominio de bradifrenia
(enlentecimiento del pensamiento), déficit de atencion y de funciones ejecutivas con

ausencia de alteraciones corticales como afasia, apraxias y agnosias.

Trastornos motores. Los Movimientos anormales son los sintomas mas visibles. Las
primeras sefiales de la EH pueden incluir torpeza, pérdida de equilibrio e inquietud. Los
problemas del movimiento pueden incluir movimientos involuntarios rapidos, conocido

como corea, posturas con torsién conocida como distonia, reduccion en la velocidad y la
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precision de los movimientos finos. Los trastornos del movimiento de la EH a menudo se

acentlan con el estrés o la excitacion®.

Etapas.

La etapa inicial de la EH por lo general incluye cambios sutiles en la coordinacion, tal vez
algunos movimientos involuntarios (corea), dificultad para pensar cuando hay problemas vy,
a menudo, depresion o un estado de animo irritable. Los medicamentos suelen ser eficaces
en tratamiento de la depresién u otros problemas emocionales. Los efectos de la
enfermedad puede hacer que la persona sea menos capaz de trabajar a su nivel habitual y
menos funcional en las actividades regulares en el hogar®.

En la etapa intermedia, los trastornos del movimiento puede convertirse en un problema
mayor. Los medicamentos para la corea puede ser considerados para proporcionar el alivio
de los movimientos involuntarios. Los terapistas fisicos y ocupacionales pueden ser
necesarios para ayudar a mantener el control de movimientos voluntarios y hacer frente a
los cambios en las habilidades de pensamiento y razonamiento. La disminucion en el habla-
lenguaje y la dificultad para tragar pueden requerir la ayuda. Las actividades ordinarias se
vuelven mas dificil de hacer®.

En la etapa tardia, la persona con la EH se vuelve totalmente dependiente de otros para su
cuidado. El atragantamiento se convierte en una preocupacion importante. La corea se
vuelve severa o puede cesar. En esta etapa, la persona ya no puede caminar y va a ser
incapaz de hablar. Sin embargo, él o ella pueden en general todavia tener la capacidad de
comprender en el lenguaje y conserva la conciencia de la familia y amigos®.

Cuando una persona con la EH muere, es generalmente por complicaciones de la
enfermedad, tales como asfixia o infeccion y no de la enfermedad en si. En todas las etapas
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de la EH, la pérdida de peso puede ser una complicacion importante que puede
corresponder con empeoramiento de los sintomas y debe ser contrarrestada mediante el

ajuste de la dieta y el manteniendo el apetito®.

Diagnostico.

El diagndstico molecular. Consiste en la cuantificacion del nimero de repeticiones del
triplete CAG en el gen de la huntingtina. Menos de 27 repeticiones del triplete CAG se
considera normal, entre 27 y 35 repeticiones se considera no penetrante; 36 a 39
repeticiones corresponde a penetrancia reducida y méas de 39 repeticiones es diagnostico de
enfermedad de Huntington. Los individuos que poseen entre 36 a 39 repetidos pueden ser
categorizados como portadores de EH; aquellos con 27 a 35 repetidos son susceptibles a
expandir la mutacion completa en la descendencia. Aunque el numero CAG explica en un
60% a 70% la varianza en la edad de inicio, progresion y la aparicion de los sintomas,
también otros factores bioldgicos o socio-ambientales juegan un papel relevante®.

Por otro lado, los nifios que inicia la sintomatologia antes de los 10 afios de edad suelen
tener mas de 80 repeticiones; en personas que inician en la segunda década de la vida
suelen tener 50 repeticiones 0 mas y se presentan con deterioro del desempefio escolar y
rigidez, trastornos psiquiatricos severos con o sin movimientos involuntarios y deterioro del
comportamiento motor.

Asi mismo, la velocidad de progresion de la enfermedad se correlaciona con el nimero de
repeticiones. Es necesario considerarque la mayoria de los enfermos negativos para la

mutacion del gen de la huntingtina tienen una historia familiar negativa de la enfermedad®.
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Figura #2. Reticiones del CAG

Y Y Y

Sano Sano Afecto Afecto
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<1% riesgo de 40% probabilidad
expansion de ser asintomadtico
patoldgica en la a los 65 afos

descendencia

Figura 1. Rango de repeticiones CAG en el gen IT15 y su asociacion con la edad de
aparicion de la enfermedad. Puede haber solapamiento en los rangos intermedios
de repeticiones y su expresion clinica.

Fuente: Gabriel Neri-Nani, et al - Consenso Mexicano sobre el
diagnostico de la enfermedad de Huntington-2010.
En la informacion encontrada se revisan otros medios diagnosticos como: Los
biomarcadores por resonancia magnética, tomografia, espectroscopia. Sin embargo su
utilidad a la fecha se centra en aspectos de investigacion mas que de diagnostico; por este

motivo no se realiza gran énfasis en su descripcion.

Escalas

Escala Unificada de la enfermedad de Huntington (UHDRS): Es una escala
semiobjetiva que valora cuatro dominios de realizacion clinica y capacidad en la EH:
funcionamiento motor, funcion cognitiva, alteraciones del comportamiento y capacidad
funcional. EI UHSDRS permite realizar comparaciones clinicas, progresion y efectos de la

terapia inter e intraindividuos® 1°.
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Recomendacién: el diagnostico de enfermedad de Huntington debe ser confirmado
genéticamente. Es importante conocer el numero de repetidos presentes con fines

prondsticos y de asesoramiento genético®.

Tratamiento. Aunque no existen tratamientos eficaces para ralentizar la progresion o
retrazar el comienzo de la EH pueden y deben ser tratados los sintomas como la corea la
depresion y la ansiedad®.

Si bien los bloqueadores de la dopamina son moderadamente eficaces en la corea, pueden
agravar la bradicinesia y la distonia. Los son mejor tolerados, pero no tan eficaces. Las
indicaciones para el tratamiento de la corea incluyen interferencia en las actividades
cotidianas y vergiienza social’.

No existe tratamiento eficaz para la demencia, el aspecto mas invalidante de la enfermedad.
El donepezilo, una droga procolinérgica que es usada en el tratamiento de la enfermedad de
Alzheimer, es inefectiva en el tratamiento de las alteraciones cognitivas producidas por la
EHL.

La depresion responde al tratamiento antidepresivo estandar. El tratamiento debe vigilarse
cuidadosamente ya que puede producir mania o desencadenar suicidio, un problema muy
grave en la EH. La ansiedad responde a la administracion de benzodiazepinas y al
tratamiento eficaz de la depresion. Se recomiendan las benzodiazepinas de accion
prolongada méas que las de accion breve, debido a su menor potencial de abuso y excitacion

paradojical.
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ROL DE ENFERMERIA FRENTE A LA EH

A pesar de la poca informacion encontrada sobre el rol de enfermeria frente a esta
patologia, se realiza un hallazgo importante partiendo del papel que juega de acuerdo con la
coordinaciéon del “servicio”, ya que en esta situacion la responsabilidad de ser las
administradoras de casos, utilizando su conocimiento especializado de la condicion,
actuando como centro punto de contacto para pacientes y otros miembros del equipo

multidisciplinar?.

Ademaés no solo nos habla de las funciones a nivel asistencial, si no comunitario donde al
tener una enfermera especialista sobre esta enfermedad, que transmita conocimientos
eficientes y oportunos tanto a quien padezca a enfermedad como a sus cuidadores,
realizando intervenciones individualizadas no solo mantendra el bienestar de la persona
afectada sino mejorara la calidad de vida y disminuira la incidencia de hospitalizaciones

por complicaciones de la enfermedad.

Comenzando con algunas funciones que demanda la profesion de enfermeria, algunos
aportes encontrados fueron que; de acuerdo a la salud pablica; teniendo en cuenta que esta
patologia ha aumentado en los ultimos afos, desde el &mbito de la salud publica se podria
realizar una observacion de casos y una notificacion correspondiente para comenzar a tener

datos certero sobre la prevalencia de esta enfermedad.
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Partiendo de esto, también importante tener en cuenta las diferentes formas de medicion de
las manifestaciones en este caso ejecutivas a largo plazo de la Enfermedad de Huntington
donde no solo nos puede servir para un diagnéstico, si no para realizar el enfoque

terapéutico adecuado*?.

Adicionalmente las enfermeras pueden ser un recurso vital para las personas con EH. Si
pueden mantener continuidad en el papel, una base de conocimiento de la enfermedad,
persona y conocimiento especifico del servicio; se puede generar una mejora en la
prestacién de atencion. Esa funcion es valorada por pacientes, cuidadores familiares y

profesionales de la salud general!.

Esta informacion se da a conocer con el fin de proporcionar mas conocimientos
biomédicos; teniendo en cuenta la coordinacién en la mayoria de casos es liderado por el
personal de enfermeria de acuerdo a la atencion multidisciplinaria, enlace entre servicios y

la educacion a pacientes, familiares, personal de cuidado del hogar y otros profesionales.

Donde al ser una enfermedad cronica, tenemos que reconocer que los cuidados se daran
habitualmente dentro del &mbito domiciliario, donde para esto es de vital importancia
asegurar que los cuidados que reciba esta persona sean los adecuados y asi no generar que
el mantenimiento del bienestar de la salud sea por medio sitios hospitalarios, como
consecuencia de un mal manejo de los cambios ya sean comportamentales cognitivos o

motores, donde enfermeria termina siendo un patron de intercomunicacién en la situacion
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de quien padece la enfermedad, quien cuida a quien la padece y el equipo profesional que

interviene.

Por otro lado, segun la informacion encontrada, algunos cuidados de enfermeria frente a la
EH es garantizar el confort, seguridad, dignidad y autonomia del paciente de la siguiente

manera®®;

- Confort: Manejo del dolor, manejo de distres emocional, depresion, necesidades
espirituales, facilitar las actividades de relajo y distraccion y mantener la familia

involucrada en el cuidado del paciente®®,

- Seguridad: Consideraciones del ambiente fisico, al sentarse, al dormir, en el servicio

higiénico, al alimentarse, al interactuar con otros miembros de la familia®®.

- Dignidad: Los cuidados incluyen higiene, habilidades de comunicacién, incluir a la
persona en toma de decisiones y plan de cuidado, escuchar sus preferencias y

preocupaciones, preparar planes a futuro incluida la muerte®®,

- Autonomia: Reconocer y respetar el derecho del paciente de tomar decisiones, respecto
al suefio, habitos alimenticios y actividades diarias, manejar aspectos como conductas

sexuales, higiene u otros habitos™®.

Estas intervenciones se ofrecen de manera directa e indirecta, ya que se menciona una
triada que es fundamental resaltar y que enfermeria esta de forma transversal por medio de
las funciones ya mencionadas como la comunicacién, gestion, administracion y modo de

intervencion entorno al cuidado, con el fin de lograr un mantenimiento de la salud con
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respecto al: paciente (siendo quien padece la enfermedad), su cuidador (quien ejecuta los

planes terapéuticos) y el equipo de salud (encargados de definir los planes terapéuticos).

IMPLICACIONES DE LA EH EN EL AMBITO FAMILIAR

Con respecto al ambito familiar, cabe resaltar que la mayoria de los cuidadores terminan
siendo parte del entorno familiar; quienes tienen un papel fundamental para el
mantenimiento de la salud, bienestar y confort de la persona que padece esta enfermedad,
de acuerdo a la sintomatologia hablada anteriormente que como respuesta genera una
demanda hasta el punto de ser del 100%. Por ello “el tratamiento debe ser
multidisciplinario y aportar apoyo no solo al paciente sino también a sus familiares, por lo
gue es recomendable que intervengan asistentes sociales, genetistas, psicologos y

enfermeras conocedoras de la problematica de estos pacientes, ademas del neur6logo**”

Es decir, los servicios de ayuda a la familia deben estar compuestos por profesionales
expertos en las necesidades especificas de esta enfermedad y que deben ayudar a planificar
y disefar las ayudas de manera individual, adecuada y flexible. Esta ayuda debe centrarse
en superar el impacto de la enfermedad, en proporcionar informacion relevante, en buscar
soluciones practicas, en dar apoyo emocional, en disefiar los cuidados necesarios en cada

caso y etapa, y en disminuir el miedo al futuro®®.
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Sin embargo existen pocas investigaciones especificas relacionadas con el impacto de esta
enfermedad en la familia y las estrategias de apoyo psicolégico aplicables. Es
imprescindible profundizar en los efectos psicosociales de esta enfermedad, sobre la familia
y las estrategias de actuaciéon mas adecuadas. Debido a que, la colaboracién de meédicos y
personal de enfermeria, psicologos, trabajadores sociales, logopedas, terapeutas
ocupacionales, fisioterapeutas, cuidadores y la familia es necesaria para mejorar la calidad

de vida de las personas afectadas por EH.

Por ejemplo, seglin un estudio realizado dice que “los resultados obtenidos son un insumo
importante para el disefio de intervenciones para los cuidadores ya que el cuidado
puede tener efectos negativos y perjudiciales sobre estos, lo anterior de acuerdo a lo
documentado en 2003 por Thorton y Travis, quienes ademas determinaron que el
instrumento utilizado en este estudio, el MCSI es til en la investigacion de cuidado

familiar’4,

Este indice proporciona mayor informacién no solo a los médicos tratantes, sino también al
sistema de salud como tal sobre las capacidades de los cuidadores de personas con

enfermedades crénicas neurodegenerativas'®.
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DISCUSION

De la informacion encontrada se hace una descripcion de la EH, ya que el conocimiento
social que se tiene sobre esta enfermedad es insuficiente; teniendo en cuenta que fue
descubierta desde 1872, donde se comienza a realizar un avance investigativo en el
comportamiento de esta patologia, obteniendo caracteristicas fundamentales su etiologia,
fisiopatologia, cuadro clinico, diagndstico y tratamiento farmacologico, desde 20 afios se ha
comenzado la identificacién e investigaciones a nivel de intervenciones terapéuticas
multidisciplinares entorno a el paciente y la familia debido al aumento de casos y el

impacto en la calidad de vida que tiene.

Partiendo de esta informacion se observa, que en los Gltimos afios esta enfermedad ha
aumentado su prevalencia en los paises latinoamericanos, los cuales no tienen un dato
epidemiolégico exacto, por lo cual se ha encontrado que en salud publica no se ha
evidenciado una notificacion adecuada a esta enfermedad aunque este clasificada en el CIE
10 como una “enfermedad rara”. Ademaés, podemos ver que la manera mas efectiva de
tener un diagnostico oportuno y precoz sobre esta enfermedad es de manera genética, lo
cual en algunos paises como Colombia, en este caso ain no se realiza por cuestiones de
costo dando como resultado la dificil identificacion, notificacion y obtencion datos

astrondémicos sobre la prevalencia de la enfermedad.

Como consecuencia a esto encontramos comunmente errores en los diagnosticos médicos y
las intervenciones terminan siendo enfocadas a pacientes con posibles signos y sintomas de

Parkinson, depresion, ansiedad, episodios psicoticos, pero no individualizadas a un paciente
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con EH lo cual solo nos aleja de una intervencion oportuna para dar una mejor atencion en
salud. Sin embargo cabe aclarar que segun el cuadro clinico presentado y la escala
unificada de la Enfermedad de Huntington (UHDRS), son otras maneras de poder valorarlo
y tener criterios validos para poder diagnosticar oportunamente esta enfermedad y que

Ilegue a ser tratada de una manera eficiente y eficaz tanto a nivel personal como familiar.

Por otra parte, se evidencio en los articulos la falta de intervenciones terapéuticas
multidisciplinarias por avances cientificos, donde principalmente la profesién que maés
realiza intervenciones es psiquiatria, encontrando que su papel fundamental es, a nivel
farmacologico para tratar los cambios comportamentales, en el cual se ha evidenciado que
aungue no se presenta un patrén sintomatolégico en las personas con EH, la mayoria de
casos, inicialmente es afectada la parte mental y la primera estancia en donde ocurre las
primeras intervenciones son en los servicios psiquiatricos, que solo funciona para el
mantenimiento del bienestar de la persona hasta no mostrar sintomatologia mas grave a
nivel motor o cognitivo y proponer actividades encaminadas al mejoramiento de la calidad

de vida de la persona con EH.

Partiendo de que los cambios que se presentan no son de facil asimilacion, ya que afecta a
la persona con el transcurso del tiempo en la parte motora, cognitiva y comportamental
hasta el punto de generar una dependencia total de las personas que lo rodean, generando
asi en cada etapa diversos procesos a realizar; por ejemplo, si se diagnostica en la etapa
inicial la persona estard propensa a tener incertidumbre sobre su enfermedad, ¢Por qué
ocurre esta enfermedad?, ;Qué es la enfermedad?, ;tiene cura?, ¢ mis hijos pueden tenerla?,
¢Qué mas cambios ocurriran?, ;cual es el tratamiento?, ;Cual es su prondstico de vida?,
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que con el transcurso de la enfermedad al no tener respuestas certeras causan pensamientos,
emociones y acciones negativas de manera propia como a su entorno. De esto podemos
analizar que el desconocimiento de la enfermedad no solo genera interrogantes que como
consecuencia aumentan el nivel de ansiedad y pueden deteriorar a nivel mental a la persona

dando como resultados efectos o complicaciones principalmente psicoemocional.

Al realizar la busqueda, a nivel familiar cabe aclarar que en la mayoria de casos sus
familiares son quienes terminan teniendo el rol de cuidadores y al saber que por ser
neurodegenerativa la persona que tiene EH creard una dependencia, es alli cuando se hace
necesario el papel de un cuidador, quien permanecera la mayor parte del tiempo, realizando
las actividades pertinentes por el equipo terapéutico para mantener del bienestar de la
persona que padece esta enfermedad y es en este punto donde no solo se debe centrar en la

persona con EH por requerir cuidados especializados, sino por su cuidador.

Por tal motivo se hace importante analizar el rol de enfermeria en esta en el cuidado de esta

(13

patologia ya que su esencia como profesion es el “cuidar”, donde segin Watson, “el
cuidado se manifiesta en la préactica interpersonal, que tiene como finalidad promover la
salud y el crecimiento de la persona”, partiendo asi de que la EH hasta el momento no tiene

cura, sin embargo al brindar los cuidados especializados y de manera adecuada asegurara

una mejora en la calidad de vida de la persona que la padezca.

Adicionalmente se encuentra que la enfermera es quien se encarga de ofrecer un cuidado de
manera transversal siendo la gestora o el punto clave de conexion en la triada paciente,
familia y atencion en salud. Como consecuencia a esto, la enfermeria es el punto clave en

33



esta enfermedad para generar unas intervenciones propicias en el mantenimiento del
bienestar, donde encontramos que algunos cuidados hacia la persona con EH deben ir

encaminados a fortalecer el confort, la seguridad, la dignidad y la autonomia.

Al observar la triada anteriormente dicha profundizaremos en el cuidador como la parte
esencial de que los cuidados planteados por dicho proceso terapéutico sean realizados de
una manera eficiente, es decir, que como profesionales en salud al ver las caracteristicas
propias de esta enfermedad es a priori intervenir de manera biopsicosocial en ese cuidador

para que la persona con EH no le genere una sobrecarga.

Por ultimo, enfermeria no solo se encarga de brindar intervenciones como las anteriormente
dichas, sino que también realiza funciones educativas, administrativas, asistenciales,
comunitarias, investigativas, entre otras. Con esto, se puede decir que para lograr un
cuidado propicio es necesario conocer y generar conocimiento por parte de la disciplina de
enfermeria en relacion a la EH con el fin de que intervenciones a realizar aseguren una
mejorar la calidad de vida tanto a la persona que padece la EH como a la persona que
asume el papel de cuidador, partiendo del centro de transmision de informacién que somos

nosotras ante la triada ya mencionada.
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CONCLUSIONES

» Se identifico que el abordaje de enfermeria hacia las personas diagnosticadas con
EH y sus cuidadores es muy poco, principalmente porque el conocimiento de los
profesionales es insuficiente sobre esta enfermedad y adicionalmente el avance
investigativo sobre el tratamiento terapéutico es muy limitado ya que hasta el

momento solo se tratan los signos y sintomas a nivel farmacologico.

» Se encontré que una de los principales consecuencias a nivel familiar y de los
cuidadores, es la incertidumbre que resulta, al no tener la informacion clara sobre la
enfermedad, los cambios que se genera, como afectara la vida de cada uno y que si
los cuidados que se proporcionan sean los adecuados para una calidad de vida en la

persona que lo padece.

» Se observo que el papel que realiza el cuidador es fundamental, ya que es la persona
encargada de transmitir las actividades propuestas por el equipo terapéutico, sin
embargo se encuentra poca informacion sobre estudios que generen conocimiento

sobre el impacto en la calidad de vida de los cuidadores.

» Se evidenci6 la importancia de conocer sobre la EH como profesionales de salud

con el fin de realizar intervenciones terapéuticas oportunas y al enfocarnos en el

papel de enfermeria, brindar cuidados especializados y un adecuado
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direccionamiento de la informacién en cualquier etapa de la enfermedad tanto a la

persona que lo padece como quien se encarga de su cuidado.

RECOMENDACIONES

La inclusién del tema EH desde los programas de enfermeria en formacion del
pregrado.

Realizar avances investigativos desde enfermeria entorno a la persona que tiene EH
y sus cuidadores.

Capacitacion para los profesionales de salud frente a la Enfermedad de Huntington.
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