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RESUMEN

Introduccion: La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno neurodegenerativo
autosdmica dominante, caracterizada por alteraciones motoras, cognitiva y neuro-
psiquiatrica, por consiguiente se busca describir los cuidados paliativos de la
enfermedad de Huntington desde la perspectiva de enfermeria, con el propésito de
aportar conocimiento sobre el tratamiento y contribuir a la orientacion que puedan
ayudar a mejorar la calidad de vida de los pacientes y de sus cuidadores.
Conclusiones y recomendaciones: la EH se puede abordar desde diferentes
dominios como: dominio funcional, emocional, motor, nutricional y de
comportamiento, teniendo en cuenta las necesidades que se presenta en cada dominio
se establece las actividades terapéuticas, desde los cuidados paliativos con
perspectiva de enfermeria, orientado sobre la atencién integral activa y continua del
paciente-familia donde su finalidad no sera4 como tal la cura de la enfermedad, sino
que buscan brindar una mejor calidad de vida para los pacientes y sus familiares.
Palabras clave: cuidado paliativo, cuidado de enfermeria, Enfermedad Huntington,
Dominios alterados.

ABSTRACT

Introduction: Huntington's disease (HD) is an autosomal dominant
neurodegenerative disorder, characterized by motor, cognitive and neuro-psychiatric
alterations, at last it seeks to describe the palliative care of Huntington's disease from
the nursing perspective, with the purpose of provide knowledge about treatment and
contribute to guidance that can help improve the quality of life of patients and their
caregivers. Conclusions and recommendations: HE can be approached from
different domains such as: functional, emotional, motor, nutritional and behavioral
domain, taking into account the needs that are presented in each domain, therapeutic
activities are established, from palliative care with a perspective of nursing, oriented
on the active and continuous comprehensive care of the patient-family where its
purpose will not be as the cure of the disease, but rather they seek to provide a better
quality of life for patients and their families.
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INTRODUCCION
La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno neurodegenerativo autosémica dominante,

caracterizada por alteraciones motoras, cognitiva y neuro-psiquiatricas. También conocida como
“baile de San vito" en la antigiiedad bajo un contexto religioso, en la edad media, y asociado a
demencia, disturbios psiquiatricos de comportamiento y movimientos involuntarios. Esta fue
descrita por primera vez en 1872 por el doctor George Huntington, que se encarg6 de realizar un
estudio completo de esta enfermedad. Causa por expansion de tripletas CAG, en el gen de la
huntingtina (HTT), cromosoma 4 p16.3 [2], [3].

A nivel mundial, epidemiolégicamente la EH es de 2,7 por cada 100.000 individuos pero, se
conoce que esta enfermedad cambia segun el territorio. En Colombia las estadisticas no son exactas
de las personas con la EH, pero hay regiones donde se han experimentado; como en la Region
Caribe Colombiana que se han confirmado 574 familias en las cuales 102 individuos presentan en
la actualidad manifestaciones parecidas a la EH. Aproximadamente de 13.374 personas de distintas
edades y sexo estdn en amenaza cinco generaciones del 1.50% de la Region [4]. Siendo el
municipio de Juan de Acosta en el Departamento del Atlantico, la segunda poblacion con mas
concentracion de la EH luego de la de Venezuela [5] [4].

Segun la OMS los cuidados paliativos son definidos como "un enfoque de atencion que mejora la
calidad de vida de las personas enfermas y de sus familias afrontando los problemas asociados con
enfermedades mortales a través de la prevencién y alivio del sufrimiento”. Esto, con el fin de saber
si el paciente esta siguiendo las instrucciones previas y asi el cuidador puede asegurar que se le
estd brindando los cuidados paliativos apropiados [6]. El cuidado se reconoce como la base de
enfermeria y puede comprenderse como toda accion que ayuda a mantener la vida de las personas

de forma digna. Desde la enfermeria se busca implementar actividades orientadas a darles una
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calidad de vida a todas las personas afectadas por Huntington y su familia, logrando crear un
ambiente confortable y cumpliendo con la satisfaccion de las personas que reciben el cuidado
[7]. El cuidado paliativo se orienta en el cuidado, la atencion integral activa y continua del paciente
y su familia, es importante mencionar que su finalidad no serd como tal la cura de la enfermedad,
por el contrario los cuidados paliativos buscan brindar una mejor calidad de vida abarcando los
aspectos que involucran al paciente y su familia por consiguiente se busca describir los cuidados
paliativos de la enfermedad de Huntington desde la perspectiva de enfermeria.

1. ENFERMEDAD DE HUNTINGTON (EH).
2.1 DEFINICION DE LA ENFERMEDAD

La enfermedad de Huntington (EH) también conocida como corea de Huntington es una
enfermedad neurodegenerativa, fue descrita por George Huntington en el afio 1872 €l decia que
era una enfermedad hereditaria autosomica dominante[8], se descubri6 que se puede transferir en
las familias de generacion en generacién con una probabilidad del 50% cuando alguno de los
progenitores tenga la enfermedad, esta se puede presentar con diferentes sintomas a nivel
cognitivo, progresivo en la motricidad y psiquiatrico afectando la vida del paciente[9].

2.2 CAUSA
Es causada por una muta-Concepcidn resultante en la repeticion CAG (poliglutamina) en la
proteina del Huntington, huntingtina, almacenada en el brazo corto del cromosoma 4 P16.3, en el
gen IT15 [10] [11].
Los residuos de poliglutamato (poli-Q) son altamente tdxicos para las células neuronales cuando
entran al ndcleo. Los mecanismos por los cuales inducen neurodegeneracion contienen la union
de la proteina anormal (huntingtina) a la adenofosfatasa monofos-fato ciclica, que hace que exista
poca capacidad para iniciar la transcripcién de otros genes, que son necesarios para la actividad de

la acetiltransferasa e inhiben la histona acetilasa de la histona, lo cual perturba el sistema
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ubicuitina-proteosoma, con la posterior manifestacion de la enfermedad [12] [13].

La enfermedad de Huntington se caracteriza por una expansion de tripletes de CAG, los cuales se
han determinado 4 fenotipos: Alelos normales, con menos o igual a 26 repeticiones de CAG, por
consiguiente no son patoldgicos y segregan como unas repeticiones polimdrficas estables, entre
los alelos mas comunes estan entre 17 y 19 repeticiones CAG[14]. Alelos normales-mutados, con
expansion de 27 a 35 repeticiones de CAG, los cuales tiene un intervalo en rango de inestabilidad
meiotica o alelos intermedios, no ocasionan el fenotipo de la EH sin embargo pueden ser
meioticamente inestables en las células germinales masculinas. Alelos con penetrancia reducida,
repeticiones de 27 a 35 CAG, inestables a nivel de meiosis y que pueden producir la enfermedad
de EH. Alelos con penetrancia completa, tiene mas de 40 repeticiones de CAG, y producen el

fenotipo de la EH [3].

2.3PRESENTACION CLINICAS

.La enfermedad de Huntington es un trastorno neurodegenerativo progresivo auto-dominante que
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su presentacion clinica se caracteriza por una triada de trastornos cognitivos, psiquiatricos y
alteraciones motoras con una gama amplia de signos y sintomas [15]. Generalmente, los sintomas
clinicos en la EH se manifiestan en la cuarta década de la vida, con un tiempo de evolucién de 15
a 20 afios.

La evolucion de la EH puede estar dividida en 2 periodos: pre-sintomético y sintomatico. El
periodo presintomatico consta de 2 fases: la pre-sintomatica, en la cual los portadores no se
distinguen clinicamente de los sanos, y la prodrémica, que se caracteriza por leve sintomatologia
psiquiatrica, motora y cognitiva [16]. El periodo sintoméatico manifiesto empieza formalmente
cuando se realiza el diagndstico clinico motor de la enfermedad; es decir, cuando el paciente
presenta alteraciones motoras, que pueden incluir algunos movimientos anormales como corea,
bradicinesia, distonia e incoordinacién, con una probabilidad >99% de que la causa sea
consecuencia de la EH [17]. Se puede identificar clinicamente la alteraciones del comportamiento,
y cognitivas que se asocia a una disfuncién motora y neuropsiquiatricas con una amplia variedad
de signo y sintomas que al principio se presentan alteraciones del suefio comportamientos como

ansiedad y depresion pero también se sabe que varian mucho de una persona a otra.

En la siguiente tabla podemos observar cdmo se van dando loa sintomas en cada una de las
etapas de la EH.

INICIO DE LOS SIGNOS Y SINTOMAS EN CADA ETAPADE LA EH
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ETAPA TEMPRANA

+ Agitacion

* Irritabilidad

* Apatia

» Ansiedad

* Desinhibicion

* Alucinaciones

* Movimientos anormales de los ojos
* Depresion

* Disfuncioén olfativa

ETAPA MEDIA

* Distonia

* Movimientos involuntarios

* Problemas con el equilibrio y la marcha.

* Movimientos de torsion y contorsion, sacudidas,
tambaleo, balanceo, marcha desarticulada (puede
parecer intoxicacion)

* Problemas con actividades que requieren destreza
manual

» Movimientos voluntarios lentos; dificultad para iniciar
el movimiento

* Incapacidad para controlar la velocidad y la fuerza del
movimiento.

* Tiempo de reaccion lento

* Debilidad general

* Pérdida de peso

* Dificultades del habla

* terquedad

ETAPA FINAL

* Rigidez

« Bradicinesia (dificultad para iniciar y continuar
movimientos)

* Corea severa (menos comun)

* Pérdida de peso significativa

* Incapacidad para caminar

* Incapacidad para hablar

* Problemas para tragar; peligro de asfixia

* Incapacidad para cuidarse a si miSmo

Tabla 1 sintomas en cada una de las etapas de la EH.

2.4 DIAGNOSTICO
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Las causas que contribuyen a hacer complejo el diagndéstico de la etapa inicial de la EH, es que
los sintomas iniciales no son tan claros, ni evidentes; lo cual es mas frecuente realizar la deteccion
de la EH en la etapa més avanzada del proceso. Para hacer un diagnostico diferencial de la EH en
relacion de otras enfermedades neuroldgicas, se recurre a un examen general y un examen
especializado, enfatizado en los diagndsticos de un neur6logo especialista, para descartar si hay
0 no correlacién con otras enfermedades y asi se revisen los sintomas referidos con trastornos del
movimiento, para saber si se encuentra alguna lesion leve, moderada o severa del estado
craneoencefalico [18]. Principalmente todo paciente sintomatico debe realizarse la prueba genética

debido a que la EH es hereditaria, asi el diagnostico seria comprobado genéticamente.

e DIAGNOSTICO MOLECULAR

Una forma de diagnosticar la EH, es el diagnostico molecular consiste en la cuantificacién del
numero de repeticiones del triplete CAG en el gen de la huntingtina, es decir que cuando hay
menos de 27 repeticiones del triplete CAG se considera normal, entre 27 y 35 repeticiones se
considera no penetrante; en cuanto a 36 a 39 repeticiones corresponde a penetrancia reducida y

mas de 39 repeticiones es diagnostico de enfermedad de Huntington [19].

e TAMANOS DE REPETICION CAG

Normal. 26 0 menos repeticiones de CAG Intermedio. Rango de 27 a 35 repeticiones CAG. Un
individuo con un alelo en este rango no tiene riesgo de desarrollar sintomas de EH pero, debido a
la inestabilidad en el tracto CAG, puede correr el riesgo de tener un hijo con un alelo en el rango
causante de EH. Se han establecido estimaciones de riesgo para la expansion de CAG de la linea
germinal. Alelos patogenos causantes de la EH. 36 o mas repeticiones de CAG. Las personas que

tienen un alelo causante de la EH se consideran en riesgo de desarrollar EH en su vida. Los alelos
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que causan la EH se clasifican ademéas como: Alelos causantes de EH de penetrancia reducida.
Rango de 36 a 39 repeticiones CAG. Un individuo con alelo en este rango tiene riesgo de EH,
pero es posible que no desarrolle sintomas. Los ancianos asintomaticos con repeticiones CAG en

este rango son comunes[1].

Alelos causantes de EH de penetrancia total. 40 o méas repeticiones de CAG. Los alelos de este
tamanio se asocian con el desarrollo de la EH con mayor certeza asumiendo una esperanza de vida
normal. Las pruebas genéticas moleculares se basan en un analisis dirigido para caracterizar el

numero de repeticiones HTT CAG[1].

e ESCALA UNIFICADA DE LA ENFERMEDAD DE HUNTINGTON (UHDRS)

Para aportar una evaluacién homogenea de las caracteristicas clinicas y proceso de la EH. La
UHDRS ha sido elemento de fiabilidad y pruebas de efectividad y se ha dado como efecto
importante en ensayos clinicos controlados [21].

La UHDRS tiene cuatro componentes que evallGan la funcion motora, la cognicién, el
comportamiento y habilidades funcionales. La funcién cognitiva contiene tres evaluaciones las
cuales son: prueba de Symbol Digit, prueba de interferencia de Stroop y prueba de fluidez
verbal. Estos plasman las anomalias del comportamiento, a diferencia de los otros dominios, son
heterogéneos, episddicos y sin aditivo claro progresion temporal. También alteraciones del
comportamiento son los aspectos de la EH que son mas susceptibles de intervencién sintomatica,
y por lo tanto es probable para ser observado de manera menos consistente a lo largo del tiempo

[22][23].

2.5 TRATAMIENTO

La EH se describio por primera vez en 1872 y en el 1933 se descubrio el gen de la enfermedad
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[24]. Quien ha logrado llamar la atencién de los investigadores que a pesar de las diversas
investigaciones y ensayos que se han venido realizando desde esa época, no se ha encontrado un
tratamiento especifico para la enfermedad.

En la actualidad ain no existen farmacos modificadores de la enfermedad conocidos para la EH.
El tratamiento que se ha encontrado es solo sintomaético, dentro de los que se incluyen farmacos
de molécula pequefia como haloperidol, clonazepam, fluoxitina, sertralina que estan disefiados

para controlar las manifestaciones fenotipicas de la enfermedad[25] [26].

En las ultimas décadas, se han realizado varios esfuerzos para identificar terapias modificadoras
de la enfermedad en la EH. En general, estos compuestos se dirigieron a multiples procesos
celulares descendentes y objetivos moleculares, incluido el estrés oxidativo, la desregulacion
transcripcional, la disfuncién mitocondrial y la excitotoxicidad. Desafortunadamente, estos
ensayos clinicos no dieron como resultado un tratamiento modificador de la enfermedad para la

EH.

La intervencion terapéutica es complicada porque apuntar a una Unica via que puede aliviar solo
parcialmente la enfermedad. Con el tiempo se han venido implementando diferentes terapias para

la enfermedad de Huntington como;

ESTRATEGIAS BASADAS EN INTERFERENCIAS DE ARN

Las estrategias de ARNi se dirigen al proceso conservado evolutivamente de la degradacién del
ARNm por ARN pequefios no codificantes, lo que lleva a la supresion de la traduccion y la
reduccion de los niveles de proteina correspondientes. En comparacion con los ASO, el ARNi
tiene un sitio de accion mas aguas abajo que actta sobre el ARNm empalmado en el citosol [27].

En términos generales, las estrategias de ARNi incluyen ARN de pequefia interferencia (ARNip),
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ARN de horquilla corta (ARNhc) y microARN artificial clonado (miARN) que se unen al ARNm
del gen diana y provocan el blogueo de la traduccion o una degradacion temprana de la

transcripcion [28].
LA TERAPIA DE REPRESORES TRANSCRIPCIONALES DE DEDOS DE ZINC (ZFTR)

Se utiliza para apuntar a la repeticion de CAG patogena y reducir selectivamente la mHTT como
estrategia terapéutica. Mediante el uso de neuronas y fibroblastos derivados del paciente,
demostramos que las ZFP-TF reprimen selectivamente> 99% de los alelos que causan la EH en un
amplio rango de dosis al tiempo preservan la expresion de> 86% de los alelos normales [29].

LA TERAPIA CRISPR/ CAS9

Es una estrategia de precision basada en la genética para inactivar de forma selectiva y permanente
solo el alelo mutante y tiene como objetivo reducir la transcripcién dirigiéndose directamente al
ADN [30]. Los enfoques de silenciamiento de genes para reducir los niveles de proteinas mutantes
con ganancia de funcion han demostrado cierto beneficio terapéutico [31].

Los enfoques de reduccion de ARNm que no son suficientemente selectivos para los alelos corren
el riesgo de consecuencias perjudiciales debido a una actividad proteica normal insuficiente. Por
ejemplo, con respecto a HTT , se cree que la funcidn de la huntingtina es esencial para el desarrollo
y mantenimiento de neuronas maduras, pero una copia del gen es suficiente para el desarrollo
normal y la viabilidad otra alternativa que propone este método es apuntar directamente al ADN
para inactivar completamente solo el alelo mutante de la fuente, ya que se ha demostrado que una
estrategia personalizada de ARNg dual CRISPR / Cas9 de utilizar variantes que alteran PAM
puede lograr esta selectividad completa para prevenir la generacion de mutantes ARNm de HTT

[27].
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EL NUEVO TRATAMIENTO, LLAMADO "OLIGONUCLEOTIDOS ANTI-SENTIDO" O

“4508”

Son pequefias moléculas capaces de interactuar con el gen mutante, uniéndose a él, destruyendo
las instrucciones que a nivel molecular le envia el gen a las neuronas y que produce que la proteina
mutante Huntingtina se deposite en el cerebro [32]. Sin embargo, reduciendo la expresion de la
proteina huntingtina (HTT) utilizando oligonucledtidos antisentido (ASO) se ha demostrado como
una estrategia terapéutica prometedora [33].

El desarrollo de estrategias seguras y eficaces para reducir la expresion de HTT es un objetivo
importante para la investigacion de la EH. Los ARNip o ASO ofrecen estrategias basadas en acidos
nucleicos para lograr este objetivo [34]. Si bien los acidos nucleicos no son un enfoque tradicional
para el desarrollo de terapias para los trastornos cerebrales, los avances recientes en su quimica,
farmacologia y administracion los han convertido en una opcion realista para enfermedades como
la EH, donde los pacientes no tienen tratamientos curativos disponibles [35].

Cabe mencionar que se han realizado diferentes terapias para modificar la enfermedad de
Huntington pero actualmente el desarrollo terapéutico en la EH es muy prometedor para las
intervenciones en estudio que generan un efecto modificador de la enfermedad [33].

Los cuidados paliativos son una especialidad que se enfoca en mejorar la calidad de vida de los
pacientes con afecciones médicas graves o avanzadas, y es apropiada en cualquier etapa de la
enfermedad, incluso en el momento del diagndstico [36]. Las enfermedades neurodegenerativa
estan asociadas a necesidades sustanciales insatisfechas y una disminucion de la calidad de vida

de las personas y una alta tasa de mortalidad, que pueden abordarse desde los cuidados paliativos.
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METODOLOGIA

1. TIPO DE ESTUDIO:

El presente estudio es una investigacién documental que abarca una extensa revision bibliografica
con el fin de recopilar, seleccionar y analizar los datos de interés que estén relacionados con el

tema tratado.
2. MUESTRA:

La muestra la conformaron 40 articulos de investigacion relacionados con el cuidado paliativo en
la enfermedad de Huntington, los cuales fueron realizados a nivel internacional y nacional en el

periodo (2015- 2021)
BUSQUEDA DE DATOS:

Se disefid un protocolo de busqueda bibliogréfica en diferentes bases de datos: PubMed, PMC,
scielo, Scopus, Redalyc, y Elsevier. La estrategia de busqueda de Medline/ PUBMED buscado en
vocabulario controlado cuando sea posible, junto con texto en el titulo, resumen o campos de
palabras clave proporcionados por el autor utilizando los conectores boleanos (cuidados paliativos

OR cuidados de enfermeria EH, EH AND cuidados paliativos, EH NOT cuidados con terapia ).
3. CRITERIOS, MANEJO Y ANALISIS DE LOS DATOS.

Para lograr incluir los 60 articulos del presente trabajo, se realizd una revision bibliogréafica
extensa, alrededor de 115 articulos que trataban del tema fueron obtenidos de las bases de datos;
los 115 articulos pasaron por cuatro rondas de evaluacion. En las primeras dos rondas se evaluaron

la relevancia del articulo para el tema de revision y el tipo de articulo (revision, resumen de
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conferencia, articulo de investigacion primaria, etc.) basado en la informacion en su titulo y

resumen.

En las etapas de verificacion por titulo y resumen, los articulos fueron excluidos si no eran articulos
de investigacion primaria, revision o si no se refirieron a cuidados paliativos, atencion de

enfermeria, relacion con la familia, abordaje holistico.

En la etapa de manuscrito, los articulos se evaluaron utilizando un conjunto mas riguroso de
criterios de exclusion: si no es articulo de investigacion principal; si no es una revision; si no es
relacionado con el (cuidado paliativo); si no es relacionado con la (cuidado de enfermeria); un
duplicado; y / o inaccesible. Estos criterios fueron elegidos para identificar los articulos que
informaban sobre los cuidados paliativos en la enfermedad de Huntington: perspectivas desde la

atencion de enfermeria.

Esto resultd en 60 articulos aceptados. Se importaron los resultados de las busquedas

bibliogréficas en una biblioteca de Mendeley.

Por otro lado, los articulos restantes que no hicieron parte de la muestra final, sirvieron de aportes
cientificos a lo largo de la investigacion, siendo de gran utilidad para el desarrollo y logro del

objetivo planteado.

1. CUIDADOS PALIATIVOS.

Los cuidados paliativos se basan en el cuidado de las personas que viven con enfermedades
graves centrados en mejorar la calidad de vida al abordar los sintomas médicos, los problemas
psicosociales, el bienestar espiritual y la planificacion anticipada de la atencion [37] Las

necesidades complejas de estos pacientes se manejan idealmente con un enfoque integral de la
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atencion que aborde los aspectos fisicos, psicoldgicos, sociales, y aspectos espirituales del
cuidado en un esfuerzo por reducir el sufrimiento [38]. Las discusiones tempranas sobre el
pronostico, los objetivos de la atencion y la planificacion anticipada de la atencion son
fundamentales, ya que pueden proporcionar una guia para las decisiones de tratamiento y
permitir que los pacientes conserven un sentido de autonomia a pesar del deterioro cognitivo o
funcional progresivo.

3.1 CUIDADOS PALIATIVOS DE LA ENFERMEDAD DE HUNTINTON
La necesidad de cuidados paliativos en la enfermedad de Huntington comienza apenas se
considera el diagnostico, y tratamiento del dolor y problemas fisicos, psicosociales y espirituales
[39].
El equipo multidisciplinario se encuentra conformado por: EI Médico con entrenamiento en
Cuidados Paliativos, que lidera el equipo y coordina con las otras especialidades acerca del
tratamiento farmacologico y el abordaje psicosocial, ademas evalla al paciente y su familia,
determina que otros profesionales requieren intervenir en el tratamiento no farmacoldgico del
paciente con la finalidad de garantizar la calidad de vida del paciente y su entorno [40]. Para
poder realizar el abordaje integral de los pacientes con EH, debemos describir los diferentes
dominios de tratamiento en estos pacientes y que funcion cumple cada miembro del equipo
multidisciplinar en el abordaje de estos dominios.
En la revision de los cuidados paliativos logramos encontrar estudios que respaldan la eficacia de
la terapia individualizada centrada en el entrenamiento de la marcha para mejorar la movilidad
[50]. Un Entrenamiento de la marcha supervisado uno a uno para mejorar las medidas espacio-
temporales de la marcha (p. Ej., Velocidad de la marcha y longitud del paso donde se examino el

impacto de la terapia ambulatoria que estaba basada en la facilitacion neuromuscular
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propioceptiva centrada en la marcha y el equilibrio 3 veces por semana, 90 minutos por sesion
[23], [42].

Después de 3 semanas, hubo una mejora significativa en la velocidad de la marcha (medida por
10MWT) y la movilidad (medida por TUG y Tinetti Mobility Test). Bohlen y col. Donde se
informaron cambios significativos en los parametros espacio-temporales de la marcha, la
velocidad de la marcha y el tiempo de TUG después de la terapia individualizada centrada en la
marcha y el entrenamiento de transferencia realizado 2 veces por semana, 60 minutos por sesién
durante 6 semanas, asi como una excelente adherencia a la asistencia del 90% a las sesiones de

terapia [42].

El uso del entrenamiento respiratorio para mejorar la funcion respiratoria en personas con EH
demostro que 4 meses de entrenamiento progresivo inspiratorio y espiratorio resistivo dieron
como resultado presiones inspiratorias y espiratorias maximas mejoradas, asi como la capacidad
vital forzada y el flujo espiratorio maximo en comparacion con el grupo de control, que completd

el entrenamiento de resistencia fija[51].

En un ensayo controlado pseudo-aleatorio se encontr6 un hallazgo similar, mostrando que 6
semanas de ejercicio inspiratorio resistido dieron como resultado una mejor presion inspiratoria
nasal de olfateo y un flujo méximo de tos [52]. El grupo de control, que realizo ejercicios de
respiracion sin resistencia, también demostr6 mejoras, lo que sugiere que los ejercicios de

respiracion regulares podrian mejorar la funcién pulmonar en personas con EH.

Entre los cuidados paliativos en la enfermedad de Huntington entran las psicoterapias ya que esta
ayuda a reducir el estrés, prevenir la depresién y ayudar no solo al paciente sino a su familiares,
es un espacio donde todos pueden interactuar entre si, es por esto que podemos implementar la

musicoterapia ya que esta utiliza experiencias musicales y crea una relaciones entre el paciente y
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el terapeuta para lograr un cambio terapéutico [53]. La musicoterapia es una intervencién no
farmacoldgica prometedora donde a traves de la estimulacion de las habilidades expresivas y
comunicativas, se hipotetiza que esta terapia dara como resultado la mejora de las actividades de
la vida diaria y el funcionamiento socio-cognitivo, asi como la reduccion de problemas de

conducta, conduciendo asi a una mejora en la calidad de vida[54].

Los objetivos de los cuidados paliativos son garantizar la calidad de vida, maximizando al
mismo tiempo la funcion y la seguridad, abordando las manifestaciones fisicas y psiquiatricas de
la enfermedad y brindando apoyo a la familia y los cuidadores [55]. Aunque en la mayoria de los
casos en la EH los sintomas motores son los mas representativos, hay que tener en cuenta que las
alteraciones neuro-cognitivas pueden llegar a ser tanto o0 mas incapacitantes como los sintomas
motores, Los ejercicios de rehabilitacion cognitiva se dirigieron principalmente a mejorar la

atencion, la memoria, el lenguaje oral y escrito[56].

Con los cuidados paliativos se busca principalmente apoyar a las personas con la EH junto con
su familia y proveedores de atencién médica para compartir sus valores personales, creencias,
metas de vida y preferencias con respecto a su atencién para un tiempo futuro cuando no puedan
tomar o comunicar sus decisiones [57].

En pacientes con EH, se sabe que la implementacion de los cuidados paliativos inmediatos tiene
un impacto positivo significativo en su calidad de vida general. Muchos modelos de salud de
cuidados paliativos actuales estan limitados por un sistema de atencién de salud incapaz de
proporcionar los cuidados paliativos longitudinales e integradores a largo plazo que necesitan los
pacientes con EH, no obstantes podemos observar que falta implementar mas investigaciones en
como brindarles las ayudas psicologicas, para sobrellevar la enfermedad.

3.3 DOMINIOS ALTERADOS
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DOMINIO FUNCIONAL

EL TERAPISTA
OCUPACIONAL

Se encarga de disefiar y aportar estrategias orientadas a incrementar la
independencia funcional en la vida diaria y a brindar
recomendaciones para la seguridad y confort [41].

EL TERAPISTA DE

Realiza diferentes medidas con el paciente igualmente entrena a los
familiares para continuar el cuidado de los pacientes, ayuda a mejorar

LENGUAJE las dificultades del habla mediante ejercicios y a reducir riesgo de
disfagia y aspiraciones [42].
Evalua las dificultades para deambular y la posibilidad del uso de
EL TERAPISTA | equipamiento fisico necesario, asi como también la planeacion de
FISICO ejercicios para mejorar el equilibrio, fortalecer musculos y reducir

dolores [43].

TRABAJO SOCIAL

Tiene contacto con la familia, evalUa el impacto de la enfermedad en
ellos y puede notificar al resto del equipo necesidades psicosociales,
bioldgicas o econdmicas que tenga la familia, ya que este profesional
tiene acceso al estudio del contexto distal y proximal de la familia [44].

DOMI

NIO COMPORTAMIENTO Y COMUNICACION

COMUNICACION

Como estrategia para mejorar la comunicacion en pacientes con EH,
podemos pedirle al paciente que diga una palabra a la vez, que sea
lento y exagere los sonidos, que inspire hondo antes de hablar, de ser
necesario que repita la palabra o la oracion, que parafrasee[45].

PENSAMIENTO

En el pensamiento debemos hacer una preguntaa la vez, usar preguntas
cerradas, repetir lo que hemos entendido, darle tiempo extra al paciente
para responder, reducir distracciones como radio o televisores al
conversar con un paciente con la enfermedad[46].

DOMINIO NUTRICIONAL Y MOTOR

NUTRICIONISTA

El Nutricionista, es el profesional pilar de este dominio, se puede
elaborar dietas dirigidas a prevenir la pérdida de peso y adapta la dieta
a dificultades de deglucién[47], Dependiendo el caso se tomaran
medidas como[48]:

e Ultilizar utensilios de comida menos fragiles,
Frecuencia y tamafio de comida: ofrecer de 6 a 8 comidas en
tamafio pequefio al dia.
Masticacion: comidas de textura suave.
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e Distractores: evitar suministrar alimentos en un ambiente con
ruidos fuertes.
e Supervision: por parte del cuidador durante la alimentacion.

las intervenciones que ayudan a prevenir o mejorar el equilibrio y los
impedimentos en la marcha pueden beneficiaria a esta poblacion;
LA TERAPIA FiSICA | cuando se fortalece y se normaliza el tono muscular, asi como cuando
se trabaja en el mejoramiento de la flexibilidad, coordinacion, patrén
de marcha y el equilibrio estatico y dindmica[40][41].

DOMINIO MENTAL Y EMOCIONAL

Se realiza abordaje psicosocial del paciente y la familia en las
MENTAL diferentes fases de la enfermedad, donde se implementa terapias
psicoldgicas dirigido al control de impulso, irritabilidad, ansiedad,
depresion y apatia [49], [50].

Tabla 2 Dominios alterado en la EH.

3.4 PRINCIPALES DOMINIOS AFECTADOS

Después de la realizacion de una revision bibliografica de articulos cientificos en base a los
cuidados paliativos en la enfermedad de Huntington se pudo identificar los principales dominios
alterados, asimismo se logro identificar las diferentes intervenciones que se necesitan desarrollar
en estos para mejorar la calidad de vida de los pacientes con esta enfermedad neurodegenerativa
[54]. El tratamiento paliativo de la EH se puede abordar desde diferentes dominios como lo son:
dominio funcional, dominio emocional, dominio motor, dominio nutricional y el dominio de
comportamiento, teniendo en cuenta las necesidades que se presenta en cada dominio se logré
establecer las diferentes actividades terapéuticas.

El Dominio motor se considera uno de los primeros en verse afectado durante el inicio de la
enfermedad por lo tanto es uno de los primeros que se debe intervenir con el Objetivo de
mantener la funcion motora, para ello se implementan las actividades para prevenir o mejorar el

equilibrio, fortalecer el tono muscular, la coordinacion y la marcha, asimismo se efectuan
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terapias para fortalecer los muasculos que intervienen en el proceso de respiracion, centradas en la
postura y el posicionamiento para mejorar la respiracion[58].

En el dominio de nutricién se ha demostrado que las personas con la enfermedad de Huntington
tienen un promedio menor de peso, Ademas, tanto un indice de masa corporal alto como bajo,
conducen a peores resultados en las pruebas de memoria, orientacién, atencion y calculo. Lo
ideal es un término medio con el peso corporal dentro de un indice de masa corporal saludable
[59], igualmente muchos de los sintomas que se presenta en esta enfermedad interfieren con la
alimentacion es por esto que las intervenciones que se han elaborado van encaminadas a la
prevencion de la pérdida de peso, mediante la adopciones de técnicas de deglucion y la
estructuracion de dietas para satisfacer las necesidades nutricionales [47].

En el dominio emocional o psicoldgico se encontrd que este se ve afectado desde la detencion de
la enfermedad ya que los pacientes y sus familiares comienzan a crear un ambiente de negacién
ante el diagndstico asimismo comienzan a presentar cuadros de ansiedad, irritabilidad, tristeza,
apatia, depresion[60]. Las actividades del cuidado paliativo en este dominio se basan en terapias
psicosociales donde se involucra al paciente y su cuidador para lograr general un ambiente de
confianza, a realizar actividades donde el paciente se sienta tranquilo y libere todo el estrés y
ayudarlo a cambiar o direccionar su pensamiento sobre las actividades que puede disfrutar en el
tiempo que tiene de vida.

La ayuda que se le brinda a estos pacientes desde el area psicologica se basa mucho en lograr
brindarles un apoyo emocional fuerte donde ellos se sienta tranquilos, logren comprender cada
uno de los cambios que van a tener durante las fases de la enfermedad, también se busca
brindarles todo el apoyo a su familiares, ya que estos por lo general son los que comienza a

cuidarlos hasta la tltima etapa de la enfermedad.
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Se hall6 que la implementacion répida de los cuidados paliativos en la enfermedad de

Huntington logra mejorar la calidad de vida de los pacientes y satisfacer las necesidades béasicas
de estos cuando los cuidados son efectuados desde la primera etapa o en diagndstico, ya que los
pacientes cuando se les comienza a brindar los cuidados paliativos en etapas avanzadas estos se
encuentra con dafios motores, psicoldgicos y nutricionales que no se pueden corregir [50].

Cabe aclarar que estas intervenciones paliativas solo se realizan para mejorar las condiciones de
los pacientes y sus necesidades, para que estos no entre en deterioro progresivo de forma rapido,
asimismo estos cuidados paliativos no se establecen para curar o mejorar, solo se busca
garantizar que la calidad de vida de los pacientes con EH se optimice y se mantenga.

3.5 Segun varios articulos la enfermedad de Huntington es conocida como una enfermedad
neurodegenerativo, la cual es hereditaria, que va afectando progresivamente la actividad motora
cognitiva y psiquiatrica, se ha descubierto que a nivel mundial afecta 7-10 por 100000 habitantes,
sin embargo han surgido terapias terapéuticas las cuales son de gran ayuda para el alivio de
sintomas del paciente en la que se implementan los cuidados paliativos los cuales son un enfoque
a la prevencion y alivio del dolor que puede producir esta enfermedad en los pacientes que lo
padecen. En cuanto al tratamiento de esta enfermedad aun no se tiene cura pero se han encontrado
algunas terapias que ayudan aliviar al paciente y pues mejoran su calidad de vida en cuanto a los
cuidados paliativos que son muy utilizado en la recuperacion de la enfermedad, el objetivo
fundamental de este es garantizar la calidad de vida de los pacientes el apoyo familiar y pues el
descanso del cuidador ya que esto son un apoyo fundamental en el proceso de la enfermedad del
paciente, estos cuidados paliativos pueden empezar en la fase inicial de la enfermedad cuando es
diagnosticada ya que mediante la aplicacién de diferentes terapias reducen los sintomas o los

alivian[2]. Este método no es farmacoldgico sin embargo es utilizado para mejorar la calidad de
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vida de los pacientes en los cuales puede verse como resultado una mejora en la calidad de vida
de estos, dandole una atencion integral al paciente y a sus familiares todo para su mejoria en todos
los dominios afectados. Los tratamientos actuales no permiten detener el avance ni prevenir la
aparicion de la enfermedad, simplemente atacan los sintomas que se presentan [3].
El tratamiento deberia ser multidisciplinario y dar apoyo no solo al paciente sino ademas a sus
parientes, por lo cual es aconsejable que intervengan asistentes sociales, genetistas, psicélogos y
enfermeras conocedoras de la problematica de dichos pacientes, ademas del neurélogo. Aun
cuando no hay tratamientos eficaces para ralentizar la progresion o retrasar el principio de la EH
tienen la posibilidad de y tienen que ser tratados los indicios como la corea, la depresion y la
ansiedad.

IV. CONCLUSIONES
La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno neurodegenerativo autosémico dominante, el
cual se caracteriza por alteraciones motoras, cognitivas y neuro-psiquiatricas. Esta enfermedad se
presenta en 3 etapas de la vida. Las estadisticas en Colombia no son exactas en las personas con
EH, pero si se puede experimentar en algunas regiones.
En este presente estudio se evidencio que el dominio mas alterado de la EH es el motor, el cual
se ve afectado desde el inicio de la enfermedad, esto fue hallado por medio de revisiones
bibliogréficas en el cual se abarcan conceptos, causas, presentacion clinica, tratamiento; todo lo
referente a la enfermedad, acompariado de una serie de diagndsticos que nos permitieron
identificar los sintomas y sus posibles tratamientos, con la intencion de establecer una relacion
con los cuidados paliativos desde una perspectiva de enfermeria, debido a que se orientan sobre
todo en la atencidn integral activa y continua del paciente y su familia, recordemos que su

finalidad no serd como tal la cura de la enfermedad, sino que buscan brindar una mejor calidad
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de vida para los pacientes y sus familiares.
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