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RESUMEN

Se argumenta la importancia del trabajo en equipo en la atencién de las personas
afectadas por la Enfermedad de Huntington y de sus familias, y se describen las
principales funciones de los distintos profesionales que han de cubrir sus
necesidades en cada una de las etapas de la enfermedad en funcién de las
alteraciones y secuelas. Siguiendo esta premisa, se presenta el trabajo de
intervencion basado en la complementariedad de distintos profesionales que
atienden y cuidan a las personas afectadas por la Enfermedad de Huntington,
desarrollado en la Asociacion de Corea de Huntington de Castilla y Ledn.

PALABRAS CLAVE: Enfermedad de Huntington. Investigacidon interdisciplinaria.
Trastornos del Conocimiento (cognitivos). Trastornos del Movimiento. Analisis y
Desempefio de Tareas.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Huntington (en adelante EH) es una enfermedad
neuroldgica hereditaria en la que el cerebro y el sistema nervioso se deterioran de
forma progresiva, y se caracteriza por presentar alteraciones fisicas, cognitivas,
psiquiatricas y funcionales (NINDS, 2009; EHDN, 2010). Es una enfermedad
hereditaria que se transmite de padres a hijos por un gen mutado (Okun, 2003;
Gudesblatt y Tarsy, 2011).

Se estima una prevalencia global de entre 4 y 5 casos por millén, de 8 a 10
por cada 100.000 habitantes en paises desarrollados. Unas 4.000 personas en
Espana tienen la enfermedad y mas de 15.000 afrontan el riesgo de haber
heredado el gen de la EH (ACHE, 2011; IHA, 2012).

La EH se manifiesta en tres formas: a) entre los 35 y los 50 afios; b) en la
ninez y adolescencia; y c) la senil, después de los 55 afos. La mas comun se
desarrolla entre los 30 y 50 afios, en los afios productivos de la persona, y
determina la muerte entre 15 y 20 afos después del comienzo de las
manifestaciones neuroldgicas.

La pauta y la severidad de los sintomas varian de una persona a otra; el
curso de la enfermedad dividirse en tres etapas: inicial, media y final. La etapa de
la enfermedad condiciona el grado en que el enfermo demanda cuidados: poca
carga instrumental en la etapa inicial y mucha mas en fases avanzadas (Fernandez,
Grau y Trigo, 2012).

Aunque si existen medicamentos especificos para los sintomas, tales como
bloqueadores de la dopamina que pueden ayudar a reducir los comportamientos y
los movimientos anormales, la tetrabenazina y la amantidina para tratar de
controlar los movimientos adicionales, los neurolépticos y los antiepilépticos cuando
presentan sintomas psiquiatricos, o el empleo de antioxidantes (coenzima Q10 y el
tocoferol) y de suplementos nutricionales y restriccion nutricional del hierro para la
prevencién de la neurodegeneracién de la EH (Fernandes, 2001; Devinsky vy
D’Esposito, 2004; Wang et al., 2010; Chiu et al., 2011), aun no hay un tratamiento
para la enfermedad, de modo que las intervenciones se centran fundamentalmente
en aliviar los sintomas, mas que en detener el avance o curarla.

Las necesidades de las personas con EH abarcan el manejo y control del
comportamiento del paciente, seguridad, ayuda psicologica a la familia, nutricion,
degluciéon y comunicacidén, y provisién de ayudas técnicas para hacer los entornos
mas confortables y para la mejora fisica de los movimientos incontrolados. El
equipo que atienda a este colectivo debe conocer estas complejas necesidades
especificas de la enfermedad, derivadas de los sintomas fisicos, cognitivos y
psiquiatricos, y de las fases de la misma. La naturaleza progresiva de la EH plantea
desafios Unicos para los profesionales con el objetivo de maximizar el
funcionamiento fisico y de minimizar las restricciones a la participacion en estos
pacientes (HDSA, 2012).

Dentro de estas asociaciones puede resaltarse el trabajo de intervencién
interdisciplinar que viene realizando durante mas de una década la Asociacion de
Corea de Huntington de Castilla y Ledn (sede en Burgos), con mas de cincuenta
familias afectadas por la EH, ofreciéndoles informacion y formacion sobre diferentes
aspectos de importancia para este colectivo, buscando siempre mejorar la calidad
de vida de las personas afectadas y de sus familias, con programas de intervencion
individualizados, seguimientos mensuales y encuentros anuales.



1. EL TRABAJO INTERDISCIPLINAR EN LA ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON

El movimiento asociativo relacionado con la EH se inicia con Marjorie
Guthrie, casada con Woody Gutrhie cantante de musica Folk americano, fallecido el
3 de octubre de 1967 a los 55 afios de edad a causa de la EH!. Tras su muerte, su
exesposa fundd el Comité de Lucha contra la Enfermedad de Huntington, que a
larga se convirtié en la Sociedad Americana de la Enfermedad de Huntington. Su
trabajo de dirigidé a servir de elemento de unién de las familias, con aportacién de
informacién y tareas de ayuda mutua, y actuar como /obby frente al gobierno de los
Estados Unidos consiguiendo que se realizara un gran estudio sobre la problematica
de la EH en norteamérica (Huerta, Fernandez, Gallardo y Lozano, 2013).
Actualmente la Huntington Disease Society of América es una organizacion sin fines
de lucro cuyo objetivo es promover la investigacién para encontrar una cura a la EH
en USA, y proporcionar apoyo y servicio educativo a profesionales de la salud y a
las familias.

Durante la década de 1970 el psicoanalista norteamericano Milton Wexler
(fallecido el 16 de marzo de 2007), en un esfuerzo por buscar una cura para la EH
puso en marcha la Fundacion de Enfermedades Hereditarias. Wexler, cuya
exesposa se vio afectada por la enfermedad, se interesd por encontrar una cura, ya
gue sus dos hijas podrian haber heredado la enfermedad. Fruto de las
investigaciones de su hija Nancy Wexler en Venezuela, donde se da la mayor
concentracion de la EH en el mundo (Okun y Thommi, 2004; HDF, 2008), se
consiguio en 1992 identificar el gen responsable de la EH (MacDonald et al, 1993).

En nuestro continente se crea en 2003 la Red Europea de Huntington
(EHDN), promovida por el neurdélogo aleman Bernhard Landwehrmeyer, quien se
habia unido tres meses antes de su identificacién al grupo responsable de la misma
(Pytlik, 2008). La preside desde entonces, siendo su labor econémicamente
financiada por la Fundaciéon CHDI (anteriormente High Q), una fundaciéon biomédica
americana sin animo de lucro.

El proyecto principal de EHDN es REGISTRY, un estudio observacional,
prospectivo, multinacional y multicentro iniciado en junio de 2004 que busca
("REGISTRY"”, 2014):

- Integrar de forma prospectiva y sistematica datos obtenidos de la
investigacion clinica (por ejemplo, caracteristicas clinicas fenotipicas,
historia familiar, caracteristicas demograficas) mediante el acceso a
muestras bioldgicas (por ejemplo: sangre, orina..) obtenidas de
individuos con EH manifiesta, de individuos no afectados pero que sean
portadores conocidos de la mutacion o en riesgo de serlo, y de
participantes de control (por ejemplo: cényuges, hermanos o
descendientes de portadores de la mutacidon que no sean portadores).

- Relacionar caracteristicas fenotipicas (modificadores genéticos /
biomarcadores himedos y secos).

- Agilizar la identificacién y el reclutamiento de voluntarios adecuados para
los ensayos clinicos.

- Desarrollar y validar medidas sensibles y fiables de resultados para
detectar la aparicion y el cambio en el curso natural de la enfermedad

LEL PAIS, jueves, 17 de mayo de 1979. Recuperado el 12 de diciembre de 2013 de
http://elpais.com/diario/1979/05/17/sociedad/295740014 850215.html



premanifiesta y manifiesta que pueden ser también posibles medidas de
resultado para su uso en futuros ensayos clinicos y en atencion clinica.

- Planificar futuros estudios de investigacion.

En la actualidad, en el proyecto estan involucrados 173 centros de estudio
de 20 paises, con casi 13.000 sujetos participantes (EHDN, 2012).

En julio de 2012 comenz6 el proyecto Enroll-HD (“Enroll-HD”, 2014). Se
trata de un estudio multinacional, observacional y longitudinal que integra los dos
registros existentes sobre la EH, REGISTRY en Europa y COHORT en Norteamérica y
Australia, al tiempo que se amplia para incluir nuevos sitios de Latinoamérica (Red
Latinoamericana de Huntington), Asia (Singapur, Corea del Sur) y de Africa
(Sudafrica). Sin fecha de finalizacién y con evaluaciones anuales, el objetivo de
Enroll-HD es construir una base de datos grande y copiosa de informacion clinica
longitudinal y de biomuestras. Esta base de datos servira para futuros estudios
encaminados a la elaboracion de instrumentos y de biomarcadores de progresién y
prondstico, a identificar caracteristicas fenotipicas clinicamente relevantes, y a
establecer puntos finales claramente definidos para los estudios de intervencion.

A finales de los 1960 en Espafia comienzan las organizaciones de pacientes y
familiares con enfermedades neuroldgicas a preocuparse por la situacion por la que
pasaban, surgiendo en la década de los 90 las asociaciones de enfermos y
familiares de EH en las distintas provincias. Estas asociaciones se encaminan
mayormente a los cuidados, ofreciendo informacién, orientacion y asesoramiento
individual y familiar; coordinacion socio-sanitaria; difusion social; promocion de la
salud y participacion; y abordaje de todos los aspectos psico-sociales relacionadas
con la enfermedad. Para ello han ido incorporando profesionales con distintos
antecedentes formativos para cubrir las necesidades de los afectados.

La entidad que nos ocupa, la Asociacion de Corea de Huntington de Castilla y
Ledn en Burgos, actualmente atiende a sesenta familias, afectados por una de las
denominadas enfermedades raras, cuenta ya con una trayectoria de doce afios.
Para su puesta en marcha, a iniciativa de los familiares, se conté con la
colaboracién de la direccion del Servicio de Neurologia del Hospital de Burgos,
convocando a las personas afectadas y dandoles la oportunidad de conocerse y
decidir sobre la posibilidad de formar una asociacion. Se legalizé la entidad, se
realizaron los asuntos de intendencia (local, registros, contactos y subvenciones) y
en octubre de 2000 comienza a funcionar difundiendo la enfermedad e
interesandose por conocer las necesidades que genera. Se organizaron actividades
de caracter formativo y ladico y se puso en marcha un servicio de apoyo familiar.

Durante los primeros anos fueron los propios afectados quienes se ocuparon
de la actividad asociativa, pero reconocieron la necesidad de un apoyo técnico que
atendiera las distintas facetas con el fin de consolidar la Asociacién (Huerta,
Fernandez, Gallardo y Lozano, 2013). De este modo se incorporé a un trabajador
social quien fue integrando a través de férmulas de gestion, a profesionales con
diferentes especializaciones para cubrir las distintas necesidades psicosociales de
las personas afectadas. Actualmente prestan servicios logopedas, fisioterapeutas,
terapeutas ocupacionales y terapeutas familiares, con la colaboracion de neurdlogos
del Hospital Universitario de Burgos (HUBU) y voluntarios. Hoy en dia también
existe colaboracién con la Universidad de Burgos (para incorporar alumnado en
practicas), con el Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) también con sede en Burgos y con el
Centro Nacional de Investigacién sobre la Evolucion Humana (CENIEH) (para
realizar estudios de investigacién clinica —en el Registry— con la participacion de los
usuarios de la Asociacion).



2.1. Necesidades y secuelas en la Enfermedad de Huntington

La EH demanda muchos cuidados (HDSA, 2008) especialmente en las
Ultimas fases de la enfermedad, pero a su vez permite a la familia anticipar
recursos y estrategias con la ayuda de los distintos profesionales.

- Fase inicial: las manifestaciones del comienzo de la enfermedad incluyen
sutiles cambios en la coordinacién, algunos movimientos involuntarios,
dificultad al considerar detalladamente problemas, y con frecuencia un
animo irritable o deprimido. En esta etapa la medicacion suele ser
efectiva al tratar la depresion y otros sintomas emocionales.

- Fase media: los movimientos involuntarios (corea) se van acentuando. El
habla y la deglucién comienzan a verse afectados. Las habilidades para
pensar y razonar se veran gradualmente disminuidas, desorientacion y
pérdida de memoria a corto plazo. En esta etapa cada vez sera mas
dificil mantener un trabajo y hacerse cargo de las labores domésticas.

-  Fase final: los enfermos en la Ultima etapa padecerdn severos
movimientos, pero mas a menudo sufriran rigidez. La asfixia por la
comida se convertird en la mayor preocupacion, y la pérdida de peso.
Los enfermos son totalmente dependientes en todos los aspectos de su
cuidado, no podran ya caminar y tampoco seran capaces de hablar. A
pesar de que las capacidades cognitivas estaran severamente danadas,
generalmente siguen siendo conscientes de su entorno, son capaces de
comprender el lenguaje, y conocen a sus seres queridos. Los enfermos
no mueren por la propia enfermedad sino por complicaciones, como
asfixia o infecciones.

Los profesionales deben ser expertos en estas complejas necesidades
especificas de esta enfermedad y deben ayudar a la familia a planificar y disefar las
ayudas de manera individual, adecuada y flexible. Las necesidades abarcan desde
el manejo y control del comportamiento del paciente, seguridad, ayuda psicoldgica
a la familia, nutricion, degluciéon y comunicacién, y provision de ayudas técnicas
para hacer los entornos mas confortables y para la mejora fisica de los
movimientos incontrolados (Fernandez, Grau y Trigo, 2012).

Las fases de la enfermedad también afectan al ambito escolar. Tan pronto
como un alumno es diagnosticado de la enfermedad de Huntington juvenil (EHJ),
los maestros del hospital y la familia deben reunirse con los orientadores de los
centros escolares y con los tutores para acordar las adaptaciones curriculares y
apoyos necesarios, o en su caso, la modalidad de escolarizacion. Se pueden realizar
apoyos o adaptaciones: en las aulas ordinarias y de educacion especial; en las
clases de educacién fisica; comidas; asientos y transporte; seguridad e higiene; vy
en el control del comportamiento (Nance et al., 2001; Nance, 2007; Fernandez,
Grau y Trigo, 2012).

Como la EH] es progresiva, las adaptaciones curriculares deben ser
revisadas con frecuencia (por lo menos una vez al afio) para establecer nuevas
metas apropiadas a la edad del nifo y a la evolucion de su enfermedad (Tarapata,
2011; Fernandez, Grau y Trigo, 2012). Asimismo, las modalidades de escolarizacion
pueden ir variando; el alumno puede estar escolarizado en centro educativo
ordinario (en aulas generales -con o sin apoyo— o en aulas especificas), y en
centros de educacién especial. También, puede ser atendido en las unidades
pedagdgicas del hospital o en los servicios de atencién educativa domiciliaria.
Cuando la enfermedad avanza tendra que ser cuidado en centros especializados de
atencidon a personas dependientes (Del Barrio y Castro, 2008; Fernandez, Grau y
Trigo, 2012).



2.2. El equipo de trabajo en la Enfermedad de Huntington

Podemos agrupar el cometido de los profesionales teniendo en cuenta las
fases de desarrollo de la enfermedad y las necesidades en cada una de ellas
(HDSA, 2008; NINDS, 2009), indicando las tareas que cada especialidad profesional
cubrir en cada una de ellas:

a)

b)

Fase inicial:

Neurdlogo: generalmente es el primer profesional que atiende a la
persona afectada; es quien se encarga del diagndstico y de procurar
tratamiento. En esta etapa la medicacién a menudo es efectiva tratando
la depresién y otros sintomas emocionales

Psicélogo: asesora antes de realizarse las pruebas genéticas, y después
de dar los resultados. La ayuda a la familia debe centrarse en superar el
impacto de la enfermedad; proporcionar informacion relevante; buscar
soluciones practicas, recursos disponibles y ayudas financieras; disefiar
los cuidados necesarios en cada caso y etapa; darles animo y apoyo
emocional; y disminuir el miedo al futuro (Dawson et al., 2004).

Trabajador social: pueden ayudar a determinar cuales son las
necesidades. Facilita informacion sobre ayudas, servicios y recursos de
manera adecuada a los pacientes y a sus familias para afrontar la
enfermedad, y colaborar con el psicdélogo en amortiguar el impacto del
diagndstico, la angustia ante la falta de tratamiento especifico, la
incertidumbre de la desinformacion y la mirada al futuro.

Asesor legal: pueden asesorar en los planes de futuro (financieros,
redaccion de documentos legales -testamento-, documento de Ultimas
voluntades, etc.).

Fase media:

Logopeda: podra ofrecer consejos y estrategias para mejorar la
comunicacion y las capacidades para tragar de los enfermos.

Terapeuta ocupacional y fisioterapeuta: pueden ser necesarios para
mantener el control de los movimientos voluntarios y para mejorar las
habilidades sociales a través de programas de ejercicios fisicos,
cognitivos y rehabilitacién social, de pensamiento y razonamiento, etc.
gue ayuden a mantener los maximos niveles de funcionalidad.

Nutricionista: pueden recomendar vitaminas u otros suplementos
nutricionales.

Médico ‘de cabecera’: puede ofrecer consejo adicional sobre dieta y sobre
como manejar las dificultades para tragar o problemas gastrointestinales
que puedan surgir, como la incontinencia.

Cuidadores: al fin y al cabo los familiares, deben prestar atencion a la
adecuada nutricion para que el individuo con EH reciba suficientes
calorias para mantener su peso corporal y vigilar que no haya
deshidratacién. Los cuidadores familiares son los encargados de
satisfacer las necesidades inmediatas de la persona enferma en el
domicilio, ofreciendo consuelo, cuidados, entretenimiento, compaifiia, etc.
Es fundamental el “cuidado del cuidador”.



c) Fase final:

- Equipos paliativos (médicos, enfermeras, psicélogos, trabajadores
sociales, religiosos y personal voluntario): puede ser clave para ayudar a
la familia.

- Terapeuta ocupacional: aunque no todos los paciente son susceptibles de
ser tratados por este profesional, puede asesorar para mejorar las
condiciones del entorno fisico: cambios en la disposiciéon u organizacion
del espacio del hogar, adaptaciones, productos de apoyo (camas
articuladas, gruas o colchones antiescaras) y en el adiestramiento de
actividades de cuidado: ergonomia (técnicas para el manejo del paciente
encamado, mantenimiento de una correcta higiene postural, cambios
posturales o transferencias).

En el caso de la EH] la coordinacion de los profesionales del sistema
sanitario y educativo es fundamental para mantener la mejor calidad de vida
posible del alumnado con EHJ. Esta coordinacidon debe ser extensible a la familia y
los recursos sociales disponibles, asociaciones, etc. Los neurdlogos, médicos
rehabilitadores, psiquiatras, nutricionistas, fisioterapeutas, terapeutas
ocupacionales, neuropsicélogos, psicologos clinicos, psicopedagogos, asistentes
sociales, profesores y maestros (del hospital, de educacion especial, de audicion y
lenguaje, y de educacién fisica) y educadores en general tienen que estar
coordinados para poder actuar de una manera eficaz (Del Barrio y Castro, 2008;
Fernandez, Grau y Trigo, 2012).

Para realizar estas terapias se pueden utilizar: a) técnicas de control y
gestion del comportamiento para mejorar los trastornos comportamentales; b)
rehabilitacion neurocognitiva para mejorar memoria, atencién y procesos
ejecutivos; c) fisioterapia para mejorar la corea, rigidez, ataxia y problemas de
deglucion: d) logopedia para mejorar los trastornos del habla y lenguaje; €) terapia
ocupacional para mejorar las habilidades de la vida diaria; f) técnicas de nutricién
para prevenir la anorexia; g) ayuda en todas las actividades cotidianas basicas e
instrumentales, y las contenidas en otras areas (de cuidadores y profesionales); vy
h) tecnologias de ayuda para hacer los entornos mas confortables (Fernandez y
Grau, 2013).

2. CONCLUSIONES

La EH tiene efectos devastadores para el paciente y la familia, por las
secuelas motoras, cognitivas y comportamentales del paciente, por su larga
duracion y por su caracter hereditario.

Aunque no haya curaciéon, se conocen bien los sintomas. Su tratamiento
puede mejorar la calidad de vida de los pacientes y de las familias; para ello es
imprescindible la actuacién coordinada de un equipo de profesionales y de
cuidadores que conozcan las necesidades especificas de esta enfermedad.
Asimismo, se necesitan servicios domiciliarios, residencias de dia y a tiempo
completo, y servicios hospitalarios para el tratamiento de esta enfermedad.

Es imprescindible profundizar en los beneficios que proporciona una
adecuada colaboracion entre los distintos profesionales (médicos y personal de
enfermeria, psicologos, trabajadores sociales, logopedas, terapeutas ocupacionales,
fisioterapeutas y cuidadores) tanto a la persona afectada como a su familia.
También los orientadores escolares y maestros deben conocer las caracteristicas de



la EH para cubrir las necesidades educativas especiales al alumnado afectado por
las variantes juveniles de la enfermedad.

La Asociacion de Corea de Huntington de Castilla y Ledn es una institucion
sensible a las necesidades psicosociales de las personas con EH e integra el trabajo
interdisciplinar en su metodologia de intervencion y colabora en estudios de
investigacion puedan arrojar luz en el tratamiento de esta enfermedad.
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