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RESUMEN

La enfermedad de Huntington es una afeccion hereditaria caracterizada por la degeneracion
progresiva de las celulas nerviosas en ciertas areas del cerebro; cosiste en movimientos
incontrolados, deterioro cognitivo y problemas emocionales. Los sintomas suelen aparecer
en la edad adulta, entre los 30 y 50 afios, aunque en algunos casos pueden manifestarse en la
juventud. Esta enfermedad se debe a mutaciones en el gen HTT y se hereda de manera
autosomica dominante. George Huntington, en el siglo XIX, proporcioné la descripcion
inicial de la enfermedad de Huntington, identificando sus caracteristicas clinicas y su
transmision genética. La enfermedad es originada por una mutacion en el triplete CAG que
codifica la proteina Huntingtina. Actualmente, la tomografia computarizada y la resonancia
magnética, revelan la atrofia cerebral caracteristica. Se considera una enfermedad rara,
afectando a menos de 5 personas por cada 10000 habitantes. La prevalencia de la enfermedad

de Huntington varia en diferentes regiones, con tasas de incidencia de 5-10 casos por cada
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100000 pacientes caucasicos. En este articulo se describe el impacto de la enfermedad en la
calidad de vida de pacientes y cuidadores, que enfrentan grandes desafios fisicos,
psicologicos y sociales. Se menciona las estrategias de afrontamiento, el apoyo social y el
autocuidado; ademés se analiza varios tratamientos e intervenciones como: el ejercicio
multimodal y programas de rehabilitacion multidisciplinarios; se exploran terapias
farmacologicas que incluye el uso de Sativex y la combinacion de biotina y tiamina; ademas,
se analiza la alternativa del examinado del sistema endocannabinoide como objetivo
terapéutico, determinado en investigaciones recientes.

Palabras claves: Enfermedad de Huntington, endocannabinoide, herencia genética, proteina

Huntingtina

ABSTRAC

Huntington's disease is an inherited condition characterized by progressive degeneration of
nerve cells in certain areas of the brain; It consists of uncontrolled movements, cognitive
impairment and emotional problems. Symptoms usually appear in adulthood, between the
ages of 30 and 50, although in some cases they can manifest in youth. This disease is due to
mutations in the HTT gene and is inherited in an autosomal dominant manner. George
Huntington, in the 19th century, provided the initial description of Huntington's disease,
identifying its clinical features and its genetic transmission. The disease is caused by a
mutation in the CAG triplet encoding the Huntingtin protein. Currently, CT scans and MRIs
reveal the characteristic brain atrophy. It is considered a rare disease, affecting less than 5
people per 10000 inhabitants. The prevalence of Huntington's disease varies in different
regions, with incidence rates of 5-10 cases per 100,000 Caucasian patients. This article
describes the impact of the disease on the quality of life of patients and caregivers, who face
great physical, psychological and social challenges. Coping strategies, social support, and
self-care are mentioned; In addition, several treatments and interventions are analyzed, such
as: multimodal exercise and multidisciplinary rehabilitation programs; pharmacological
therapies are explored including the use of Sativex and the combination of biotin and
thiamine; In addition, the alternative of examining the endocannabinoid system as a
therapeutic goal, determined in recent research, is analyzed.

Keywords: Huntington Disease, Endocannabinoids, Heredity, Huntingtin Protein

Vol. 9, N°. 1, ENERO — MARZO 2024

( ]
l129j



JOURNAL OF SCIENCE AND RESEARCH E-ISSN: 2528-8083

INTRODUCCION

La enfermedad de Huntington es una afeccidn hereditaria caracterizada por la degeneracion
progresiva de las células nerviosas en ciertas areas del cerebro. Esta enfermedad provoca
movimientos incontrolados, deterioro cognitivo y problemas emocionales. Los sintomas
generalmente aparecen en la edad adulta, entre los 30 y 50 afios, aunque en algunos casos
pueden manifestarse en la juventud. La enfermedad se debe a mutaciones en el gen HTT y
se hereda de manera autosomica dominante. (1)

Los sintomas principales incluyen corea (movimientos involuntarios), pérdida de peso no
deseada, problemas de suefio y disfuncién del sistema nervioso auténomo. La disartria y la
disfagia (dificultades para hablar y tragar) también son comunes y empeoran con el tiempo.
Los pacientes experimentan un deterioro cognitivo, y los sintomas psiquiatricos, como la
ansiedad y la apatia, son frecuentes en las primeras etapas. El suicidio es mas comun en
personas en riesgo de la enfermedad o en las primeras etapas de la misma. El tratamiento se
enfoca en aliviar los sintomas y mejorar la calidad de vida de los pacientes. (1)

El articulo tiene como propdsito examinar la enfermedad de Huntington desde diversas
dimensiones, tales como su definicion, antecedentes, epidemiologia, etiologia,
manifestaciones clinicas, diagnostico, tratamiento y mejora de la calidad de vida tanto para
los pacientes como para quienes les cuidan. Asimismo, se pretende ofrecer detalles acerca de
medidas de seguridad en el hogar, ajustes para la destreza motora fina del paciente, fomento

de su capacidad funcional y sugerencias practicas recomendadas.

METODOS

Realizamos una busqueda exhaustiva y recopilacion de datos de fuentes confiables y
respaldadas en medicina. Se utilizan revistas indexadas y sitios de publicacion como Scielo,
LA Referencia, ScienceDirect, Portal Regional de la BVS. Estas fuentes ofrecen una variedad
de investigaciones cientificas actuales, informes y publicaciones sobre la enfermedad de
Huntington, para evaluar de forma integral la eficacia y el alcance de la aplicacién de ciertos
cuidados y tratamientos para mejorar la calidad de vida de los pacientes y sus allegados. Se
selecciond 15 articulos de investigacion centrados en el cuidado paliativo en el contexto de
la enfermedad de Huntington, seleccionados articulos publicados desde el 2015 hasta el afio
2023.
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DESARROLLO

Historia y definicion

George Huntington, en el siglo XIX, proporciond la descripcion inicial de la enfermedad de
Huntington (EH), identificando tanto sus caracteristicas clinicas como su transmision
genética. Esta afeccion neurodegenerativa es de caracter autosomico dominante y se origina
a partir de una mutacion en el triplete CAG que codifica la proteina Huntingtina. Esta
alteracion conduce a la muerte de células especificas en el cerebro. (1)

Conforme a la definicién de la Unién Europea, se consideran enfermedades raras aquellas
que afectan a menos de 5 personas por cada 10000 habitantes. Estas condiciones son cronicas,
mayormente de origen genético, y pueden ocasionar alteraciones fisicas, psiquicas, motoras,
cognitivas o sensoriales, con el riesgo de provocar consecuencias de discapacidades graves e
incluso ser letales. Su impacto se extiende mas alla del &mbito de la salud, teniendo
repercusiones significativas a nivel personal, familiar, social, escolar y laboral. Esto resalta
la importancia de abordar de manera integral estas enfermedades. (2)

Epidemiologia

La enfermedad de Huntington (EH) tiene una prevalencia de 5-10 casos por cada 100,000
pacientes caucasicos, segun Bates G, Harper P y Jones L (2002). En Europa, la incidencia de
esta enfermedad varia de 3 a 7 casos por cada 100,000 habitantes, mientras que en Estados
Unidos y Chile oscila entre 4 y 8 casos por cada 100,000 habitantes. Desde el punto de vista
fisiopatoldgico, un individuo con uno de sus padres afectado por SH se encuentra en un riesgo
escalonado, dividido en las etapas preclinica (A) y clinica (B). (3)

La etapa preclinica se subdivide a su vez en tres etapas: la etapa de riesgo (50%), la etapa de
portador del gen y, finalmente, la etapa de transicion. En cuanto al curso clinico, se divide en
tres etapas. La etapa uno marca el inicio de los sintomas, la etapa dos presenta trastornos
motores mas generalizados, y la etapa tres se caracteriza por trastornos motores severamente
generalizados. (3)

El EH se hereda de manera autosémica dominante y estad causado por una expansion del
trinucledtido CAG en el cromosoma 4p16.3, especificamente en el gen Huntingtina. Las
manifestaciones clinicas se manifiestan cuando el nimero de repeticiones supera las 40 en la
codificacion de poliglutamina de la proteina, que varia entre 6 y 26. Este fendmeno se observa

principalmente en la linea reproductiva masculina. Cuando el SH comienza antes de los 20
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afos, se denomina enfermedad de Huntington juvenil, y en este caso, las repeticiones suelen
exceder las 55. En cuanto a la patogénesis, se observa una atrofia cerebral, especialmente en
el estriado, con una pérdida neuronal extensa. (3)

Etiologia

En lo que respecta a la causa subyacente de la enfermedad, esta radica en factores genéticos,
siendo transmitida de manera hereditaria a través de un gen autosomico dominante
denominado gen HTT. La anomalia esta vinculada al aumento en el nimero de repeticiones
del triplete de nucledtidos CAG (citosina-adenina-guanina), que codifican el aminoécido
glutamina. Mientras que, en la poblacion normal, las repeticiones son inferiores a 34, las
personas que presentan mas de 40 repeticiones experimentan los sintomas clinicos de la
enfermedad. Un incremento en el ndmero de repeticiones se correlaciona con una
sintomatologia mas grave y un inicio mas temprano de la enfermedad. (4)

Es importante destacar que estas repeticiones tienden a aumentar en las generaciones
subsiguientes, lo que contribuye a una predisposicion hereditaria a la enfermedad y, en
algunos casos, a la manifestacion de sintomas en etapas mas tempranas de la vida. Esta
precocidad clinica se manifiesta de manera mas marcada cuando la transmision del gen
proviene del padre. (4)

Estudios

Se llevé a cabo un estudio transversal que incluyo pacientes con diagnéstico molecular de
enfermedad de Huntington Juvenil (EHJ) que asistieron a la clinica de trastornos del
movimiento del Instituto Nacional de Neurologia y Neurocirugia. Se examinaron 198
registros de pacientes atendidos entre enero de 2011 y diciembre de 2018, identificando
aquellos con inicio de sintomas motores antes de los 21 afios. (5)

Se recopilaron datos como antecedentes heredofamiliares, personales patolégicos y no
patoldgicos, historial de EH (edad, género, sintomas motores, tratamiento), presencia y
frecuencia de severidad cognitiva, y sintomas psiquiatricos (depresion, ideacion suicida,
ansiedad, agresividad y psicosis). También se recogieron datos sobre la Escala Unificada de
la Enfermedad de Huntington (UHDRS-motor), nimero de repeticiones en el alelo mutado y
hallazgos de resonancia magnética. (5)

En cuanto a los resultados, de los 198 pacientes con EH, el 6.5% correspondi6é a EHJ. Se

incluyeron 12 pacientes con inicio juvenil y uno en la nifiez. El 46.2% eran mujeres, y el
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rango de edad de inicio fue de 8 a 21 afios, con una media de 17.8 afios. La manifestacion
clinica inicial fue psiquiatrica en el 53.8%, motora en el 38.4%, y cognitiva en el 7.6%. (5)
En términos geneéticos, el 69.2% tuvo herencia paterna, y el 30.7% materna, con un rango de
repeticiones de CAG de 52 a 73 y una media de 59.9 + 6.7. En cuanto a las caracteristicas
clinicas, el 53.8% present corea como sintoma motor predominante, el 38.4% mostro cuadro
rigido acineético, y se reportaron otros sintomas motores. (5)

El 84.6% de los casos presentaron alguna alteracion neuropsiquiatrica, siendo la depresion la
mas prevalente (69.2%). Todos los pacientes mostraron algin grado de deterioro cognitivo,
con un 9% leve, 63.6% moderado y 27.2% severo. Se observaron alteraciones en funciones
ejecutivas en todos los casos, mientras que afectaciones en procesos praxicos y gnosticos se
registraron en dos pacientes. (5)

Este estudio incluye pacientes ingresados en la planta de Neuropsiquiatria u hospital de dia
de Neuropsiquiatria, todos con una puntuacion total en la escala UHDRS mayor a 5y un
numero de repeticiones del triplete CAG mayor a 36, 0 con antecedentes familiares de la
enfermedad. La muestra se selecciond de manera consecutiva. (6)

El objetivo del estudio piloto es analizar la factibilidad de la escala, su fiabilidad test-retest,
consistencia interna y la correlacion con otras escalas, particularmente la “"escala de
valoracion del control consciente del movimiento en la enfermedad de Huntington". Un
segundo estudio pretende repetir la fiabilidad intra e inter-examinador y analizar la
sensibilidad al cambio después de 12 semanas de terapia fisica. (6)

Los criterios de inclusion abarcan pacientes mayores de 18 afios con diagndstico de
enfermedad de Huntington y un consentimiento informado. Los criterios de exclusion
incluyen la incapacidad de colaborar debido a limitaciones cognitivas, alteraciones
conductuales graves o imposibilidad fisica, asi como pacientes sin una pauta estable de
medicacion. El tamafio de la muestra es de 30 pacientes. (6)

En este texto se aborda la calidad de vida de pacientes y cuidadores en el contexto de la
enfermedad de Huntington (EH). Se destaca el impacto que el diagnostico de la EH tiene en
la dindmica familiar, generando cambios en roles y creando incertidumbre sobre el futuro.
La naturaleza hereditaria de la enfermedad afiade estrés, especialmente en la espera del

diagndstico en miembros no afectados de la familia. (5)
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Se menciona el impacto econdémico de la EH debido a las adaptaciones necesarias en la
vivienda y el entorno, asi como la posible pérdida de ingresos de la persona afectada. El
cuidador principal, ya sea un miembro de la familia o externo, experimenta desafios
significativos, incluyendo problemas fisicos, psicoldgicos y financieros debido a la
responsabilidad del cuidado. (5)

Se subraya cémo la carga del cuidador se ve afectada por la fase de la enfermedad, el nivel
de deterioro del paciente, las manifestaciones psiquiatricas y la edad del cuidador. (5)

Se pasa a analizar la calidad de vida relacionada con la salud (CVRS) en pacientes con EH,
utilizando la escala SF-36. Se resalta la disminucién de la CVRS a medida que avanza la
enfermedad, afectando las esferas fisica, emocional y social. Se mencionan estudios que
demuestran el impacto negativo de la EH en la funcionalidad de los pacientes y como la
ansiedad y depresion son mas prominentes en las etapas temprano-intermedias. (5)

Se aborda la disfagia en la EH, explicando las alteraciones en las diferentes etapas de la
deglucion y su impacto en la nutricion y la salud del paciente. Se discuten intervenciones
para minimizar el riesgo de aspiracion, como estrategias compensatorias, posturas
deglutorias y modificaciones en la dieta. (5)

Se examina la terapia fisica en la EH, destacando su papel en el mantenimiento de la
funcionalidad y la mejora de la calidad de vida. Se describen los beneficios de la terapia
fisica, como la mejora de la movilidad, el equilibrio y la fuerza muscular, asi como la
reduccion de sintomas depresivos. Se subraya la importancia de implementar la terapia fisica
en diferentes etapas de la enfermedad. (5)

Finalmente, se mencionan otras intervenciones, como modificaciones en el hogar para
aumentar la seguridad y adaptaciones en las actividades diarias para promover la autonomia
del paciente. Se destaca la importancia del acompafamiento y la comunicacion de las Gltimas
voluntades del paciente hacia el final de la vida. (5)

Manifestaciones clinicas

La expresion de los sintomas en este trastorno varia de manera individual, pero se centra
principalmente en la triada clinica que engloba sintomas motores, cognitivos y psiquiatricos.
Por lo general, los sintomas inician entre los 30 y 50 afios, si bien en el 10% de los casos
surgen en la segunda década y en un 20% se presentan después de la sexta década. En todos
los casos, se inicia con una fase prodromica que puede extenderse hasta 15 afios antes del
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diagnostico, durante la cual se manifiestan sintomas leves como exoftalmos, protrusion
lingual y alteraciones en el nacleo caudado, asi como una mayor incidencia de depresion y
suicidios, en ocasiones tras el diagnostico. (4)

Los sintomas motores, en particular los movimientos coreicos o corea, son distintivos de la
enfermedad, inicialmente afectando la parte distal de las extremidades y la zona facial antes
de generalizarse. Ademas, se observan tics nerviosos, distonia, ataxia y parkinsonismo como
manifestaciones destacadas (4)

En la fase intermedia de la enfermedad de Huntington, los trastornos motores se hacen mas
notorios, destacando el corea como el principal rasgo motor. Se presentan dificultades en
habilidades esenciales como la deglucién y la marcha, acompafiadas de sintomas adicionales
como distonia, bradicinesia, rigidez y temblores. (7)

En la etapa terminal, los pacientes experimentan una pérdida total de independencia,
restricciones severas en la marcha y dependencia para las actividades diarias. Las
complicaciones secundarias, como neumonia y atragantamientos, a menudo se convierten en
las principales causas de muerte, superando a la propia enfermedad. (7)

En las fases avanzadas, predominan la hipocinesia, bradicinesia, rigidez y distonia, con
afectacion grave del habla y pérdida progresiva de la capacidad para caminar, llevando a la
confinacién en una cama o silla de ruedas en la fase final. (7)

A nivel cognitivo, se evidencian alteraciones en la ejecucion de movimientos, vision,
habilidades espaciales y atencion, con una progresion a lo largo de los afios. (4)

La demencia subcortical se caracteriza por bradifrenia, sin afectar areas corticales. Se
registran déficits en la memoria, especialmente a largo plazo, junto con problemas de
atencion y motricidad. Estos problemas cognitivos pueden manifestarse décadas antes de los
sintomas motores y perdurar en etapas avanzadas de la enfermedad. (7)

La forma en que una persona se comunica se caracteriza por la perdida gradual de habilidades
motoras fundamentales. En términos de respiracion, se evidencia un esfuerzo notorio en el
ciclo respiratorio. La fonacion se presenta tensa, con una voz aspera, entrecortada y
estrangulada, lo que limita la duracion maxima del habla. Pueden surgir problemas de
hipernasalidad en la resonancia, distorsiones en la articulacion de sonidos vocalicos y

consonanticos, una velocidad de habla mas lenta y mas pausas en la prosodia. En etapas
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avanzadas, las alteraciones en la comprensién y expresion del lenguaje son mas evidentes, y
la audicion se ve afectada en las fases finales del proceso. (8)

En lo que respecta a la sintomatologia psiquiatrica, esta tiene un impacto significativo en las
condiciones y calidad de vida, tanto del paciente como de los familiares. La apatia es el
trastorno més frecuente, con una prevalencia del 25%. Puede ir acompafiada de depresion,
trastorno obsesivo-compulsivo (TOC) en un 12%, comportamiento irritable y agresivo en un
13%, e incluso llegar a psicosis grave en un 2%. Las crisis epilépticas son mas frecuentes en
individuos jovenes. La esperanza de vida no suele superar los 20 afios desde el inicio de los
sintomas, con algunas excepciones en casos de inicio tardio. (4)

La aparicién de la depresion puede ocurrir muchos afios antes de que se manifiesten los
sintomas motores, alcanzando su punto maximo de incidencia en la segunda etapa de la
enfermedad de Huntington. El riesgo de suicidio es significativamente elevado en la
poblacion afectada por esta enfermedad, siendo entre cinco y siete veces mayor en
comparacion con la poblacion general. (9)

En la enfermedad de Huntington, ademas de la depresion, se observa mania en una pequefia
proporcion de pacientes, con sintomas como estado de animo irritable, actividad excesiva,
disminucion de la necesidad de dormir, impulsividad y sentimientos de grandiosidad. La
frecuencia de mania e hipomania se encuentra en un rango de 4,8% a 10%. La apatia es un
sintoma presente en cualquier etapa de la enfermedad y empeora con el tiempo,
manifestandose como abandono de situaciones sociales, disminucién de la iniciativa y la
motivacion, y descuido del autocuidado. La irritabilidad y agresividad también son comunes,
afectando a aproximadamente un tercio de los pacientes. (7)

Los signos y sintomas secundarios incluyen pérdida de peso involuntaria, aunque la relacion
con la corea (movimientos involuntarios) no es clara. La duracion de la repeticion de CAG
se ha vinculado con la pérdida de peso. Problemas practicos, como funcionamiento mas lento,
disminucion del apetito y dificultades en la manipulacion y deglucion de alimentos, también
desempefian un papel en la pérdida de peso en estos pacientes. (7)

Diagnostico de la enfermedad

La enfermedad de Huntington se caracteriza por la presencia de 36 0 mas repeticiones de
tripletes CAG en el gen HTT, lo que provoca una penetrancia que varia segun la edad. La

edad de inicio de la enfermedad guarda una relacién inversa con el nimero de repeticiones,
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de manera que, a mayor cantidad de repeticiones, la enfermedad se manifiesta en edades mas
tempranas. Los sintomas mas frecuentes abarcan alteraciones psiquiatricas, deterioro
cognitivo y trastornos motores, siendo estos ultimos particularmente notables al comienzo de
la enfermedad. Los sintomas motores pueden presentarse como tics, agitacion, rigidez,
bradicinesia, acinesia y distonia, lo que resulta en un deterioro significativo en la vida diaria
del paciente. Aunque la enfermedad progresa lentamente, su curso es continuo, con una
esperanza de vida que oscila entre los 15y 20 afios a partir del inicio de los sintomas. (10)
Con el fin de establecer un diagnostico preciso de la enfermedad de Huntington (SH), nos
basamos en los sintomas y signos clinicos de una persona que presenta confirmacion de
herencia autosomica dominante por parte de uno de sus progenitores. Inicialmente, es crucial
obtener una historia clinica que incluya antecedentes patoldgicos familiares. El estandar de
oro actual consiste en la determinacion del ADN, que evidencie una repeticion de CAG de al
menos 36 en el gen Huntingtina, localizado en el cromosoma 4. (3)

Ademas, los estudios de imagenes, como la tomografia computarizada y la resonancia
magnética, revelan una disminucion gradual de los ganglios basales y una atrofia en las
cortezas frontal y temporal. (3)

En el caso del diagndstico prenatal, se puede llevar a cabo entre las semanas 10 y 12 de
embarazo mediante una muestra de las vellosidades coridnicas, y entre las semanas 15y 17
mediante amniocentesis. Este tipo de diagnostico se recomienda especialmente a los padres
que conocen su estado genético. En situaciones donde se confirme la presencia del gen
Huntingtina en el embridn, se plantea la posibilidad de interrumpir el embarazo. (3)

En el proceso de diagndstico diferencial, es esencial comparar los sintomas motores con otras
patologias y establecer relaciones para discernir entre distintas enfermedades. (3)

Calidad de vida

Los cuidadores familiares se enfrentan a la carencia de recursos psicosociales para brindar
un cuidado completo a sus seres queridos afectados por la enfermedad de Huntington (EH),
una enfermedad incapacitante que impacta significativamente la calidad de vida tanto de los
pacientes como de quienes los cuidan. Las cuidadoras experimentaron un deterioro en su
calidad de vida relacionada con la salud, manifestando cambios a nivel biopsicosocial y
descuido personal. Experimentaron alteraciones fisicas, psicolégicas y sociales, expresando

sentimientos como tristeza e incertidumbre. A pesar de estos desafios, demostraron
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resiliencia y esperanza, utilizando la fe como mecanismo de afrontamiento. Este estudio
arrojé luz sobre la problematica social, fisica, psicoldgica y econdmica que enfrentan los
cuidadores familiares informales. (11)

La investigacion tiene como objetivo explorar la percepcion de diversas dimensiones de
calidad de vida en los cuidadores de pacientes con EH en el Departamento del Magdalena.
Busca profundizar el conocimiento sobre las implicaciones de esta enfermedad en pacientes
y cuidadores, permitiendo a la Enfermeria educar y orientar a los cuidadores. Se busca
motivarlos a tomar decisiones y acciones en beneficio tanto del cuidado del paciente como
de su propio bienestar, proporcionando estrategias y herramientas desde una perspectiva
humanistico-cientifica. (11)

Las transformaciones organizacionales y emocionales que experimentan las familias debido
a la EH dependen de las diferentes etapas de la enfermedad. Por lo tanto, las familias
requieren apoyo individualizado y especifico para disefiar herramientas adaptativas y
flexibles segun el entorno en el que viven, con el objetivo de minimizar las consecuencias de
la enfermedad y proporcionar apoyo a nivel biopsicosocial. Esto contribuird a reducir la
incertidumbre en los cuidadores en cada etapa de la enfermedad. (11)

Se presentan una serie de consejos Utiles para mejorar la calidad de vida de los cuidadores,
abordando aspectos como el suefio, el autocuidado, la importancia de mantener redes de
apoyo, la participacion en actividades gratificantes y la aceptacion de ayuda de otros. Se
destaca la importancia del sentido del humor como un mecanismo liberador, y se enfatiza la
necesidad de tomar pausas y vacaciones para mantenerse saludable fisica, emocional y
mentalmente. Ademas, se subraya la importancia de buscar ayuda tanto familiar como
profesional en caso de sentirse abrumado por la carga del cuidado. (11)

Tratamientos

La investigacion de este articulo de revision almacend y recopilo varias fuentes de
informacion sobre la efectividad del ejercicio multimodal en pacientes con enfermedad de
Huntington se basé en programas de entrenamiento estructurados que abarcaban ejercicios
aerobicos, anaerdbicos, de resistencia, flexibilidad y equilibrio. Estos programas estaban
disefiados para ser planificados, estructurados y repetitivos, con el objetivo de mejorar la
capacidad funcional del cuerpo y abordar sintomas motores como la corea, rigidez e
inestabilidad postural. Se manejo con cuidado la intensidad y el control del entrenamiento
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para lograr mejoras significativas en el tratamiento de los sintomas y tener un impacto
positivo en los aspectos fisicos, psicologicos y sociales de las actividades diarias de los
pacientes. (12)

Ademaés, un estudio de intervencion prospectivo que involucré a 10 pacientes con
enfermedad de Huntington implementd un programa de rehabilitacion multidisciplinario
intensivo durante dos afios. Este programa integro ejercicios fisicos, actividades sociales y
sesiones educativas en grupo. Los pacientes que completaron estas sesiones demostraron
mejoras en la funcién motora, la marcha, el equilibrio y las actividades diarias en
comparacion con el grupo que no siguid el protocolo de rehabilitacion. (12)

Investigaciones recientes han explorado terapias farmacoldgicas, y aunque actualmente solo
la tetrabenazina proporciona alivio sintomatico de la corea, se ha investigado el sistema
endocannabinoide como objetivo terapéutico. (13)

Se ha evaluado la utilidad terapéutica del Sativex, un farmaco con A9-THC y CBD en
proporcidn 1:1, en modelos animales de EH. En ratas con atrofia estriatal simulada, el Sativex
atenud alteraciones neuroguimicas. Estudios en ratones transgénicos R6/2 mostraron mejoras
en comportamiento motor y actividad metabolica cerebral con Sativex. Estudios clinicos en
pacientes con EH tratados con Sativex durante 12 semanas no revelaron diferencias
significativas en niveles de neurotrofinas en el liquido cefalorraquideo ni en
endocannabinoides. La tolerancia al CBD y su capacidad para mitigar los efectos del THC
han respaldado estudios in vivo en pacientes con EH. (13)

La invencion describe el uso combinado de biotina y tiamina en el tratamiento de la
enfermedad de Huntington, un trastorno neurodegenerativo hereditario. Se mencionan los
antecedentes de la enfermedad, los sintomas clinicos, la falta de cura o prevencién y los
tratamientos farmacoldgicos actuales. Los inventores observaron que la administracion de
una combinacion de biotina y tiamina puede mejorar los sintomas motores y reducir las
alteraciones estriatales asociadas a la enfermedad. También se mencionan estudios sobre la
expresion de proteinas y genes relacionados con la enfermedad. (14)

El liquido cefalorraquideo de sujetos con la enfermedad de Huntington muestra una
disminucion de tiamina, lo que sugiere que la administracion de una combinacion de tiamina

y biotina podria mejorar la sintomatologia de la enfermedad. Se propone el uso de una
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composicion farmacéutica que incluye tiamina y biotina para el tratamiento de la enfermedad
de Huntington. (14)

Ademas, se proporcionan factores de conversion estandar para convertir dosis de animales a
dosis equivalentes humanas, y se explica cémo planificar un régimen de tratamiento
terapéutico eficaz. También se describe la composicién de la invencion para tratar la
encefalopatia hepatica, incluyendo la administracion de biotina y tiamina, asi como otros
principios activos adicionales. Ademas, se detallan los métodos para prevenir y tratar la
encefalopatia hepatica mediante la administracion de la composicion de la invencion. (14)
La invencion también describe un analisis de los niveles de proteinas y ARNm en el estriado
de sujetos con enfermedad de Huntington (EH) y ratones con modelos de EH. También se
incluyen ejemplos de tratamientos con tiamina y biotina en ratones, asi como analisis de
ontologia génica y secuencias de elementos de poliadenilacion citoplasmica. Se utilizan
muestras de tejido humano y ratones en los experimentos 14). Otros estados revelaron que el
uso de la cariprazina fue eficaz en el tratamiento de una amplia gama de sintomas motores

asociados con la EH (15).

CONCLUSIONES

La enfermedad de Huntington, es una enfermedad neurodegenerativa progresiva que se
caracteriza por presentar alteraciones motoras y trastornos psiquiatricos (sintomas no
motores). Es hereditaria, se manifiesta con sintomas en areas motoras, cognitivas y
psiquiatricas (3-4). Afecta el sistema nervioso central con sintomas como demencia y
movimientos involuntarios; se diagnostica por la presentacion de sintomas y través de
pruebas genéticas. Es una enfermedad que no tiene cura, presenta efectos significativos en la
calidad de vida de los pacientes, familiares (7-8). Es una enfermedad hereditaria que provoca
la degradacion progresiva de las células nerviosas del cerebro. Los sintomas pueden incluir
trastornos del movimiento, cognitivos y psiquiatricos, como dificultad para hablar, pensar o
controlar los impulsos. La enfermedad puede afectar a personas de cualquier edad y no se
puede prevenir.

Hasta el momento no se ha encontrado la curar la enfermedad, sin embargo, existe
medicamentos disponibles para ayudar a controlar los sintomas y tratamientos sintomaticos

efectivos que permite mejorar la calidad de vida de los pacientes; estos procedentes se centra
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en cuidados paliativos. La aplicacion de la terapia fisica de manera constante y por largo
tiempo logra mejoria en la conciencia del movimiento voluntario y la funcionalidad; el
ejercicio multimodal mejora la actividad funcional y el metabolismo energético; estos
tratamientos ayudan a reducir el avance de manifestaciones clinicas de la enfermedad,
controlando la coordinacion, equilibrio y control postural (6-12).

Los estudios realizados muestran que todos estos tratamientos son paliativos y se deben
aplicar mediante planes de cuidados individualizados, en donde es esencial la participacion
activa, tanto de la familia como de los cuidadores para la ejecucion adecuada del Plan de
Cuidados, y contribuir a mantener o reducir el deterioro; mejorando en la medida de lo

posible la condicidn de vida del paciente (4-11).
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