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RESUMEN

Suarez, José David. (2014). Diseifio de una propuesta de intervencion
fisioterapéutica de acuerdo con la caracterizacion clinica y sociodemografica
de la poblacién con Enfermedad de Huntington de la Gran Area Metropolitana
de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013.
Trabajo Final de Graduacion para optar por el grado de Licenciatura en

Terapia Fisica. Universidad de Costa Rica. San José, Costa Rica.

Palabras clave: Enfermedad de Huntington, discapacidad, examen fisico,
evaluacion de los sintomas, calidad de vida.

La Enfermedad de Huntington es una patologia neurodegenerativa que se
caracteriza por una triada de signos y sintomas de tipo motor, cognitivo y

psiquiatrico y para la cual, no hay cura en la actualidad.

Es una enfermedad hereditaria autosémica dominante, por lo que existe un
50% de posibilidades por individuo de heredarla. Especificamente, se produce un
defecto en el brazo corto del cromosoma 4, que se asocia a una expansion del
trinucleétido CAG (Citosina-Adenina-Guanina) en el gen HD (anteriormente

denominado IT-15) que codifica para la proteina denominada huntingtina.

Seguidamente, a través de mecanismos fisiolégicos complejos, se genera una
disfuncién celular y en consecuencia degeneracion neuronal, sobre todo a nivel de
ganglios basales y corteza cerebral, entre otros. De acuerdo con su evolucion se

divide en las etapas premanifiesta, inicial, media y final.

El presente estudio tiene como objetivo principal el disefio de una propuesta
de intervencion fisioterapéutica que sirva como una guia de practica clinica con los
aspectos primordiales que se deben de considerar como parte de un programa de
rehabilitacién en el hogar para las personas con EH, fundamentalmente en lo que

respecta al manejo de las distintas alteraciones motoras y la prevencion de caidas.
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La primera parte de la investigacion consistié en la caracterizacion clinica y
sociodemografica de las personas con Enfermedad de Huntington de la Gran Area
Metropolitana, incluyendo ademas 3 sujetos del cantéon de Turrialba, en el periodo

comprendido entre mayo y noviembre del 2013.

Las evaluaciones se llevaron a cabo en los hogares de cada uno de los
participantes. Se utiliz6 primeramente una anamnesis, con la cual se recolectaron
datos personales y generales de cada uno de los individuos, asi como también
informacién relacionada con el estado cognitivo y conductual, capacidad funcional y
signos y sintomas motores de la enfermedad. Ademas se emplearon diversas
escalas utilizadas a nivel internacional para la valoracion de la Enfermedad de

Huntington.

Los resultados obtenidos determinaron que en la etapa premanifiesta los
individuos no presentan ninguna discapacidad fisica evidente, sin embargo es
importante que se considere la posible presencia de trastornos psiquiatricos.
Conforme progresa la enfermedad, las alteraciones motoras se vuelven mas
severas y frecuentes por lo que el riesgo de caidas se hace mayor, ademas el
deterioro cognitivo incrementa y la salud emocional del individuo tiende a verse

mas comprometida; sobre todo a partir del estadio medio de la patologia.

Posteriormente, se disefié una propuesta de intervencion fisioterapéutica
basada en la caracterizacion llevada a cabo y en la literatura cientifica obtenida a
partir de la revision bibliografica, que describe un método de evaluaciéon pertinente
y expone los componentes principales que se deben de tomar en cuenta al ejecutar
un programa de rehabilitacién para las personas con Enfermedad de Huntington.
Finalmente, dicho documento fue validado por un panel de seis expertos en la
materia, el cual estuvo constituido por tres fisioterapeutas, dos médicos fisiatras y
un neurdlogo.
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Con este trabajo se concluye que las personas con Enfermedad de
Huntington que pueden formar parte de una investigacion son escasas, lo cual
limita el tamafo de la poblacidn, situacion que puede influir metodolégicamente en
la eleccion del enfoque y modalidad de estudio a realizar. Ademas, la intervencién
fisioterapéutica en esta patologia debe de realizarse de acuerdo con su etapa de
evolucion, tomando en cuenta ademas las condiciones particulares y necesidades
de cada sujeto, esto con el propoésito fundamental de mejorar la calidad de vida del
individuo especialmente mediante el mantenimiento de su capacidad funcional e
independencia.
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CAPITULO |

INTRODUCCION

A continuacién, se plantea la importancia de llevar a cabo un estudio acerca de
la intervencion fisioterapéutica en personas con la Enfermedad de Huntington. En
primer lugar, se expone el problema de investigacion, tomando en consideracion el
contexto internacional y nacional del tema. Posteriormente, se detallaran los
objetivos de la investigacion y finalmente, se justificara su realizacién, de acuerdo

con las leyes y las politicas publicas de Costa Rica.

1.1. Planteamiento del problema

La Enfermedad de Huntington (EH) es una patologia neurodegenerativa para la
cual no hay cura en la actualidad y en donde se manifiestan movimientos anormales,

especialmente corea, asi como trastornos cognitivos y del comportamiento.

Es una enfermedad hereditaria autosémica dominante, por lo que existe un
50% de posibilidades por individuo de heredarla. Especificamente, se produce un
defecto en el brazo corto del cromosoma 4, que se asocia a una expansion del
trinucledtido CAG (Citosina-Adenina-Guanina) en el gen HD (anteriormente

denominado IT-15), el cual codifica para la proteina denominada huntingtina (HTT).

El nimero de repeticiones CAG se vincula con la edad de aparicién de la
enfermedad, estableciendo una relacion inversamente proporcional, por lo que
cuanto mayor sea éste, mas pronto se hacen evidentes los distintos signos y
sintomas de la EH. Generalmente los sujetos con la EH poseen mas de 36
repeticiones (Vasquez et al., 2008).

De esta manera, a través de mecanismos fisiol6gicos complejos, se genera una
disfuncion celular y posteriormente muerte neuronal, especialmente en los ganglios

basales y la corteza cerebral, afectando en la etapa final otras areas tales como el



hipocampo, hipotalamo, cerebelo, amigdala y algunos nucleos talamicos (Li & Li,
2006).

La enfermedad comienza a manifestarse entre los 30-50 afios, sin embargo
esto puede variar desde los 2-85 anos (Ross, 2010). La duracién media es de 17-20
afios (Ross, 2010). Cuando su aparicion se produce antes de los 20 afios se
denomina EH juvenil, la cual, frecuentemente cursa con una clinica ligeramente
distinta a la EH en el adulto (Rosenblatt, Ranen, Nance & Paulsen, 2000; Kirkwood,
Su, Conneally & Foroud, 2001).

La EH se divide en las etapas premanifiesta, inicial, media y final. Con respecto
a la primera de éstas, alin no se evidencian signos y sintomas motores importantes,
pero a pesar de esto los pacientes experimentan ciertos cambios, especialmente en
la marcha. Asimismo, este tipo de personas tienden a sufrir de irritabilidad, tristeza e
incluso depresion (Rosenblatt et al., 2000; Kirkwood et al., 2001).

Por su parte, en la etapa media, los trastornos motores incrementan, la corea
es mucho mas evidente, presentandose también distonia, asi como disminucion en
la coordinacién y equilibrio (Rosenblatt et al., 2000; Kirkwood et al., 2001). Esto
favorece la recurrencia de caidas, las cuales, son una de las principales causas de

muerte en estos pacientes (Ross, 2010).

De igual forma, se incrementa la dificultad cognitiva, hecho que impacta de
manera trascendental en la vida de la persona y que acompafnada de los demas
signos y sintomas llevan al sujeto a la incapacidad de laborar e incluso de realizar
otras actividades de la vida diaria (Rosenblat, 2000; Kirkwood et al., 2001).

El individuo debe recurrir a sus familiares con el objetivo de ser asistido en
aspectos relacionados con su alimentacion, vestido e higiene personal. Los

trastornos psiquiatricos como la perseveracion, paranoia, alucinaciones, asi como un



comportamiento antisocial y suicida, son comunes en esta etapa (Rosenblatt et al.,
2000; Kirkwood et al., 2001).

En lo que concierne a la etapa final, en ésta la corea puede incrementar, sin
embargo a veces suele sustituirse por rigidez (Rosenblatt et al., 2000; Kirkwood et
al., 2001). Generalmente los pacientes requieren cuidado paliativo en algun tipo de
institucion y/o en sus hogares (Simpson, 2007). Los signos y sintomas psiquiatricos
se hacen mucho mas evidentes, aumentando ademas su frecuencia, llevando

consecuentemente a la demencia global del individuo (Rosenblatt, 2000; Kirkwood et
al., 2001).

Idealmente, la intervencion en la EH debe realizarse de manera
multidisciplinaria, con la participacion de especialistas de distintas profesiones tales
como la farmacologia, genética, neurologia, psiquiatria, enfermeria, psicologia,

nutricién, odontologia, trabajo social, terapia fisica, ocupacional y de lenguaje.

La rehabilitacion en la EH plantea muchas dificultades: es una enfermedad
progresiva, sin cura conocida, caracterizada por diferentes patrones de sintomas y
demandando un enfoque multidisciplinario con muchas disciplinas distintas y
profesionales involucrados (Zinzi et al., 2007, p.8).

En el marco de la terapia fisica (TF), existen algunos estudios que han
comprobado su importancia en el abordaje integral de la EH. Binswanger (1980),
citado por European Huntington Disease Network Physiotherapy Working Group
(EHDN PWG) (2008) demostré un incremento en el estado de alerta, habilidad y
deseo en la realizacion de distintas actividades, asi como una mejoria en el balance
de cinco individuos con la EH, después de la aplicacion de un programa de
fisioterapia de cuatro semanas de duracion.

Este ultimo, consistio en dos sesiones semanales de terapia fisica, durante un
periodo de dos meses e incluia diversos componentes, entre los cuales se pueden

mencionar: técnicas neurofisiolégicas, ejercicios para el mejoramiento de los arcos



de movilidad, ejercicios de fortalecimiento, rehabilitacion de la marcha y control de la

respiracion.

De la misma manera, Peacock (1987), citado por Busse, Khalin, Quinn &
Rosser (2008), demostr6 un aumento en la flexibilidad, coordinacién, control y
volumen de la respiracion, en los diez participantes de la investigacion; mientras que

en nueve de ellos, se evidencié un incremento del equilibrio y la fuerza muscular.

Dicha intervencion se realizoé durante un periodo de tres meses, incorporando
una sesion de ejercicio semanal de dos horas cada una, llevandose a cabo en los
hogares de los participantes de manera supervisada. Esta, iniciaba con técnicas de
relajacion y posteriormente se enfatizaba en el trabajo de la fuerza muscular, control

respiratorio, equilibrio, coordinacion, flexibilidad y funcionalidad.

Se han efectuado también otros estudios (Sheaff, 1990, de acuerdo con la
EHDN PWG; Quinn & Rao, 2002;) los cuales han sido llevados a cabo como
reportes de un caso, situacion que podria explicarse especialmente debido a la baja
prevalencia de la EH, la cual al ser una enfermedad rara, dificulta la participacién en

investigaciones cientificas de las personas afectadas.

Zinzi et al. (2007), incluyeron una poblacion de 40 pacientes diagnosticados
con EH de evolucién inicial y media y ejecutaron un programa de rehabilitacién
multidisciplinario durante un periodo de dos afios, el cual, consistio en la realizacién
de ejercicios de terapia respiratoria, de lenguaje, fisica, ocupacional y cognitiva, la
cual obtuvo al concluir, un considerable incremento de la funcionalidad y desempeiio

motor de los distintos participantes.

Ekwal, Bohlen, Reilmann & Wiklund (2010) evaluaron la eficacia de un
programa fisioterapéutico de ejercicios en doce participantes en las etapa inicial y
media de la EH; enfatizando el tratamiento en el mejoramiento de las transiciones,

marcha, equilibrio, postura, control postural y prevencién de caidas, el cual fue



realizado dos veces por semana durante un periodo de seis semanas. Al finalizar la
intervencion, se demostré una mejoria con respecto al equilibrio y al riesgo de sufrir

caidas.

Destaca actualmente, la existencia de una guia para fisioterapeutas para el
manejo de pacientes con EH, la cual fue elaborada en el afio 2009 por European
Huntington’s Disease Network Physiotherapy Working Group (EHDN-PWG) y que se
describe como un documento que presenta y expone la evidencia cientifica en la
practica de fisioterapia con el propoésito de informar el manejo 6ptimo e
individualizado de las personas con esta enfermedad. No obstante, no se explican
ejercicios especificos que puedan ser considerados como apropiados y pertinentes
de acuerdo con las diferentes etapas de evolucién de la enfermedad y a los signos y
sintomas caracteristicos de cada una de ellas.

En lo que respecta al contexto nacional, es importante mencionar que hoy en
dia no existen estudios cientificos en los que se haya llevado a cabo una
caracterizacién clinica y sociodemografica de la poblacién con EH de Costa Rica,
por lo que por medio de la realizacion de este trabajo se podra facilitar la ubicacion
de las familias afectadas, especificar los principales signos y sintomas de cada una
de las personas con la mutacion genética de acuerdo con su etapa de la
enfermedad, asi como puntualizar posibles factores de riesgo que permitan el
mejoramiento de su manejo médico y fisioterapéutico.

De acuerdo con Vasquez (2013) del Instituto de Investigaciones en Salud
(INISA) de la Universidad de Costa Rica (UCR), para el aio anterior en el pais se
tenian reportados 42 casos (25 hombres, 17 mujeres) de personas con diagndstico
molecular de EH, de los cuales, 6 se encontraban fallecidos, 9 vivian fuera de la
GAM, 5 desconocian su condicion y otros 5 se hallaban en una condicion avanzada

de la enfermedad. La mayor parte de las personas afectadas se ubican en la Gran
Area Metropolitana.



Cabe recalcar que la mayor parte de esta poblacion no recibe tratamiento
fisioterapéutico en ninguno de los hospitales nacionales ni especializados como el
Hospital Psiquiatrico Manuel Antonio Chapui y en el Centro Nacional de
Rehabilitacion Humberto Araya Rojas, esto a pesar de que se trata de los
establecimientos de salud mas desarrollados y complejos del Costa Rica (Borbon,
2012; Chavez, 2014; Fernandez, 2012).

Uno de los fisioterapeutas del Hospital Psiquiatrico Manuel Antonio Chapui,
menciona que en la actualidad el servicio de terapia fisica, no atiende a ninguna
persona con EH, sin embargo si llegara a realizarlo seria exclusivamente en
pacientes internados en la institucion; asimismo indica que la Ultima ocasion que

atendié un caso fue aproximadamente hace 6 afos (Borbon, 2012).

Conforme a lo que se ha expuesto anteriormente cabe preguntarse ¢ cuales
son las alteraciones motoras que se presentan en las personas con EH de Costa

Rica? ¢qué aspectos deben ser incluidos en una propuesta de intervencion
fisioterapéutica?



1.2. OBJETIVOS

1.2.1. General:

Disefiar una propuesta de intervencion fisioterapéutica de acuerdo con la
caracterizacion clinica y sociodemografica de la poblacién con Enfermedad de

Huntington de la Gran Area Metropolitana de Costa Rica

1.2.2. Especificos:

1. Caracterizar clinica y sociodemograficamente a la poblacién con Enfermedad

de Huntington de la Gran Area Metropolitana de Costa Rica

2. Elaborar una propuesta de intervencién fisioterapéutica para la atencién de
las alteraciones motoras de las personas con Enfermedad de Huntington en
Costa Rica

3. Validar tedricamente la propuesta de intervencion fisioterapéutica para la
atencion de las alteraciones motoras de las personas con Enfermedad de
Huntington en Costa Rica



1.3. JUSTIFICACION

De acuerdo con el Ministerio de Salud (2004) actualmente la investigacion en
salud es sumamente importante en Costa Rica, ya que el pais requiere estar
actualizado cientifica y tecnolégicamente para enfrentar con eficacia, oportunidad y

equidad las necesidades de salud nacional e internacional.

Es esencial que el Ministerio de Salud ejerza con nuevos animos la implementacion
de politicas que orienten los procesos de investigacion que realiza la comunidad
cientifica costarricense en el campo de la salud. Este debe ser un mecanismo de
retroalimentacién continua y sostenible para suplir en forma oportuna la demanda de
conocimientos que signifiquen progreso y modernizacién de las acciones para
mejorar la salud y la calidad de vida de la poblacién (Ministerio de Salud, 2004, p.4)

En la Agenda Nacional de Investigacién y Gestion Tecnoldgica en Salud 2005-
2010, se establecen entre sus principales compromisos el prevenir y atender las
enfermedades no transmisibles, asi como también sus factores de riesgo (Ministerio
de Salud, 2004).

La EH en Costa Rica, probablemente debido a su prevalencia y a la falta de
investigacién, no ha sido atendida de manera 6ptima por parte del Estado, por lo que
por medio de la realizacién de este estudio, se espera poder mejorar su abordaje
clinico a través del reconocimiento cientifico de la importancia de la inclusién de la

TF como parte de un equipo interdisciplinario.

Si bien es cierto, la unica manera de prevencion de la EH es a través de un
correcto asesoramiento genético con el objetivo de realizar una adecuada
planificacion familiar; debido a las diversas alteraciones musculoesqueléticas que se
manifiestan en los pacientes con EH, la TF podria tener la capacidad de realizar una

contribucién importante en la atencién de esta enfermedad.



Lo anterior especialmente en aquellos aspectos relacionados con el
mejoramiento de la funcionalidad e independencia del individuo, tal y como se ha
evidenciado en otras enfermedades neurodegenerativas como la enfermedad de
Parkinson (Kwakkel, Goede & van Wegen, 2007), enfermedad de Alzheimer
(Hernandez, Coelho, Gobb & Stella, 2009; Pitkala et al., 2010) y la esclerosis lateral
amiotrofica (Blatzheim, 2008; Patel & Hamadeh, 2009).

A pesar de que el curso de la enfermedad no puede alterarse, programas de
rehabilitacion apropiados pueden ser disefiados e implementados para permitir que
un individuo mantenga la independencia y funcién por el mayor tiempo posible (...)
las intervenciones en terapia fisica se personalizan para minimizar impedimentos, y
reducir las limitaciones funcionales y discapacidades (Dal Bello- Hass, 2002, p.1)

La realizacién de este estudio, brindaria aportes importantes a los diversos
actores involucrados en los procesos de atencién de las personas con EH, entre los
cuales se pueden mencionar: el Sistema Nacional de Salud, la TF, la UCR, el INISA
y la Escuela de Tecnologias en Salud. A continuacién se presenta el detalle de los
beneficios a cada uno de estos.

El aporte primordial en el que se enfoca esta investigacion, se relaciona con el
mejoramiento de la calidad de vida de las personas con EH, los cuales, al igual que
todos los costarricenses, cuentan con distintos derechos relativos a la promociéon y

conservacion de la salud personal y familiar; asi lo establece la Ley General de
Salud en su articulo 10:

Toda persona tiene derecho a obtener de los funcionarios competentes la debida
informacién y las instrucciones adecuadas sobre asuntos, acciones y practicas
conducentes a la promocion y conservacion de su salud personal y de la de los
miembros de su hogar (Reptblica de Costa Rica, s.f, p.3).

Con su elaboracion, se contribuird ademas con el area de intervencion en
investigacion, desarrollo e innovacién en salud de la Politica Nacional en Salud
2011-2021, la cual plantea lo siguiente:

Fortalecimiento de la produccion, el acceso con calidad y equidad al conocimiento
cientifico y al desarrollo tecnoldgico para innovar y mejorar la gestion sobre los



determinantes que inciden en la salud y el bienestar de la poblacion (Politica
Nacional en Salud 2011-2021, p.14, 2011).

Por otra parte, la UCR (2011) menciona que dicha institucion se encuentra
comprometida con la generacion de nuevos conocimientos cientificos y tecnologicos
que contribuyan a mejorar la calidad de vida de las personas y al desarrollo del pais;

por lo que se pretende que esta investigacion contribuya con lo anterior.

Se beneficiaria ademas el INISA (s.f), ya que este instituto tiene como mision
el “contribuir a fomentar y mantener la salud humana mediante la investigacion

cientifica, la docencia y la divulgacién, dentro de un marco integral y ético”.

La Escuela de Tecnologias en Salud sera una unidad académica que recibira
también aportes de la realizacién del estudio, ya que facilitarA una mejor
comprension de la EH y de su debida intervencién fisioterapéutica, con lo cual se

espera que colabore con la docencia e investigacion.

Ademas, la disciplina de la TF recibiria aportes a través del reconocimiento de
la importancia y efectividad de la utilizacién de técnicas de tratamiento en la EH,

proporcionando ademas una guia de intervencion dirigida a los profesionales en esta
area.
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CAPITULO Il
MARCO TEORICO

El tratamiento fisioterapéutico de la Enfermedad de Huntington, se encuentra
vinculado con diversos temas concernientes a la salud, los cuales deben de ser
abarcados desde una vision integral, que incluya no solamente los aspectos
biologicos, sino también aquellos relacionados con la dimensién social, econémica y

de conciencia y conducta de cada persona.

De esta manera, en el siguiente capitulo, se explicara de forma breve los
conceptos de salud, salud mental y calidad de vida relacionada con la salud.
Posteriormente, se expondran ademas, las caracteristicas mas importantes de esta
enfermedad, tales como su historia, definicion, epidemiologia, clinica, diagnéstico,
diagnéstico diferencial y terapéutica, incluyendo la importancia de la incorporacion

de la Terapia Fisica como parte de su tratamiento.

2.1. Concepto de salud y papel de la Terapia Fisica

En la historia del ser humano, el concepto de salud ha evolucionado en
relacion con el modo, condiciones y estilos de vida particulares de cada sociedad
(Castellanos, 1998). De acuerdo con la Organizacion Mundial de la Salud (OMS,
1946) la salud se define como “el estado de completo bienestar fisico, mental y
social, y no solamente la ausencia de afecciones o enfermedades”. No obstante,
este concepto ha sido objeto de critica, generando una importante controversia entre
distintos autores.

Saracci (1997) plantea que existen diversos problemas con respecto a la
definicion de salud de la OMS, considerando que dicho concepto se relaciona mas

estrechamente con la felicidad que propiamente con salud.

El hecho de fracasar distinguir salud de felicidad tiene cuatro consecuencias
principales. En primer lugar, cualquier alteracion a la felicidad, aunque sea minima,
puede ser vista como un problema de salud. En segundo lugar, debido a que la
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busqueda de la felicidad no tiene limites, la bisqueda de la salud también se
convierte en ilimitada (...) En tercer lugar, al anexar felicidad a la salud y refirién(_i9§e
a la salud como un derecho universal positivo, se introduce una subyacente vision
prescriptiva de felicidad en la sociedad (...) Finalmente (...) al intentar garantizar la
inalcanzable-felicidad a cada ciudadano, inevitablemente se van a sustraer recursos
y a poner en peligro las oportunidades de garantizar la gradualmente inalcanzable-
justicia y equidad social (Saracci, 1997, p. 1410).

Castellanos (1998) menciona que la salud tiene un caracter dinamico y que
todos sus fenomenos en poblaciones humanas estan biolégica y socialmente
determinados y que ésto “acontece en los procesos de reproduccion social de las
sociedades (generales), de los grupos (particulares) y de los individuos (singulares)
y se muestra en el espacio de la vida cotidiana en los multiples “procesos

mediadores” en los que discurre la vida real’.

Es importante comprender que el concepto de salud es variable tanto objetiva
como subjetivamente y que su definicion y estudio, deben de llevarse a cabo desde
una perspectiva multidimensional, es decir, tomando en cuenta las dimensiones

biolégica, econémica, ambiental y de conciencia y conducta.

Considerando los signos y sintomas cognitivos y psiquiatricos de la EH, es
importante también conocer el concepto de salud mental el cual, de acuerdo con la
Organizacion Mundial de la Salud (2007) “no es s6lo la ausencia de trastornos
mentales (...) se define como un estado de bienestar en el cual el individuo es
consciente de sus propias capacidades, puede afrontar las tensiones normales de la
vida, puede trabajar de forma productiva y fructifera y es capaz de hacer una

contribucién a su comunidad”.

Svedberg et al. (2004) describieron la percepcion de salud por parte de un
grupo de 12 pacientes con experiencia en el cuidado de la salud mental. Estas
personas, catalogaban la salud como un prerrequisito para experimentar libertad,
ademas relacionaban el concepto con la sensacion de sentirse satisfecho y en
armonia, asi como también con el hecho de poder encontrar el significado de la vida
en tiempo presente.
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De acuerdo con estos conceptos de salud y salud mental, la TF tiene la
capacidad de intervenir de manera importante en las condiciones de salud de las
personas, ya que tal y como la describe la Confederacién Mundial de Fisioterapia
(2011), ésta “provee servicios a los individuos y poblaciones para desarrollar,
mantener y restaurar el maximo movimiento y habilidad funcional a lo largo de la

vida (...) lo cual abarca bienestar fisico, psicolégico, emocional y social’.

E! movimiento es un elemento esencial de la salud y es dependiente de la funcién
integrada, coordinada del cuerpo humano (...) afectado por factores internos vy
externos. La Terapia Fisica es dirigida a través de las necesidades de movimiento y
potencial de los individuos y poblaciones. Los individuos tienen la capacidad para
cambiar como resultado de sus respuestas a factores fisicos, psicolégicos, sociales y
ambientales (...) y estos los capacitan para desarrollar una conciencia de sus propias
necesidades de movimiento y objetivos (Confederacion Mundial de Fisioterapia, 2011,

p.3).

2.2. Calidad de vida relacionada con la salud y la Enfermedad de Huntington

Mooney (2006) y Frades et al. (2009) citados por Cano et al. (2009), mencionan
que la calidad de vida relacionada con la salud es un concepto menos extenso el
cual, incluye la salud mental y fisica y sus consecuencias; sin embargo no deja de
poseer una definicion multidimensional que cubre el area social, ambiental,

econdmica y de satisfaccion en aspectos relacionados con la salud.

Los estudios sobre la CVRS son especialmente interesantes en neurologia, tanto por
las consecuencias funcionales que las enfermedades neurolégicas suponen para el
resto del organismo como por el amplio abanico de posibilidades con el que se
manifiestan: alteraciones sensitivas, motoras, de coordinacién, cognitivas vy
conductuales. Ademas, los tratamientos de algunos trastornos pueden conllevar,
junto al alivio de sintomas y signos, efectos secundarios importantes que erosionan
el bienestar y la calidad de vida del individuo (Cano et al., 2010, p. 2).

Ho, Gilbert, Mason, Goodman & Barker (2009) con la participacién de 70
pacientes con EH, realizaron una investigacion que tenia como proposito determinar
cuales de los aspectos de la EH se establecian como mas trascendentales con
respecto a la calidad de vida relacionada con la salud. Estos autores concluyeron
que el humor depresivo y la incrementada incapacidad funcional fueron los dos

factores mas importantes.
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En un estudio reciente realizado por Ho & Hocaoglu (2011), se entrevistaron 31
pacientes en diferentes etapas de la EH, desde la premanifiesta hasta la avanzada,
con el objetivo de investigar la manera en la cual afecta la enfermedad la experiencia
de la vida cotidiana de estas personas.

Durante la etapa premanifiesta de la EH, los participantes se mostraron preocupados
por los problemas internos y de relacion; estas preocupaciones emocionales,
sociales y propias permanecieron a través de las subsecuentes etapas de la EH y no
se incrementaron. En la etapa inicial de la EH (Etapas 1 y 2) (...) los comentarios de
los participantes frecuentemente giraban en torno a problemas fisicos/funcionales y
cognitivos, en reconocimiento y talvez también en adaptacién al surgimiento de los
sintomas concretos de la EH. Durante la EH moderada (Etapas 3 y 4) (...) desde la
perspectiva de los pacientes (...) aparentaba ser un periodo de estabilidad en el
esquema general de la progresion de la enfermedad. Debido a lo muy gradual, pero
inexorable aumento de las preocupaciones fisicas/funcionales, la etapa avanzada de
la enfermedad (Etapa 5), estuvo caracterizada predominantemente por esta temética,
y la falta de preocupaciones cognitivas muy probablemente debido al grado de
afectacion cognitiva (...), mientras que los problemas internos y de relacion
persistieron sin muchos cambios a través de las anteriores etapas de severidad (Ho
& Hocaoglu, 2011, p. 4).

De esta manera, cabe destacar el aporte que puede realizar la TF en la
intervencion de los pacientes con EH, especialmente en aquellos aspectos
relacionados con el mantenimiento o mejoria de la funcionalidad, la cual como fue
mencionado en los dos estudios anteriores, es una de las mayores preocupaciones

en este tipo de personas, afectando de manera importante su calidad de vida
relacionada con la salud.

2.3. Caracteristicas de la Enfermedad de Huntington

2.3.1. Definicion

La EH es un trastorno neurodegenerativo de tipo hereditario, especificamente
autosoémico dominante, por lo que existe un 50% de riesgo de transmitir el gen
mutado a la descendencia y desarrollar la enfermedad. El defecto, generado por una
expansion del trinucledtido CAG, se presenta propiamente en el gen HD
(anteriormente denominado 1T-15), el cual se encuentra localizado en el brazo corto

del cromosoma 4, que codifica para la proteina denominada huntingtina.
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Algunos analisis realizados en ratones transgénicos, han demostrado el papel
que juega la proteina de la huntingtina en el desarrollo de los mamiferos, en los
cuales al suprimirse su expresion, son activados diversos mecanismos causantes de
apoptosis, por lo que se ha considerado que entre sus funciones primordiales se
encuentra el mantenimiento de una adecuada actividad neuronal (Bano, Zanetti,
Mende & Nicotera, 2011).

De esta manera, en la EH a través de mecanismos fisiolégicos poco
comprendidos, se da una produccién anomal de la proteina la cual genera una
disfuncién celular y posterior muerte neuronal, especialmente en lo que respecta a
los ganglios basales y corteza cerebral, afectando en la etapa final otras areas tales

como el hipocampo, hipotalamo, cerebelo, amigdala y algunos ntcleos talamicos (Li
& Li, 2006).

De acuerdo con Warren & Schapira (2012), se ha demostrado cierta disfuncién
mitocondrial en el cuerpo estriado y musculos de fibra estriada en sujetos con EH,
por lo que molecularmente, dicha muerte celular podria ser llevada a cabo debido a
que los fragmentos de la proteina HTT en algunos casos tienen la capacidad de ser
téxicos, especificamente al traslocar su posicion al interior del nucleo e interferir en

su correspondiente regulacién.

Es posible inducir modelos de EH en cuadros patoldgicos del cuerpo estriado por la
intervencion de agentes neurotéxicos como el acido kainico y el acido 3-
nitropropiénico que permiten la entrada de calcio extracelular en la célula, lo cual
genera un incremento en las concentraciones de calcio intracelular, generando los
efectos citotoxicos (Warren & Schapira, 2012).

Rosales & Barros (2007) mencionan que microscopicamente la patologia
estriatal es caracterizada por degeneracién neuronal, gliosis y agregados proteicos.
No obstante, cabe destacar que cada uno de estos mecanismos se encuentran aun
en debate entre la comunidad cientifica mundial.
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Con respecto a su epidemiologia, se menciona que en la poblacién caucasica
la prevalencia oscila entre 5-10 por cada 100 000 personas (Vasquez et al., 2008).
En lo que concierne a Costa Rica, se esperaria que la misma fuera similar; ya que
de acuerdo con Morera et al. (2004), el genotipo promedio de la poblacién del pais,
se encuentra conformado por una mezcla acumulada de genes esencialmente de

origen caucasico (61%), seguido por el aporte amerindio (30%) y el africano (9%).

2.3.2. Historia

Se dice que la primera descripciéon de la enfermedad fue llevada a cabo por
Waters en 1842; sin embargo no fue hasta 1872 cuando con tan solo 22 afos,
George Huntington realiz6 una exposicion mas detallada de la patologia,
describiendo su patron autosémico dominante, asi como la triada de signos y

sintomas de tipo motor, cognitivo y psiquiatrico (Heidi, 2008; Ross, 2010).

Es importante mencionar que actualmente muchas personas la denominan
como Corea de Huntington, lo cual se debe a la vistosa presencia del trastorno de la
corea. En el aflo de 1983 se establecié su vinculo con el cromosoma 4, situacion
que contribuyé importantemente al descubrimiento del gen /7-15, posteriormente
denominado gen HD en 1993, al descubrir la secuencia de acido desoxirribonucleico

(ADN) y determinar precisamente el mecanismo de mutaciéon de la enfermedad
(Heidi, 2008; Ross, 2010).

2.3.3. Neuropatologia

Con el objetivo de comprender de una manera 6ptima la clinica de la EH, es
indispensable conocer las principales areas neuroanatémicas y la fisiologia basica
involucrada en la génesis de la patologia.

‘Algunos nucleos subcorticales, taldmicos y del tallo cerebral son
trascendentales en la regulacién del movimiento voluntario y en el mantenimiento de

la postura. Estos incluyen los ganglios basales” (Lomen-Hoerth & Messing, 2011),
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los cuales, hacen referencia a ciertos nucleos de materia gris que se ubican a nivel
subcortical y que contienen el nucleo caudado, el putamen y el globo palido y

quienes a su vez, forman el cuerpo estriado.

De acuerdo con Waxman (2010) los ganglios basales, sus interconexiones y
neurotransmisores involucrados forman el sistema extrapiramidal, que incluye
ademas nucleos mesencefalicos como la sustancia nigra y los nucleos subtalamicos.
Ellos, influyen en el movimiento al regular la actividad de las neuronas motoras
superiores, mecanismo requerido en el control inicial normal de los movimientos
voluntarios. Ademas, ciertos de sus nucleos, como en el caso del caudado, juegan

un papel importante en algunos procesos cognitivos y emocionales.

Posiblemente debido a las interconexiones de este nticleo con porciones frontales de
la neocorteza, las lesiones del nicleo caudado alteran el rendimiento de pruebas
relacionadas con la inversion de objetos y generan alternacion retardada (Barret,
Barman, Boitano & Brooks, 2010).

A través de las dendritas de una clase de células llamadas neuronas
espinosas medianas, sus nucleos caudado y putamen reciben una importante
cantidad de aferencias desde multiples regiones corticales, de hecho, las tnicas que
no se proyectan hacia el cuerpo estriado son la corteza visual primaria y la corteza

auditiva primaria (Purves, 2004). Dichas proyecciones corticoestriadas son
excitatorias (Waxman, 2010).

Con respecto a las eferencias, en este caso, por medio de axones inhibitorios
de las neuronas espinosas medianas, los nlcleos caudado y putamen envian
informacién hacia el globo palido interno y a la sustancia nigra porcién reticulada, las
cuales posteriormente se comunican con la corteza motora de manera excitatoria,
después de hacer relevo en los nucleos anterior ventral y lateral ventral del talamo
(Purves, 2004).

En la EH, debido a la muerte celular producida en las neuronas espinosas
medianas, los distintos circuitos del sistema extrapiramidal sufren una perturbacion

de su actividad normal, resultando al final en una hiperexcitaciéon talamocortical, lo
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cual deriva en los trastornos motores caracteristicos de la enfermedad (Purves,
2004).

2.4. Clinica de la Enfermedad de Huntington

La EH se relaciona con una triada de signos y sintomas del tipo: motor,
cognitivo y psiquiatrico. Generalmente comienza a manifestarse a partir de los 30-50
afios, sin embargo esto puede variar desde 2-85 afos, lo cual depende del numero
de expansiones CAG que la persona posea, es decir, entre mayor sea éste, mas
rapidamente se evidenciara la enfermedad (Ross, 2010).

La duracién media de la EH es de 17-20 afos (Ross, 2010). Sus principales
causas de muerte son la neumonia por aspiracion, las lesiones en la cabeza como

resultado de caidas y el suicidio (Ross, 2010; Sorensen & Fenger, 1992).

2.4.1. Signos y sintomas primarios

La EH se divide en cuatro etapas: premanifiesta, inicial, media y avanzada. No
obstante, es sumamente importante tener en cuenta que de acuerdo con el puntaje
obtenido en la Escala de Capacidad Funcional Total (TFC, por sus siglas en inglés),
los pacientes con EH sintomatica se pueden clasificar en cinco etapas principales:
inicial (Etapa 1), media (Etapas Il y lil) y final (Etapas IV y V) (ver cuadro 2.4.1)
(Shoulson & Fahn 1979, citados por EHDN-PWG, 2009).
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Cuadro 2.4.1. Escala de Capacidad Funcional Total (TFC)

Etapadela

enfermedad y Categoria de TFC

puntaje de TFC

asociado Ocupacion Finanzas Trabajos Actividades de la Nivel de atencién
domésticos vida diaria

Etapal Normal 3 Normal 3 Normal 2 Nomal 3 Hogar 3

TFC 11-13

Etapall Capacidad Asistencia Normal 2 Normal 3 Hogar 3

TFC 7-10 reducida para el leve 2

trabajo normal 2

Etapa lll Trabajo marginal Asistencia Deterioro 2 Minimo deterioro 2 Hogar 3

TFC 3-6 solamente importante

Etapa IV Incapaz 0 Incapaz 0 Incapaz 0 Tareas de motora Hogar o centro de

TFC 1-2 gruesa unicamente 1 atencién de cuidados
crénicos 1

Etapa V Incapaz 0 Incapaz O Incapaz 0 Incapaz 0 Tiempo completo de

TFCO enfermeria

especializada 0

Fuente: Adaptado de Shouison & Fahn (1979} en Physiotherapy Guidance Document de EHDN (2008). Traduccion propia.

2.4.1.1. Etapa premanifiesta

En lo que concierne a la EH premanifiesta, ésta se relaciona con la presencia
de la mutacién genética causante de la EH en una persona en la cual, existe ya una
disfuncién a nivel neuronal, sin embargo no se evidencian alin movimientos
involuntarios, siendo estos los mas importantes en el diagnéstico clinico de la
enfermedad. En estos pacientes se observa cierta perturbacion de la marcha, asi
como dificultades en la ejecucion de tareas complejas y trastornos de la
personalidad, por lo que pueden experimentar episodios de irritabilidad, agresion y/o
tristeza (Rosenblatt et al., 2000; Kirkwood et al., 2001).

Con respecto a la alteracién de la marcha Rao et al. (2008) demostraron que

en pacientes presintomaticos existe tanto una disminucion en la velocidad de ésta,
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asi como en la longitud del paso; presentandose ademas un incremento en la fase
de doble apoyo. “La bradicinesia en la marcha y el deterioro del equilibrio dindmico
inician en la etapa presintomatica de la EH y continian empeorando en las etapas

sintomaticas” (Rao et al., 2008).

De acuerdo con Goodman & Barker (2011), los individuos en la etapa
premanifiesta poseen una significativa menor densidad mineral 6sea, lo cual se
traduce en un riesgo mayor de presentar diversas fracturas. Respecto a este
descubrimiento, no se conocen sus causas, sin embargo se ha evidenciado que no
se encuentra vinculado con una disminucién en los niveles de testosterona, cortisol,
leptina o vitamina D; eventos los cuales se relacionan con una disminucion de la
densidad mineral 6sea.

2.4.1.2. Etapa inicial (Etapa l en la TFC)

La etapa inicial generalmente es marcada por el comienzo de movimientos
involuntarios, especialmente de tipo coreico. Al principio, los movimientos suelen
ocurrir en el tercio distal de las extremidades, sin embargo, estos pueden
presentarse también en los muisculos de la cara (Ross, 2010).

Rosenblatt et al. (2000) mencionan que los pacientes en esta etapa son
bastante funcionales, pudiendo continuar trabajando, conduciendo y viviendo una
vida independiente, con sintomas que pueden también incluir pérdida sutil de la
coordinacién, dificultad al procesar problemas complejos y un estado de animo
irritable y depresivo.

2.4.1.3. Etapa media (Etapa ll y Ill en la TFC)

En la etapa media de la enfermedad, los movimientos involuntarios se hacen
mucho mas evidentes, sobre todo la corea y la distonia, los cuales comienzan a
observarse no solamente a nivel distal, sino que gradualmente empiezan a
manifestarse proximal y axialmente.
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Ross (2010), explica que la distonia en la EH se caracteriza por una mayor
lentitud al realizar movimientos con un incremento en el tono muscular que lleva
hacia una posicién anormal, como lo es la torticolis, el opistétonos y la rotacion del

tronco o de las extremidades.

En esta etapa, se presenta una mayor dificultad en la coordinacion y el
equilibrio y en consecuencia, las caidas se hacen recurrentes. La solucién de
problemas se vuelve mucho mas dificil, ya que los pacientes no pueden secuenciar,
organizar, ni priorizar informacion, por lo que probablemente no podran trabajar,
conducir, administrar sus propias finanzas, ni realizar sus tareas del hogar, no
obstante seran capaces de comer, vestirse y de atender su higiene personal con
asistencia (Rosenblatt et al., 2010). Cabe destacar ademas, la presencia de
trastornos psiquiatricos como la apatia, perseveraciéon, alucinaciones y delirios,

paranoia, entre otros.

2.4.1.4. Etapa avanzada (Etapa IVy V en la TFC)

En la etapa avanzada los movimientos involuntarios, sobre todo la corea,
pueden ser mas severos, no obstante, frecuentemente suelen ser sustituidos por
rigidez o espasticidad. Se genera ademas un mayor deterioro cognitivo vy
psiquiatrico, por lo que signos y sintomas como la demencia global y el delirium,
pueden evidenciarse. Para Rosenblatt et al. (2000), los pacientes con EH avanzada,
requeriran asistencia en todas las actividades de la vida diaria y en muchos casos

recibiran cuidado paliativo en alguin tipo de institucion o en sus hogares.

2.4.2. Signos y sintomas secundarios

Es importante mencionar la existencia de sintomas secundarios, entre los
cuales se puede mencionar una relevante disminucién del peso corporal, la cual no
se encuentra propiamente relacionada con el aumentado gasto energético debido a
la ejecucién de movimientos involuntarios —especialmente la corea- sino que éste

puede estar principalmente vinculado con ciertas irregularidades en el
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funcionamiento metabélico normal, debido primordialmente a la mutacion genética

que altera la produccién de la proteina denominada huntingtina.

Cabe destacar que debido a la afectacion que ocurre a nivel del hipotalamo, se
generan cambios importantes en lo que concierne a la regulacién normal de la
hormona de crecimiento, asi como también de la hormona ghrelina. Estos parecieran
no ser tan relevantes en las etapas premanifiesta e inicial, sin embargo conforme

progresa la EH, éstos adquieren mucha mayor trascendencia.

De acuerdo con Aziz et al. (2010) existe una asociacién importante entre la
desregulacion del sistema de retrocontrol de la hormona de crecimiento, la supresion
postprandial de la ghrelina —misma que incrementa en relacién con el nimero de
repeticiones CAG- y la severidad de la EH, lo cual cietamente podria vincularse con

la composicién y el peso corporal en este tipo de pacientes.

Igualmente, otro factor que puede contribuir a la pérdida de peso en los
individuos con EH es el trastorno de la disfagia. Cabe destacar que las personas con
EH sufren de dificultades en todas las fases de la deglucion (ver cuadro 2.4.2)
siendo ademas uno de los padecimientos que provocan los problemas mas severos,
ya que ésta se encuentra relacionada con una mayor posibilidad de sufrir
broncoaspiracion, la cual generalmente termina provocando una neumonia que

lamentablemente finaliza en muchas ocasiones con la muerte del individuo.
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Cuadro 2.4.2. Principales problemas en las distintas fases de la deglucion en los

pacientes con Enfermedad de Huntington

Fases Caracteristicas principales
Preparatoria oral Inestabilidad postural, alimentacion rapida e impulsiva y pobre control de los musculos de la
lengua
Oral Deglucién descoordinada y repetitiva, residuos al finalizar la misma
Faringea Tos, asfixia y aspiracion
Esofagica Vémito, temprana saciedad, motilidad esofagica anormal, corea diafragmatica y reflujo

Adaptado de Dyspaghia in Huntington Disease de Heemskerk y Roos (2010)

En lo que concierne a la inestabilidad postural originada en la fase preparatoria
oral, Klein, Sacrey, Dunnett, Whishaw & Nikkhah, (2010) realizaron un estudio que
pretendia conocer y analizar el déficit motor a nivel de miembro superior en la
realizaciobn de una tarea que consistia basicamente en alcanzar un pequefo
alimento desde una posicion inicial y posteriormente llevarlo hacia la boca. Se
incluyeron doce sujetos con EH en distintas etapas, asi como un grupo control de
doce individuos.

Se logré evidenciar en los sujetos con EH una mayor tendencia a utilizar la
musculatura a nivel proximal, es decir, compensando con el tronco y la cabeza
aquellos movimientos exagerados. En este grupo, se determiné también una fijacion
visual en el alimento, ya fuera antes de iniciar con la tarea, o bien, siguiéndola
durante su transcurso y finalizacion.

Con un movimiento de flexion de muiieca, llevaban ésta pasivamente hacia el
alimento, efectuando después una prensién palmar precoz o tardia. Durante el
transporte del alimento, realizaban pronacion o supinacion del antebrazo, con

movimientos exagerados del codo y hombro, los cuales eran mucho mas destacados
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en los individuos con EH severa. Ulteriormente, al llevar el alimento a la boca, una
parte importante de ellos introducian sus dedos dentro de ella.

Gran parte de los pacientes con EH, sufren también de distintos trastornos del
suefo, los cuales parecieran no estar relacionados propiamente con el nimero de
repeticiones CAG del individuo. De acuerdo con Amulf et al. (2008) alteraciones
como el insomnio, irregularidades en las etapas del suefio —incluyendo la fase MOR
(movimientos oculares rapidos) — asi como una incrementada actividad motora, son
frecuentes en este tipo de personas, pudiéndose expresar incluso desde la etapa
premanifiesta de la enfermedad.

Estos autores indican que en el 12% de los pacientes con EH sometidos a su
estudio, encontraron desérdenes en el comportamiento normal de la fase MOR,

entre los cuales se mencionan: movimientos complejos de los labios, cabeza, tronco
y de ambos miembros superiores.
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Cuadro 2.4.3. Signos y sintomas comunes en la Enfermedad de Huntington a través de

sus distintas etapas

Signos y
sintomas

Motor

Cognitivo

Psiquiatrico

Premanifiesta

Leves cambios en la

marcha

Dificultad con tareas
complejas de

pensamiento

Depresion
Agresion
Irritabilidad

Etapa Inicial

Leve corea
Disminucion de
movimientos rapidos
alternos

Incremento en los
refliejos de estiramiento
muscular

Movimientos

extraoculares anormales

i eves problemas al
planear, secuenciar,
organizar y priorizar
tareas

Tristeza
Depresion
Irritabilidad

Etapa Media

Corea, distonia
Rigidez y espasticidad
Anormalidades en el

movimiento voluntario

Disminucién en la coordinacion

Dificultad al sujetar objetos

Problemas de balance
Caidas

Disfagia

Disartria

Decadencia intelectual
Pérdida de la memoria
Problemas perceptivos
Escasa conciencia de si

mismo

Dificultad con tareas dobles

Apatia
Perseveracion

Impulsividad

Comportamiento antisocial y

suicida
Paranoia

Delirios y alucinaciones

Etapa Final

Bradicinesia
Rigidez y
espasticidad
Severas
anormalidades
en el
movimiento
voluntario
Disfagia
Disartria
Incontinencia
Demencia

global

Delirium

Fuente: Adaptado de Rosenbiatt et al. (2000) & Kirkwood et al. (2001) en Physiotherapy Guidance Document de EHDN PWG. Traduccién propia.

2.5. Enfermedad de Huntington juvenil

La aparicidon de la EH antes de los 20 afios de edad, suele denominarse como

EH Juvenil, presentando una clinica ligeramente diferente con respeto a la EH en el
adulto. En un estudio realizado por Gonzalez & Afifi (2006), se llevdé a cabo un

reporte de 12 pacientes con EH Juvenil, los cuales fueron divididos en dos grupos

(los de inicio temprano y los de inicio tardio de la enfermedad) comparando sus
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caracteristicas clinicas, demograficas y genéticas con la informacion de la literatura

utilizada.

Estos investigadores encontraron que la mayoria de los individuos habian
comenzado a presentar los sintomas antes de los 5 afios de edad, con un
predominio de aparicién masculina con respecto al inicio temprano de la enfermedad
(<10 afos de edad) y un predominio de aparicion femenina en lo que concierne a su
inicio tardio (210 afios de edad). Cabe destacar que los distintos sintomas y signos

encontrados variaron entre ambos grupos (ver cuadro 2.5.1).

Cuadro 2.5.1. Sintomas y signos comunes desarrollados durante el curso de la

enfermedad

Sintomas Grupo A (%) Grupo B (%)
(n:7) (n:5)

Anormalidades motoras orofaringeas 5(71) 5(100)
Corea 5(71) 2 (40)
Signos de motoneurona superior 5(71) 5(100)
Convulsiones 4 (57) 0
Rigidez/bradicinesia 4 (57) 5(100)
Distonia 3(43) 1(20)
Incontinencia 3(43) 2 (40)
Tremor 2 (29) 1(20)
Distonia paroxismal 2 (29) 0
Microcefalia 1(14) 1(20)
Trastornos del suefio 0 2 (40)

Fuente: Adaptado de Gonzélez & Afifi (2006). Traduccion propia

“Los sujetos normales poseen entre 6 y 35 repeticiones CAG” (Vasquez et al.,
2008, p.2), “mientras que aquellos con la EH poseen mas de 36 repeticiones” (Potter
et al., 2004, citados por Vasquez et al., 2008, p.2). Las expansiones entre 40 y 50
repeticiones CAG frecuentemente se observan en personas en las cuales la
enfermedad inicié entre los 30-50 afios de edad, por su parte la EH de aparicion
juvenil se manifiesta generalmente cuando se sobrepasan las 70 repeticiones
(Petersén, Mani & Brundin,1998)
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2.6. Diagnéstico

Con respecto al diagnéstico se debe considerar la clinica del paciente, ademas
de los antecedentes patolégicos y no patoldgicos familiares. Cabe destacar la
posibilidad de diagnéstico genético o molecular, el cual confirmara dependiendo del
numero de repeticiones CAG del individuo, la existencia de la mutacion causante de

la enfermedad.

Segun Vasquez et al. (2008), a cada uno de los sujetos se le toma una muestra
de sangre periférica con anticoagulante ACD (acido citrico, citrato de sodio y
dextrosa) para de esta manera, extraer su ADN de leucocitos mediante extraccion
con fenol-cloroformo, utilizando la reaccién en cadena de la polimerasa con el

propésito de determinar el numero de repeticiones CAG.

Actualmente se utiliza también la resonancia magnética con el objetivo de
estudiar cambios a nivel estructural y funcional del cerebro, especialmente en lo que
concierne al nucleo caudado y putamen de los ganglios basales, en los cuales se
tiende a reflejar cierta atrofia cerebral.

Ademas, estudios como la tomografia por emisién de protones han reportado
en pacientes sintomaticos, una disminucion en la funcion metabdlica cerebral,

propiamente en el uso de glucosa a nivel cortical; evento que precede la
neurodegeneracion (Paulsen, 2009).

2.7. Diagnostico diferencial

La corea es el trastorno motor mas evidente en la EH; sin embargo ésta puede
presentarse también en otras patologias, por lo que es importante realizar un
diagnostico diferencial (ver cuadro 2.7.1), en el cual se consideren también los
demas signos y sintomas motores, asi como aquellos cognitivos y psiquiatricos,
completandose de esta manera la particular triada de la enfermedad.
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Cuadro 2.7.1. Diagnéstico diferencial de la corea

Tipo Patologia

Enfermedad de Huntington

Corea hereditaria benigha
Hereditario Neuroacantocitosis

Enfermedad de Wilson

Atrofia dentato-rubro-palido-luisiana
Trastornos reumaticos Corea de Sydenham

Corea gravidica

Farmacos neurolépticos

Medicamentos anticonceptivos orales
Inducida por medicamentos Fenitoina

Levodopa

Cocaina

Lupus Eritematoso Sistémico

Tirotoxicosis
Trastornos sistémicos Policitemia vera

Hiperglicemia

Sindrome de Inmunodeficiencia adquirida (SIDA)

Sindrome paraneoplasico

Fuente: Adaptado de Ross (2010) en Huntington Disease: a clfnica revéis. Traduccidn propia.

2.8. Terapéutica

Ya que no existe cura para la EH, los diferentes tratamientos que se brindan,
se encuentran dirigidos tanto a disminuir los signos y sintomas, como a maximizar la

funcionalidad e independencia de la persona.

No obstante, tal y como mencionan Klager, Duckett, Sandler & Moskowitz
(2008), el papel del profesional en salud, no debe de limitarse a lo anterior, sino que
también debe de involucrarse en la educacion a los familiares, siendo ademas un
colaborador esencial en la toma de decisiones durante el progreso de la
enfermedad. A continuacion, se exponen los aspectos mas trascendentales que se
deben de conocer en relacion con la terapéutica en la EH, enfatizandose

especialmente en la inclusién de la TF como parte de su tratamiento.
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2.8.1. Abordaje interdisciplinario

La intervencion de las personas con EH, idealmente debe de ser realizada
desde un abordaje interdisciplinario, en donde participen profesionales en salud de

diversas especialidades.

La participacion del campo de la genética es sumamente importante, a traves
de ella, se le puede ofrecer al paciente, primeramente un diagnostico molecular, asi
como también un asesoramiento genético oportuno y adecuado y posiblemente un
futuro mejor manejo clinico de su enfermedad.

Ademas, es esencial la contribucién de médicos especialistas en las areas de
neurologia y psiquiatria, especialmente en cuanto a tratamiento farmacologico se
refiere; mientras que profesionales en los campos de la psicologia y trabajo social,
permiten una intervencién basada mas en la psicoterapia y el apoyo familiar, del
cual, cabe destacar su trascendencia e impacto en la calidad de vida de la persona
con EH.

Queda claro que la enfermedad de Huntington es una patologia hereditaria que tiene
una connotacién psicosocial importante, debido a la controversia que se establece al
sopesar dos aspectos: la gravedad e irreversibilidad de los sintomas psicofisicos y su
inicio generalmente tardio (Vasquez et al., 2011, p.142)

De la misma manera, es importante subrayar el papel que cumple el
nutricionista, al evaluar la capacidad de la persona al ingerir comidas o bebidas con
diferentes texturas, asi como también al considerar dichos resultados en la eleccion,
preparacion y consumo de los alimentos que se incluiran en la dieta del paciente
(Klager et al., 2008).

Los profesionales en TF, terapia ocupacional, terapia de lenguaje y terapia
respiratoria, estan vinculados sobre todo a la rehabilitaciéon neuropsicomotora del
paciente y al manejo de secreciones pulmonares, cumpliendo funciones

determinantes en el mejoramiento o mantenimiento de su funcionalidad e
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independencia; mientras tanto, disciplinas como la enfermeria realizan una funcién

esencial, especialmente en lo que respecta a la etapa final de la enfermedad.

2.8.2. Tratamiento farmacolégico

Existen diversos medicamentos que se utilizan actualmente en el tratamiento
de los signos y sintomas de la EH, especialmente aquellos relacionados con los
trastornos motor y psiquiatrico. Estos pueden ser divididos en cuatro grupos
principales: anticoréicos, antipsicoticos, antidepresivos y antiepilépticos (EHDN-
PWG, 2008).

Nosotros recomendamos riluzol, olanzapina y amantadina para el tratamiento de los
trastornos motores asociados con la EH, inhibidores selectivos de la recaptura de
serotonina y mirtazapina para el tratamiento de la depresion, asi como farmacos
antipsicoticos atipicos para la psicosis de la EH y problemas del comportamiento
(Bonelli, Wenning & Kapfhammer, 2004, p.1).

Después de la revisiéon de literatura realizada por Bonelli et al. (2004), los
autores encontraron que lamentablemente la mayor parte de la investigacion
farmacolégica en la EH, se ha concentrado en los aspectos motores de la
enfermedad, especialmente en la corea, la cual consideran como la menos relevante
en términos de tratamiento. Para estos investigadores, los trastornos cognitivos y

psiquiatricos tienen un papel mucho mas importante en la terapéutica de la
enfermedad.

Con el objetivo de llevar a cabo una intervencion lo mas 6ptima posible, cabe
destacar la importancia de tener en consideracion la variedad de potenciales efectos
secundarios, derivados de los principales medicamentos utilizados como parte del
tratamiento de la EH (ver cuadro 2.8.1).

30



Cuadro 2.8.1. Principales clases de medicamentos, ejemplos y potenciales efectos

secundarios
Clase de Subclase de Ejemplo de Potenciales
Medicamento medicamento Medicamentos efectos secundarios

{accion principal)
Anticoreicos

Antipsicéticos

Antidepresivos

Antiepilépticos

Neurolépticos y
antipsicéticos
atipicos

Benzodiazepinas

Agentes depletivos
de

dopamina

Inhibidores selectivos
de la recaptura de

serotonina

Triciclicos

Tiaprida (Tiapridex,
Sintelabo)

Flufenazina (Proxilin)
Respiridona (Risperdal)
Olanzapina (Zyprexa)
Pimozida (Orap)
Geodon (Ziprasidona)
Clonazepam (Klonopin);
Diazepam (Valium);
Termazepam (Restoril)
Tetrabenazina (Nitoman)

Olanzapina (Zyprexa)

Haloperidol (Haldol)

Respiridona (Risperdal)

Flufenazina (Proxilin)

Fluoxetina (Prozac)
Sertalina (Zaloft)
Paroxetina (Paxil)
Citalopram (Celexa)
Nortriptilina (Pamelor)
Amitriptilina (Elavil)

Valproato (Depakote)
Topiramato (Topamax)
Carbamazepina
(Tegretol)

Somnolencia, apatia, sintomas
extrapiramidales, distonia, acatisia,
hipotension, vértigo, cefalea, insomnio,
constipacién, sequedad bucal, ganancia
de peso, discinesia tardia

Sedacion, ataxia, apatia, convulsiones,
fatiga

Hipotension, somnolencia, depresion,
perturbacion gastrointestinal, sintomas
extrapiramidales

Somnolencia, apatia, acatisia,
hipotensién

Somnolencia, apatia, sintomas
extrapiramidales, distonia, acatisia,
hipotensién, constipacion,

sequedad bucal, ganancia de peso,
discinesia tardia

Trastornos del suefio, agitacion,
ansiedad, acatisia, cefalea

Sedacion, sintomas extrapiramidales,
distonia, acatisia, hipotension,
constipacién, sequedad bucal, ganancia
de peso

Insomnio, diarrea, malestares
gastrointestinales, acatisia, pérdida de
peso, sequedad bucal, ansiedad,
cefalea

Insomnio, diarrea, malestares
gastrointestinales, acatisia, pérdida de
peso, sequedad bucal, ansiedad,
cefalea

Nauseas, vomitos, ganancia o pérdida
de peso, efectos cognitivos, tremor
elevadas enzimas hepaticas

Fuente: Bonelli et al. (2004) & HDSA (200) en Physiotherapy Guidance Document de EHDN. Traduccién propia
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2.8.3. Fisioterapia en enfermedades neurodegenerativas

El papel de la TF en enfermedades neurodegenerativas tales como la
enfermedad de Alzheimer, la enfermedad de Parkinson y la Esclerosis Lateral
Amiotréfica, ha sido sumamente valioso, estableciendo en la mayoria de los casos

una mejoria destacable en la calidad de vida de estos pacientes.

Los pacientes que participaron en el programa de actividad fisica sistémica mejoraron la
conservacion de las funciones cognitivas, el desempefio del balance y disminuyeron el
riesgo de caidas (...) en contraste, los pacientes con enfermedad de Alzheimer quienes no
tomaron parte del programa de actividad fisica mostraron un mayor deterioro de las
funciones cognitivas, reduccion en el balance e incremento en el riesgo de caidas
(Hernandez et al., 2010, p. 5,6)

Si bien es cierto, en este tipo de enfermedades la TF no implica su debido
retroceso, se relaciona mas bien con una mejoria o mantenimiento de los signos y
sintomas, lo cual podria vincularse con una disminucién en la progresion de estos,
situacion que de esta manera, aumentaria o conservaria la funcionalidad del

individuo, traduciéndose asi en un incremento de la calidad de vida.

En general, las enfermedades neurodegenerativas cursan con tres etapas:
inicial, media y final; situacion que determinara dependiendo de aquella en que se
encuentre el paciente, las distintas intervenciones fisioterapéuticas a realizar, que se
caracterizan por ser preventivas, restaurativas y/o compensatorias; teniendo como
principal objetivo no solamente mejorar la funcién fisica del individuo, sino también

contribuir con sus aspectos psicolégicos y sociales.

La intervencion preventiva se encuentra dirigida en minimizar los potenciales
deterioros o0 condiciones y las limitaciones funcionales (...) la intervencién
restaurativa en remediar o mejorar el deterioro y las limitaciones funcionales (...) la
intervencion compensatoria en modificar la actividad, tarea o el entorno con el fin de
minimizar las limitaciones funcionales y discapacidades (Dal Bello- Hass, 2002, p. 3,
4)
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2.8.4. Fisioterapia en la Enfermedad de Huntington

Como se ha mencionado con anterioridad, en el abordaje de los pacientes
con EH se ha privilegiado la intervencion farmacolégica, por lo que los beneficios de
la TF no han sido valorados y descritos cientificamente como intervenciones
basadas en evidencia. La existencia de escasos estudios, asi como la falta de
informaciéon y experiencia por parte de los profesionales en esta area, han

contribuido con dicha situacion.

La formacion del fisioterapeuta debe considerar que la intervencion en los
pacientes con EH ha de realizarse idealmente de manera multidisciplinaria,
incluyéndose especialistas en genética, neurologia, psiquiatria, enfermeria, terapia

ocupacional, respiratoria y de lenguaje, psicologia, odontologia y trabajo social.

Con respecto a la TF, uno de sus objetivos fundamentales podria establecerse
como el de optimizar la aptitud fisica de los pacientes, concepto que se relaciona con
los siguientes cinco componentes: fuerza muscular, resistencia muscular, capacidad
aerodbica, flexibilidad y composicion corporal (American College of Sports Medicine,
2010).

El mejoramiento de dichos componentes, a través del ejercicio, ha sido
vinculado con muiltiples beneficios fisicos y psicolégicos en personas de todas las
edades y condiciones, incluyendo la disminucion de enfermedades crénicas
cardiovasculares, metabdlicas y respiratorias, hasta el fortalecimiento del sistema
inmunolégico, reduccién de la depresién y ansiedad, prevencion de lesiones, entre
otros (Hoeger & Hoeger, 2006).

De esta manera, la incorporacion del ejercicio en las personas con EH, tiene
la finalidad pnimordial de mantener, incrementar o incluso restaurar en la medida de
lo posible la funcionalidad e independencia del individuo (ver cuadro 2.8.1), evitando

asi las distintas complicaciones derivadas de situaciones comunes en esta
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enfermedad, tales como las caidas, las cuales son consideradas una de las

principales causas de muerte.

Cabe destacar ademas, que la TF podria lograr incluso realizar un aporte
importante en el manejo de algunos de los signos y sintomas, tanto cognitivos como
psiquiatricos (Baker et al., 2010; Hernandez et al., 2010; Nithianantharajah &
Hannan, 2009; Marzolini, Jensen & Melville, 2008; Pajonk et al., 2007).

Entre todos los sujetos, la mejoria en la capacidad de ejercicio funcional estuvo
asociada con una mejoria en la salud mental en general, asi como también en la
reduccién de los sintomas depresivos. La reduccién de los sintomas depresivos
estuvo asociada con una mayor adherencia al ejercicio (Marzolini et al., 2008, p.7).

La intervencion fisioterapéutica en este tipo de pacientes, deberia llevarse a
cabo desde la etapa premanifiesta, o al menos, desde la inicial; de esta forma, se
lograria preparar motora y cognitivamente al individuo, de manera que pueda
enfrentarse en condiciones mucho mas favorables a la enfermedad e incluso

retrasar el desarrollo de ésta, tal y como lo plantean diferentes estudios en animales.

El enriguecimiento ambiental mejora la ejecucidbn motora y cognitiva, asi como
también reduce los comportamientos de ansiedad en varios modelos de roedores.
Los efectos celulares del enriquecimiento ambiental incluyen incremento en la
neurogénesis hipocampal, ademas de una sinaptogénesis y plasticidad sinaptica
entre neuronas en una extension de diferentes areas cerebrales, particularmente la
corteza cerebral. A nivel molecular, se ha encontrado que el enriquecimiento
ambiental altera la expresion de una variedad de genes diferentes, incluyendo
aquellas neurotrofinas codificadoras, receptores de neurotransmisores, factores de
transcripcion, proteinas citoesqueléticas y reguladores de la neurogénesis’
(Nithianantharajah & Hannan, 2009, p.378).

Es muy probable que en la etapa inicial y media, muchos terapeutas fisicos
establezcan la disminucion de la corea como la parte mas importante del
tratamiento. Como se ha dicho, este tipo de movimiento involuntario es el trastorno
motor que comienza a marcar el final de la etapa premanifiesta para continuar de

esta manera, en la etapa inicial de la enfermedad.
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Sin embargo, cabe destacar que el abordaje fisioterapéutico en este tipo de
alteracién, no permite una reduccion significativa, por lo que resulta mas significativo
concentrarse en la proteccion del paciente a través de diversos dispositivos, como

cascos, coderas, protectores de cadera, rodilleras; entre otros.

Asimismo, es importante otorgar al sujeto con EH un ambiente seguro, en
donde pueda desplazarse sin obstaculos que dificulten su paso y que pongan en
peligro su integridad fisica, asi como también brindarle la asistencia debida cuando

ésta sea necesaria.

A pesar de esto, de acuerdo con EHDN-PWG (2009), Sheaff (1990) enl un
reporte de caso, menciona que un masculino de 50 aflos de edad con EH en etapa
avanzada posterior a una sesion semanal de hidroterapia, logré disminuir su corea
tanto dentro del agua como inmediatamente después de la terapia. Es importante
mencionar que la reducciéon de la corea es llevada a cabo principalmente por los
farmacos, sin embargo resulta fundamental también prevenir el estrés, la ansiedad y
la depresién (Roseblatt et al., 2000).

Cabe destacar que conforme se da la evolucion de la enfermedad, la corea
generalmente es sustituida por rigidez o espasticidad, proceso que inicia desde la
etapa media pero se hace mas evidente en la etapa avanzada, en donde muchos
pacientes se hayan postrados en cama, por lo que el evitar la aparicion de

contracturas se vuelve de suma importancia.

La prevencién de caidas es trascendental especialmente en la etapa media, en
la cual, existe un riesgo incrementado de sufrir un episodio de estas caracteristicas,
ya que en ella se produce un deterioro significativo de las capacidades motoras, con
respecto a las etapas premanifiesta e inicial.

En un estudio realizado por Busse et al. (2008) acerca de la movilidad y las

caidas en las personas con EH, se reporté que el 20.8% de la poblacién no habia
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sufrido ningln episodio de estos, otro 20.8% solamente en una ocasién, mientras
que el 58.3% mencion6é haber tenido dos o mas caidas; todo esto tomando en

cuenta los doce meses anteriores a la investigacion.

Al fortalecer y normalizar el tono muscular, asi como al mejorar la flexibilidad,
coordinacion, patron de marcha y el equilibrio estatico y dinamico, los pacientes con
EH pueden lograr establecer un control postural que les permitira una prevenciéon o
al menos una disminucién significativa de los episodios de caidas, lo cual ademas

impactara en su funcionalidad e independencia.

“‘Los programas de ejercicio confeccionados individualmente resultaron en
mejorias inmediatas muy significativas de la ejecuciéon motora y funcionalidad en
actividades de la vida diaria” (Zinzi et al., 2007, p.8). Es muy importante ademas el
entrenamiento de tareas especificas, sobre todo aquellas relacionadas con las

actividades de la vida diaria.

De igual manera, es determinante considerar dentro del tratamiento
fisioterapéutico, el mejoramiento de la resistencia cardiorrespiratoria, ya que por
medio de esta, se podrian disminuir las posibilidades de presentar fatiga muscular, lo
cual colaboraria asimismo con la prevencion de caidas; de igual manera, se lograria
adquirir un mejor funcionamiento a nivel del sistema respiratorio, reduciendo de esta
forma, la probabilidad de presentar complicaciones tales como la neumonia, esto

debido a un mejor control de las secreciones bronquiales.

Por otra parte, en lo que concierne a la marcha, como se ha explicado
anteriormente, su deterioro comienza desde la etapa premanifiesta de la
enfermedad, por lo que se le debe prestar su debida atencién, especialmente a la
bradicinesia, la cual al lado de los demas trastornos motores y a la falta de un
ambiente seguro para llevarla a cabo, ponen en riesgo la integridad fisica de estas

personas. El uso de un calzado adecuado debe ser siempre tomado en cuenta.
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Actualmente, se utilizan ademas algunas ayudas biomecanicas como lo son
los bastones y las andaderas, lo anterior con el objetivo principal de facilitar la
marcha, colaborando ademas con la prevencion de caidas; sin embargo ésta es un
area que no ha sido muy estudiada, por lo que se debe de tener precaucion al
recomendar su uso o prescripcién, ya que es necesario tomar en cuenta miiltiples
caracteristicas individuales del paciente, aparte de los trastornos motores que a éste

le afecten, como por ejemplo sus signos y sintomas psiquiatricos.

Los individuos con EH pueden presentar dificultades utilizando andaderas estandar y
bastones debido a que la complejidad de la tarea y demandas en balance son
mayores que en una andadera de cuatro ruedas. Las andaderas de cuatro ruedas
producen mayor eficiencia en los patrones de marcha que los dispositivos sin
asistencia como bastones o andaderas estandar en individuos con EH y pueden ser
el mejor dispositivo de asistencia para la prevencion de caidas en individuos con EH”
(Kloss, Kegelmeyer& Kostyk, 2009, p. 210).
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Cuadro 2.8.1. Etapas de la Enfermedad de Huntington y estrategias comunes

de intervencion

Etapa Deterioros comunes y Intervenciones
limitaciones funcionales
Inicial Debilidad de los extensores del Restaurativos
cuelio, musculos del tronco, Ejercicios de fortalecimiento
musculos intrinsecos de las manos Ejercicios de balance
y pies Ejercicios de resistencia
Corea, a menudo limitada a las Compensatorios
manos Conciencia de seguridad
Problemas de balance al voitearse y Estrategias compensatorias para deterioros cognitivos y
al cambiar de direccion rapidamente visuoespaciales
Cambios posturales Ensefianza de estrategias para su utilizacion posterior
Leves déficits visuoespaciales Preventivo
Leves déficits cognitivos Vigilar la depresion
Ejercicios para flexibilidad y rango de movimiento
Media Problemas en la memoria, Restaurativos
concentracion, toma de decisiones y Técnicas de relajacién
procesamiento de los pensamientos Ejercicios de estabilidad postural
Irritabilidad, depresion Compensatorios
Corea moderada a severa Adaptacién al entorno, mobiliario
Bradicinesia, acinesia, distonia Estrategias compensatorias para problemas en la marcha,
Inestabilidad postural balance, conciencia espacial y cognicién
Problemas en la marcha Prescripcion de silla de ruedas
Conciencia espacial disminuida Ayudas biomecanicas
Fatiga Conservacion de energia
Descoordinacion Preventivo
Cambios en los patrones del suefio Vigilar los efectos secundarios de los medicamentos
Delirio, alucinaciones, paranoia Utilizacion de equipo de proteccion
Dificultades en el autocuidado
Avanzada Bradicinesia Compensatorios
Hipertonicidad Asientos especializados

Corea (puede estar disminuida)
Movimientos oculares disminuidos
Dependencia en la movilidad,
autocuidado y actividades de la vida
diaria

Demencia

Disartria y disfagia

Pérdida de peso

Pérdida del control de esfinteres

Educacion para los cuidadores

Preventivos

Evitar restricciones

Alarmas en las camas y sillas

Movilizar el coichén hacia el suelo

Barandillas a los lados de lacama

Higiene pulmonar

Cuidado de la piel, Higiene

Educacion alos cuidadores y prevencion de complicaciones

secundarias

Fuente: Adaptado de Dal Bello-Hass (2002) en A framework for rehabilitation of

planning care and maximizing quality of life. Traduccion propia.
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2.9. Operacionalizacion del marco teérico

Cuadro. 2.8.2. Operacionalizacién del marco teérico

Objetivos Variable Concepto Dimensiones Indicador o dimensién Fuente
especificos
. Alteraciones Son todas Estadio de la Presencia de signos y sintomas Anamnesis
a

Caracterizar las motoras aquellas enfermedad de la enfermedad, grado de MEEM
alteraclones manifestaciones funcionalidad e independencia UHDRS
motoras de los motora§

determinadas
pacientes con tanto por €l

evaluador —en el Calidad de vida Funcion fisica, dolor corporal, Cuestionario

Enfermedad de
Huntington del
Gran Area
Metropolitana de
Costa Rica

caso de signo-
como por el
paciente —en el
caso de sintoma-
a causa de algin
trastorno o
enfermedad

Corea

Distonia

Rigidez

Coordinacion

Bradicinesia

Postura

Fuerza muscular

Equilibrio

Marcha

salud general, vitalidad, funcion
social, rol emocional y salud
mental

Presencia y grado de corea

Presencia y grado de distonia

Presencia y grado de resistencia
voluntaria al movimiento pasivo

Grado de coordinacién

Velocidad y amplitud del
movimiento voluntario activo

Estabilidad postural

Grado de fuerza muscular

Grado de equilibrio estético y
dinamico

Ejecucién de la marcha
Velocidad y calidad de la
marcha

Short Form-36

UHDRS

UHDRS

UHDRS

UHDRS

UHDRS

UHDRS

EMM
Observacion

Evaluacion del
balance y la
marcha de
Tinetti

Evaluacion del
balance y la
marcha de
Tinetti

* SPMSQ: Cuestionario portatit del estado mental de Pfeiffer; UHDRS: Escala unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington

Fuente: Elaboraci6n propia
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Elaborar una propuesta de intervencion fisioterapéutica para la atencién de las
alteraciones motoras de los pacientes con Enfermedad de Huntington del Gran

Area Metropolitana

El segundo objetivo tuvo como propésito la realizacion de una propuesta de
intervencion fisioterapéutica, que permita atender de manera efectiva, las
alteraciones motoras de los pacientes con EH del GAM, mejorando de esta forma su
manejo clinico y calidad de vida. La propuesta de intervencion fisioterapéutica se
llevé a cabo con base en la revisién bibliografica y en la informacion obtenida de las
distintas evaluaciones efectuadas en la poblacién de estudio.

Validar teéricamente la propuesta de intervencion fisioterapéutica para la
atencién de las alteraciones motoras de los pacientes con Enfermedad de

Huntington del Gran Area Metropolitana

El tercer objetivo del estudio se relacion6 con la validacion de la propuesta de
intervencion fisioterapéutica. Esta fue realizada por un grupo de profesionales con
experiencia en atencion de personas con EH u oftras enfermedades

neurodegenerativas.

Se considerd la presencia de profesionales en fisiatria, neurologia, psiquiatria y
terapia fisica. A cada miembro del panel se le hizo entrega de la propuesta disefiada,
con el propésito que fuese analizada por cada uno de ellos. Asimismo, se les adjunté
ademas un instrumento de validacion basado en la Metodologia para la elaboracion
de guias de atencién y protocolos de la CCSS (2007).
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CAPITULO 1l

MARCO METODOLOGICO

3.1. Enfoque

El estudio es de tipo descriptivo, con un enfoque cuantitativo y un disefio
observacional transeccional, puesto que se limité unicamente a la aplicacion de
cuestionarios e instrumentos avalados internacionalmente, incluidos dentro de una
anamnesis con el propésito de examinar fisica y emocionalmente a los individuos
con EH y de esta manera caracterizar sus signos y sintomas, asi como describir la
calidad de vida de cada uno de ellos.

La informacién se recolecté en un momento Unico y no se ejecutaron
procedimientos que pudieran cambiar las situaciones cotidianas a las que se

enfrentaban diariamente los participantes.

3.2. Espacio y tiempo

Inicialmente, con la colaboracion del Instituto de Investigaciones en Salud
(INISA), se contact6 a la poblaciéon de manera telefénica y posteriormente se realizé
una visita domiciliar, en donde se explicaron y atendieron las posibles consultas en
relacion con el proyecto de investigacion y de esta manera se les hizo la debida
entrega del consentimiento informado aprobado por el Comité de Etica de la

Vicerrectoria de Investigacion de la Universidad de Costa Rica.

Después, se procedié a ejecutar las diversas evaluaciones con el objetivo de
caracterizar clinica y sociodemograficamente a cada sujeto. Dichas valoraciones se
llevaron a cabo en los hogares de cada uno de los participantes en el periodo
comprendido entre mayo y noviembre del 2013.

Seguidamente, en los meses de diciembre del 2013 y enero del 2014 se realiz6

la descripcion y analisis de los resultados, mientras que entre febrero y abril del
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mismo afio se disefid y validé técnicamente la propuesta de intervencion
fisioterapéutica.

3.3. Unidad de Analisis

La unidad de analisis estda dada por las alteraciones musculoesqueléticas de
las personas con EH de la GAM. Especificamente se estudiaron la distonia, la corea,
la rigidez, la fuerza muscular, l1a postura, la bradicinesia, la coordinacién, el equilibrio

y la marcha en el marco del estadio de la enfermedad y la calidad de vida.

3.4. Poblacion

3.4.1. Caracteristicas

La poblacion que participd en el estudio estuvo compuesta por 10 individuos.
De las 17 personas con EH de la GAM, se contactaron 16 y se incluyeron ademas 3
sujetos del cantdn de Turrialba, para un total de 19. De éstos, 4 no accedieron a
colaborar, 3 no fueron considerados por los criterios de inclusion y exclusion,

mientras que 2 habian ya fallecido para el momento de las evaluaciones.

3.4.2. Criterios de inclusion

Se incluyeron todos aquellos pacientes de la GAM, con un diagndstico
molecular de EH realizado en el INISA, que hubiesen firmado el consentimiento
informado y que se encontraran en las etapas premanifiesta, inicial y media de la
enfermedad. Se tomaron en cuenta ademas, los familiares sintomaticos de un caso
de EH confirmado por diagndstico molecular, considerando también los demas

puntos anteriormente mencionados.

3.4.2. Criterios de exclusion

Se excluyeron del estudio los participantes que obtuvieron un puntaje menor a
23 en el Mini Examen del Estado Mental, ya que éste corresponde al punto de corte
para demencia, condicion que podia dificultar el seguimiento de instrucciones al

momento de llevar a cabo la anamnesis y las distintas pruebas que se ejecutaron;
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igualmente aquellos sujetos que al realizar las evaluaciones, manifestaron signos y/o
sintomas psiquiatricos tales como abulia, alucinaciones, apatia, astenia,
comportamiento antisocial y/o suicida, irritabilidad, paranoia y cualquier otro que el
evaluador considerara, fueron también excluidos.

Sucedié lo mismo con aquellas personas que hubiesen sido diagnosticadas
previamente con otros trastornos neurologicos tales como: Alzheimer, Evento
Cerebrovascular, Epilepsia, Esclerosis Lateral Amiotréfica, Esclerosis Multiple,
hernia discal, secuelas de trauma craneoencefalico, tumores cerebrales y/o

espinales, entre otros.

3.5. Técnicas de recoleccién de datos

Inicialmente, la poblacion incluida fue invitada a participar en el estudio de
manera telefénica, en donde se les comunico acerca del interés de llevar a cabo el

proyecto y se les comenté brevemente su metodologia.

De esta manera, las personas que estuvieron de acuerdo, fueron
posteriormente visitadas en sus casas de habitacion, en donde se les explicé mas
detalladamente en qué consistia el estudio y se procedid6 a entregar el
consentimiento informado a cada uno de los participantes. Seguidamente se realizé
la evaluacion cognitiva y en los sujetos que resultaron incluidos, se recolecto la
correspondiente informacion.

3.6. Alcances

Se caracterizé clinica y sociodemograficamente a la poblacion con EH de la
GAM y se elaboré una propuesta de intervencion fisioterapéutica validada de
manera cientifico-tedrica. Debido a que la incrementada incapacidad funcional es
uno de los factores principales que afectan la calidad de vida relacionada con la
salud de los pacientes con EH (Ho et al, 2009), por medio de este estudio se espera

mejorar el manejo clinico y la calidad de vida de estas personas.
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3.7. Limitaciones

A pesar de los esfuerzos que ha realizado el INISA con el objetivo de llevar a
cabo el diagnéstico molecular de los pacientes con EH de Costa Rica, es muy
probable que existan muchas otras personas de la GAM y en general de todo el pais
con la enfermedad, quienes aun no se les haya hecho el diagnéstico molecular, por
lo que actualmente a nivel nacional no se cuenta con informacién epidemioldgica

acerca de ésta y se desconoce exactamente su prevalencia (Vasquez et al., 2011).

Como se ha mencionado previamente, la EH es una enfermedad
neurodegenerativa de rara presentacion, razén por la cual las personas que pueden
formar parte de una investigacion, son escasas, situaciéon que limita la poblacién en

estudio a un nimero muy bajo de participantes.

A pesar de que se busco realizar las evaluaciones en un lugar apto para su
ejecucion, lo anterior puede considerarse como una limitacion del estudio, ya que no
permite llevar a cabo las valoraciones en un ambiente controlado en el que las
condiciones del entorno sean exactamente las mismas para cada uno de los
participantes.

3.8. Instrumentos de recoleccion de datos

Para realizar la caracterizacion de la poblacion en estudio, se utilizé
primeramente una anamnesis, con la cual se recolectaron datos personales y
generales de cada uno de los participantes, asi como también informacién
relacionada con el estado cognitivo y conductual, capacidad funcional y signos y
sintomas motores de la enfermedad. Ademas se emplearon diversas escalas
utilizadas a nivel internacional para la valoraciéon de la EH, la mayor parte de las
cuales han sido recomendadas por la EHDN-PWG (2008).

Las escalas que se utilizaron son: el Cuestionario Short Form-36 (SF-36), la
Escala Unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington (Unified Huntington’s
Disease Rating Scale, UHDRS), la Escala de evaluacion del balance y la marcha de
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Tinetti, el Examen manual muscular de acuerdo con Daniels & Worthingham’s y el

Mini Examen del Estado Mental.

=  Anamnesis

En la primera parte del instrumento se recolectoé informacion general mediante
una entrevista personal que recopilé datos como nombre, edad, sexo, fecha de
nacimiento, escolaridad, tiempo de evolucion de la enfermedad, medicamentos
utilizados, historial de caidas, utilizacion de ayudas biomecanicas antecedentes

personales patolégicos, antecedentes familiares patolégicos y estilos de vida.

Asimismo, se realizé una evaluacion cognitiva, por medio del Mini Examen del
Estado Mental y se utiliz6 la UDHRS para llevar a cabo una valoracion del
comportamiento y la capacidad funcional del paciente, asi como también una

evaluacién de los signos y sintomas motores de la EH (Anexo N°1).

= Cuestionario a los expertos e instrumento de validacidon de la propuesta

Se seleccion6 primeramente un grupo de expertos, el cual estuvo conformado

por profesionales en fisiatria, neurologia y terapia fisica.

Se les hizo entrega del documento y bajo mutuo acuerdo, se establecié un
plazo de tiempo para que respondiesen el cuestionario y proporcionasen las debidas
observaciones y recomendaciones. Cabe destacar que con el objetivo de realizar la
validaciéon de la propuesta, se utilizé el instrumento de validacién sugerido en la
Metodologia para la elaboracion de guias de atenciéon y protocolos de la Caja
Costarricense de Seguro Social (CCSS, 2007) (Anexo N°4).

= Cuestionario Short Form-36

Es un cuestionario de salud que se utiliza para medir la calidad de vida y las
restricciones en la participacion, usando una escala que va de 0 (el peor estado de

salud) a 100 (el mejor estado de salud) (Villagut et al., 2005). Se compone de 36
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preguntas que evalian tanto los estados positivos como negativos de la salud,
incluyendo especificamente la valoracién de la funcion fisica, dolor corporal, salud

general, vitalidad, funcién social, rol emocional y salud mental (Apéndice N°2).
De acuerdo con Tuesca (2005), se pueden resumir de la siguiente manera:

o Funcion fisica: mide el grado en el que se limitan las actividades fisicas como
el autocuidado, caminar, subir escaleras, inclinarse, levantar y llevar cargas,
asi como la realizacion de esfuerzos moderados e intensos.

o Limitaciones debido a la salud fisica: valora el grado en el que la salud fisica
interfiere en el trabajo y en otras actividades diarias, lo que incluye un menor
rendimiento que el deseado y la limitaciéon o dificultad en la realizacion de
actividades.

o Limitaciones debido a problemas emocionales: valora el grado en el que los
problemas emocionales interfieren en el trabajo u otras actividades diarias,
incluyendo la reduccion el tiempo dedicado a ellas, un menor rendimiento que
el deseado y una disminucion del cuidado al trabajar.

o Energia / Fatiga: cuantifica el sentimiento de energia y vitalidad frente al

sentimiento de cansancio y agotamiento.

o Bienestar emocional: mide la salud mental general, lo que incluye la

depresion, ansiedad, control de la conducta y control emocional.

o Funcionamiento social: mide el grado en el que los problemas de salud fisica
o emocional interfieren en la vida social habitual.

o Dolor: valora la intensidad del dolor y su efecto en el trabajo habitual, tanto

fuera de casa como dentro de ésta.
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o Salud general: proporciona una valoracion personal de la salud que incluye Ila

salud actual, sus perspectivas y la resistencia a enfermar.

= Escala Unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington (Unified
Huntington’s Disease Rating Scale, UHDRS)

Es la escala mas precisa que se utiliza para evaluar las caracteristicas clinicas
de la EH. Se encuentra dividida en cuatro partes (funcién motora, funciéon cognitiva,

anormalidades del comportamiento y capacidad funcional) (Apéndice N° 3).

En lo que respecta a la funcion motora, cada uno de los items se halla en una
escala de cero (normal) a cuatro (muy afectado), mientras que la valoracién de la
funcién cognitiva se realiza a través de tres pruebas especificas. La evaluacién de la
capacidad funcional se lleva a cabo por medio de distintas preguntas y una escala
acerca del nivel de independencia de la persona, la cual establece un puntaje que va
de 0 a 100 (las calificaciones mas altas, implican mejor funcionalidad). Se incluye
ademas la Escala de Capacidad Funcional Total (TFC) (Huntington Study Group,
1996)

= Escala de evaluacion del equilibrio y la marcha de Tinetti

Es una escala que inicialmente fue realizada para ejecutarse en personas
adultas mayores, con el objetivo de conocer el riesgo de caidas. Toma Unicamente 5
minutos para llevarse a cabo (EHDN-PWG, 2009).

Esta valora tanto el equilibrio estatico y dinamico, asi como la marcha del
paciente. Consta ademas de 16 items, en su mayoria con una escala que vade 0 a
2. El puntaje maximo en la evaluacién del equilibrio es de 16, mientras que en la
evaluacién de la marcha es de 12 (Tinetti, 1986).

Si la persona obtiene un puntaje total menor de 19, se considera que tiene un

riesgo elevado de sufrir una caida; mientras que si resulta entre 19-24, se determina

47



como un riesgo moderado y en el caso que la puntuaciéon sea entre 25-28, se
establece como un riesgo bajo (Tinetti, 1986) (Apéndice N° 4).

= Examen Manual Muscular de acuerdo con Daniels y Worthingham’s
(EMM)

Es una exploracién manual de la fuerza muscular la cual, puede ser valorada
en los siguientes grados: 0 (nulo), 1 (actividad escasa), 2 (mal), 3 (regular), 4 (bien) y
5 (normal). Se utilizan ademas puntuaciones adicionales como + (regular) y mal (-)
(Hislop& Montgomery, 1999).

Existen maneras ya establecidas de como ejecutar cada una de las pruebas
funcionales musculares, a pesar de esto, se establecera la posibilidad de realizar
ciertas modificaciones en ellas, esto debido a que los signos y sintomas motores
caracteristicos de la EH, podrian dificultar la ejecucion de algunas de éstas, por lo
que en ciertos casos, este tipo de valoracion podria llevarse a cabo GUnicamente por
observacion de los individuos al realizar las otras evaluaciones motoras (EHDN
PWG, 2008).

=  Mini Examen del Estado Mental

Es una prueba que valora el estado cognitivo de la persona e incluye once
preguntas, requiriendo un tiempo aproximado de 5-10 minutos para su aplicacién. Se
encuentra dividida en dos partes, la primera de ellas evalta la orientacion, memoria
y atencién del paciente, mientras que la segunda la habilidad para nombrar palabras,
seguir instrucciones escritas y verbales, escribir una oracién espontanea y copiar
una figura de un poligono (Apéndice N° 1). El puntaje total del examen es de 30, sin
un limite de tiempo (Folstein, Folstein & McHugh, 1974). De acuerdo con Mungas,
Marshall, Weldon, Haan & Reed (1996), el puntaje de corte mas aceptado es el de
24 (27-30: normal; 25-26: dudoso o posible demencia; 10-24: demencia leve a

moderada; 6-9: demencia moderada a severa y 0 a 6: demencia severa).
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3.9. Presentacion de la informacién y plan de analisis

De acuerdo con Sabino (1992, p. 136) “finalizadas las tareas de recoleccion el
investigador quedara en posesion de un cierto nimero de datos, a partir de los
cuales sera posible sacar las conclusiones generales que apunten a esclarecer el

problema formulado en los inicios del trabajo”.

Con el proposito de llevar a cabo dicho proceso, denominado agrupacion de los
datos, se elaboraron cuadros de distribucién de frecuencias, cuadros de tabulaciéon
multiple y graficos, para lo cual se utilizaron los programas Excel y Statistical

Package for the Social Sciences.
3.10. Validacién de la propuesta

En relacién con la validacion de la propuesta que se disefio, esta fue efectuada
a través de la presentacion ante un grupo de seis expertos en el manejo de
pacientes con enfermedades neurodegenerativas, ello con el objetivo de su analisis

y viabilidad, asi como también para tomar en cuenta sus distintas recomendaciones.

Se considero la presencia de profesionales en fisiatria, neurologia y terapia
fisica. A cada miembro del panel se le hizo entrega de la propuesta disefiada, con el
propdsito que fuese analizada por cada uno de ellos. Asimismo, se les adjunt6
ademas un instrumento de validacién basado en la Metodologia para la elaboracion
de guias de atencion y protocolos de la CCSS (2007).

3.11. Consideraciones éticas

El consentimiento informado de este estudio se encuentra basado en los
principios éticos internacionales para la investigacion biomédica en seres humanos,
realizadas por el Consejo de Organizaciones Intemacionales de las Ciencias
Médicas (CIOMS) y la OMS, los cuales toman en consideracion los siguientes
aspectos:
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El principio de autonomia se resguardé mediante la explicacion clara y
completa del consentimiento informado y la atencién de consultas y sugerencias que
surgieron tanto por los pacientes con EH, como por sus familiares. Ademas se les
aclar6 a todos los participantes del estudio que podian abandonar éste en cualquier

momento que lo considerasen necesario.

El principio de justicia se protegié mediante el trato igualitario y la participacion
de todas las personas que cumpliesen con los criterios de inclusion y al establecer

beneficios equitativos para todos los sujetos.

El principio de beneficencia se cumplido al llevar a cabo evaluaciones
personalizadas y detalladas de las alteraciones motoras de cada uno de los
participantes del estudio y asi posteriormente elaborar una propuesta de
intervencion fisioterapéutica que sirva para mejorar el manejo clinico de la

enfermedad y de esta manera la calidad de vida de los pacientes.

El bienestar de los individuos se protegioé a través de la utilizacién de escalas y
pruebas avaladas internacionalmente y recomendadas por la EHDN-PGW (2009).
Ademas, la participacion de las personas en este estudio no causé ningun daio, ya
fuese de tipo fisico, cognitivo y/o psicoldgico, lo cual responde al principio de no
maleficencia.

De igual forma, se respetoé la confidencialidad de los participantes manteniendo
protegida toda informacion recopilada durante la evaluacién. El investigador fue el

unico que manejé los documentos relacionados con la poblacion del estudio.
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CAPITULO IV

RESULTADOS

A continuaciéon se exponen los resultados obtenidos durante el trabajo de
campo de esta investigacién, para lo cual, se elaboraron cuadros de distribucién de
frecuencias, cuadros de tabulacién multiple y graficos.

4.1. Aspectos generales de la poblacion

En la siguiente seccién se presentaran los aspectos generales de las
personas con EH incluidas dentro del estudio.

Primeramente se describiran sus caracteristicas sociodemograficas,
especificamente el sexo, edad, estado civil, lugar de residencia y edad de inicio de
la enfermedad.

Luego, se detallaran los principales grupos de medicamentos utilizados por
los pacientes y se explicaran ademas los hallazgos mas importantes en lo que al
historial de caidas de cada individuo se refiere.

4.1.1. Caracteristicas sociodemograficas

Se valoraron un total de diez individuos, todos de nacionalidad costarricense,
de los cuales cuatro se encontraban en la etapa premanifiesta mientras que los
demas sujetos, tomando en consideracion la Escala de Capacidad Funcional Total
(TFC), uno cursaba la fase inicial de la enfermedad (Etapa |, TFC 11-13), en tanto
cinco se encontraban dentro del estadio medio (Etapa Il y Ill, TFC 3-10). La tabla 1
expone |o anterior.
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Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de la poblacion con EH de la GAM de

Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Individuo | Familia | Sexo | Edad Estado Lugar de residencia Edad de inicio
(anos) civil {cantoén) (aiios)

HDVIII 1 M 38 Soltero San José Presintomatico
HDX 2 M 34 Casado San Pablo Presintomético
HDXII 3 F 23 Casada Turrialba Presintomatico
HDXII 3 F 21 Soltera Turrialba Presintomatico
HDXI 3 M 42 Casado Turrialba 38

HDIV 4 F 46 Divorciada | San José 44

HDXIV 5 M 45 Casado Cartago 42

HDVI 6 F 47 Unién libre | Desamparados 33

HDV 7 M 46 Soltero San José 41

HDII 8 F 64 Soltera San José 60

Fuente: Elaboracion propia, a partir de la informacion recolectada

No se hallaron diferencias con relacién al sexo de los pacientes; de hecho,
participaron en total cinco mujeres (50%) y cinco varones (50%). La evaluacién se
llevé a cabo en ocho diferentes familias, la mayor parte de ellas (4), ubicadas en
diferentes distritos del cantén de San José. Cabe destacar ademas, la presencia de
hasta tres sujetos confirmados con el diagnéstico molecular de la EH en una de las
familias afectadas, en donde se valoraron dos individuos presintomaticos y otro en la
etapa media de la enfermedad.

La edad de inicio de los primeros signos y sintomas evidentes a nivel motor,
obtuvo una media de 43 afos, correspondiendo con la mayor parte de los individuos
(3), los cuales desarrollaron la enfermedad en la cuarta década de vida. Por otra
parte, el promedio de tiempo de evolucion de la EH en cada uno de los sujetos, se
ubicé en 5.3 afios. Cabe destacar, que estos datos se encuentran basados

meramente en la informacién suministrada por los pacientes.
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4.1.2. Medicamentos utilizados

El uso de medicamentos en la EH con el objetivo de mejorar los movimientos
involuntarios, o bien los trastornos del comportamiento, es muy comun en la mayoria
de pacientes. Por ende, como parte de la anamnesis se les pregunto a cada uno de
los sujetos cuales eran los farmacos que se encontraban utilizando en el periodo en

el que se llevd a cabo la evaluacion, detalles que se pueden observar en el gréafico 1

Grafico 1. Grupos de medicamentos utilizados por los pacientes con EH en el periodo

comprendido entre mayo y noviembre del 2013
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Fuente' Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada

Los farmacos reportados por los distintos participantes, se dividieron de
acuerdo con su clase y subclase y se encontré que el grupo de los antidepresivos
era el mas consumido, especiaimente el de los inhibidores selectivos de la recaptura
de serotonina, los cuales fueron referidos por pacientes desde la etapa premanifiesta

hasta en aquelios que cursaban |a fase media de la enfermedad.
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Cabe destacar que los inhibidores selectivos de la recaptura de serotonina,
son los antidepresivos mas utilizados en la actualidad y entre sus principales
medicamentos se encuentran: fluoxetina, fluovoxamina, parotexina, sertralina,
citalopram y escitalopram (Arias & Betés, 2008).

4.1.3. Historial de caidas

Debido a las importantes alteraciones motoras en la EH y al consecuente
deterioro fisico y funcional, gran parte de los individuos con esta enfermedad
reportan frecuentemente caidas. En muchas ocasiones éstas finalizan en
complicaciones neurolégicas graves, causadas sobre todo por los diversos traumas
craneoencefalicos generados a partir de ellas.

Grimbergen, Bloem, Knol, Kremer, Ross & Munneke (2008) llevaron a cabo
una investigacion en la que incluyendo 45 pacientes con EH en etapas inicial y
media, encontraron que el 60% reportdé haber sufrido dos o mas caidas durante el
ultimo afio. Asimismo mencionan que utilizando la UHDRS, dicho grupo obtuvo
puntajes significativamente mayores para corea, bradicinesia y agresion, asi como

ademas un menor nivel cognitivo en comparacion con el restante 40%.

En lo que respecta a los resultados de la aplicacion de la anamnesis a los
diferentes pacientes, Gnicamente los individuos en la etapa media de la enfermedad
comentaron haber experimentado una o mas caidas durante el ultimo afio; ninguno
de ellos indico6 haber sufrido complicaciones a causa de ellas. Cabe destacar
ademas que solamente un sujeto, que cursaba también este estadio, refirié el uso de

ayudas técnicas, en este caso especificamente el de la silla de ruedas.
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4.2. Comportamiento

De acuerdo con Ross (2010) los sintomas psiquiatricos en los individuos con
EH son bastante comunes, siendo el trastorno de la depresiéon uno de los que se
presenta con mayor regularidad en cualquiera de las etapas de evolucién de la
enfermedad.

Segun van Duijin, Kingma & Van der Mast (2007) ademas de la depresion,
algunos de los sintomas frecuentemente reportados en la EH son ansiedad,
irritabilidad y apatia, con prevalencias que van desde el 33% hasta el 76%; mientras
que los sintomas obsesivo-compulsivos y la psicosis ocurren de manera menos
habitual con porcentajes del 10% al 52% y del 3% al 11% respectivamente.

Seguidamente se presentan los resultados de la valoracion del
comportamiento de acuerdo con la Escala Unificada para evaluar la Enfermedad de
Huntington (UHDRS, por sus siglas en inglés). Los pacientes con la EH calificaron
sus sintomas segun su severidad (0: ausente; 1: escaso; cuestionable; 2: leve, 3:
moderado; 4: severo) y frecuencia (0: casi nunca; 1: raramente; 2: a veces,; 3:
frecuentemente; 4: casi siempre). Los puntajes mas altos indican una mayor
afectacion respecto a los mas bajos.

La patologia psiquiatrica y cognitiva muy probablemente preceden el
desarrollo de cada uno de los signos y sintomas motores en la EH (van Duijin,
Kingma & Van der Mast, 2007). Tal y como fue abordado en el segundo capitulo, en
algunos casos los individuos presintomaticos son capaces de presentar trastornos
del comportamiento relacionados con la presencia de la mutacion genética

caracteristica de la EH, tales como agresividad, ansiedad, depresién e irritabilidad.

El suicidio ocurre generalmente en individuos sintomaticos iniciales, sin

embargo sucede también en portadores genéticos en etapa premanifiesta” (Ross,
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2010). A continuacion, la tabla 2 presenta los resultados obtenidos en la poblacion

presintomatica.
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Tabla 2. Valoracién del comportamiento de acuerdo con la UHDRS de la
poblacién con EH de la GAM de Costa Rica en etapa premanifiesta en el

periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Sintoma Clasificacion 0 |1 (2 |3 |4
Triste/De mal humor Sevendad 1 ]0 |1 }2 |0
Frecuencia 1 1 1 0 |1
Baja autoestima /Culpa Severidad 1 10 (2 |1 0
Frecuencia 1 1 2 10 |0
Ansiedad Severidad 0 [0 |2 |1 1
Frecuencia 1 {0 {2 (0 [1
Pensamientos suicidas Severidad 4 10 |0 |O |O
Frecuencia 4 |0 (0 (0 |0
Comportamiento agresivo Severidad 2 |1 0 |1 0
Frecuencia 3 {1 0 {0 |0
Comportamiento irritable Severidad 1 0 |2 1 0
Frecuencia 1 11 {2 |0 |0
Compulsiones Severidad 2 |1 0 1 0
Frecuencia 3 (0 0 1
Alucinaciones Severndad 3 10 (0 |1
Frecuencia 3 10 [0 [1

Escala: severidad (0: ausente, 1: escaso, cuestionable, 2: leve, 3: moderado, 4: severo); frecuencia (0: casi nunca, 1: raramente; 2: a veces, 3: frecuentemente, 4: casi
siempre)

Fuente: Elaboracion propia a partir de Ja informacion recolectada
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En la evaluacion llevada a cabo en este estudio, en lo que respecta a las
personas en etapa premanifiesta, se encontré que la tristeza/mal humor, la baja
autoestima, la ansiedad y el comportamiento irritable fueron los trastornos mas
frecuentes y mayormente calificados en severidad. Ninguno de los sujetos valorados
reporté la presencia de pensamientos suicidas y solamente un individuo mencioné

haber experimentado alucinaciones no relacionadas con consumo de psicotrépicos.

Es importante mencionar que dos de las personas a las que se les aplicé el
instrumento, cursaban un periodo de sus vidas muy particular en lo que a salud
mental concierne, puesto que dos semanas antes de la valoracién del
comportamiento habian apenas recibido su confirmacion del diagndstico molecular

positivo para EH.

En lo que concierne a la etapa inicial, cabe destacar que los trastornos
psiquiatricos tienden a ser muy similares a los que se presentan desde la fase
premanifiesta. Kirkwood et al. (2001) mencionan que la tristeza, depresiéon e
irritabilidad caracterizan el primer afio de evolucion de la EH en algunos sujetos,

mientras que otros desarrollan estos trastornos entre 2 y 5 afios después.

En muchas ocasiones, éstos son acompafiados por sintomas emocionales
adicionales como suspicion, falta de motivacion, cambios en los patrones de suefio y
problemas sexuales, todos los cuales al lado del deterioro del control motor, llevan al
paciente hacia la torpeza fisica. La tabla 3 representa los datos obtenidos

correspondientes a la valoraciéon del comportamiento en la poblacion en etapa inicial.
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Tabla 3. Valoracién del comportamiento de acuerdo con la UHDRS de la
poblacion con EH de la GAM de Costa Rica en etapa inicial en el periodo

comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Sintoma Clasificacién 0 1 2 {3 |4
Triste/De mal humor Severidad 1 0 0 |0 |0
Frecuencia 1 0 0 0 |0
Baja autoestima /Culpa Severidad o (1 0 |0 |O
Frecuencia 0 1 0 0 0
Ansiedad Severidad 0 {0 1 0 |O
Frecuencia 0
Pensamientos suicidas Severidad 1 0 0
Frecuencia 1 0 0 0 |0
Comportamiento agresivo Severidad 1 0 0 |0 |O
Frecuencia 1 0 0 0 0
Comportamiento irritable Severidad o |1 0O |0 |O
Frecuencia 0 |0 1 0 |0
Compulsiones Severidad 0 |0 |0 (1 ]0
Frecuencia 0 {0 0 1 0
Alucinaciones Severidad 1 0 0 {0 |O
Frecuencia 1 0 0 0 |0

Escala: severidad (0: ausente, 1: escaso, cuestionable, 2: leve, 3: moderado, 4: severo); frecuencia (0: casi nunca, 1: raramente; 2: a veces, 3: frecuentemente, 4: casi
siempre)

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacion recolectada
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Como se puede observar, los resultados obtenidos para la etapa inicial,
corresponden a un Unico individuo evaluado, caso en el cual los sintomas reportados
con una mayor intensidad y frecuencia fueron aquellos relacionados con la ansiedad
y el comportamiento compulsivo. Este sujeto, no reporté tristeza/mal humor,

pensamientos suicidas, comportamiento agresivo ni alucinaciones.

Segun Rosenblatt et al. (2009), los pacientes con EH son vulnerables a sufrir
de ansiedad por diferentes circunstancias particulares en sus vidas, pero también
por cambios fisicos en sus cerebros consecuencia de la enfermedad, lo cual los

puede llevar incluso a experimentar una fobia social debido a sus evidentes

sintomas motores.

Por otra parte, de acuerdo con van Duijin et al. (2007), la presencia de
sintomas obsesivos-compulsivos es de particular interés ya que el trastorno
obsesivo-compulsivo y la EH comparten probablemente una neuropatologia similar
especificamente en la region de los ganglios basales y en los circuitos (orbito) fronto-
estriados.

Respecto a la etapa media de la enfermedad, cabe destacar que en ella los
trastornos psiquiatricos de los pacientes tienden a ser mucho mas evidentes e
importantes. Al lado de la depresién, los individuos suelen desarrollar apatia, la cual
se encuentra probablemente relacionada con la disfuncién a nivel del Ié6bulo frontal,
caracterizando a los sujetos por la falta de entusiasmo, interés y motivacion por lo
que los rodea (Rosenblatt et al., 2009).

De la misma manera, el comportamiento agresivo y la irritabilidad pueden
exacerbarse, favorecidos ademas por las obsesiones y compulsiones (Ross, 2000).
Asimismo, los sintomas psicéticos, tales como las alucinaciones, pueden comenzar
a manifestarse de forma mas evidente, sobre todo entrando en la etapa avanzada de
la EH (Ross, 2000).
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Para Tsuang, Almqvist, Lipe, Strgar, DiGiacomo, Hoff, Eugenio, Hayden & Bird
(2000), si bien es cierto, los procesos pato-fisioldégicos de la EH pueden contribuir al
desarrollo de sintomas psiquiatricos en un nimero importante de pacientes, no todos
los individuos experimentan este tipo de trastornos, por lo que muy probablemente
deban existir otros factores predisponentes que favorezcan esta condicion. La tabla

4 expone los hallazgos de la valoracion en los pacientes en etapa media.
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Tabla 4. Valoracion del comportamiento de acuerdo con la UHDRS de la
poblaciéon con EH de la GAM de Costa Rica en etapa media en el periodo

comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Sintoma Clasificacion 0 {1 2 |3 |4
Triste/De mal humor Severidad o |1 2 |0 1
Frecuencia -1 1 2 0 0
Baja autoestima /Culpa Severidad 2 {0 |1 0 1
Frecuencia 2 1 0 0 1
Ansiedad Severidad o |1 2 0 1
Frecuencia 1 2 0 0 1
Pensamientos suicidas Severidad 2 1 1 0 0
Frecuencia 2 1 1 0 0
Comportamiento agresivo Severidad 3 {0 1 0 0
Frecuencia 3 1 0 0 0
Comportamiento irritable Severidad 2 |0 O 1 1
Frecuencia 2 0 0 1 1
Compulsiones Severidad 2 (1 (0o |0 }0O
Frecuencia 2 1 1 0 0
Alucinaciones Severidad 2 |0 [2 [0 |oO
Frecuencia 2 1 1 0 0
Escala: severidad (0: ausente, 1: escaso, cuestionable, 2: leve, 3: derado, 4: ), fr ia (0: casi nunca, 1: raramente; 2: a veces, 3: frecuentemente, 4: casi
siempre)

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacién recolectada
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Propiamente con relacién a la valoracion del comportamiento de los
participantes en etapa media de la EH, cabe destacar que no se incluyé la
informacién de uno de los pacientes en esta fase de la enfermedad, ya que no fue
capaz de comprender la escala utilizada, esto a pesar de haber obtenido el puntaje
minimo requerido en lo que al Mini Mental Examination Test se refiere.

En esta ocasion, los resuitados fueron muy variados, mientras algunos de los
sujetos coincidieron al calificar como “ausente” y “casi nunca” la severidad y
frecuencia respectiva en las variables de pensamientos suicidas, comportamiento
agresivo, compulsiones y alucinaciones, otros reportaron una baja autoestima,

ansiedad y un comportamiento irritable “severo” y presente “casi siempre”.

4.3. Calidad de vida

Con el objetivo de llevar a cabo una medicién subjetiva acerca de la calidad
de vida de los participantes, se utilizé el Cuestionario Short Form-36 (SF-36),
instrumento que se divide en 36 preguntas y que toma un promedio de 8 a 12

minutos para ser completado (Zufiga, Carrillo, Fos, Gandek, Medina, 1999).

Cabe destacar que las respuestas de este instrumento se codifican y los
resultados se trasladan a una escala de 0 (peor salud) a 100 (mejor salud);
dividiéendose ademas en ocho grandes variables (ver cuadro 4.3.1).
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Cuadro 4.3.1. Variables del estado de salud e interpretacion de resultados bajos

y altos

Conceptos N° de Significado de los resultados
preguntas Bajo Alto

Funcion fisica 10 Mucha limitacién para realizar todas las Realiza todo tipo de actividades
actividades fisicas, incluyendo bafarse o fisicas, incluyendo las mas
vestirse debido a la salud vigorosas, sin limitantes debido a la

salud

Limitaciones debido a 4 Problemas con el trabajo u otras Ningin problema con e! trabajo u

salud fisica actividades diarias como resultado de la otras actividades diarias como
salud fisica resultado de la salud fisica

Limitaciones debido a 3 Problemas con el trabajo u otras Ningin problema con el trabajo u

problemas emocionales actividades diarias como resultado de otras actividades diarias como
problemas emocionales resultado de problemas emocionales

Energia / Fatiga 4 Cansancio y agotamiento todo el tiempo Lleno de energia y entusiasmo todo

el tiempo

Bienestar emocional 5 Sensacion de ansiedad y depresion todo el  Sensacion de paz, felicidad y calma
tiempo todo el tiempo

Funcionamiento social 2 Interferencia frecuente y extrema con las Realiza actividades sociales
actividades sociales normales debido normales sin interferencia debido a
problemas fisicos y emocionales problemas fisicos o emocionales

Dolor 2 Dolor muy severo y extremadamente Ausencia de dolor o limitaciones
limitante debido al dolor

Salud general 5 Evalla la salud personal como malay cree Evalia la salud personal como
que probablemente empeorara excelente

Fuente: Adaptada y modificada de Ware & Sherboume (1992) en The MOS 36-item short-form heaith survey (SF-36). Traduccién propia.

En lo que concierne especificamente a los resultados obtenidos, debido al
tamaino de la poblacién del estudio no es posible establecer una comparaciéon
pertinente que permita identificar diferencias significativas en la percepcion de la
calidad de vida de los sujetos de acuerdo con su etapa de evolucién. De igual
manera, la valoracion de esta variable es sumamente subjetiva por lo que se presta
para que los datos obtenidos a partir de ella sean bastante diversos entre los sujetos
La tabla 5

presintomaticos.

valorados. representa los datos obtenidos en los pacientes



Tabla 5. Calidad de vida de los pacientes en etapa premanifiesta de EH de la GAM de
Costa Rica de acuerdo con el Cuestionario Short Form-36 en el periodo comprendido

entre mayo y noviembre del 2013

Escala Promedio | Valor maximo | Valor minimo
Funcion fisica 94 100 75
Limitaciones debido a la salud fisica 81 100 25
Limitaciones debido a problemas emocionales 42 100 0
Energia / Fatiga 58 93 35
Bienestar emocional 73 84 64
Funcionamiento social 82 100 63
Dolor 58 90 45
Salud general 62 85 38

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada

En el caso de los individuos en la etapa premanifiesta destaca el puntaje
obtenido en la funcion y salud fisica, asi como en el funcionamiento social, en
contraste con los problemas emocionales, categoria que obtuvo la calificacion mas
baja, situacién que coincide con lo expuesto por diferentes autores (Ross, 2000; van
Duijin et al. 2007), quienes mencionan que los trastornos de indole psicolégica y
psiquiatrica tales como la ansiedad y la depresién tienden a evidenciarse antes de la

aparicion de los primeros sintomas motores.

Ho & Hocaoglu (2011) en un estudio donde se apreciaba desde la perspectiva
de los pacientes el impacto de la EH a lo largo de su evolucion, hallaron que la
mayoria de los problemas ligados a la EH segun los individuos en etapa
premanifiesta, se vinculaban especialmente con el tema social, tales como sus
relaciones familiares en el contexto de la enfermedad y la falta de apoyo de parte de
sus miembros mas cercanos, asi como la insatisfacciéon con los servicios de salud

brindados. Asimismo, la dimensiobm emocional fue valorada de forma importante,
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relacionandose sobre todo con el impacto de la EH en la familia y con la aparicion de

los primeros signos y sintomas.

Seguidamente, la tabla 6 presenta los resultados obtenidos a partir de la
evaluacion del sujeto en etapa inicial.

Tabla 6. Calidad de vida de los paclentes en etapa inicial de EH de la GAM de Costa
Rica de acuerdo con el Cuestionario Short Form-36 en el periodo comprendido entre

mayo y noviembre del 2013

Escala Promedlo
Funcidn fisica 50
Limitaciones debido a la salud fisica 0
Limitaciones debido a problemas emocionales 100
Energia / Fatiga 30
Bienestar emocional 72
Funcionamiento social 63
Dolor 68
Salud general 10

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacién recolectada

En lo que concierne a este paciente, sobresalen también los puntajes
relacionados con la funcion y salud fisica, sin embargo en esta ocasion, estos fueron
evaluados con una calificacion mucho menor en comparacion con los sujetos en
etapa premanifiesta, al contrario de lo que fue el bienestar y los problemas
emocionales, los cuales tuvieron mas bien una valoracién bastante positiva por parte
de esta persona. Se debe subrayar ademas la escasa puntuacion obtenida en los
items de energia/fatiga y salud general.
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En la etapa inicial de la EH (Etapas 1 y 2) (...) los comentarios de los participantes

frecuentemente giraban en torno a problemas fisicos/funcionales y cognitivos, en

reconocimiento y talvez también en adaptacion al surgimiento de los sintomas
concretos de la EH(Ho & Hocaoglu, 2011).

Por su parte, en la etapa moderada de la EH desde la perspectiva de los

pacientes aparenta ser un periodo de estabilidad en el esquema general de la

progresion de la enfermedad (Ho & Hocaoglu, 2011). La tabla 7 detalla lo encontrado

en este tipo de individuos, a partir de la aplicacién del Cuestionario Short- Form 36.

Tabla 7. Calidad de vida de los pacientes en la etapa media de EH de la GAM de Costa

Rica de acuerdo con el Cuestionario Short Form-36 en el periodo comprendido entre

mayo y noviembre del 2013

Escala Promedio| Valor maxima Valor minimo
Funcién fisica 52 85 10
Limitaciones debido a la salud fisica 43 100 0
Limitaciones debido a problemas emocionales 40 100 0
Energia/ Fatiga 62 80 35
Bienestar emocional 72 100 60
Funcionamiento social 75 100 25
Dolor 64 100 0
Salud general 28 50 5

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacién recolectada

Con respecto a las personas en la etapa media, cabe recalcar que las

calificaciones relacionadas con la salud fisica y mental mostraron ser mas

homélogas en sus resultados. El item de salud general fue el que obtuvo la menor

puntuacioén.
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4.4. Evaluacion motora

Las alteraciones motoras en la EH, al igual que los otros signos y sintomas
cognitivos y psiquiatricos, tienen una progresién continua, cuya relacidon con los
procesos de control motor aiin no es bien comprendida (Smith, Brandt & Shadmehr,
2000).

La EH afecta practicamente todo aspecto relacionado con el control motor. El
individuo va perdiendo gradualmente su aptitud fisica, por lo que las actividades
diarias se ven igualmente deterioradas, dejando posteriormente al sujeto en una

condicién de dependencia tanto familiar como social.

4.4.1. Corea

De acuerdo con Rosenblatt et al. (2000), la corea o también llamada
coreoatetosis, consiste en la presencia de movimientos irregulares caracterizados
por sacudidas y contorsiones. Este trastorno, es practicamente nulo en la etapa
premanifiesta, de hecho, su aparicion generalmente marca el comienzo de la etapa
inicial, en donde afecta frecuentemente la parte distal del individuo, como lo son sus
dedos y manos, asi como ademas sus musculos faciales. (Smith et al. 2000; Ross,
2010).

Su severidad y frecuencia tienden a incrementar conforme evoluciona la
patologia con una presencia mas proximal, incluyendo incluso el tronco, sin
embargo, una vez que el individuo se encuentra en la etapa avanzada, ésta se
sustituye habitualmente por rigidez o espasticidad, excepto en los casos de EH
juvenil, en los cuales estas ultimas se evidencian desde el principio de la
enfermedad (Rosenblatt, 2000).

De acuerdo con la UHDRS, la corea puede ser valorada con un puntaje del 0

al 4, en donde 0 corresponde a ausente, 1 a leve/intermitente, 2 a leve/frecuente o
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moderada/intermitente, 3 a moderada/frecuente y 4 a marcada/prolongada. La tabla

8 presenta los correspondientes resultados para cada una de las etapas evaluadas.

Tabla 8. Evaluacion de la corea de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la

GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Ausente 4 0 0
Leve/intermitente 0 1 4
Leve/frecuente o 0 0 1
moderada/intermitente
Moderada/Frecuente 0 0 0
Marcada prolongada 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de {a informacién recolectada

Tal y como se esperaba, ninguno de los sujetos en la etapa premanifiesta
presentd corea. Cabe destacar con respecto a la mayoria de individuos en etapa
media, la existencia de corea leve y de frecuencia intermitente, lo cual podria indicar
un oOptimo abordaje médico en lo que al tratamiento farmacolégico respecta,

propiamente en relacién con este trastorno.

4.4.2. Distonia

De acuerdo con Warran & Schapira (2012) la distonia es un trastorno que se
caracteriza por contracciones musculares sostenidas o repetitivas que a menudo se
acompanan de movimientos de retorcimiento o repetitivos, asi como de posiciones
anormales que pueden afectar desde grupos individuales de miusculos, hasta

multiples grupos. Puede ser agravada por el estrés y la fatiga.
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Ross (2010), explica que la distonia, la cual generalmente comienza a
evidenciarse en la etapa media de la EH, se caracteriza por una mayor lentitud al
realizar movimientos con un incremento en el tono muscular que lleva hacia una
postura anormal, como lo es la torticolis, el opistétonos y la rotaciéon del tronco o de

las extremidades.

En un estudio realizado por Louis, Lee, Quinn & Marder (1999), la mayor parte
de los pacientes con EH mostraron distonia, presente ademas en muchas partes de
su cuerpo. Los tipos de distonia mas frecuentes fueron: rotacién interna de hombro
(64.3%), cierre sostenido del pufio de la mano (47.1%), excesiva flexion de rodilla

(42.9%) e inversion del pie (42.9%). En seguida, la tabla 9 expone los hallazgos de
la evaluacion.

Tabla 9. Evaluacién de la distonia de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de

la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Ausente 4 1 3
Level/intermitente 0 0 2
Leve/frecuente o 0 0 0
moderada/intermitente
Moderada/Frecuente 0 0 0
Marcada prolongada 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de |a informacion recolectada

Cabe destacar que en la valoracion motora llevada a cabo, cuya escala
utilizaba el mismo puntaje de la UHDRS para la corea, tnicamente en dos individuos
en etapa media fue evidente la presencia de distonia, en este caso ambos
correspondientes a la categoria leve e intermitente. No se especificé el tipo de
distonia exhibida.
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4.4.3. Rigidez en brazos

En el trastorno del tono muscular conocido como rigidez, los musculos se

encuentran duros y tensos, ya sea de forma continua o intermitente e involucrando

generaimente todos los grupos musculares, tanto flexores como extensores

(Samuels, 2009).

Tipicamente, el evaluador flexiona o extiende lentamente la mufeca del

paciente, pudiendo describir la resistencia como de tipo “tubo de plomo” para indicar

que esta se percibe durante todo el movimiento, situacion que la distingue de la

espasticidad, en la cual la resistencia aumenta con rapidez inicialmente y después

desaparece, fenémeno que se denomina de “navaja” (Stokes, 2006). Ei detalle de
los resultados obtenidos se puede ver en la tabla 10.

Tabla 10. Evaluacion de la rigidez de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de

la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media

Ausente 4 1 3
Leve o presente solo con 0 0 2
activacién
Leve a moderada 0 0 0
Severa, rango de movilidad 0 0 0
completo
Severa, com rango limitado 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada

En los individuos con EH, este trastorno del sistema extrapiramidal tiende a

presentarse tarde, ocasionalmente en la etapa media-avanzada, lo cual coincide con

lo encontrado, en donde exclusivamente se evidencio rigidez —leve o presente solo
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con activacion- en dos de las personas que cursaban dicho periodo de la
enfermedad.

4.4.4. Golpeteo con los dedos, Test de Luria y Pronosupinaciéon

De acuerdo con Stokes (2006), el control de las funciones motoras voluntarias
hace referencia a la capacidad del individuo de armonizar los movimientos. Segtin
Downie (2006) una correcta coordinacion requiere: una variedad de combinaciones
de movimientos, buenas reacciones de equilibrio y la habilidad de estabilizar una
parte del cuerpo mientras otra parte se mueve de manera que éste se realice

suavemente.

Tal y como sucede con otros sighos y sintomas, la coordinacién de la persona
con EH se ve comprometida a medida que progresa la enfermedad, junto a los
demas trastornos motores, la recurrencia de caidas y aumentando de esta manera
las probabilidades de sufrir traumas craneoencefalicos que condicionen la integridad

fisica del paciente y por ende su vida.

Con el objetivo de evaluar la coordinacién, se llevaron a cabo tres pruebas
neuroldgicas incluidas dentro de la UHDRS. La primera consistia basicamente en
realizar un golpeteo repetido con los dedos indice y pulgar. La segunda valoraba el
tipo y patron de movimiento al ejecutar la pronosupinacién del antebrazo. Por su
parte, la tercera, denominada Test de Luria, solicitaba al paciente el aprendizaje y
ejecucion de golpear una superficie en tres posiciones sucesivas: palma, pufio y
canto. La tablas 11, 12 y 13 resumen lo evidenciado en las respectivas valoraciones.

72



Tabla 11. Prueba de golpeteo con los dedos de acuerdo con UHDRS de los pacientes

con EH de Ia GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre

del 2013
Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta | inicial | media

Normal 4 0 0
Levemente enlentecido y/o reduccién en la 0 0 1
amplitud (11 a 14/5 seg)
Moderadamente comprometido. Cansancio 0 1 2
rapido y definido. Puede ocasionalmente
detener el movimiento (7-10/5 seg)
Severamente comprometido. 0 0 0
Frecuentemente vacila al iniciar el
movimiento o detiene el movimiento en
curso (3-6 seg/5seq)
No puede realizar la prueba 0 0 2

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada

Tabla 12. Prueba de pronosupinacién del antebrazo de acuerdo con UHDRS de los

pacientes con EH de la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y

noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Normal 4 0 0
Levemente enlentecido y/o 0 1 2
irregular
Moderadamente enlentecido o/o 0 0 2
irregular
Severamente enlentecido e 0 0 1
irregular
No puede ejecutarla 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacion recolectada
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Tabla 13. Test de Luria de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la GAM de
Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
24 en 10 segundos sin 4 0 0
indicaciones
<4 en 10 segundos sin 0 0 1
indicaciones
24 en 10 segundos con 0 1 0
indicaciones
<4 en 10 segundos con 0 0 4
indicaciones
No puede realizar la prueba 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de Ja infonmacién recolectada

Cabe destacar que todos los individuos en la etapa premanifiesta tuvieron
resultados normales en cada una de las pruebas. Por su parte, los sujetos en etapa
inicial evidenciaron apenas leves patrones de movimiento enlentecido e irregular;
mientras que los pacientes en etapa media presentaron mayores dificultades al

realizar las valoraciones, especialmente en el Test de Luria.

4.4.5. Bradicinesia corporal

La bradicinesia implica lentitud en el movimiento o retardo al iniciarlo y
tipicamente puede ser evaluada midiendo el tiempo requerido para completar
determinada labor (EHDN-PWG, 2009). Para los pacientes con bradicinesia es dificil
efectuar tareas motoras que requieran movimientos repetitivos, por lo que

generalmente se convierte en uno de los sintomas fisicos mas discapacitantes.
En una investigaciéon realizada por Garcia, Hernandez, Cantarero, Bartolome,

Sanchez & Garcia (2001) al llevar a cabo 4 pruebas motoras en 20 pacientes con

EH genéticamente confirmada, encontraron que los individuos con la enfermedad
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fueron significativamente mas lentos en todas las tareas ejecutadas en comparacion
con el grupo control.

De acuerdo con Fenney, Jog & Duval (2007), en los pacientes con EH la
bradicinesia no debe de ser catalogada como una caracteristica sistémica cuando la
corea es predominante en la sintomatologia de la persona afectada. Para estos
autores, es esta ultima la principal fuente de error en la ejecuciéon de movimientos
que implican precision. Los resultados alcanzados por los distintos participantes, se
muestran de inmediato en la tabla 13.

Tabla 14. Bradicinesia corporal de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la

GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Normal 4 0 1

Minimamente lento

Leve pero claramente lento

Moderadamente lento

0
0
0
0

= O[O W

1
0
0
Marcadamente lento, retraso 0
importante al iniciar

Fuente: Elaboracion propia a partir de ia informacion recolectada

Refiriéndose a los hallazgos obtenidos, no se observo bradicinesia en ninguno
de los pacientes en etapa premanifiesta. En el caso del sujeto en etapa inicial, este
evidencié un movimiento corporal minimamente lento, tal y como sucedié también
con la mayor parte de las personas en etapa media de la enfermedad. Es importante
recordar que la bradicinesia se hace mas evidente en la etapa avanzada, cuando al
lado de otros signos y sintomas Parkinsonianos, como la rigidez, llevan al paciente a
una condicion de encamamiento inminente.
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4.4.6. Test de retropulsion

El test de retropulsion, cuyo objetivo es valorar la estabilidad postural,
consiste simplemente en dar al paciente un empujon inesperado a nivel de uno de

sus hombros y observar la reaccion que éste tiene posteriormente.

En los individuos con EH, se muestra un mayor balanceo corporal antero-
posterior, el cual dependiendo de la etapa, puede ser incluso confundido con otros

trastornos como el de la corea.

Segun Tian, Herdman, Zee & Folstein (1994), con el propoésito de mantener su
equilibrio, las personas con esta enfermedad tienden a llevar a cabo un mayor
movimiento de cadera con relacion al normal y poseen un mayor periodo de latencia
al iniciar respuestas posturales correctivas. En la tabla 14 se pueden observar los
resultados del test de retropulsion.

Tabla 15. Test de retropulsién de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la

GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Normal 4 0 2
Se recupera 0 1 2
espontaneamente
Caeria sin apoyo 0 0 0
Tiende a caer 0 0 1
espontaneamente
No puede estar de pie 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada

Con respecto a las evaluaciones llevadas a cabo, a excepciéon de uno de los

pacientes, la estabilidad postural parecié no estar alterada de manera significativa.
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De hecho, dos de los sujetos en etapa media obtuvieron resultados normales en
esta categoria, lo cual en su caso, correspondid6 ademas con lo encontrado en la
evaluacién de la marcha y el equilibrio de Tinetti, en la que ambos individuos

reflejaron un riesgo minimo de caidas.
4.4.7. Fuerza muscular

La fuerza muscular puede ser definida desde dos puntos de vista. El primero
de ellos, de tipo meramente mecanico, el cual se centra en el efecto externo,
generalmente observable, producido propiamente por el muisculo, por la accién de la
gravedad, o bien, por el efecto de la inercia, es decir, la capacidad para deformar un
cuerpo o su aceleracion, iniciar o detener su movimiento, aumentar o disminuir su
velocidad o cambiar su direccion.

Por su parte, desde la ciencia de la fisiologia, ésta se entiende como la
capacidad para producir tensiéon que tiene el misculo al activarse, algo interno que

puede tener relacién con un objeto externo o no (Gonzalez & Izquierdo, 2008).

En relacién con su valoracion, esta se realizdé de acuerdo con los criterios del
examen manual muscular (EMM) de Daniels y Worthingham’s (ver cuadro 4.4.1)
(Hislop & Montgomery, 1999). La evaluacién se inicié en la region de la cabeza y
cuello, continuando con el tronco, miembros superiores e inferiores, abordando
primeramente el lado derecho y posteriormente el izquierdo. Con el propésito de

limitar el nGmero de grados de puntuacion a solo datos significativos y justificables,
se evitd el uso de + (regular) y — (mal).
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Cuadro 4. 4.1. Sistema de puntuacion por grados para la valoracion manual muscular

de acuerdo con Daniels y Worthingham’s

Puntuacion numérica | Puntuacion cualitativa
5 Normal
4 Bien
3 Regular
2 Mal
1 Actividad escasa
0 Nula (sin actividad)

Fuente: Hislop & Montgomery {1999)

En el caso de la fuerza muscular en la EH, la literatura cientifica es bastante
escasa. Busse, Hughes, Wiles & Rosser (2008) mencionan que los pacientes
sintomaticos con esta enfermedad poseen una menor fuerza muscular en sus
miembros inferiores en comparacién con un grupo control.

Segun estos autores, esta debilidad puede ser el resultado de miultiples
componentes en los que la alteracion del tono muscular puede provocar una pérdida
en la activacion de la unidad motora, en el reclutamiento de las respectivas fibras
musculares y en su tasa de disparo, tal y como ocurre también en el evento
cerebrovascular.

A continuacion, en las tablas 16, 17 y 18, se presentan los resultados
obtenidos respectivos a cada una de las etapas de la EH. Estos, se dividieron de
acuerdo con la region corporal evaluada, asi como también segun el grupo muscular
evaluado en cada una de ellas. Es importante mencionar que en lo que respecta a
los datos de los miembros superiores € inferiores, estos corresponden al promedio

tanto del derecho como del izquierdo, razéon por lo cual se expone tnicamente un
valor.
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Tabla 16. Fuerza muscular de los pacientes en etapa premanifiesta de EH de la GAM

de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Region Miusculos 5 4 3 2 1 0
(Excelente) | (Bien) | (Regular) | (Mal) | (Actividad (Sin
escasa) actividad)
Cabeza vy | Extensores 0 4 0 0 0 0
cuello Flexores 0 4 0 0 0 0
Extensores 0 4 0 0 0 0
Tronco Flexores 0 4 0 0 0 0
Rotadores 0 4 0 0 0 0
Elevadores 0 4 0 0 0 0
de escapula
Extensores 0 4 0 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0 0
Hombro Abductores 0 4 0 0 0 0
Aductores 0 4 0 0 0 0
Rotadores 0 4 0 0 0 0
externos
Rotadores 0 4 0 0 0 0
internos
Codo Extensores 0 4 0 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0 0
Antebrazo | Supinadores 0 4 0 0 0 0
Pronadores 0 4 0 0 0 0
Extensores 0 4 0 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0 0
Abductores 0 4 0 0 0 0
Cadera Aductores 0 4 0 0 0 0
Rotadores 0 4 0 0 0 0
externos
Rotadores 0 4 0 0 0 0
internos
Rodilla Extensores 0 4 0 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0 0
Toblllo Extensores 0 4 0 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacion recolectada
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Tabla 17. Fuerza muscular de los pacientes en etapa inicial de EH de la GAM de Costa

Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Region Masculos 5 4 3 2 1 0
(Excelente) | (Bien) | (Regular) | (Mal) | (Actividad {Sin
escasa) actividad)

Cabeza y | Extensores 0 1 0 0 0 0
cuello Flexores 0 1 0 0 0 0
Extensores 0 1 0 0 0 0
Tronco Flexores 0 0 1 0 0 0
Rotadores 0 1 0 0 0
Elevadores de 0 1 0 0 0 0

escapula
Extensores 0 0 1 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0 0
Hombro Abductores 0 1 0 0 0
Aductores 0 1 0 0 0 0
Rotadores 0 1 0 0 0 0

externos
Rotadores 0 1 0 0 0 0

internos
Codo Extensores 0 1 0 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0 0
Antebrazo | Supinadores 0 1 0 0 0 0
Pronadores 0 1 0 0 0 0
Extensores 0 1 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0 0
Abductores 0 1 0 0 0 0
Cadera Aductores 0 0 1 0 0 0
Rotadores 0 0 1 0 0 0

externos
Rotadores 0 0 1 0 0 0

internos
Rodilla Extensores 0 1 0 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0 0
Tobillo Extensores 0 1 0 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de 1a informacién recolectada
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Tabla 18. Fuerza muscular de los pacientes en etapa media de EH de la GAM de Costa

Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Region

Musculos
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Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada
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Propiamente, en relacion con la evaluacion llevada a cabo, se encontro que la
puntuacion obtenida entre los individuos presintomaticos y aquellos en etapa inicial
no vari6 de forma importante, de hecho la mayor parte de los participantes
obtuvieron en cada uno de sus musculos una calificacion de 4 (bien).

Los resultados mas diversos se hallaron en los pacientes en etapa media de
la EH. Cabe destacar que de los participantes incluidos dentro del estudio, a uno de
ellos no se realiz6 el examen manual muscular debido a que las demas alteraciones

motoras dificultaban importantemente su evaluacion.

La mayoria de los individuos en esta etapa logré una puntuacién de 4 (bien) y
3 (regular). Sin embargo, existieron personas que alcanzaron en algunos de sus
musculos evaluados una calificacién de 2 (actividad escasa), tanto a nivel de tronco
como de miembros inferiores, propiamente en sus aductores y rotadores internos de
cadera, asi como ademas en sus flexores de tobillo. Ninguno de los pacientes

evidencio fuerza muscular de 1 (mal) ni O (sin actividad).

4.4.8. Equilibrio y marcha

La valoracion del equilibrio y la marcha en las personas con EH es
determinante con el propdsito de conocer el riesgo de caidas, las cuales como ha
sido mencionado previamente, son una de las principales causas de muerte en este
tipo de pacientes, por lo que su prevencion representa un aspecto fundamental en el
tratamiento fisioterapéutico de esta poblacién.

En un estudio realizado por Busse et al. (2008) acerca de la movilidad y las
caidas en las personas sintomaticas con EH, se report6 que el 20.8% de la
poblaciéon no habia sufrido ningun episodio de estos, otro 20.8% solamente en una
ocasion, mientras que el 58.3% indico haber tenido dos o mas caidas en un periodo

de 12 meses. Es importante mencionar que los individuos con caidas recurrentes
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destacaron por ser menos activos e independientes en comparacién con aquellos
que no las reportaron.

Con el objetivo de valorar a los distintos participantes, se empled la Escala de
Tinetti, inicialmente utilizada para conocer el riesgo de caidas en las personas
adultas mayores. En este instrumento, el equilibrio posee un puntaje maximo de 16,
en cuanto la marcha de 12, cuyas puntuaciones al final de la evaluacion forman un
total y del cual, si la persona obtiene un total menor de 19, se considera que tiene un
riesgo elevado de sufrir una caida; mientras que si resulta entre 19-24, se determina
como un riesgo moderado y en el caso de que sea entre 25-28, se establece como

un riesgo bajo (Tinetti, 1986). El grafico 2 resume los resultados obtenidos.

Grafico 2. Evaluacidn del equilibrio y la marcha de acuerdo con Tinetti de los

pacientes con EH de la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y

noviembre del 2013

30
25
20
H Total
15
W Equilibrio
10 Marcha
0

Etapa premanifiesta Etapa inicial Etapa media

Fuente' Elaboracion propia a partir de la informacién recolectada
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En lo que respecta a los datos recolectados, todos los pacientes
presintomaticos y en etapa inicial, obtuvieron una puntuacién total entre 25-28,
-correspondiente con un riesgo bajo de caidas. El puntaje del equilibrio en ambos
grupos fue el ideal, mientras que el de la marcha vari6 entre 11.75 y 11
respectivamente.

Cabe destacar que Rao et al. (2008) utilizando un sistema de analisis por
computadora, demostraron que en los individuos presintomaticos existe tanto una
disminucién en la velocidad de la marcha, asi como en la longitud del paso;
presentandose ademas un incremento en la fase de doble apoyo. La bradicinesia en
la marcha y el deterioro del equilibrio dinamico inician en la etapa premanifiesta de la

EH y continian empeorando en las etapas sintomaticas (Rao et al. 2008).

Sin embargo, estos autores mencionan que dichos cambios en el equilibrio y la
marcha no fueron posibles de detectar a través de evaluaciones como Time Up & Go
ni con la UHDRS en sus respectivos items, por lo que podria considerarse que de
haberse utilizado la Escala de Tinetti, dadas sus caracteristicas similares, muy

probablemente se habrian obtenido los mismos resultados.

Los individuos con EH desde la etapa inicial hasta las siguientes, poseen un
trastorno de la marcha que incluye tanto un componente ataxico, al evidenciarse un
incremento en su desviacion lateral, asi como ademas caracteristicas
parkinsonianas, como lo es la disminuciéon de la longitud del paso (Viallet,
Vaugoyeau, Aurenty, Gayraud & Mesure, 1998).

Por su parte, las personas en la etapa media de la enfermedad, se ubicaron en
el rango entre 19-24 puntos, lo cual, tal y como fue mencionado anteriormente,
implica un riesgo de caidas moderado. Su puntaje en la seccion de valoracion del

equilibrio correspondi6 a un 12.6, mientras que para la marcha obtuvieron un 8.8.



Delval, Krystkowiak, Blatt, Delliaux, Destée, Derambure & Defebvre (2008),
sefalan que la iniciacion de la marcha se encuentra perturbada en la EH, en la cual
se muestra ademas una disminucion de la duracién de los ajustes posturales
anticipatorios, provocando de esta manera una alteracion de sus parametros
cinematicos, especificamente una reduccién en la velocidad y un incremento en la
duracién.

4.5. Resumen

e Se logré evaluar ocho diferentes familias, la mayor parte de ellas (4),
ubicadas en diferentes distritos del canton de San José. La edad de inicio
de los primeros signos y sintomas evidentes a nivel motor, obtuvo una
media de 43 afios, correspondiendo con la mayor parte de los individuos
(3), los cuales desarrollaron la enfermedad en la cuarta década de vida.
Por otra parte, el promedio de tiempo de evolucion de la EH en cada uno

de los sujetos, se ubicé en 5.3 afios.

e De acuerdo con la interpretacion de la Escala de Capacidad Funcional
Total, cuatro personas se encontraban en la fase premanifiesta, una en la
inicial (Etapa I), mientras que otros cinco sujetos cursaban el estadio medio
de la EH (Etapa II-llI).

e El tipo de medicamentos mas utilizado fue el de los antidepresivos,
especialmente el de los inhibidores selectivos de la recaptura de
serotonina, los cuales fueron referidos por pacientes desde la etapa
premanifiesta hasta en aquellos que cursaban la fase media de la
enfermedad.

e Unicamente los individuos en la etapa media comentaron haber
experimentado una o mas caidas durante el ultimo afio y ninguno de ellos

indicé haber sufrido complicaciones a causa de ellas. Cabe destacar
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ademas que solamente un sujeto, que cursaba también este estadio, refiri6
el uso de ayudas técnicas, en este caso especificamente el de silla de
ruedas.

Existe una gran variabilidad respecto a la presencia o ausencia de
determinados sintomas psiquiatricos de acuerdo con la etapa de la EH, tal

y como lo reflejé la valoracién del comportamiento segun la UDHRS.

En los pacientes en etapa premanifiesta la tristeza/mal humor, la baja
autoestima, la ansiedad y la conducta irritable fueron los trastornos mas

frecuentes y mayormente calificados en severidad.

En la etapa inicial, los sintomas mas importantes indicados fueron aquellos

relacionados con la ansiedad y el comportamiento.

En los individuos de evolucidén media los resultados fueron bastante
diversos, ya que mientras algunos coincidieron al calificar como “ausente”
y “casi nunca” la frecuencia y severidad respectiva en las variables de
pensamientos suicidas, comportamiento agresivo, compulsiones y
alucinaciones, otros reportaron una baja autoestima, ansiedad y un

comportamiento irritable “severo” y presente “casi siempre”.

En la etapa premanifiesta no se evidencié ningun signo ni sintoma de tipo

motor.

En el estadio inicial se encontr6 que la coordinacién y el equilibrio
comenzaban a verse afectados, con leves patrones de movimiento
enlentecido e irregular, asi como respuestas posturales correctivas
minimamente alteradas. Ciertos grupos musculares exhibieron una menor

fuerza muscular en comparacion a la fase premanifiesta.

En lo que concierne a la etapa media, se evidencié un marcado deterioro

fisico. La frecuencia y severidad de corea fue mayor en uno de los sujetos.

86



Se presenté distonia y solamente en uno de los individuos valorados se
demostré rigidez en brazos. Las pruebas de coordinacion revelaron un
mayor compromiso motor en esta area e incluso algunas de ellas no
pudieron ser ejecutadas por varios participantes. La bradicinesia se
mantuvo similar a lo encontrado en la etapa inicial. Mientras tanto, la

valoracién de la fuerza muscular obtuvo resultados muy inconstantes.

Los hallazgos obtenidos a partir de la aplicacion de la Escala de evaluacién
del equilibrio y la marcha de Tinetti reflejaron en las personas en etapa
premanifiesta e inicial un riesgo bajo de caidas, mientras que en aquellas

de evolucion media éste se determiné como moderado.
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CAPITULO V

PROPUESTA DE INTERVENCION FISIOTERAPEUTICA PARA LAS
PERSONAS CON ENFERMEDAD DE HUNTINGTON

Desde el punto de vista del paciente, las alteraciones motoras presentes en la
EH son una de las causas que genera mayor discapacidad y que repercute de forma

mas preocupante en la funcionalidad de la persona afectada (Ho & Hocaoglu, 2011).

Ciertamente, el tratamiento farmacologico mejora de forma relevante algunos
de los signos y sintomas motores de la enfermedad y de hecho gran parte de la
investigacion cientifica ha sido dirigida a este tipo de trastomos. Sin embargo, existe
evidencia cientifica que respalda la utilizacion de estrategias de rehabilitacion en
pacientes con EH, subrayando la trascendencia que implica el abordaje
interdisciplinario de la patologia y demostrando en muchos casos un incremento de
la funcionalidad y desempeiio motor de los distintos participantes posterior a la
aplicacion de este tipo de programas (Binswanger, 1980; Sheaff, 1990; Busse et al.,
2008; Ekwal et al., 2010; Zinzi et al., 2007)

La atencion médica a solas, no es capaz de proveer el apoyo necesario. El
abordaje interdisciplinario, combinando el tratamiento farmacolégico con estrategias
de rehabilitacion, puede ayudar a modificar trascendentalmente la forma en que las
familias le hacen frente a la enfermedad, propiamente al prevenir las lesiones y al
fomentar la independencia y seguridad, incrementando de esta manera la calidad de

vida del paciente (Zinzi, Salmaso, Frontali & Jacopini, 2009)

Zinzi et al. (2009) al aplicar una evaluacién subjetiva a los pacientes con EH y
cuidadores, demostraron que cada una de las personas, después de haber
completado un programa de rehabilitacion, percibié una importante mejoria a nivel
fisico en aspectos como la funcionalidad, movilidad, marcha, control motor,

reduccién del nimero de caidas, habla y deglucion.
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Asimismo, como fue mencionado en el tercer capitulo, la TF puede realizar
incluso un importante aporte en el manejo de algunos de los signos y sintomas
cognitivos y psiquidtricos (Baker et al, 2010; Hernandez et al, 2010;
Nithianantharajah & Hannan, 2009; Marzolini, Jensen & Melville, 2008).

Pajonk et al. (2007) encontraron en una muestra de 16 pacientes con
esquizofrenia, que el ejercicio cardiorrespiratorio realizado tres veces por semana
durante un periodo de tres meses, incremento6 el volumen del hipocampo, mejorando
de esta forma su psicopatologia.

Seguidamente, se presenta una propuesta de intervencion fisioterapéutica para
las principales alteraciones motoras de las personas con EH, la cual se encuentra
basada en la evidencia cientifica y en los resultados obtenidos a partir de la
evaluacion llevada a cabo.

5.1. Generalidades de la Propuesta de Intervenciéon

El propédsito es presentar una guia de practica clinica con los aspectos
primordiales que se deben de considerar para estos pacientes como parte de un
programa de rehabilitacion en el hogar, fundamentalmente en lo que respecta al

manejo de las distintas alteraciones motoras y la prevencién de caidas.

Como lo mencionan Quinn & Busse (2012), la disponibilidad de este tipo de
guias facilitan la uniformidad y los estandares de practica, mejorando de esta
manera la calidad de la atencién en beneficio de las personas con EH.

5.1.1. Objetivos

El planteamiento de objetivos es de suma importancia en cualquier estrategia
de rehabilitacion. Estos tienen que ser medibles y evaluables, asi como también

establecerse de acuerdo con los deseos y necesidades de cada individuo.
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De esta manera, la intervencion fisioterapéutica en la poblacion con EH debe
de estar dirigida en lograr lo siguiente:

e Mantener el mayor nivel de funcionalidad e independencia posibles

e Mejorar la capacidad aerObica, coordinacion, equilibrio, flexibilidad,
fuerza muscular y resistencia muscular

¢ Minimizar el riesgo de caidas

e Valorar el uso de ayudas biomecanicas
5.1.2. Distribucion y duracion de las sesiones

Como ha sido explicado con anterioridad, la EH comienza a manifestarse a
partir de los 30-50 afios, sin embargo esto puede variar desde los 2 a los 85 afios, lo
cual depende del numero de expansiones CAG que la persona posea, es decir, entre
mayor sea éste, mas rapidamente se evidenciara la enfermedad (Ross, 2010). Su
duraciéon media es de 17-20 afos (Ross, 2010).

Dichas caracteristicas hacen que sea dificil conocer con precision la forma en
la que se comportara la enfermedad y por ende también el grado de discapacidad
que vaya a desarrollar la persona; por lo que el programa de rehabilitacién debera ir
al lado de una evaluacion periédica que permita de esta manera la modificacién de

los objetivos y metas establecidas en relacién con la evolucién del individuo.

Distintos autores manifiestan la importancia de la intervencion fisioterapéutica
desde la etapa premanifiesta de la EH, con lo cual se lograria preparar motora y
cognitivamente al individuo, de manera que pueda enfrentarse en condiciones
mucho mas favorables a la enfermedad, pudiendo ademas tener un impacto en los
diversos procesos bioldgicos e influenciando potencialmente el curso de la patologia
(Busse et al., 2008, EHDN-PWG, 2009; Hemandez et al., 2010; Marzolini et al.,
2008; Nithianantharajah & Hannan, 2009)
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Tal y como lo respaldan algunos estudios en donde se han llevado a cabo
programas de rehabilitacion en EH, se recomienda que las actividades sean

realizadas al menos tres veces por semana con una duracion aproximada de una
hora por cada sesion.

5.1.3. Evaluacion

La evaluacion de la EH es trascendental con el propdsito de conocer la
evolucion de la enfermedad y el grado de discapacidad de la persona afectada,
permitiendo de esta manera fijar objetivos y metas cuyos alcances puedan ser
comparados en el futuro.

De la misma manera que en la Enfermedad de Parkinson, al ser una patologia
neurodegenerativa y al compartir muchos de sus signos y sintomas motores, el
tiempo aconsejado entre una evaluacion y otra es entre tres y seis meses (Cedeiio &
Vargas, 2010). Ademas, con la finalidad de que esta sea realizada de forma 6ptima,
la EHDN-PWG (2009), recomienda la utilizacion de la Clasificacion Internacional del
Funcionamiento, Discapacidad y Salud (CIF) (OMS, 2001).

La CIF define la discapacidad como un término genérico que abarca
deficiencias, limitaciones de la actividad y restricciones a la participacion,
entendiendo por discapacidad la interaccion entre las personas que padecen
determinada enfermedad y factores personales y ambientales (por ejemplo, actitudes
negativas, transporte y edificios publicos inaccesibles y un apoyo social limitado)
(OMS, 2001).

Basandose en las recomendaciones llevadas a cabo por la EHDN-PWG (2009)
y en aquellas brindadas por la CIF (2001), para cada uno de los componentes

anteriores se recomienda el uso de los siguientes instrumentos y valoraciones:
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> Deficiencias

e Escala unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington en sus
secciones de evaluacion motora, valoracion del comportamiento y
grado de funcionalidad.

» Escala de evaluacién del equilibrio y la marcha de Tinetti.

e Examen manual muscular.

¢ Montreal Cognitive Assesment.

¢ Test de alteracidn de la memoria.

» Limitaciones de la actividad

e Escala unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington en su
seccién de evaluacion funcional.

> Restricciones en la participacion

¢ Cuestionario Short Form-36.
5.1.4. Estrategias basicas de la intervencion fisioterapéutica

Primeramente, es importante reiterar que el fisioterapeuta sea consciente que
la intervencién en los pacientes con EH debe realizarse idealmente de manera
multidisciplinaria, incluyéndose especialistas en genética, neurologia, psiquiatria,
enfermeria, terapia ocupacional, respiratoria y de lenguaje, psicologia, odontologia y
trabajo social.

Ademas, es indispensable que se lleve a cabo una evaluacién exhaustiva
considerando todos los componentes previamente mencionados. De la misma
manera, se debe de tomar en consideracién el tipo de medicamentos utilizados por

el paciente, ya que dependiendo del grupo farmacolégico al cual pertenezca, sus
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potenciales efectos secundarios influiran de forma diferente en el tratamiento
fisioterapéutico.

Cabe destacar que el terapeuta fisico basicamente ha de enfatizar su
programa de rehabilitacién en optimizar la aptitud fisica del individuo, incluyendo
ademas el trabajo de la coordinacion, equilibrio y estabilidad postural, asi como en el
mejoramiento de su salud mental a través del gjercicio.

Esto podria facilitar que el paciente adopte una actitud mas positiva en
relacion con la evolucion de la enfermedad y una mayor motivacion hacia la
propuesta fisioterapéutica sugerida, especialmente en los primeros estadios, puesto
que en lo que a la etapa media respecta generalmente la condicion cognitiva y
psiquiatrica se encuentra ciertamente deteriorada y en consecuencia se hace mucho
mas relevante la correcta intervencion de los cuidadores y/o familiares, la cual

también tiene que estar orientada de forma profesional.

Asimismo, es importante mencionar que de acuerdo con la EHDN-PWG
(2009), los objetivos y metas focalizados en la reduccion de la corea y la distonia en
la EH, no son realisticos para los alcances de la TF. Los trastornos de movimiento
propios de la enfermedad, no asi las consecuencias derivadas de ellos, son tratados
practicamente de forma exclusiva mediante el uso de farmacos, no obstante segtn
Rosenblatt et al. (2000) para su mejoramiento resulta fundamental también prevenir
el estrés, la ansiedad y la depresion.

Por lo tanto, es conveniente que el fisioterapeuta se centre en la intervencion
de las denominadas deficiencias y en la manera de como éstas influyen en limitar las
diversas actividades de la persona afectada. Los principales signos y sintomas
secundarios deben ser igualmente valorados dentro del programa de rehabilitacion.
Es indispensable que el profesional en TF a cargo, conozca las causas fisiolégicas

basicas de la progresiva disminucion de peso corporal del paciente, asi como otros
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trastornos que pueden repercutir en la ejecucion del tratamiento, como por ejemplo
las alteraciones en el patron del suenio, la disfagia, entre otros.

Por ende, su intervencion se vera modificada de acuerdo con las
caracteristicas individuales de cada paciente y al estadio de la enfermedad en la que
éste se encuentre. Inicialmente, los objetivos del tratamiento seran principalmente
preventivos, sin embargo, conforme evoluciona la patologia, éstos progresaran hacia
un enfoque meramente restaurativo y compensatorio, en los cuales mas bien se
buscara maximizar la capacidad funcional del individuo (Quinn & Busse, 2012). Es
importante ademas que se valore la realizacion de las actividades propuestas, en el

caso de que exista alguna afectacion que impida su debida ejecucioén.

Con el proposito de fijar estrategias de intervencién especificas, se
recomienda llevar a cabo el programa de rehabilitacion tomando como base las
clasificaciones para el manejo del paciente con EH, propuestas por Quinn & Busse
(2012), en las que se realiza una categorizaciéon segun los signos y sintomas del
individuo evaluado. De seguido, el cuadro 5.1.1. explica con mayor detalle lo
anterior.
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Cuadro 5.1.1. Clasificaciones para el manejo fisioterapéutico del paciente con

Enfermedad de Huntington

Clasificacion

Descripcion

Etapas

Capacidad de ejercicio y

ejecucion

Ausencia de alteraciones motoras o
limitaciones especificas en actividades
funcionales; potenciales trastornos

cognitivos o del comportamiento

Premanifiesta/Inicial

Planificacion y Presencia de apraxia o0 una deteriorada Inicial-media
secuenciacion de tareas planificacion motora; lentitud en el

movimiento y/o una alterada capacidad de

generacion de fuerza que resulta en

dificultad y lentitud al ejecutar actividades

funcionales
Movilidad, equilibrio y Deterioro del equilibrio, fuerza y fatiga Inicial-media
riesgo de caidas como resultado de las limitaciones en la

movilidad y un incremento en el riesgo de

caidas
Cambios adaptativos Cambios musculoesqueléticos y Inicial-media

secundarios y
desacondicionamiento

fisico

respiratorios a causa del
desacondicionamiento fisico y una
subsecuente disminucion en la
participacién de las actividades de la vida

diaria y/o de ambientes sociales/laborales

Deterioro del control
postural y alineamiento en

posicion sedente

Alineamiento alterado debido a cambios
adaptativos, movimientos involuntarios,
debilidad muscular y descoordinacién que
resultan en limitaciones en las actividades

funcionales en posicion sedente

Media-avanzada

Adaptado de Quinn & Busse (2012) en Physiotherapy clinical guidelines for Huntington's Disease. Traduccion propia.

95



5.2. Programa de rehabilitacion

La siguiente propuesta de intervencion para la poblacion con EH, se encuentra
dirigida a terapeutas fisicos. Su contenido esta basado en los hallazgos del estudio

llevado a cabo y en la revision bibliografica de libros y articulos cientificos.

Primeramente, como se pudo observar, los resultados de las evaluaciones
indican que en la etapa premanifiesta los individuos con EH no presentan

discapacidad fisica. Sin embargo, es fundamental que se considere la influencia
psiquiatrica del sujeto.

La valoracién del comportamiento de acuerdo con la UDHRS encontro que la
tristeza/mal humor, la baja autoestima, la ansiedad y la conducta irritable fueron los
trastornos mas frecuentes y mayormente calificados en severidad. De la misma
forma, el SF-36 reveld en algunos de los pacientes una afectacion en su bienestar

emocional, asi como limitaciones en sus actividades a causa de ella.

Por ende, la inclusién del ejercicio fisico desde esta fase es determinante, ya
que los beneficios a partir de su practica se reflejaran no solo en la salud fisica del
individuo, sino también a nivel cognitivo y emocional, lo cual posteriormente podria
mejorar el manejo clinico de la enfermedad.

En la etapa inicial, se encontré que la coordinacion y el equilibrio comenzaban
a verse afectados, lo cual se evidencid en leves patrones de movimiento enlentecido
e irregular, asi como en respuestas posturales correctivas minimamente alteradas,
por lo que el énfasis del tratamiento fisioterapéutico en estas areas es indispensable,

incluyendo el entrenamiento funcional de sus actividades de la vida diaria.

Ademas, algunos grupos musculares mostraron una menor fuerza en

comparacion a la etapa premanifiesta, hallazgos que fueron considerados dentro del
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programa de rehabilitacion al continuar con los ejercicios de resistencia muscular

propuestos desde el estadio anterior.

Cabe destacar que a pesar de que los trastornos del movimiento en esta fase
fueron calificados como leves/intermitentes en severidad y frecuencia, es importante
que sean tomados en cuenta al momento de llevar a cabo la intervencién, por lo que
a partir de esta etapa debe de valorarse el uso de mecanismos de proteccion como
lo son los cascos, coderas, rodilleras, entre otros.

Igualmente, al incrementar algunos signos y sintomas psiquiatricos como lo
fueron la ansiedad y el comportamiento compulsivo, resulta relevante la inclusion de
distintas técnicas de relajacion, con las cuales y al lado del ejercicio fisico, se busca
un mayor control de estas emociones y un menor impacto en su salud y calidad de

vida, lo que colaborara también en la actitud del paciente hacia el tratamiento.

En lo que concierne a la etapa media, se evidencié un marcado deterioro fisico
y psiquiatrico, situacién que lleva a que la mayor parte de las actividades sean

idealmente ejecutadas con supervision del cuidador o familiar a cargo.

Las pruebas de coordinacion demostraron un mayor compromiso motor en esta
area e incluso algunas de ellas no pudieron ser ejecutadas por ciertos participantes.
La bradicinesia se mantuvo similar a lo encontrado en la etapa inicial, sin embargo
uno de los sujetos exhibié un patrén de movimiento marcadamente lento, con retraso

importante al iniciar.

Por su parte, la evaluacion del equilibrio y la marcha de Tinetti, revelé un riesgo
de caidas moderado, mientras que el EMM indico una fuerza regular en muchos de
sus grupos musculares. Cabe destacar ademas que los trastornos del movimiento

como la distonia se evidenciaron por primera vez en esta etapa.
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De esta manera y sumado a los problemas cognitivos y emocionales referidos

en este estadio, se recomienda que los ejercicios a realizar sean simples y con

instrucciones faciles de comprender. Ademas, es importante que se afada el

entrenamiento de transferencias y que se incorporen también estrategias posturales

como complemento del manejo de la disfagia. Se debe valorar también el uso de

ayudas técnicas.

El siguiente cuadro presenta un resumen de la propuesta de intervencion

fisioterapéutica para personas con EH desde la etapa premanifiesta hasta la etapa

media de la enfermedad.

Cuadro 5.2.1. Elementos fisioterapéuticos de la propuesta de intervencién para

Enfermedad de Huntington de acuerdo con la caracterizacion clinica y

sociodemografica de la poblacion con EH de la GAM en el periodo entre mayo

y noviembre del 2013

Etapa

Intervencion

Premanifiesta

Ejercicio aerdbico
Flexibilidad activa
Resistencia muscular

Inicial

Coordinacion

Equilibrio

Ejercicio aerdbico

Entrenamiento de las actividades de la vida
diaria

Flexibilidad activa

Propiocepcién

Resistencia muscular

Técnicas de relajacién

Media

Descargas de peso

Ejercicio aerébico

Ejercicios de Frenkel

Entrenamiento de las actividades de la vida
Estrategias posturales

Flexibilidad activa o pasiva

Resistencia muscular

Transferencias

Valoracion del uso de ayudas técnicas

Fuente: Elaboracion propia
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5.2.1. Etapa premanifiesta

En términos generales, es importante considerar en la intervencién
fisioterapéutica incluso a aquellas personas que no presentan ningun signo ni
sintoma motor evidente pero que poseen la mutacién genética confirmada
molecularmente. (EHDN-PWG, 2009).

Rao et al. (2008) utilizando un sistema de andlisis por computadora,
demostraron que en los individuos presintomaticos existe tanto una disminucién en
la velocidad de la marcha, asi como en la longitud del paso; presentandose ademas
un incremento en la fase de doble apoyo. La bradicinesia en la marcha y el deterioro
del equilibrio dinamico inician en la etapa premanifiesta de la EH y contintian
empeorando en las etapas sintomaticas (Rao et al. 2008).

Para Busse et al. (2008), la intervencién fisioterapéutica desde la etapa
premanifiesta de la enfermedad, puede ayudar a preparar al individuo. Inclusive,
Nithianantharajah & Hannan (2009) a través de un estudio llevado a cabo en
animales, mencionan que la estimulacion ambiental realizada en etapas iniciales,
mejora la ejecucibn motora y cognitiva, asi como también reduce los
comportamientos de ansiedad.

De acuerdo con Quinn & Busse (2012), los objetivos principales del
tratamiento en esta etapa deben estar enfatizados basicamente en estrategias de
prevenciéon y promocion de la salud, como por ejemplo la educacion hacia el
paciente y sus familiares y la prescripcion de ejercicio de tipo aerébico y de fuerza
muscular.

Es relevante seiialar que en las primeras etapas los pacientes podrian no
estar dispuestos o preparados para aceptar consejos o recomendaciones, ademas

podrian presentar dificultades particulares para discutir lo que les depara el futuro;
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por lo que el terapeuta fisico debe ser muy sensible al estado emocional del sujeto
(EHDN-PWG, 2009).

5.2.1.1. Ejercicio aerobico

Los beneficios del ejercicio cardiorrespiratorio tanto en las personas sanas
como en las enfermas, han sido reportados ampliamente por la literatura cientifica,
vinculandose con multiples mejorias fisicas y psicolégicas en individuos de todas las
edades y condiciones, incluyendo la disminucién de enfermedades cronicas
cardiovasculares, metabdlicas y respiratorias, hasta el fortalecimiento del sistema
inmunolégico, prevencién de lesiones, reduccion de la depresiéon y ansiedad, entre
otros (Hoeger & Hoeger, 2006).

En la parte psiquiatrica, Ortega (1992) menciona que el ejercicio y el
entrenamiento fisico aumentan la capacidad de autocontrol, colaborando a que el
sujeto tenga mas paciencia para soportar los problemas cotidianos y que logre
encararios con un mejor humor y capacidad. Por ende, es vital su incorporacion
desde la etapa premanifiesta de la EH.

Se recomienda la realizaciéon de ejercicio de resistencia aerébica entre 3 y 5
veces por semana, con al menos 30 minutos de duracién diaria, ya sea continua o
acumulada (Colegio Americano de Medicina del Deporte, 2011; Quinn & Busse,
2012) y con una intensidad entre 4 (*algo fuerte”) y 5 (“fuerte”) en la escala revisada
de esfuerzo percibido de Borg. Cuando se trabaja a este nivel se puede realizar una
actividad fisica prolongada, logrando asi mayores beneficios cardiovasculares
(Aragén & Fernandez, 1995).

Cabe destacar que el entrenamiento continuo, aquel que no presenta intervalos
de reposo, permite mantener la intensidad prescrita de forma bastante constante

durante todo el ejercicio cuando éste alcanza el estado de equilibrio, por lo que
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resulta mas adecuado, céomodo y seguro para quienes comienzan un programa de
ejercicios. (Heyward, 2008).

En relacion con el modo de ejercicio, lo ideal seria el empleo de mas de un tipo
de entrenamiento, asi como una ejecucion grupal, ello con el propésito de aumentar
su adherencia e incluso de establecer mayores y mejores relaciones interpersonales,
las cuales fortalezcan ademas el ambiente social y la participacion del sujeto con EH
(Heyward, 2008).

Algunas opciones que se pueden considerar son las siguientes: caminata, trote
o carrera, ciclismo, danza aerobica, ejercicios acuaticos, escalinata, natacion, entre
otros. Es importante mencionar que al momento de elegir cada una de ellas, se
debe de tomar en cuenta la destreza y los gustos del participante, ya que para

optimizar los resultados, la actividad tiene que ser agradable y placentera.

5.2.1.2. Flexibilidad

El trabajo de la flexibilidad podria ser capaz de mejorar la estabilidad postural y
el equilibrio (Costa, Graves, Whitehurst & Jacobs, 2009), especialmente si se
combina con ejercicios de resistencia muscular ( Bird, Hill, Ball, Hetherington &
Williams, 2010).

Con el objetivo de mejorar la amplitud del movimiento articular, el Colegio
Americano de Medicina del Deporte (2011), recomienda la realizacion de ejercicios
de flexibilidad al menos dos o tres veces por semana, manteniendo cada

estiramiento de 10 a 30 segundos al punto de percibir una leve molestia.

Cada uno de ellos debera repetirse entre 2 y 4 ocasiones y acumular ademas
un minimo de 60 segundos al finalizar. Se espera ademas que sean ejecutados
después del calentamiento previo al ejercicio aerébico. De seguido se exponen

algunos de los ejercicios aconsejados como parte de este tipo de enfrenamiento en
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las personas en etapa premanifiesta de la EH, cabe destacar que se enfatizara en
los musculos ténicos, los cuales dadas sus caracteristicas, son los mas propensos a

sufrir acortamientos y/o contracturas.

A. Estiramiento de triceps sural

o Descripcion: En
bipedestacion, el sujeto
coloca un miembro inferior
delante del otro y sin que
los pies se despeguen del
suelo, realiza una
inclinacion mientras que
flexiona la rodilla

adelantada.

Fotografia: Alfaro, 2014
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B. Estiramiento de isquiotibiales

o Descripcion: En decubito
supino, el sujeto con un
miembro inferior en flexion
y el otro extendido, con
ayuda de un pano, eleva y
lleva éste ultimo en

direccion hacia su pecho.
Se recomienda mantener la ARSI RRai 00
dorsiflexion del pie del

miembro inferior a estirar.

C. Estiramiento de aductores

o Descripcion: En
sedente, con la
espalda lo mas recta
posible y con sus
miembros inferiores
en extension de

rodilla, el sujeto
realiza una abduccién e
de ambas caderas al

punto que perciba una

leve molestia a nivel

de sus musculos

aductores.
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D. Estiramiento de iliopsoas

o Descripcion: En
decubito supino, el
sujeto al borde de la
cama o camilia,
coloca el miembro
inferior a estirar
colgando por fuera,

mientras que el otro

miembro se mantiene Folografia. Alfaro, 2014
en flexion con el
propoésito de proteger

su raquis lumbar.

E. Estiramiento de pectorales

o Descripcion: En
bipedo, el sujeto
flexiona y separa
levemente sus
miembros inferiores y
posteriormente
entrelaza ambas
manos por detras del
tronco, llevando
ambos miembros
superiores hacia

atras.

Fotografia: Alfara, 2014
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F. Estiramiento de biceps braquial

o Descripcién: En
bipedestacion, el
sujeto lleva su
miembro superior
hacia la extension y
abduccion, realizando
una ademas una
rotacion externa del
hombro mientras
mantiene dicha

posicién con ayuda de

una superficie de

Fotogratia Alfaro, 2014

soporte.

5.2.1.3. Resistencia muscular

De acuerdo con el Colegio Americano de Medicina del Deporte (2013), la
resistencia muscular se define como la habilidad de un musculo o grupo muscular

para ejercer repetidamente una resistencia submaxima.

El mantenimiento de los niveles normales de resistencia muscular y el
mejoramiento de un determinado musculo o grupo muscular es indispensable para
llevar una vida sana, ya que la debilidad o el desequilibrio en este sentido, pueden

desembocar en alteraciones en la marcha e incluso producir inestabilidad postural.

Como se observo en el analisis de los resultados, la fuerza muscular en las
personas con EH en etapa premanifiesta es basicamente normal en relacién con los
sujetos sin la mutacion genética. Por esta razon, los ejercicios y las
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recomendaciones que se brindan en esta guia, se encuentran basados en las
sugerencias llevadas a cabo por la OMS y por el Colegio Americano de Medicina del

Deporte, dingidas cada una de ellas hacia las personas adultas sanas.

La incorporacion de un entrenamiento contra resistencia desde la etapa
premanifiesta es trascendental para producir un incremento de la fuerza muscular.
Para Wilmore, Costill & Kenney (2008), su practica puede incluso tener un impacto
en el nivel de preparacién cardiorrespiratoria, especificamente sobre los factores

asociados con las enfermedades cardiovasculares.

Es importante mencionar que el entrenamiento contra resistencia sea
individualizado y progresivo, implicando la realizacién de movimientos ritmicos,
ejecutados a una velocidad moderada-baja y controlada, preferiblemente con arcos
de movilidad completos y con un patrén de respiracién normal (Lopez & Lopez,
2008).

Segun el Colegio Americano de Medicina del Deporte (2011) se aconseja al
menos la ejecucion de 2-4 series de 10-25 repeticiones, con un periodo de descanso
de 30 segundos-1 minuto entre cada serie y una frecuencia de 2-3 dias por semana,
lo anterior llevando a cabo un entrenamiento tanto del tren superior como del inferior.
De la misma manera, la inclusion del calentamiento y el _enfriamiento previo vy
posterior a los ejercicios debe ser considerada, asi como también el trabajo de la

flexibilidad de cada uno de los musculos o grupos musculares implicados.

A continuacidn se sugieren algunos ejercicios para ser considerados como
parte de un programa de rehabilitacidon en el hogar para individuos en etapa
premanifiesta. Durante la ejecucion de cada uno de ellos es necesario prestar una
adecuada atencion a la técnica llevada a cabo, la cual asegurara una optimizacion
de los resultados y una disminucion del riesgo de lesiones. Se explica ademas la

musculatura principal y sinergista utilizada (Hislop & Montgomery, 1999).
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A. Flexiones de brazos de rodillas

o Musculatura principal:
Pectoral mayor,
deltoides anterior,

triceps braquial.

O

Sinergistas: Serrato
anterior, musculatura

abdominal.

Folografia: Alfaro, 2014

B. Flexion de codos

o Musculatura principal:
Biceps braquial,
braquial
anterior, supinador

largo.

Fotografia Alfaro 2014
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C. Extension de tronco

Musculatura principal:

Paravertebrales.

D. Flexion de tronco

Q

Musculatura principal:

Recto abdominal.

Sinergistas: Oblicuo
interno, oblicuo
externo,

psoas mayor, psoas
menor.

E. Rotaciéon de tronco

(@]

Musculatura principal:
Oblicuo interno,
oblicuo

externo.

Sinergistas: Dorsal
ancho, recto del

abdomen.

Folografia Affaro 2014
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F. Media sentadilla

Musculatura principal:
Cuadriceps femoral,
iliopsoas,
isquiotibiales, gluteo

mayor.

Sinergistas: Gluteo
medio.

Fotografia Alfara 2014

G. Abduccion de cadera

o Musculatura principal:
Gluteo medio, gluteo
menor,

o Sinergistas: Gluteo
mayor, tensor de la

fascia lata, sartorio.

Folografia AMaro 2014



H. Aduccion de cadera

o Musculatura principal:
Aductor mayor,
aductor medio,
aductor menor,

pectineo, gracil.

Fotogratia Atarc. 2014

I. Flexion plantar de tobillo

o Musculatura principal:
Gemelos y séleo.

o Sinergistas: Tibial
posterior, peroneos,
flexor largo del dedo
gordo, flexor largo
comun de los dedos,

plantar delgado.

Fotografia Allarc 2014
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J. Dorsiflexién de tobillo

o Musculatura principal:
Tibial anterior.

Fotografia: Ataro, 2014

5.2.2. Etapa inicial

Mientras que generalmente los signos y sintomas psiquiatricos se
experimentan desde |la etapa premanifiesta, el desarrollo de los primeros trastornos
motores, aunque leves, marcan el diagnostico clinico de la EH y por ende la
transicion hacia la etapa inicial. Ghosh & Tabrizi (2013) mencionan que los
movimientos involuntarios dan comienzo en las regiones mas distales de las

extremidades y en la cara, extendiendose después mas proximalmente.

Antes de iniciar la utilizacibn de medicamentos, las intervenciones no
farmacologicas deben ser consideradas, ya que la mayor parte de estos

movimientos involuntarios se ven empeorados por factores como el estrés, la
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ansiedad y la depresion; por lo que el tratamiento de los signos y sintomas
psiquiatricos y el hecho de proveer un entorno agradable tienen que ser el primer
paso (Rosenblatt et al., 2000)

El abordaje fisioterapéutico en este tipo de alteraciones no permite
establecer mejorias significativas, por lo que dependiendo de la severidad del caso,
resultaria mucho mas importante concentrarse en la proteccion del paciente a
traves de diversos dispositivos, tales como cascos, coderas, protectores de cadera,

rodilleras; entre otros.

Rosenblatt et al. (2000) mencionan ademas que los individuos en esta etapa
son bastante funcionales, pudiendo continuar trabajando, conduciendo y viviendo
una vida independiente, con sintomas que pueden también incluir perdida sutil de la
coordinacion, dificultad al procesar problemas compiejos y un estado de animo

irritable y depresivo.

5.2.2.1. Coordinacion

Para Holmes (1971), citado por Fejerman, Fernandez & Alvarez (2007), la
coordinacion implica la ejecucién de un movimiento con exactitud y con el menor

gasto energético y de tiempo posible.

Desde la etapa inicial de la EH se pueden evidenciar distintas alteraciones en
la coordinacion de los pacientes, principaimente en lo que respecta a la motricidad
fina del individuo. De acuerdo con Berger (2006), ésta ultima es aquella que

involucra pequenos movimientos del cuerpo, especialmente de las manos y dedos.

Los siguientes ejercicios pueden ser incluidos dentro del programa de
rehabilitacion propuesto para mejorar la coordinacion del individuo en etapa inicial de
la EH. Se recomienda que sean ejecutados 2-3 veces por semana (Colegio

Americano de Medicina del Deporte, 2011), realizando al menos 5 series de 15
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repeticiones cada uno y preferiblemente llevarlos a cabo sobre una superficie

antideslizante con relieve, esto con el proposito de trabajar también la propiocepcion.

A. Jumping jacks

o

Descripcion:

En bipedestacion, el
sujeto salta mientras
realiza abduccion de
hombros y caderas de
manera alternativa. La
progresion se puede
realizar ejecutando el
ejercicio mas
rapidamente, o bien,
con

los ojos cerrados.

B. Lanzamiento y atrape de

pelota

O

Descripcion:

En bipedestacion, el
sujeto lanza hacia una
pared |a pelota, para
atraparla en su
retorno. La progresion
se puede realizar con

apoyo monopodal.

Fotagrafia Alfaro 2014

Fotografia Alfaro, 2014
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5.2.2.2. Ejercicio aerébico, flexibilidad y resistencia muscular

Como parte de la intervencion en la etapa inicial, se recomienda continuar con
la rutina de ejercicio aerobico, flexibilidad y resistencia muscular expuesta en el

programa de rehabilitacién para la etapa premanifiesta.

Sin embargo, conforme se desarrolla la EH y algunos de los signos y sintomas
corresponden ya a la etapa media, es aconsejable que en la medida de lo posible los
ejercicios sean realizados con supervision del cuidador o familiar, esto basicamente

con el proposito de prevenir lesiones.
5.2.2.3. Entrenamiento funcional

El entrenamiento funcional es aquel que consiste en asistir con estrategias
especificas a las personas con EH con el proposito de mejorar directamente sus
actividades de la vida diaria (EHDN-PWG, 2009).

De acuerdo con Crepeau, Cohn & Schell (2005) las actividades de la vida diaria
se dividen en once categorias: baio/ducha, funcién intestinal y vesical, vestido,
comida, alimentacién, movilidad funcional, cuidados con dispositivos personales,

higiene y aseo personal, actividad sexual, suefio/reposo e higiene esfinteriana.

En un estudio llevado a cabo por Behrman, Cauraugh & Light (2000), se
encontré6 que la practica tuvo un efecto inmediato y significativo al mejorar su
ejecucion motora y por ende sus habilidades funcionales en un conjunto de

pacientes con Enfermedad de Parkinson en comparacion con un grupo control.

El papel del fisioterapeuta en el entrenamiento funcional debe fundamentarse
en la ensefianza y la educacién continua hacia los familiares, asi como en su
inclusion activa dentro de la rehabilitacion del paciente con EH. Es importante que el

profesional explique las posturas correctas y ergondémicas al realizar cada una de las
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actividades de la vida diaria, enfatizando su constante practica y brindando especial

atencién al mantenimiento de la funcionalidad e independencia del individuo.

5.2.2.4. Equilibrio

El trabajo del equilibrio en los pacientes con EH debe focalizarse en la
restauracion de las deficiencias subyacentes, la prevencién de las alteraciones
secundarias que pueden afectar la estabilidad postural, la facilitacion de estrategias
sensoriales y motoras especificas para satisfacer las demandas de control postural y

su respectiva practica en una variedad de ambientes y tareas (EHDN-PWG, 2009).

En la etapa inicial, el equilibrio se mantiene relativamente similar en relacion
con los individuos en la etapa premanifiesta. Sin embargo, se recomienda enfatizar
en la ejecucion de ejercicios que mejoren este tipo de habilidades en diferentes
posiciones, tanto en sedente como en bipedo y al ejecutar la marcha; esto permitira
incrementar el control postural y por ende disminuir el riesgo de caidas a medida que
se desarrolla la enfermedad, especialmente cuando el sujeto se encuentre en la
etapa media.

A continuacién se proponen los siguientes ejercicios para ser incorporados
dentro del tratamiento fisioterapéutico de este tipo de pacientes. De igual forma que
con aquellos sugeridos para el trabajo de la coordinacion, se aconseja seguir las
mismas recomendaciones propuestas por el Colegio Americano de Medicina del
Deporte (2011), el cual recomienda su ejecucion de 2-3 veces por semana. De igual
manera, éstos deberan ser realizados al menos en 5 series de 15 repeticiones cada
uno.
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A. Apoyo monopodal con
balén

o Descripcion:
En bipedestacién, el
sujeto se apoya
Unicamente con uno de sus
miembros inferiores y pasa
el balén alrededor de su
cuerpo, de derecha a
izquierda y viceversa. La
progresion se puede
realizar con los 0jos
cerrados.

Folografia: Alfaro, 2014

B. Marcha en tandem con
balén

Descripcion:

En bipedestacion, el
sujeto

camina pegando la
punta

del talén al otro pie,
mientras pasa el balén
por detras de su cuerpo,
de derecha a izquierda

y viceversa.

Fologratia: Allaro. 2014
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5.2.2.5. Técnicas de relajacién

Dentro de la terapéutica de muchos de los trastornos psiguiatricos del paciente
con EH, se pueden utilizar distintas técnicas de relajacion. El fisioterapeuta como
parte del equipo multidisciplinario es capaz de analizar la prescripcion de este tipo de
tratamiento y discutir con los profesionales en el campo de la psicologia y psiquiatria,

su debida incorporacion como parte de un programa de rehabilitacién en el hogar.

Burgos, Ortiz, Mufioz, Vega & Bordallo (2006), posterior a la aplicacion de un
taller de 8 meses realizado en un periodo de 2meses en el que incluyeron distintas
técnicas de relajacion, demostraron un descenso de Ia ansiedad y de la depresién

en los participantes del estudio.

El entrenamientc en relajacion constituye una de las estrategias psicolégicas de
intervencion mas utilizadas en la practica clinica. En general, hoy dia con
independencia del método, el entrenamiento en relajacién se emplea practicamente
en todas aquellas situaciones cuyo tratamiento requiere o aconseja la reduccion de la
actividad simpdtica del sistema neurovegetativo, de la tension muscular o del estado
de alerta general del organismo (Lopez, 1996).

Como se puede observar en la siguiente ilustracion, el estrés es capaz de
desencadenar emociones que liberan sustancias quimicas, ias cuales estimulan
cambios a nivel somatico que van a repercutir ademas en el comportamiento y
cognicion del individuo. La realizacion regular de diversas técnicas de relajacion,
dara lugar a modificaciones fisiologicas que colaboraran en contrarrestar lo anterior
(Rakel, 2009).
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llustracion N°1. Influencias ciclicas mente-cuerpo y cuerpo-mente de

estrés (A) y relajacion (B) en la salud.

Corteza cerebral
{pensamientos)

v

l Sistema limbico |

A7 : ]

Hipotalamo. hipofisis

T

Sistemna nervioso autonomico
Sistama endocnno
Sistemna de neuropéptidos
tFC tFR { FC { FR
4 Tono muscular + Tono muscular
4 tasa metabolica + tasa metabdiica
+ Funcion inmune 4 Funcion inmune

FC trecuencia cardiaca: FR. frecuencia respiratonia.

Fuente Rakel (2008}, en Prescnpcion de tecricas de relajacion

Algunas de las técnicas de relajacion mas comunmente utilizadas en la
actualidad son las siguientes: ejercicios respiratorios, entrenamiento autogéenico de
Schultz. relajacion muscular progresiva de Jacobson, taichi, yoga. entre otras
(Sanchez, Rosa, Olivares, 1998; Rakel, 2009).
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5.2.3. Etapa media

La etapa media de la EH se ve caracterizada por un significativo incremento de
la discapacidad. Los trastornos involuntarios como la corea y la distonia se hacen
mas severos y frecuentes. Incluso se ven afectadas la deglucion, el habla y el peso
corporal de la persona, el cual debido principalmente a irregularidades en el
funcionamiento metabdlico normal, tiende a bajar de forma importante.

Se presenta también una mayor dificultad en la coordinacion y el equilibrio y
por ende la realizaciéon de las actividades de la vida diaria se ve aun mas
perjudicada. De acuerdo con Ross (2010), la marcha en los pacientes en etapa
media se hace dificil de diferenciar entre ataxica y coreica y es esta hipocinesia e

hipercinesia la que resulta en caidas recurrentes y consecuentes traumatismos.

Asimismo, se evidencian trastornos cognitivos en los cuales se ven afectadas
la atencién, memoria y aprendizaje, por lo que la solucion de problemas se vuelve
mucho mas dificil, ya que los sujetos no pueden secuenciar, organizar, ni priorizar
informacién, por lo que probablemente no podran trabajar, conducir, administrar sus
propias finanzas, ni realizar sus tareas del hogar, no obstante seran capaces de
comer, vestirse y de atender su higiene personal con asistencia (Rosenblatt et al,,
2010).

En algunos individuos, cabe destacar ademas la presencia de signos y
sintomas psiquiatricos como las alucinaciones, apatia, comportamiento antisocial y
suicida, delirios, paranoia, entre otros. De la misma manera, Ross (2010), menciona
que al contrario de lo que sucede en la etapa inicial, en este estadio frecuentemente

ocurren problemas de hiposexualidad.

Debido a los cambios sufridos a causa de la evoluciéon de la EH, es
recomendable que en la etapa media se realicen ciertas modificaciones respecto al

tipo de ejercicios, los cuales seran mucho mas simples a causa no solo de a las
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alteraciones motoras, sino también de los trastornos cognitivos del paciente; éstos
deberan realizarse siempre con supervisién del cuidador o familiar, cuyas funciones
deberan idealmente ser activa en cuanto al tratamiento fisioterapéutico del sujeto se
refiere, por lo que la educacién y retroalimentacidon por parte del fisioterapeuta se

vuelve indispensable.

Cabe destacar que para la ejecucion de cada una de las siguientes actividades
fisicas, se aconseja valorar la utilizacién de técnicas de proteccion para el paciente,
tales como el uso de cascos, coderas, rodilleras, espinilleras, entre otros; asi como
velar porque se lleven a cabo en un entorno seguro, el cual no vaya a incrementar el

riesgo de sufrir una lesion que pueda comprometer la salud del individuo.

A continuacion se detallaran las principales variables recomendadas respecto
a la progresion de los ejercicios propuestos segun lo expuesto en el programa de
rehabilitacion para el estadio inicial. Se incluiran ademas otras sugerencias para ser
incorporadas como parte del tratamiento fisioterapéutico en los pacientes en etapa
media de EH.

5.2.3.1. Ejercicios de Frenkel

Como en la etapa media uno de los principales objetivos es el de la prevencién
de las caidas, resulta mucho mas relevante concentrarse en el trabajo de la
motricidad gruesa con respecto a aquel de la motricidad fina, por lo que tomando en
cuenta las caracteristicas motoras y cognitivas de los pacientes en esta fase, se
considera que 1a ejecucion de los denominados ejercicios de Frenkel, puede ser de

importante beneficio para esta poblacion.

De acuerdo con Leén, Galvez, Arcas, Paniagua & Pellicer (2008), los ejercicios
de Frenkel se basan en tres condiciones: concentracion de la atencion, precision y
repeticion. Sus posiciones de partida con sus respectivos ejercicios recomendados

son las siguientes (Ledn et al., 2006):
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A. Decubito supino

o Abduccion y aduccion
de cadera:
- Con las rodillas en

flexion.

Fotografia Alfaro, 2014

Con las rodillas en

extension.

Fotografia: Alfaro, 2014

o Flexion y extension de

cadera y rodilla:

- Deslizando el talon
por la superficie de

la cama.

Fotografia Alfaro, 2014
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B. Sedestacion

Es importante mencionar que muchas de las personas en etapa media de la EH
presentan dificultades para sentarse de manera confortable, sobre todo si es una
silla sin respaldo trasero o lateral, ya que tienden a resbalarse y a soportar su peso a
través de su columna lumbosacra, en vez de hacerlo por medio de sus gluteos y
muslos (EHDN-PWG, 2009).

Por lo tanto en la medida de lo posible, se recomienda siempre utilizar una silla
tanto con respaldo trasero como lateral, asi como vigilar porque el paciente

mantenga siempre una postura lo mas erguida posible, esto con el proposito
fundamental de evitar lesiones.

o Elevar
alternativamente

ambas rodillas.

o Flexionando el tronco
hacia delante,
ponerse de pie y

sentarse nuevamente.
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C. Bipedestacion y marcha

o Con un pie adelantado
realizar tfransferencias de
peso de un pie a otro,
preferiblemente descalzo
sobre una superficie
antideslizante y con

relieve.

o Detencion y nueva
iniciacion de la marcha

bajo indicacion.

Fotografia Allaro 2014




5.2.3.2. Ejercicio aerébico

Siguiendo las indicaciones del Colegio Americano de Medicina del Deporte
(2011) previamente citadas, se recomienda que al llevar a cabo el ejercicio aerobico,
el cuidador o familiar vigile constantemente el estado fisico del individuo, para lo cual
tal y como se ha mencionado en otras secciones, tendra que ser entrenado e
instruido por el fisioterapeuta a cargo del paciente.

El profesional en TF, explicard basicamente las principales consideraciones en
cuanto a signos y sintomas de agotamiento se refiere, tales como la presencia de
disnea, fatiga excesiva, mareos o palidez (EHDN-PWG, 2009), asi como ademas
capacitara en la interpretacion y toma de la frecuencia cardiaca y al uso de escalas
visuales analogas que puedan colaborar en dicho monitoreo, lo anterior
dependiendo de la condicion cognitiva de la persona afectada.

En lo que concierne al modo de ejercicio, éste debera ser elegido
fundamentalmente con base en la destreza del paciente con EH. No obstante, como
sugerencia se establece el llevar a cabo ya sea caminatas, o bien, la realizacion de
hidroterapia, natacion y/o terapia acuatica, las cuales por sus caracteristicas pueden
aun ser actividades mas segura para el individuo, ya que existe un menor riesgo de
sufrir caidas o traumatismos que comprometan su salud, permitiendo
simultaneamente el entrenamiento de otras habilidades como lo pueden ser la
coordinacion, el equilibrio, la funcién respiratoria, la propiocepcion e incluso la
resistencia muscular.

De hecho, de acuerdo con EHDN-PWG (2009), Sheaff (1990) ejecutando una
sesion semanal de hidroterapia en un sujeto de 50 afos en etapa avanzada de EH,
reportd6 una buena adherencia y participacion por parte del paciente y una
disminucion de la corea durante y después de la terapia.
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5.2.3.3. Entrenamiento funcional

Claramente el deterioro global que se da en la etapa media de la EH,
modificara la forma de realizar el entrenamiento funcional. Sera funcién del terapeuta
fisico establecer estrategias de intervenciéon con la ayuda de los cuidadores y
familiares con el proposito de optimizar la funcionalidad e independencia del
individuo afectado, incluyendo las debidas modificaciones para un entorno seguro en
la ejecucion de las distintas actividades de la vida diaria.

Dado el incremento de la discapacidad, en este estadio es indispensable las
descargas de peso en diferentes posiciones y el entrenamiento de las trasferencias.
De la misma manera, debido al riesgo de caidas, es fundamental que se prepare al
sujeto con EH educandolo acerca de las técnicas mas adecuadas para llevar a cabo

al levantarse del suelo, ya sea con poca o sin ninguna ayuda (Cedefio & Vargas,
2010).

5.2.3.4. Disfagia

Si bien es cierto, la disfagia es un trastorno motor cuya intervencion se
encuentra mas relacionada con la terapia de lenguaje y la terapia ocupacional, es
importante que el fisioterapeuta conozca su etiologia, consecuencias e influencia en
el tratamiento propuesto.

Primordialmente debe de insistir en la correcta postura en sedente al
alimentarse con el propdsito de disminuir el riesgo de broncoaspiraciéon, una de las
principales causas de muerte en la EH. De acuerdo con Souto & Gonzalez (2002),
las estrategias posturales como método directo, pueden eliminar la broncoaspiracién
en el 75-80% de los pacientes con disfagia.

Estas tienen como objetivo compensar la fisiologia de la deglucion alterada a

través de la modificacion del bolo con el propésito de permitir su paso seguro hacia
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el estdmago, por lo que deben ser utilizadas en cada deglucion si se desea
mantener la seguridad para la alimentacion oral (Souto & Gonzalez, 2002).

La posicién prerrequisito para una alimentacion oral es sentado derecho, con
una correcta alineacion de cintura pélvica y escapular y con una leve flexion de
cuello, no obstante como en muchas ocasiones dicha colocacion es dificil de
alcanzar para los pacientes con enfermedades neurodegenerativas, para conseguir
dicho posicionamiento de forma previa a la alimentaciéon, es necesario recurrir a
métodos de tratamiento mas global, tal y como lo pueden ser ciertas técnicas de
Bobath y Davies (Souto & Gonzalez, 2002).

5.2.3.5. Flexibilidad

Con respecto al trabajo de la flexibilidad, cabe destacar que en la etapa media
el paciente con EH podria ain continuar con los ejercicios anteriormente
recomendados. Sin embargo, si las alteraciones motoras o las habilidades del
individuo no permiten su correcta y segura ejecucioén, estos podrian ser realizados
de forma pasiva, con ayuda del cuidador o familiar a cargo.

Asimismo, a pesar de que la TF no es capaz de modificar la severidad de la
distonia presente en los pacientes con EH, es indispensable que su intervencion se
focalice en maximizar los rangos de movilidad de las articulaciones afectadas con
este trastorno, esto con el objetivo primordial de evitar contracturas musculares e
incluso disminuir el dolor a causa de ella.

Como se ha visto, la distonia tiende a empeorar en la etapa media y ésta es
caracterizada por la presencia de posturas anormales, de las cuales una de las mas
comunes segin la EHDN-PWG (2009) es la de resbalarse de la silla debido
especialmente a una cifosis toracica excesiva y a una inclinacién posterior de la
pelvis al sentarse. De la misma manera, estos autores mencionan que algunas de

las formas mas habituales de cémo se presenta este trastorno del movimiento en los
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pacientes con EH son las siguientes: rotacion interna del hombro, el pufio cerrado
sostenido, flexién de rodilla y una exagerada inversion de tobillo.

5.2.3.6. Resistencia muscular

La constancia en el entrenamiento de la resistencia muscular permitira al
paciente facilitar la ejecuciéon de muchas de las actividades incorporadas en el
presente programa de rehabilitaciéon, por lo que a pesar del empeoramiento de las
distintas alteraciones motoras como lo son los trastornos del movimiento, es
importante que el individuo continie en la medida de lo posible con este tipo de
trabajo.

Dibble, Hale, Marcus, Droge, Gerber & LaStayo (2006), después de haber
ejecutado un entrenamiento de resistencia muscular en grupo de 10 participantes
con Enfermedad de Parkinson, los autores concluyeron que existié un incremento de
la fuerza y volumen muscular, asi como una mejoria de sus habilidades funcionales
en comparacion con el grupo control.

Al igual que con el entrenamiento de la flexibilidad, se recomienda seguir las
sugerencias realizadas por el Colegio Americano de Medicina del Deporte en cuanto

ala frecuencia del entrenamiento y al nimero de series y repeticiones a realizar.

Con el propésito de minimizar el riesgo de caidas y prevenir posibles lesiones,
se propone que los siguientes ejercicios sean realizados en sedente, preferiblemente
en una silla con respaldo trasero y lateral, tal y como fue explicado en la seccion de

coordinacion. Esto podria facilitar su ejecuciéon y mejorar su respectiva técnica.
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A. Flexion de hombro

o

Musculatura principal:

Deltoides anterior y
medio,

coracobraquial.

Sinergistas: Pectoral
mayor,
supraespinoso,

biceps braquial.

B. Abduccion de hombro

~
L

Musculatura principal:
Deltoides medio y

supraespinoso.

Sinergistas: Serrato
mayor, deltoides
anterior y posterior,

biceps braquial.
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C. Flexion de codo

(]

Musculatura principal:
Biceps braquial,
braquial

anterior, supinador
largo.

D. Flexion de cadera

&}

Musculatura principal:

lliopsoas.

Sinergistas: Sartorio,
tensor de la fascia
lata, pectineo, aductor
mayor, medio y

menor.

Folografia Alfarc, 2014

Fotografia Alfaro, 2014



D. Extensiéon de rodilla

o Musculatura principal:
Cuadriceps femoral.

E. Puente

o Musculatura principal:
Isquiotibiales, gluteo

mayor.

o Sinergistas: Recto
femoral, musculatura

abdominal.

Fologratia Altaro 214
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E. Flexion plantar de tobillo

o Musculatura principal:

Gemelos y soleo.

o Sinergistas: Tibial
posterior, peroneos,
flexor largo del dedo
gordo, flexor largo
comun de |os dedos,

plantar delgado.

F. Dorsiflexion de tobillo

o Musculatura principal:

Tibial anterior.

Folografia Affaro, 2014

5.2.3.7. Uso de ayudas técnicas

Actualmente, |la evidencia cientifica en relacion con este tema es sumamente
escasa. Es conveniente que al escoger la ayuda técnica mas apropiada para el
paciente, sean considerados también sus signos y sintomas cognitivo-psiquiatricos,
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tales como la agresividad, comportamiento antisocial, irritabilidad, falta de
concentracién, memoria, entre otros, porque éstos con capaces de influir de manera

importante en su correcta y segura utilizacion.

En un estudio realizado por Kloss, Kegelmeyer, Kostyk & White (2012), se
analizo6 el uso de diferentes tipo de ayudas técnicas en pacientes con EH y se logro
concluir que estos individuos podrian tener dificultad al utilizar andaderas sin ruedas
y bastones, debido especialmente a la complejidad que implican dichas tareas y a
que las demandas de equilibrio son mucho mayores en comparacién con la
andaderas con cuatro ruedas, las cuales mas bien demostraron ser mas eficientes al

mejorar el patron de marcha y por ende al disminuir el riesgo de caidas.

La mayor estabilidad, facilidad de utilizacion y maniobrabilidad de la andadera
de cuatro ruedas sobre los otros dispositivos puede dar cuenta del mejor desempefio
en estos individuos, para los que puede ser una ayuda mas aceptable y aumentar la
posibilidad de que vaya a ser realmente usado (Kloss et al., 2012). Sin embargo, una
vez que la marcha se vuelve muy dificil, es importante considerar la prescripcién de
una silla de ruedas, idealmente elaborada a la medida de la persona, esto con el
propésito de evitar alteraciones posturales que lleven a contracturas, dolores
musculares y /o Ulceras por presion.
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CAPITULO VI

VALIDACION DE LA PROPUESTA

A continuacion se presentan las principales observaciones y recomendaciones
obtenidas a partir de la aplicacion tanto del cuestionario al panel de expertos como
del instrumento de validacién de acuerdo con la Metodologia para la elaboracién de
guias de atencion y protocolos de la CCSS.

Primeramente, cabe destacar que el panel de expertos estuvo conformado por
tres profesionales en terapia fisica con trayectoria laboral a nivel publico y en el
tratamiento de enfermedades neurodegenerativas y psiquiatricas; un médico
neurdlogo del Hospital Rafael Angel Calderén Guardia y dos especialistas en fisiatria

del Hospital San Vicente de Paul y del Centro Nacional de Rehabilitacion.

A cada uno de estos profesionales de la salud, se les hizo entrega del
documento y bajo mutuo acuerdo, se estableci6é un plazo de dos semanas para que
respondiesen el cuestionario y proporcionasen las debidas observaciones vy

recomendaciones con el propdsito de evaluar y mejorar el disefio de la propuesta.

Los panelistas coinciden en que la propuesta disefiada en el presente trabajo
contiene los elementos necesarios para brindar una atenciéon de calidad a las
personas con EH, sin embargo mencionan que para ofrecer una éptima intervencion
resulta necesario el trabajo de un equipo interdisciplinario tanto en la evaluacién
como en el tratamiento del paciente, asi como un planeamiento de los programas
fisioterapéuticos llevado a cabo de manera individual, tomando en cuenta las

condiciones y preferencias particulares de cada sujeto.
Destacan ademas la division de la propuesta de acuerdo con las diferentes

etapas de la enfermedad y el énfasis en la prevencion del avance progresivo de la

patologia y de sus alteraciones pertinentes, procurando de la misma forma el
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mantenimiento en la medida de lo posible de la funcionalidad e independencia del
individuo afectado.

Como recomendaciones, propiamente en la seccién de evaluacién de la EH,
aconsejan la utilizacién de escalas de valoracién cognitiva tales como el Montreal
Coghnitive Assessment y el Test de Alteracion de la Memoria, puesto que son pruebas
cortas que logran evaluar cambios menores en los trastornos del paciente y ademas,
no se encuentran influenciadas por el nivel de educacién de la persona, motivos por

los cuales se decidi6 insertarlas dentro de la propuesta de intervencion.

En relacién con el tratamiento fisioterapéutico, plantearon el uso de técnicas
acuaticas y de hidroterapia con el objetivo de facilitar el movimiento y mejorar el
control postural en las fases iniciales y posteriormente en etapas avanzadas de la
enfermedad, utilizarla para el manejo de rigidez y la espasticidad en combinacion

con los medicamentos y técnicas de movilizacién pasiva.

Dentro de la propuesta de intervencién se incluyeron dichas técnicas en la
etapa media, ya que es en ella donde los trastornos del movimiento como la corea y
la distonia se hacen mas evidentes y afectan en gran medida el control postural del
paciente, por lo que valorando ademas la afectaciéon cognitiva y psiquiatrica del
individuo en fases mas avanzadas, es en este estadio donde se pueden obtener los
mayores beneficios.

Asimismo, los profesionales sugieren la incorporacion de terapias ludicas y
recreativas que logren establecer un mayor equilibrio emocional y
muscoloesquelético, tomando en cuenta el importante componente cognitivo-
psiquiatrico presente en la EH.

Sin embargo, cabe destacar que como parte del fratamiento fisioterapéutico en
cada una de las etapas, se considerd la realizacion de ejercicio aerdbico no solo por

sus beneficios a nivel fisico sino también por su impacto en la salud emocional del
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sujeto, sobre todo si éste es llevado a cabo en grupo, lo cual podria favorecer
consecuentemente su adherencia e incluso fortalecer las relaciones interpersonales,

mejorando la vida social y la participacion de la persona con EH.
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CAPITULO VII

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

En el siguiente capitulo se presentan las conclusiones de este trabajo y se
incluyen ademas algunas recomendaciones que pueden ser tomadas en cuenta por
la CCSS, la Escuela de Tecnologias en Salud de la Universidad de Costa Rica y por
los terapeutas fisicos.

7.1. Conclusiones

o Debido a que la EH es una patologia de rara presentacion, los individuos
que pueden formar parte de una investigaciéon son escasos, lo cual limita el
tamario de la poblacién, situacion que puede influir metodolégicamente en

la eleccién del enfoque y modalidad de estudio a realizar.

o El disefio del trabajo de tipo observacional descriptivo permitié Ila
caracterizacién clinica y sociodemografica de las personas con EH de la
GAM de Costa Rica, asi como el disefio de la propuesta de intervencion
fisioterapéutica, sin embargo, debido al bajo nimero de participantes, no

fue posible llevar a cabo un analisis estadistico de los resultados.

¢ Debido a la diversa y variada expresion motora, cognitiva y psiquiatrica de
la EH, idealmente la evaluacién y el tratamiento deben de llevarse a cabo

considerando el aporte de un equipo interdisciplinario.

e La TF en la EH, como en todas las enfermedades neurodegenerativas,
juega un papel determinante al mejorar la funcionalidad e independencia
mediante el ejercicio y diferentes estrategias de rehabilitacién, sin embargo
puede ademas tener la capacidad de realizar un aporte en los procesos
cognitivos y en el bienestar emocional del individuo, sobre todo si se

incluye desde los primeros estadios de la patologia.

136



La intervencion fisioterapéutica en la EH deberia de realizarse desde la
etapa premanifiesta, de esta forma, se lograria preparar motora y
cognitivamente al individuo, de manera que pueda enfrentarse en
condiciones mucho mas favorables a la discapacidad causada por la

enfermedad.

Tomando en consideracion su enfoque biopsicosocial, para llevar a cabo la
evaluacion de la EH se recomienda utilizar la Clasificacion Internacional del
Funcionamiento, Discapacidad y Salud de la Organizaciéon Mundial de la
Salud.

El tratamiento debera modificarse de acuerdo con las caracteristicas
individuales de cada paciente y al estadio de la enfermedad en la que éste
se encuentre. Inicialmenté, los objetivos seran principalmente preventivos,
sin embargo, conforme evoluciona la patologia, éstos progresaran hacia un
enfoque meramente restaurativo y compensatorio, en los cuales mas bien

se buscara maximizar su capacidad funcional e independencia.

El apoyo y la educacion continua de los cuidadores y/o familiares por parte
del terapeuta fisico es indispensable para llevar a cabo una intervencion
eficiente, especialmente a partir de la etapa media de evolucion de la

enfermedad.

Los principales componentes fisioterapéuticos incluidos en la propuesta de
intervencién son los ejercicios de resistencia aerdbica y muscular, el trabajo
de la coordinacion, el equilibrio y la flexibilidad, asi como el entrenamiento

funcional y la realizacion de técnicas de relajacion.
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7.2. Recomendaciones

Ala Caja Costarricense de Seguro Social:

o Considerar al terapeuta fisico dentro del equipo de profesionales en salud

que participan en la evaluacion y tratamiento de los pacientes con EH.

e Impulsar un abordaje interdisciplinario en el manejo de la EH que permita
optimizar la atencién en salud de cada uno de los personas con esta
patologia.

e Fomentar la investigacion cientifica en enfermedades neurodegenerativas

e Promover la utilizaciéon de la propuesta de intervencion fisioterapéutica
presentada en este trabajo en los servicios de terapia fisica de esta
institucién con el propoésito de mejorar la salud fisica y emocional de la
poblacién con EH de Costa Rica.

A la Escuela de Tecnologias en Salud:

e Apoyar la implementaciéon y evaluacion cientifica de la propuesta de

intervencidn fisioterapéutica para EH en futuros trabajos de investigacion.

¢ Instruir a los estudiantes acerca de la importancia de realizar evaluaciones
utilizando escalas reconocidas internacionalmente, asi como en la creacion

de instrumentos que incorporen el modelo biopsicosocial dentro de su

valoracion.
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A los terapeutas fisicos:

e Concienciar y educar a los cuidadores y/o familiares de la persona con
EH acerca de los signos y sintomas caracteristicos de cada una de sus

etapas, asi como su influencia e intervencion en el tratamiento.

e Ejecutar un programa de rehabilitacion basado en la evidencia cientifica
y actualizar constantemente sus conocimientos especificos tanto en el

campo de la fisioterapia neurolégica como en la EH.

e Impulsar la creacion de una asociacion de personas con EH que cuente

con un equipo interdisciplinario de profesionales en salud.

e Realizar estudios en los que se pueda comprobar la efectividad
especifica de las distintas técnicas fisioterapéuticas empleadas en el
tratamiento de la EH.
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Anexo N°1

Anamnesis
Elaborado por: José David Suarez Rojas
1. DATOS PERSONALES
1.Cédigo: 2.Sexo:
3. Edad: 4. Nacionalidad: 5.Canton: 6. Teléfono:

7. Estado civil: [ 1. Soltero [J 2. Casado [ 3. Uniénlibre [ 4. Separado [J 5. Divorciado [ 6. Viudo

8. Domicilio

9. Escolaridad: 10. Ocupacion:

11. Edad de inicio de la Enfermedad de Huntington:

12. Medicamentos:

13. Antecedentes quirdrgicos:

14. Fracturas:

15. Historial de caidas:

16. Utilizacion de ayudas biomecanicas: [1 1. Si, ¢ Cuales? [J 1.1. Bastén de un punto [ 1.2 Baston de dos
puntos [] 1.3. Andadera sin ruedas [ 1.4. Andadera conruedas  [] 1.5. Sillade ruedas  [1 1.6. Otros:
[} 2. No utiliza

Observaciones:

2. VALORACION DE LA CAPACIDAD FUNCIONAL

1. Ocupacion: [1 1. Incapaz [] 2. Unicamente trabajo marginal 0. Capacidad reducida en trabajo usual [14. Normal

2. Finanzas: [11. Incapaz L1 2. Asistencia importante ] 3. Leve asistencia [] 4. Nomal

3. Trabajos domésticos: [11. Incapaz [] 2. Afectados [ 3. Normal

4. Actividades de la vida diaria: [ 1. Cuidado total [] 2. Unicamente tareas de motora gruesa [J 3. Afectacion minima

1 4. Normal
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5. Nivel de atencion: [] 1. Tiempo completo de enfermeria especializada  [] 2. Hogar o cuidado crénico  []3. Hogar

Observaciones:

3. EVALUACION COGNITIVA

1. ¢, Cuél es el (afo) (estacion) (fecha) (dia) (mes) en el que estamos? Puntaje méax: 5/ Puntaje:

2. ¢ En donde estamos (pais) (estado) (pueblo) (hospital) (piso)? Puntaje méx: 5/ Puntaje:

3. Nombre tres objetos. Puntaje max: 3/ Puntaje:

4. ;Cuanto es 100-7? Ahora contintie restando de 7 en 7.

¢ Puede usted deletrear la palabra “Mundo”, letra por letra? ¢ Puede ahora hacerlo empezando de atrés hacia adelante ,

empezando por la Gltima letra? Puntaje méax: 5/ Puntaje:

5. ¢ Puede usted recordar las palabras que yo le pedi que repitiera y memorizara hace un rato? Puntaje méx: 3/ Puntaje:

6. Le voy a dar los siguientes objetos y usted me va a decir que cosas son. (2)

7. ¢ Puede usted repetir la siguiente frase: “El flan tiene frutillas y frambuesas” (1)

8. Tome este papel con su mano derecha, doblelo por la mitad y coloquelo en el suelo. (3)

8. Le voy a dar una orden por escrito, quiero que la cumpla: “CIERRE LOS OJOS” No la lea en voz alta. (1)
10. Escriba en este papel una frase u oracion. (1)

11. Copie este dibujo. (1) Puntaje max: 9/ Puntaje:

Puntaje total:

Observaciones:

4. ANTECEDENTES PATOLOGICOS PERSONALES

[ 1. Diabetes[] 2. HTA [ 3. Dislipidemias [ 4. Cardiopatias 5. Asma 6. Epilepsia [17. EVC []8. Hérnia discal
[ 9. Alergias [ 10. Artritis [1 11. Cancer ] 12. Otros:

Observaciones:

5. ANTECEDENTES PATOLOGICOS FAMILIARES

[ 1. Huntington [ 2. Diabetes [13. HTA [] 4. Dislipidemias [ 5. Cardiopatias [] 6. Asma [] 7. Epilepsial ] 8. EVC
[ 7. Hérnia discal [18. Alergias [J 9. Artritis [110. Cancer ] 11. Otros:

Observaciones:

6. ESTILOS DE VIDA

[ 1. Tabaco O 2 Alcohol [ 3. Otras drogas, ¢Cudles?
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4. Duerme bien: [ 1. Si [ 2. No, ¢por qué?:
5. Ejercicio: L 1. Si, detalles: O 2.No

Observaciones:

7. VALORACION DEL COMPORTAMIENTO

1. Triste/De mal humor: se siente triste, expresion/voz de tristeza, llanto, incapacidad de disfrutar cualquier cosa.
1. Severidad: [ 1.Ausente [ 2. Escaso, cuestionable [ 3.Leve  [4.Moderade [ 5. Severo

2. Frecuencia: [] 1. Casi nunca [] 2. Raramente [ 3.Aveces [ 4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre

2. Baja autoestima/Culpa: autoinculpacion, autodepreciacion incluyendo sentimientos de ser una mala persona o de poco
valor, sentimientos de fracaso.

1. Severidad: [] 1. Ausente O 2. Escaso, cuestionable O 3. Leve [ 4. Moderado ] 5. severo

2. Frecuencia: [J 1. Casinunca [J 2. Raramente [ 3.Aveces [ 4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre

3. Ansiedad: preocupaciones, presentimiento de lo peor, anticipacion temerosa.
1. Severidad: o 1. Ausente 0 2. Escaso, cuestionable O 3. Leve ] 4. Moderado [ 5. severo

2. Frecuencia: [J 1. Casinunca [J 2. Raramente [ 3.Aveces [] 4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre

4. Pensamientos suicidas: siente que la vida no tiene valor, tiene pensamientos suicidas, intento activo de suicidio, preparaciéon
para €l acto.

1. Severidad: [ 1. Ausente O 2 Escaso, cuestionable [] 3. Leve [ 4. Moderado [ 5. severo

2. Frecuencia: [J 1. Casinunca [] 2. Raramente [ 3.Aveces []4. Frecuentemente [ 5. Casisiempre

5. Comportamiento agresivo: comportamiento amenazante, violencia fisica, explosiones verbales, lenguaje amenazante,
desagradable o abusivo.

1. Severidad: [J 1. Ausente O 2. Escaso, cuestionable [] 3. Leve O 4. Moderado [ 5. Severo

2. Frecuencia: [J 1. Casinunca [J 2. Raramente [] 3. Aveces [ 4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre

6. Comportamiento irritable: impaciente, demandante, inflexible, impulsivo, poco colaborador.
1. Severidad: [] 1. Ausente [ 2. Escaso, cuestionable [ 3.Leve [ 4. Moderadoe [ 5. Severo

2. Frecuencia: [ 1. Casinunca [J 2. Raramente [ 3.Aveces []4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre

7. Compulsiones: comportamiento repetitivo, con un proposito e intencional.
1. Severidad: [ 1. Ausente [0 2. Escaso, cuestionable [ 3.Leve [ 4. Moderado O 5. severo

2. Frecuencia: [J 1. Casinunca [J 2. Raramente [0 3.Aveces [J4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre

8. Alucinaciones: presencia de una percepcion sin estimulo fisico alguno: auditivo, visual, tactil, gustatorio y olfatorio.
1. Severidad: [J 1. Ausente [ 2. Escaso, cuestionable [ 3.Leve [ 4.Moderado [ 5. Severo

2. Frecuencia: [1 1. Casinunca [J 2. Raramente [ 3.Aveces [4. Frecuentemente [ 5. Casi siempre
Observaciones:

8. EVALUACION MOTORA

1. Corea méaxima: [11. Ausente [] 2. Levefint. [ 3. Leve/frec. 0 moderada/int. [ 4. Moderadaffrec. [1 5. Marcada/pr.
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2. Distonia maxima: [] 1. Ausente [J 2. Levefint. [J 3. Leveffrec. 0 moderadarint. [] 4. Moderada/frec. [1 5. Marcada/pr.

3. Rigidez en brazos: []1. Ausente [ 2. Leve o presente solo con activacion [ 3. Leve a moderada [14. Severa,
rango de movilidad completo [] 5. Severa, con rango limitado

4. Golpeteo de dedos : [J 1. Normal

[J 2. Levemente enlentencido y/o reduccién en la amplitud (11 a14/5 seg) [] 3.

Moderadamente comprometido. Cansancio rapido y definido. Puede ocasionalmente detener el movimiento (7-10/5 seg)
[ a.Severamente comprometido. Frecuentemente vacila al iniciar el movimiento o detiene el movimiento en curso (3-6/5seg)
[] 5. Apenas puede realizar la prueba (0-2/5seg)

5. Pronosupinacién de la manos: [J1. Normal
enlentecido e irregular [ 4. Severamente enlentecido e irregular

[J 2. Levemente enlentecido y/o irregular [ 3. Moderadamente
L 5 No puede ejecutarla

6. Test de luria: [] 1. 24 en 10 seg, sinind. [ 2. <4 en 10 seg, sinind. [J 3. >4 seg en 10seg, conind. [] 4. <4 en 10.
seg, con ind. [1 5. No puede realizar la prueba

7. Bradicinesia corporal: [] 1. Normal [] 2. Minimamente lento (? normal)
Moderamente lento [] 5. Marcadamente lento, retraso importante al iniciar

[]3. Leve pero claramente lento  [] 4.

puede estar de pie

8.Test de retropulsion: [] 1. Normal

[J 2 Serecupera esp. [] 3. Caeriasin apoyo [ 4. Tiendeacaeresp. [] 5.No

9. Fuerza muscular

1. Extension de cabeza y cuelio:

2. Flexion de cabeza y cuello:

3. Extension de tronco:

4. Flexion de tronco:

5. Rotacion de tronco:

6. Elevacion de la escapula:

7. Extension de hombro:

8. Flexion de hombro:

9. Abduccién de hombro:

10. Aduccién de hombro:

11. Rot. Ext. de hombro:

12. Rot. Int. de hombro:

13. Extension de codo:

14. Flexion de codo:

15. ‘Supinacion del antebrazo:

16. Pronacion del antebrazo:

17. Extensién de cadera:

18. Flexidn de cadera:

19. Abduccién de cadera:

20. Aducciodn de cadera:

21. Rot. Ext. de cadera:

22. Rot.Int. de cadera:

23. Extension de rodilia:

24. Flexion de rodilla:

25. Flexion plantar de tobillo:

26. Dorsiflexion de tobillo:

Observaciones:

Firma del evaluador:

Fecha:

166




Anexo N°2

Férmula de consentimiento informado
(Para ser sujeto de investigacién)

Disefio de una propuesta de intervencioén fisioterapéutica de acuerdo con la

caracterizacion clinica y sociodemografica de las personas con Enfermedad de
Huntington de la Gran Area Metropolitana de Costa Rica en el afio 2013

Cddigo (o niimero) de proyecto:

Nombre del Investigador Principal: José David Suarez Rojas

Nombre del participante:

A. PROPOSITO DEL PROYECTO:

Este proyecto es llevado a cabo por José David Suarez Rojas, cédula: 1-1401-0638,
estudiante de Terapia Fisica de la Universidad de Costa Rica. Este, se realiza como
parte del trabajo final de graduacion (tesis) para obtener el grado de licenciatura. El
objetivo del proyecto es el de realizar una guia de ejercicios, que ayuden a mejorar
principalmente los problemas del movimiento que presentan las personas con

Enfermedad de Huntington y por ende su calidad de vida.

B. ZQUE SE HARA?:

En esta investigacion, primero se le realizaran algunas preguntas personales,
incluyendo un cuestionario para la valoracion del estado mental y dependiendo de sus
resultados, después se le haran ciertas pruebas fisicas con el proposito de conocer el

tipo y calidad de su movimiento. De manera especifica, se incluira lo siguiente:

» Cuestionario Short Form-36: Es un cuestionario de salud que se utiliza para medir su
calidad de vida. Se compone de 36 preguntas que se realizan para conocer los
estados positivos como negativos de su salud.

> Entrevista clinica: Con el objetivo de conocer datos personales e informacion
importante relacionada con la Enfermedad de Huntington.
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C.

> Escala Unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington: Esta escala se utiliza

para conocer los signos y sintomas de la enfermedad. Para este estudio se incluye
parte de la seccion de evaluacion motora, la cual consiste en la valoracién de los
movimientos involuntarios y rigidez de la enfermedad, asi como también pruebas que
involucran la realizacion de movimientos de las manos y el estar de pie. También, se
tomara en cuenta la seccion de evaluacion de la capacidad funcional en la que se
hacen diversas preguntas cerradas, relacionadas con la ejecucion de las actividades
diarias y el nivel de independencia de la persona con Enfermedad de Huntington.
Escala de evaluacion del balance y la marcha de Tinetti: Este tiene como objetivo
valorar su equilibrio realizando movimientos especificos en diferentes posiciones o
circunstancias como por ejemplo al estar sentado o de pie, con los ojos abiertos o
cerrados, entre otros.

Examen manual muscular: Se realiza con la finalidad de evaluar su fuerza muscular y
consiste en la realizacion de movimientos especificos, en cierfos casos sin
resistencia alguna y en otros con la resistencia del investigador.

Mini Examen del Estado Mental: En esta prueba se valorara su memoria, asi como

también informacion sobre hechos cotidianos y su capacidad de célculo.

RIESGOS:

La participacion en este estudio presenta un riesgo minimo por las siguientes razones:
Las pruebas fisicas que se realizaran requieren un esfuerzo leve, por lo que usted
podria presentar cansancio muscular o corporal, sin embargo durante toda la
evaluacion, el investigador mantendra una supervision lo mas atenta y cercana
posible.

BENEFICIOS:

Al participar en este trabajo, contara con los beneficios de garantizar una evaluacion
personalizada y detallada de las alteraciones motoras, la cual permitird un mejor
reconocimiento de su condicion de salud en relacion con la Enfermedad de
Huntington. Ademas, por medio de la elaboracién de la guia de ejercicios, se espera
brindar un apoyo a los distintos profesionales encargados de su atencion médica,
especialmente en terapia fisica, ésto con el fin de mejorar su calidad de vida.
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Antes de dar su autorizacion para este estudio usted debe haber hablado con José
David Suarez Rojas y él debe haber contestado satisfactoriamente todas sus
preguntas. Si quisiera mas informacibn mas adelante, puedo obtenerla llamando a
José David Suarez Rojas a los teléfonos 24941354 6 83347315. Ademas, puede
consultar sobre los derechos de los Sujetos Participantes en Proyectos de
Investigacion a la Direccion de Regulacion de Salud del Ministerio de Salud, al teléfono
22-57-20-90, de lunes a viemes de 8 a.m. a 4 p.m. Cualquier consulta adicional
puede comunicarse a la Vicerrectoria de Investigacion de la Universidad de Costa Rica
a los teléfonos 2511-4201 6 2511-5839, de lunes a viemes de 8 a.m. a5 p.m.

Recibira una copia de esta formula firmada para mi uso personal.
Su participacion en este estudio es voluntaria. Tiene el derecho de negarse a participar
o a discontinuar su participacion en cualquier momento, sin que esta decision afecte la

calidad de la atencién médica (o de otra indole) que requiere.

Su participacién en este estudio es confidencial, los resultados podrian aparecer en
una publicacién cientifica o ser divulgados en una reunién cientifica pero de una
manera anénima.

No perdera ningiin derecho legal por firmar este documento.

CONSENTIMIENTO

He leido o se me ha leido, toda la informacion descrita en esta formula, antes de firmarla. Se
me ha brindado la oportunidad de hacer preguntas y éstas han sido contestadas en forma

adecuada. Por lo tanto, accedo a participar como sujeto de investigacién en este estudio

Nombre, cédula y firma del sujeto (niflos mayores de 12 afos y adultos)

fecha

Nombre, cédula y firma del testigo

fecha
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Nombre, cédula y firma del Investigador que solicita el consentimiento
fecha

Nombre, cédula y firma del padre/madre/representante legal (menores de edad)
fecha

NUEVA VERSION FCI — APROBADO EN SESION DEL COMITE ETICO CIENTIFICO
(CEC) NO. 149 REALIZADA EL 4 DE JUNIO DE 2008.
CELM-Form.Consent-Inform 06-08



Anexo N° 3

Miembros del Panel de Expertos

A continuacién se presenta la lista de los profesionales que conformaron el Panel de
Expertos que validé técnicamente la propuesta de intervencion fisioterapéutica para
Enfermedad de Huntington.

e Licda. Angélica Chavez Esquivel, Fisioterapeuta

e Lic. Teéfilo Borbén Arce, Fisioterapeuta

e Licda. Evelyn Esquivel Barrantes, Fisioterapeuta

e Dra. Nelva Vallarino Bernal, Medicina General, Medicina Fisica y
Rehabilitacion

e Dr. Ronald Ocampo Chacén, Medicina General, Medicina Fisica y
Rehabilitacion

e Dr. Randall Pérez Rojas, Medicina General, Neurologia
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Anexo N°4

Cuestionario a los expertos
Disefio de una propuesta de intervencion fisioterapéutica de acuerdo con la

caracterizacion clinica y sociodemografica de las personas con Enfermedad de
Huntington de la Gran Area Metropolitana de Costa Rica en el afio 2013

Nombre:

Especialidad:

Tiempo de ejercer su profesion:

Experiencia en el tratamiento de enfermedades neurodegenerativas:

Experiencia en el tratamiento de la Enfermedad de Huntington:

1. Tomando en cuenta las etapas de evolucion de la Enfermedad de Huntington
iconsidera usted pertinente el tratamiento fisioterapéutico de las alteraciones

motoras que se incluye en el disefio de esta propuesta de intervencion
fisioterapéutica?  Por que?
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2. ¢Cuales otros métodos o técnicas fisioterapéuticas valoraria usted incorporar
como parte del tratamiento de las personas con Enfermedad de Huntington de
Costa Rica? ; Por qué?

3. ¢Considera usted que el disefio de la propuesta de intervencion
fisioterapéutica brinda la suficiente importancia a la presencia e influencia de
los distintos trastornos cognitivos y psiquiatricos caracteristicos de la
Enfermedad de Huntington? ; Por qué?

4. De manera general ;Qué ofras recomendaciones o sugerencias realizaria
usted con el objetivo de mejorar el disefio de la propuesta de intervencion
fisioterapéutica en las personas con Enfermedad de Huntington en Costa
Rica?
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Anexo N°5

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de la poblaciéon con EH de la GAM

de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Individuo | Familia | Sexo | Edad Estado Lugar de residencia Edad de inicio
(anos) civil (canton) (afos)

HDViiI 1 M 38 Soltero San José Presintomatico
HDX 2 M 34 Casado San Pablo Presintomético
HDXIi 3 F 23 Casada Turrialba Presintomatico
HDXIH 3 F 21 Soltera Turrialba Presintomatico
HDXI 3 M 42 Casado Turrialba 38

HDIV 4 F 46 Divorciada | San José 44

HDXIV 5 M 45 Casado Cartago 42

HDWVi 6 F 47 Union libre | Desamparados 33

HDV 7 M 46 Soltero San José 41

HDII 8 F 64 Soltera San José 60

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacién recolectada
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Anexo N°6

Tabla 2. Valoracion del comportamiento de la poblacion con EH de la GAM de
Costa Rica en etapa premanifiesta en el periodo comprendido entre mayo y

noviembre del 2013

Sintoma Clasificacion 0|12 3 |4
Triste/De mal humor Severidad 1 10 [1 |2 ]O
Frecuencia 1 1 1 10 1
Baja autoestima /Culpa Severidad 110 (2 |1 |0
Frecuencia 1 1 {2 |0 |0
Ansiedad Severidad oo [2 |1 |1
Frecuencia 1 0 (2 {0 1
Pensamientos suicidas Severidad 4 |0 {0 [0 |O
Frecuencia 4 {0 |0 |0 IO
Comportamiento agresivo Severidad 2 11 ]0 (1 (0
Frecuencia 3 |1 ]0 |0 |O
Comportamiento irritable Severidad 110 (2 |1 ]0
Frecuencia 1 112 {0 |0
Compulsiones Severidad 2 1o 1110
Frecuencia 3 10 |0 |1
Alucinaciones Severidad 3 [o o |1
Frecuencia 3 [0 |0 |1

Escala: severidad (0: ausente, 1: escaso, cuestionable, 2: leve, 3: moderado, 4: severo); frecuencia (0: casi nunca, 1: raramente; 2: a veces, 3: frecuentemente, 4: casi
siempre)

Fuente: Elaboracion propia a partir de |a informacion recolectada
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Anexo N°7

Tabla 3. Valoracion del comportamiento de la poblacién con EH de la GAM de

Costa Rica en etapa inicial en el periodo comprendido entre mayo y noviembre

del 2013
Sintoma Clasificacion 01112 {3 |4
Triste/De mal humor Severidad 1 o |o |0 |O
Frecuencia 1 0 0 0 0
Baja autoestima /Culpa Severidad 0 (1 (o |0 [0
Frecuencia 0 1 0 0 0
Ansiedad Severidad o |o {1 (o |O
Frecuencia 0
Pensamientos suicidas Severidad 1 {0 |O
Frecuencia 1 0 0 0 0
Comportamiento agresivo Severidad 1 (0 {0 |0 |O
Frecuencia 1 0 0 0 0
Comportamiento irritable Severidad 0|1 (0 |0 |O
Frecuencia 0 0 1 0 0
Compulsiones Severidad 0 {0 jo [1 |0
Frecuencia 0 0 0 1 0
Alucinaciones Severidad 1 |o |Oo |0 |O
Frecuencia 1 0 0 0 0

Escala: severidad (0: ausente, 1: escaso, cuestionable, 2: leve, 3: moderado, 4: severo); frecuencia (0: casi nunca, 1: raramente; 2: a veces, 3: frecuentemente, 4: casi
siempre)

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada
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Anexo N°8

Tabla 4. Valoracién del comportamiento de la poblacion con EH de la GAM de

Costa Rica en etapa media en el periodo comprendido entre mayo y noviembre

del 2013
Sintoma Clasificacion 011213 |4
Triste/De mal humor Severidad 0 (1 |2 |0 |1
Frecuencia 1 1 2 0 0
Baja autoestima /Culpa Severidad 2 (0 |1 |0 |1
Frecuencia 2 1 0 0 1
Ansiedad Severidad 01 [2 10 |1
Frecuencia 1 2 0
Pensamientos suicidas Severidad 2 {1 |1 )]0 |0
Frecuencia 2 1 1 0|0
Comportamiento agresivo Severidad 3 |0 1 |0 |O
Frecuencia 3 1 0 0 0
Comportamiento irritable Severidad 2 |0 |0 |1 |1
Frecuencia 2 0 0 1 1
Compulsiones Severidad 2 |1 Jo Jo |o
Frecuencia 2 1 1 0 0
Alucinaciones Severidad 2 o2 |o }o
Frecuencia 2 1 1 0 0

Escala: severidad (0: ausente, 1: escaso, cuestionable, 2: leve, 3: moderado, 4: severo); frecuencia (0: casi nunca, 1: raramente; 2: a veces, 3: frecuentemente, 4: casi
siempre)

Fuente: Elaboracion propia a partir de !a informacion recolectada

177



Anexo N°9

Tabla 5. Calidad de vida de los pacientes en etapa premanifiesta de EH de la GAM de
Costa Rica de acuerdo con el Cuestionario Short- Form 36 en el periodo comprendido

entre mayo y noviembre del 2013

Escala Promedio

Funcion fisica 94
Limitaciones debido a la salud fisica 81
Limitaciones debido a problemas emocionales 42
Energia / Fatiga 58
Bienestar emocional 73
Funcionamiento social 82
Dolor 58
Salud general 62

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada
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Anexo N°10

Tabla 6. Calidad de vida de los pacientes en etapa inicial de EH de la GAM de Costa
Rica de acuerdo con el Cuestionario Short- Form 36 en el periodo comprendido entre

mayo y noviembre del 2013

Escala Promedio

Funcién fisica 50
Limitaciones debido a la salud fisica 0

Limitaciones debido a problemas emocionales 100
Energia / Fatiga 30
Bienestar emocional 72
Funcionamiento social 63
Dolor 68
Salud general 10

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacién recolectada
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Anexo N°11

Tabla 7. Calidad de vida de los pacientes en etapa media de EH de la GAM de Costa
Rica de acuerdo con el Cuestionario Short- Form 36 en el periodo comprendido entre

mayo y noviembre del 2013

Escala Promedio

Funcion fisica 52
Limitaciones debido a la salud fisica 43
Limitaciones debido a problemas emocionales 40
Energia / Fatiga 62
Bienestar emocional 72
Funcionamiento social 75
Dolor 64
Salud general 28

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada
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Anexo N°12

Tabla 8. Evaluacion de la corea de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la

GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Ausente 4 0 0
Level/intermitente 0 1 4
Leveffrecuente o 0 0 1
moderadal/intermitente
Moderada/Frecuente 0 0 0
Marcada prolongada 0 0 0
Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacién recolectada
Anexo N°13

Tabla 9. Evaluacion de la distonia de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de

la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Ausente 4 1 3
Level/intermitente 0 0 2
Leve/frecuente o 0 0 0
moderada/intermitente
Moderada/Frecuente 0 0 0
Marcada prolongada 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacion recolectada
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Anexo N°14

Tabla 10. Evaluacion de la distonia de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de

la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media

Ausente 4 1 3
Leve o presente solo con 0 0 2
activacion
Leve a moderada 0 0 0
Severa, rango de movilidad 0 0 0
completo
Severa, com rango limitado 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de 1a informacién recolectada

Anexo N°15

Tabla 11. Prueba de golpeteo con los dedos de acuerdo con UHDRS de los pacientes

con EH de la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre

del 2013
Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta | inicial media

Normal 4 0 0
Levemente enlentecido y/o reduccion en la 0 0 1
amplitud (11 a 14/5 seg)
Moderadamente comprometido. Cansancio 0 1 2
rapido y definido. Puede ocasionalmente
detener el movimiento (7-10/5 seg)
Severamente comprometido. Frecuentemente 0 0 0
vacila al iniciar el movimiento o detiene el
movimiento en curso (3-6 seg/5segq)
No puede realizar la prueba 0 0 2

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacién recolectada
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Anexo N°16

Tabla 12. Prueba de pronosupinacion del antebrazo de acuerdo con UHDRS de los

pacientes con EH de la GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y

noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Normal 4 0 0
Levemente enlentecido y/o 0 1 2
irregular
Moderadamente enlentecido o/o 0 0 2
irregular
Severamente enlentecido e 0 0 1
irregular
No puede ejecutarla 0 0 0
Fuente: Elaboracién propia a partr de la informacién recolectada
Anexo N°17

Tabla 13. Test de Luria de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la GAM de

Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
24 en 10 segundos sin 4 0 0
indicaciones
<4 en 10 segundos sin 0 0 1
indicaciones
24 en 10 segundos con 0 1 0
indicaciones
<4 en 10 segundos con 0 0 4
indicaciones
No puede realizar la prueba 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacién recolectada
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Anexo N°18

Tabla 14. Bradicinesia corporal de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la

GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Normal 4 0 1
Minimamente lento (? normal) 0 1 4
Leve pero claramente lento 0 0 0
Moderadamente lento 0 0 0
Marcadamente lento, retraso 0 0 0
importante al iniciar

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacién recolectada

Anexo N°19

Tabla 15. Test de retropulsion de acuerdo con UHDRS de los pacientes con EH de la
GAM de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Tipo Etapa Etapa Etapa
premanifiesta inicial media
Normal 4 0 2
Se recupera espontaneamente 0 1 2
Caeria sin apoyo 0 0 0
Tiende a caer 0 0 0
espontaneamente
No puede estar de pie 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacion recolectada
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Anexo N°20

Tabla 16. Fuerza muscular de los pacientes en etapa premanifiesta de EH de la GAM

de Costa Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Region Mdsculos 5 4 3 2 1
(Excelente) | (Bien) | (Regular) | (Actividad (Sin
escasa) | actividad)
Cabezay | Extensores 0 4 0 0 0
cuello Flexores 0 4 0 0 0
Extensores 0 4 0 0 0
Tronco Flexores 0 4 0 0 0
Rotadores 0 4 0 0 0
Elevadores 0 4 0 0 0
de escapula
Extensores 0 4 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0
Abductores 0 4 0 0 0
Hombro | Aductores 0 4 0 0 0
Rotadores 0 4 0 0 0
externos
Rotadores 0 4 0 0 0
internos
Codo Extensores 0 4 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0
Antebrazo | Supinadores 0 4 0 0 0
Pronadores 0 4 0 0 0
Extensores 0 4 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0
Abductores 0 4 0 0 0
Aductores 0 4 0 0 0
Cadera Rotadores 0 4 0 0 0
externos
Rotadores 0 4 0 0 0
internos
Rodilla Extensores 0 4 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0
Tobillo Extensores 0 4 0 0 0
Flexores 0 4 0 0 0

Fuente: Elaboracién propia a partir de la inforracion recolectada
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Anexo N°21

Tabla 17. Fuerza muscular de los pacientes en etapa inicial de EH de la GAM de Costa

Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Regién Mduasculos 5 4 3 2 1

(Excelente) | (Bien) | (Regular) | (Actividad (Sin
escasa) | actividad)
Cabezay | Extensores 0 1 0 0 0
cuello Flexores 0 1 0 0 0
Extensores 0 1 0 0 0
Tronco Flexores 0 0 1 0 0
Rotadores 0 1 0 0
Elevadores 0 1 0 0 0
de escapula
Extensores 0 0 1 0 0
Flexores 0 1 0 0 0
Abductores 0 1 0 0
Hombro | Aductores 0 1 0 0 0
Rotadores 0 1 0 0 0
externos
Rotadores 0 1 0 0 0
internos
Codo Extensores 0 1 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0
Antebrazo | Supinadores 0 1 0 0 0
Pronadores 0 1 0 0 0
Extensores 0 1 0 0
Flexores 0 1 0 0 0
Abductores 0 1 0 0 0
Aductores 0 0 1 0 0
Cadera Rotadores 0 0 1 0 0
externos
Rotadores 0 0 1 0 0
intermos
Rodilla Extensores 0 1 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0
Tobillo Extensores 0 1 0 0 0
Flexores 0 1 0 0 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de la informacion recolectada
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Anexo N°22

Tabla 18. Fuerza muscular de los pacientes en etapa media de EH de la GAM de Costa

Rica en el periodo comprendido entre mayo y noviembre del 2013

Regién Musculos 5 4 3 2 1
(Excelente) | (Bien) | (Regular) | (Actividad (Sin
escasa) | actividad)
Cabezay | Extensores 0 2 2 0 0
cuello Flexores 0 2 2 0 0
Extensores 0 0 3 1 0
Tronco Flexores 0 2 2 1 0
Rotadores 0 1 1 2 0
Elevadores 0 4 0 0 0
de escapula
Extensores 0 2 2 0 0
Flexores 0 3 1 0 0
Abductores 0 2 2 0 0
Hombro | Aductores 0 1 3 0 0
Rotadores 0 2 2 0 0
externos
Rotadores 0 3 1 0 0
internos
Codo Extensores 0 2 2 0 0
Flexores 0 2 2 0 0
Antebrazo | Supinadores 0 2 2 0 0
Pronadores 0 1 3 0 0
Extensores 0 1 3 0 0
Flexores 0 2 2 0 0
Abductores 0 0 4 0 0
Aductores 0 0 3 1 0
Cadera Rotadores 0 0 4 0 0
externos
Rotadores 0 0 3 1 0
internos
Rodilla Extensores 0 2 2 0 0
Flexores 0 2 2 0 0
Tobillo Extensores 0 3 1 0 0
Flexores 0 2 1 1 0

Fuente: Elaboracion propia a partir de la infoormacién recolectada
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Apéndice N°1

Mini Examen de Estado Mental de acuerdo con el Grupo de Trabajo de

Neuropsicologia Clinica de la Sociedad Neurolégica Argentina

Orientacion

1. ¢ Cual es el (afio) (estacion) (fecha) (dia) (mes) en el que estamos?
Puntaje max: 5/ Puntaje:

2. ;En donde estamos (pais) (estado) (pueblo) (hospital) (piso)?
Puntaje max: 5/ Puntaje:

Registro

3. Nombre fres objetos.
Puntaje méax: 3 / Puntaje obtenido:

Atencion y calculo
4. ;Cuanto es 100-7? Ahora contintie restandode 7 en 7.

¢Puede usted deletrear la palabra “Mundo”, letra por letra? ;Puede ahora hacerlo

empezando de atras hacia adelante , empezando por la Gltima letra?

Puntaje max: 5 / Puntaje obtenido:
Recuerdo

5. ¢ Puede usted recordar las palabras que yo le pedi que repitiera y memorizara hace un
rato?

Puntaje max: 3 / Puntaje obtenido:

Lenguaje

6. Le voy a dar los siguientes objetos y usted me va a decir que cosas son. (2)

7. ¢ Puede usted repetir la siguiente frase: “El flan tiene frutillas y frambuesas” (1)

8. Tome este papel con su mano derecha, doblelo por la mitad y coloquelo en el suelo. (3)

9. Le voy a dar una orden por escrito, quiero que la cumpla: “ CIERRE LOS 0OJOS”. No la
lea en voz alta. (1)

10. Escriba en este papel una frase u oracién. (1)
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11. Copie este dibujo. (1)

Puntaje max: 9 / Puntaje obtenido:

Puntaje total:
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Apéndice N°2

Cuestionario Short Form — 36de John E. Ware

Cadigo:

1. En general usted diria que su salud es: [J 1. Excelente [ 2. Muy buena 0] 3. Buena L1 4. Regular LI 5. Mala

2. ;Como diria que es su salud actual, comparada con la de hace un afio? LJ 1. Mucho mejor ahora que hace un afio
]2 Algo mejor ahora que hace un afio L] 3. Mas omenos igual que hace un afio (] 4.Algo peor ahora que hace un afio
L] 5. Mucho peor ahora que hace un afio

Las siguientes preguntas se refieren a actividades o cosas que usted podria hacer en un dia normal.

3. Su salud actual, ¢le limita para hacer esfuerzos intensos, tales como correr, levantar objetos pesados, o participar en
deportes agotadores? [ ] 1. Si, me limita mucho [] 2. Si, me limita un poco[] 3. No, no me limita nada

4. Su salud actual, ¢le limita para hacer esfuerzos moderados, como mover una mesa, pasar la aspiradora, jugar a los bolos o
caminar més de una hora? [] 1. Si, me limita mucho [J2. Si, me limita un poco [] 3. No, no me limita nada

5. Su salud actual, le limita para coger o llevar la bolsa de la compra? (] Si, me limita mucho O Si, me limita un poco
O s. No, no me limita nada

6. Su salud actual, jle limita para subir varios pisos por la escalera? [J 1. si, me limita mucho LJ 2. si, me limita un poco
[J 3. No, no me limita nada

7. Su salud actual, le limita para subir un solo piso por la escalera? [J1. si, me limita mucho [] 2. Si, me limita un poco
L] 3. No, no me limita nada

8. Su salud actual, le limita para agacharse o arrodillarse? [] 1. Si, me limita mucho [] 2. Si, me limita un poco
[J 3. No, no me limita nada

9. Su salud actual, le limita para caminar un kilometro o mas? [] 1. Si, me limita mucho [] 2. Si, me limita un poco
O s No, no me limita nada

10. Su salud actual, ;le limita para caminar varios centenares de metros? [ 1. Si, me limitamucho [ 2. Si, me limita un
poco ] 3. No, no me limita nada

11. Su salud actual, ¢le limita para caminar unos cien metros? [J 1. si, melimita mucho [J 2. Si, melimita un poco
1 3. No, no me limita nada

12, Su salud actual, ¢le limita para bafiarse o vestirse por si mismo? . Si, me limita mucho [J 2. si, me limita un poco
[J 3. No, no me limita nada

Las siguientes preguntas se refieren a problemas en su trabajo o en sus actividades cotidianas.

13. Durante las ltimas 4 semanas, ¢ tuvo que redudir el tiempo dedicado al trabajo o a sus actividades cotidianas, a causa de
su salud fisica? [] 1. Si [] 2. No

14. Durante las ultimas 4 semanas, ¢hizo menos de lo que hubiera querido hacer, a causa de su salud fisica? O1.si L1 2.No

15. Durante las ultimas 4 semanas, ¢tuvo que dejar de hacer algunas tareas en su trabajo o en sus actividades cotidianas, a
causa de su salud fisica? L1 1. si [ 2. No

16. Durante las Ultimas 4 semanas, ¢tuvo dificultad para hacer su trabajo o sus actividades cotidianas (por ejemplo, le costé
més de lo normal), a causa de su salud fisica? [11.Si[J 2. No
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17. Durante las ultimas 4 semanas, ¢ tuvo que reducir el tiempo dedicado al trabajo o a sus actividades cotidianas, a causa de
algun problema emocional (como estar triste, deprimido o nervioso) ? O1.si 02 No

18. Durante las Ultimas 4 semanas, ¢ hizo menos de lo que hubiera querido hacer, a causa de algin problema emocional
(como estar triste, deprimido o nervioso)? [01.si 02 No

19. Durante las dltimas 4 semanas, ¢no hzo su trabajo o sus actividades cotidianas tan cuidadosamente como de costumbre,
a causa de de alguin problema emocional (como estar triste, deprimido o nervioso)? [J1.si [J 2. No

20. Durante las dltimas 4 semanas, ¢ hasta qué punto su salud fisica o los problemas emocionales han dificultado sus
actividades sociales habituales con la familia, los amigos, los vecinos u otras personas? [J1.Nada [J2.un poco
O s. Regular [ 4. Bastante (1 5. Mucho

21. ¢ Tuvo dolor en alguna parte del cuerpo durante las tltimas 4 semanas? []1. No, ninguno [ 2. Si, muy poco (] 3.si,un
poco [J 4. Si, moderado [ 5. Si, mucho [] 6. Si, muchisimo

22. Durante las Ultimas 4 semanas, ¢Hasta que punto el dolor {e ha dificultado su trabajo habitual (incluido el trabajo fuera de
casay las tareas domésticas)? [11. Nada [J 2. un pocoD 3. Regular[] 4. Bastante[_] 5. Mucho

Las preguntas que siguen se refieren a como se ha sentido y como le han ido las cosas durante las tltimas 4
Semanas. En cada pregunta, responda lo que se parezca mas a cémo se ha sentido usted.

23. Durante las ltimas 4 semanas, ¢.cuanto tiempo se siento lleno de vitalidad? [J. Siempre [}. casi siempre
[ 3. Muchas veces[] 4. Aigunas veces [ 5. Solo alguna vez [J 6. Nunca

24. Durante las ultimas 4 semanas. ¢ cuanto tiempo estuvo muy nervioso? ED Siempre U 2. casi siempre
[ 3. Muchas veces [] 4. Algunas veces []5. solo alguna vez [] 6. Nunca

25.Durante las dltimas 4 semanas, ¢;cuanto tiempo se sintié tan bajo de moral que nada podia animarle?
(RER Siempre O 2. casi siempre O 3. Muchas veces[] 4. Algunas veces [ 5. solo alguna vez [ 6. Nunca

26.Durante las Gltimas 4 semanas, ¢, cuanto tiempo se sintié calmado y tranquilo? []1. Siempre [12. casi siempre
[J 3. Muchas veces[] 4. Algunas veces [] 5. Solo alguna vez [] 6. Nunca

27.Durante las ultimas 4 semanas, ¢cuanto tiempo tuvo mucha energia? [J 1. Siempre [ 2. casi siempre
[ 3. Muchas veces [ ] 4. Algunas veces 5. solo alguna vez [J 6. Nunca

28.Durante las ultimas 4 semanas, 4cuanto tiempo se sintié desanimado y triste? [J 1. Siempre[d 2. Casi siempre
[ 3. Muchas veces[] 4. Algunas veces O 5. solo alguna vez [J 6. Nunca

29.Durante las Gltimas 4 semanas, jcuanto tiempo se sintié agotado? [J 1. siempre [J 2. Casi siempre
[ 3. Muchas veces [] 4. Algunas veces O 5. solo alguna vez [J6. Nunca

30.Durante las ultimas 4 semanas, ;cuanto tiempo se sinti6 feliz? [J 1. Siempre[J 2. Casi siempre
[ 3. Muchas veces [ ] 4. Algunas veces O s. solo alguna vez 6. Nunca

31. Durante las ultimas 4 semanas, ¢,cuanto tiempo se sintié cansado? NER Siempre J 2. casi siem pre
[J 3. Muchas veces[] 4. Algunas veces [] 5. Solo alguna vez []6. Nunca

32. Durante las dltimas 4 semanas, ¢,con que frecuencia la salud fisica o los problemas emocionales le han dificultado sus
actividades sociales (como visitar a los amigos o familiares? [J. Siempre [}. Casi siempre [J 3. Muchas veces
O a4 Algunas veces O s. solo alguna vez O 6. Nunca

Por favor diga si le parece cierta o falsa cada una de las siguientes frases.

33. Creo que me pongo enfermo més facilmente que otras personas. [ 1. Totalmente cierta [J 2. Bastante cierta[] 3. No lo
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sé[] 4. Bastante falsa [] 5. Totaimente falsa

34, Estoy tan sano como cualquiera. [] 1. Totaimente cierta [J 2. Bastante cierta [1 3. Nolo sé []4. Bastante falsa

O s. Totalmente falsa

35. Creo que mi salud va a empeorar. [ 1. Totaimente cierta [] 2. Bastante cierta [] 3. Nolo se[] 4. Bastante faisa

[ 5. Totaimente falsa

36. Mi salud es excelente. ] 1. Totaimente cierta [] 2. Bastante cierta [] 3. Nolo sé [] 4. Bastante falsa

[0 5. Totalmente falsa

Fecha:

Firma del evaluador:
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Apéndice N°3

Escala Unificada para evaluar la Enfermedad de Huntington

(Unified Huntington’s Disease Rating Scale, UHDRS)

Evaluacién motora

Movimientos oculares de seguimiento (horizontal y vertical)
: completa (normal)

: movimiento espasmédico

: seguimiento interrumpido/rango completo

: rango incompleto

: no puede perseguir

HWN-2O

Inicio de movimientos sacadicos

: normal

: Unicamente incremento en la latencia

: parpadeo o movimientos de la cabeza controlables al iniciarlos
: no puede controlar los movimientos de la cabeza

: no puede iniciar movimientos sacadicos

HWON-=20

Velocidad sacadica

: normal

: levemente disminuida

: moderadamente disminuida

: severamente disminuida, rango completo
: rango incompleto

HWN -0

Disartria

0: normal

1: no es claro, pero no necesita repetir
2: debe repetir para ser entendido

3: incomprensible en su mayor parte
4: no puede hablar

Protrusion de la lengua

0: puede sostener la lengua totalmente protruida durante 10 segundos

1: no puede sostener la lengua totalmente protruida durante 10 segundos
2:no puede sostener la lengua totalmente protruida durante 5 segundos
3: no puede protruir la lengua totalmente

4: no puede protruir la lengua mas alla de los labios

Distonia maxima (tronco y extremidades)
0: ausente

1: leve/intermitente

2: leve/ffrecuente o moderada/intermitente
3: moderada/frecuente
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4: marcada/prolongada

Corea maxima (cara, boca, tronco y extremidades)
0: ausente

1: leve/intermitente

2: leveffrecuente o moderada/intermitente

3: moderada/frecuente

4: marcada/prolongada

Test de retropulsion

0: normal

1: se recupera espontaneamente
2: caeria si no se apoya

3: tiende a caer espontaneamente
4: no puede estar de pie

Golpeteo de dedos (mano derecha e izquierda)

0: normal

1: levemente enlentecido y/o reduccion en la amplitud (11 a 14/5 seg)

2: Moderadamente comprometido. Cansancio rapido y definido. Puede ocasionalmente
detener el movimiento (7-10/5 seg)

3: Severamente comprometido. Frecuentemente vacila al iniciar el movimiento o detiene el
movimiento en curso (3-6/5 seg)

4: apenas puede realizar la prueba (0-2/5 seg)

Pronosupinacion de las manos (derecha e izquierda)
0: normal

1. levemente enlentecido y/o irregular

2: moderadamente enlentecido e irregular

3. severamente enlentecido e irregular

4: no puede ejecutarla

Test de luria (prueba pufio-borde-palma)
0: 24 en 10 segundos, sin indicaciones

1: < 4 en 10 segundos, sin indicaciones

2: 2 4 en 10 segundos, con indicaciones
3:< 4 en 10 segundos, con indicaciones

4: No puede realizar la prueba

Rigidez en brazos (derecho e izquierdo)
0: ausente

1: leve o presente solamente con activacion
2: leve a moderada

3: severa, rango de movilidad completo

4: severa con rango limitado

Bradicinesia corporal

0: normal

1: minimamente lento (? normal)
2: leve pero claramente lento

195



3: moderadamente lento
4: marcadamente lento, retraso importante al iniciar

Marcha

: marcha normal, base de sustentacion angosta
: amplia base y/o irregular

: amplia base, caminando con dificultad

: camina Unicamente con asistencia

: no puede intentarlo

HPWN-_20O

Caminata en tandem

0: normal para 10 pasos

1: 1 a 3 desviaciones de la linea de referencia
2: mas de 3 desviaciones

3: no puede completaria

4: no puede intentarlo

Evaluacién cognitiva

Prueba de fluidez verbal

Prueba de las modalidades simbélicas digitales
Prueba de interferencia de Stroop
Nombramiento de colores (nimero correcto)
Lectura de palabras (nimero correcto)

Interferencia (nimero correcto)

Evaluacién conductual

Utilice las siguientes claves para valorar la severidad y la frecuencia

Severidad Frecuencia

0: ausente 0: casi nunca

1: leve, cuestionable 1: raramente

2: leve 2. a veces

3: moderada 3: frecuentemente
4: severa 4: casi siempre

Triste/Mal humor: sentirse triste, expresion o voz triste, llanto, incapacidad de disfrutar
cualquier cosa.

Baja autoestima/Culpa: autoinculpacion, autodepreciacion incluyendo sentimientos de ser
una mala persona o de poco valor, sentimientos de fracaso.

Ansiedad: preocupaciones, anticipacion de lo peor, anticipacién temerosa.
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Pensamientos suicidas: siente que la vida no tiene valor, tiene pensamientos suicidas,
intento activo de suicidio, preparacién para el acto.

Comportamiento agresivo: comportamiento amenazante, violencia fisica, explosiones
verbales, lenguaje amenazante, desagradable o abusivo.

Comportamiento irritable: impaciente, demandante, inflexible, impulsivo, poco colaborador.
Obsesiones: ideas, pensamientos o imagenes recurrentes y persistentes.

Compuisiones: comportamiento repetitivo, con un propésito e intencional.

Delirios: Creencias falsas fijas, no aceptables culturalmente.

Alucinaciones: presencia de una percepcioén sin estimulo fisico alguno: auditivo, visual,
tactil, gustatorio y olfatorio.

¢ Cree el investigador que el sujeto esta confundido?

Sio No

¢ Cree el investigador que el sujeto esta demente?
Sio No

¢ Cree el investigador que el sujeto esta deprimido?
Sio No

¢El sujeto requiere farmacoterapia para su depresion?
Sio No

Evaluacion funcional Si o No

¢ El sujeto es capaz de vincularse a un empleo remunerado en su trabajo habitual?

¢ El sujeto es capaz de vincularse en algan tipo de empleo remunerado?

¢ El sujeto es capaz de vincularse en algun tipo de trabajo no remunerado o voluntario?

¢ El sujeto es capaz de manejar sus propias finanzas (mensualmente) sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de comprar los alimentos sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz manejar dinero como comprador al realizar algin tipo de transaccion?
¢ El sujeto es capaz de supervisar los nifios sin ayuda?

¢El sujeto es capaz de manejar un automovil de manera segura e independiente?

¢ El sujeto es capaz de realizar sus propias tareas del hogar sin ayuda?
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¢ El sujeto es capaz de lavar (enjugar/secar) su ropa sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de preparar sus propios alimentos sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de utilizar el teléfono sin ayuda?

¢El sujeto es capaz de tomar sus propios medicamentos sin ayuda?
¢ El sujeto es capaz de alimentarse por si mismo?

¢ El sujeto es capaz de vestirse por si mismo?

¢ El sujeto es capaz de bariarse por si mismo?

¢ El sujeto es capaz de utilizar transporte publico para liegar a sus destinos sin ayuda?
¢ El sujeto es capaz de caminar por su vecindario sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de caminar sin caerse?

¢ El sujeto es capaz de caminar sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de peinarse sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de realizar transferencias entre sillas sin ayuda?
¢ El sujeto es capaz de entrar o salir de la cama sin ayuda?

¢ El sujeto es capaz de utilizar el servicio sanitario sin ayuda?

¢ El cuidado del sujeto se realiza atn en el hogar?

Escala de independencia

Por favor indique el nivel actual mas preciso con respecto a la independencia del sujeto.
100: No necesita un cuidado especial
090: No necesita un cuidado fisico si se evitan las tareas mas dificiles

080: EI nivel del empleo previo a la enfermedad cambia o finaliza; no es capaz de realizar
tareas del hogar tal y como lo hacia antes de la enfermedad, necesita ayuda con la finanzas

070: Auto-cuidado conservado para bafiarse, limitadas tareas del hogar (cocinar y utilizacion
de cuchillos), incapaz de conducir y de manejar las finanzas

060: Necesita asistencia minima para vestirse, utilizar el servicio sanitario, bafiarse; la
comida se debe de cortar para el paciente

198



050: Apropiada supervision las 24 horas; requiere asistencia para bafarse, comer y utilizar
el servicio sanitario

040: Necesita un centro de atencion de cuidados crénicos, limitada capacidad propia de
alimentarse, dieta licuada

030: El paciente proporciona asistencia minima para su propia alimentacion, al bafiarse y al
utilizar el servicio sanitario

020: No habla, debe ser alimentado

010: Alimentacion por sonda, cuidado total en cama

Capacidad funcional

Ocupacioén

0: Incapaz

1: Unicamente trabajo marginal

2: Capacidad reducida para la realizacién de su trabajo usual
3: Normal

Finanzas

0: Incapaz

1: Asistencia importante
2: Leve asistencia

3: Normal

Trabajos domésticos
0: Incapaz

1: Afectados

2: Normal

Actividades de la vida diaria

0: Cuidado total

1: Unicamente tareas de motora gruesa
2: Afectacion minima

3: Normal

Nivel de atencion

0: Tiempo completo de enfermerfa especializada

1: Hogar o centro de atencion de cuidados cronicos
2: Hogar
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Apéndice N°4

Escala de evaluacion del balance y el equilibrio de Tinetti (Tinetti Balance and
Gait Evaluation)

1. Equilibrio
Instrucciones

El sujeto estd sentado en una silla dura sin apoyabrazos. Se realizan las siguientes
maniobras. Escoja el nimero que describe de mejor forma la ejecucion del individuo en cada
una de las tareas y sume el puntaje al final.

1) Equilibrio sentado
0-Se inclina o se desliza en la silla
1-Se mantiene seguro

2) Levantarse
0-Imposible sin ayuda
1-Capaz pero usa los brazos para ayudarse
2-Capaz sin utilizar los brazos

3) Intentos para levantarse
O-Incapaz sin ayuda
1-Capaz, pero necesita mas de un intento
2-Capaz de levantarse con sélo un intento

4) Equilibrio en bipedestaciéon inmediata (primeros cinco segundos)
O-Inestable (se tambalea, mueve los pies, marcado balanceo del tronco
1-Estable pero usa la andadera, baston o se agarra a otro objeto para mantenerse
2-Estable sin andadera, bastén u otro soporte

5) Equilibrio en bipedestacion
O-Inestable
1-Estable, pero con amplia base de sustentacion (talones separados mas de 10 cm), utiliza
baston, andadera u otro soporte
2-Apoyo estrecho sin soportes

6) Empujar (Con el sujeto en bipedestacion, con el tronco erecto y los pies tan juntos
como sea posible, el examinador empuja suavemente en el esternoén del paciente
con la palma de la mano, tres veces)

0-Empieza a caerse
1-Se tambalea, se agarra pero se mantiene
2-Estable

7) Ojos cerrados
O-Inestable
1-Estable
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8) Vuelta de 360°
0-Pasos discontinuos
1-Continuos
O-Inestable (se tambalea, se agarra)
1-Estable

9) Sentarse
0-Inseguro, calcula mal la distancia, cae en la silla
1-Usa los brazos o el movimiento es brusco
2-Seguro, movimiento suave

Puntuacién del equilibrio: 116

2. Marcha

Instrucciones

El sujeto permanece de pie con el examinador, camina por el pasillo o la habitacion, a paso
normal y luego a paso rapido pero seguro (utilizando las ayudas biomecanicas usuales)

10) Iniciacion de la marcha ( inmediatamente después de decir que ande)
0-Algunas vacilaciones o multiples intentos para empezar
1-No vacila

11) Longitud y altura del paso
Movimiento del pie derecho
0-No sobrepasa el pie izquierdo con el paso
1-Sobrepasa el pie izquierdo
0-E! pie derecho no se separa completamente con el paso
1-El pie derecho se separa completamente

Movimiento del pie izquierdo

0-No sobrepasa el pie derecho con el paso

1-Sobrepasa el pie derecho

0-El pie izquierdo no se separa completamente con el paso
1-El pie izquierdo se separa completamente

12) Simetria en el paso

0-La longitud de los pasos con los pies derecho e izquierdo no es igual
1-La longitud parece igual

13) Fluidez del paso
0-Se detiene o hay discontinuidad entre los pasos
1-Los pasos parecen ser continuos

14)Tronco
0-Marcado balanceo o utiliza ayudas
1-No se balancea pero flexiona las rodillas o el tronco o separa los brazos al caminar
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2-No se balancea, no se flexiona, no usa los brazos ni otras ayudas biomecanicas

15) Postura al caminar
0-Talones separados
1-Talones casi juntos al caminar

16) Trayectoria
0-Marcada desviacion
1- Leve/moderada desviacion
2- Directa sin ayuda biomecanica

Puntuacion de la marcha:

Puntuacion total:

12

— 128
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Apéndice N° 5
Instrumento de validacion de acuerdo con la Metodologia para la elaboraciéon
de guias de atencion y protocolos de la CCSS del aiio 2007
1. La organizacion para presentar el contenido del documento que se utiliza es:

Adecuado No adecuado

2. El contenido del documento es:

Actual . Anticuado

3. La redaccion del documento es:

Clara Confusa

4. ;lLos procedimientos que propone el documento son aplicables a las
condiciones de esta area, hospital o clinica?

Si No

5. ¢Los procedimientos que propone el documento son aplicables a las
necesidades de las personas que se atienden?

Si No

6. ¢Se cuenta con los recursos materiales que se requieren para aplicar los
procedimientos indicados en el documento?

Si - No

7. ¢Se cuenta con el recurso humano necesario?
Si - No

8. ¢Se cuenta con el equipo necesario?
Si - No

9. ¢Se conté con el material educativo requerido?

Si No
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10. ¢ Ese material educativo es:

Claro —_ Confuso —_
Sencillo Complicado
Adecuado al usuario No responde a las necesidades del usuario

11.Haga todos los comentarios y recomendaciones que considere necesarias
(agregue hojas)
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