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Es necesario un mayor

conocimiento de la E.H.

Soraya Carpinerto, ademas de cuidadora de su madre, que padece la Enfermedad
de Huntington desde los 58 afios, convive con un positivo de la patologia que la
hace estar alerta diariamente ante la posible aparicion de sintomas. En esta
entrevista nos cuenta las dificultades a las que se enfrentan los pacientes, entre
las que destaca, ademas de la falta de ayudas econémicas, el escaso conocimien-
to que exite de la pagologia, tanto a nivel médico como a nivel social.
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Soraya Carpintero convive con un positivo de E.H.

éEn qué consiste la
Enfermedad de
Huntington (E.H.)? éPor
qué se produce?

La E.H. es una enferme-
dad neurodegenerativa,
hereditaria al 50% para
cada uno de los hijos de
una persona portadora,
que provoca el desgaste
de algunas células nervio-
sas del cerebro debido a
la mutacion especifica de
la proteina de la huntingti-
na.

El defecto se debe a
una repeticion de triples
CAG, encontrandose la
mutacién en el cromoso-
ma 4 del genoma humano.
La secuencia normal, en
una persona sana es infe-
rior o igual a 28 repeticio-
nes CAG, por lo tanto, a
partir de 29 repeticiones
supone portar la mutacion
genética causante de la
E.H., aunque no es hasta
las 40 repeticiones o mas,
cuando se considera que
existe una penetrancia
completa de la enferme-
dad. Cuantas mas repeti-
ciones CAG, mas grave y
rapido el avance de la
enfermedad.

Esta degeneracién neu-
ronal y su consecuente
atrofia del nucleo caudado
y putamen causa movi-
mientos incontrolados,
deterioro cognitivo y alte-
raciones conductuales,
siendo también muy fre-
cuentes los problemas psi-
quiatricos.

éA qué edad apare-
ce? éCon qué edad te
viste tu afectada?

La edad de inicio habi-
tualmente es de los 35 a
45 afos, aunque puede
aparecer en cualquier
edad: hay casos de E.H.
infantil en niflos muy
pequefos con un elevado

numero de repeticiones, o
de personas que la mani-
fiestan en la tercera edad
por tener un numero de
repeticiones CAG entre 36
y 40 .

Los enfermos de E.H.
solemos vernos afectados
desde muy pronto: En pri-
mer lugar, somos en gran
parte cuidadores de nues-
tros padres con esta
enfermedad y luego vivi-
mos toda la vida pade-
ciendo porque sabemos
que, si vivimos lo suficien-
te para desarrollarla, nos
va a llegar el momento de
enfrentarnos a ella.

En mi caso, primero fue
mi abuelo, ahora es mi
madre, yo tengo un positi-
VO Yy pasé un embarazo
con un 50% de posibilida-
des de que el feto fuese
portador. Finalmente, el
resultado del test diag-
néstico fue negativo vy
nacié un bebe sano, pero
hasta conocer el resultado
se pasa muy mal. El futu-
ro para los portadores
asintomaticos es muy
duro, en nuestro presente
solo vemos tropiezos,
objetos que se caen, pér-
didas de memoria..., en
definitiva, indicios de que
la enfermedad puede
haber empezado a apare-
cer con sus primeros sin-
tomas. Supone una obse-
sion total diaria a causa
de la enfermedad. Ver
cémo la persona que mas
quieres pierde todo vy
saber que tu vas a tener
un futuro similar, y que
quienes te quieren lo van
a tener que padecer, es
muy duro.

éCoOmo evoluciona la

enfermedad? éQué
capacidades se ven
afectadas?

Los sintomas varian

segun cada individuo en
particular y su nimero de
repeticiones CAG vy los
factores ambientales,
empeorando, de forma
progresiva, por un periodo
de entre 15 a 20 afos.

La Enfermedad de
Huntington incluye sinto-
mas motores, sintomas
cognitivos y psiquiatricos.
Hasta 15 afos antes del
diagnéstico hay datos que
indican que los portadores
rinden menos en las bate-
rias cognitivas que la
poblacién general. Se han
descrito también mas apa-
tia, depresion y suicidio en
estas fases de la enferme-
dad. Entre los sintomas
motores, principalmente
se encuentra el corea
(movimientos involunta-
rios). Pueden aparecer
todo tipo de trastornos del
movimiento como tics,
parkinsonismo o disfonia,
gue aparece con mucha
frecuencia en los pacien-
tes y aumenta conforme
avanza la enfermedad v,
en etapas finales, a veces
es mas prominente que el
corea. Otros sintomas
motores que pueden tener
estos pacientes son
impersistencia motora,
ataxia, dismetria, trastor-
nos de la motilidad ocular,
alteracion de reflejos pos-
turales vy, finalmente,
disartria y disfagia.

Los sintomas cognitivos
son tipicamente trastor-
nos ejecutivos, de aten-
cion, de alteracion en la
capacidad de raciocinio,
alteraciones visuoespacia-
les y apraxia.

Los trastornos psiquia-
tricos también son muy
frecuentes en la E.H.
Influyen de forma impor-
tante en la calidad de vida
de los pacientes y familia,
asi como en la funcionali-
dad y riesgo de institucio-
nalizaciéon de los pacien-
tes. Aproximadamente, el
20%-30% de los pacien-
tes incluidos tiene trastor-
nos psiquiatricos graves.
La apatia es el trastorno
mas frecuente, aparecien-
do casi en el 25% de los
casos y predominando en
fases avanzadas de la
enfermedad. La depresion
moderada o grave aparece
casi en el 13% de los
pacientes, de los cuales
solo la mitad recibe trata-
miento adecuado. La
ansiedad, la depresion y el

trastorno obsesivo com-
pulsivo (12%) aparecen

en todas las fases de la
enfermedad, la irritabili-
dad/agresividad (13%),

asi como el riesgo suicida,
son muy frecuentes en
estos pacientes.

éQué tipo de trata-
miento vy cuidados
necesitan los afecta-
dos?

Se necesita mucha
comprensién hacia la
situacion que vivimos las

familias afectadas; por
muy estructurada que
esté una familia, en el
momento que el

Huntington entra por la
puerta de una casa, todos
los roles, expectativas y
realidades se ven altera-
dos y desordenados.

Se precisa de un equipo
meédico  multidisciplinar
especializado y conocedor
de la enfermedad, cualifi-
cado para poder ofrecer
los mejores servicios pro-
fesionales que hoy en dia
hay en la Seguridad Social
a los enfermos y sus fami-
lias.

Este equipo tiene que
contar con neurdlogo, psi-
quiatra, psicélogo, nutri-
cionista, logopeda, enfer-
mero, trabajador social y
un fisioterapeuta.

No existe un tratamien-
to genérico especifico; se
utilizan farmacos para el
sistema central nervioso y
para el control del movi-
miento (corea); y medica-
cién psiquiatrica para tra-
tar los sintomas, seguln
van apareciendo.

Las terapias incremen-
tan la independencia fun-
cional (vestirse, asear-
se,...), reducen los ries-
gos de ahogamiento vy
neumonias por aspiracién
debida a la disfagia,
refuerzan el proceso de la
comunicacién y el lengua-
je, mejoran el tono mus-
cular y la prevencién de
caidas, ademas de contro-
lar los problemas de défi-

cit nutricional que habi-
tualmente padecen los
afectados.

Cuando estan hospi-
talizados, équé cuida-
dos precisan?

En urgencias depende,
fundamentalmente, del
motivo de ingreso; hay
que plantearse que cada
enfermo es un mundo y
gue cada uno esta en un
estadio de la enfermedad.
Aunque una necesidad
comun es que se permita
el acompafiamiento del
familiar o cuidador, puesto
que, debido a la enferme-

dad, muchos de los afec-
tados tienen problemas
para procesar la informa-
cién, comunicarse y con-
versar con el médico que
les atiende. Por ello, es
muy importante el apoyo
del familiar/cuidador en
urgencias para garantizar
una atencion adecuada.

éEstan los hospitales
y los profesionales
sanitarios preparados
para atender adecua-
damente a los afecta-
dos?

Desgraciadamente, aun
queda mucho por hacer en
relacion con la
Enfermedad de
Huntington; aunque, poco
a poco, los hospitales van
contando con mas espe-
cialistas y medios, aun
existe un gran desconoci-
miento por parte de los
médicos y profesionales
sociosanitarios de la
enfermedad, su evolucion,
sintomatologia y aborda-
je.

éEn qué punto estan
las investigaciones?

Afortunadamente, la
Enfermedad de
Huntington cuenta con
una estructura cientifica
muy potente gracias al
Grupo Europeo de la
Enfermedad de
Huntington, EHDN, y su
homoélogo americano
CHDI Foundation.

En la actualidad, hay
avances significativos
dentro de los ensayos con
silenciamiento del gen.

Ionis Pharmaceuticals,
junto con la farmacéutica
Roche, esta realizando un
ensayo con un farmaco
silenciador de la hunting-
tina. El pasado afio se
concluyé con éxito la Fase
I, y se espera que este
mismo afio comience la
Fase II para evaluar la efi-
cacia del farmaco.

Hay un halo de espe-
ranza para los enfermos,
puesto que este tipo de
farmacos ASO reducen los
niveles de proteina muta-
da en los pacientes, lo
cual podria llegar a supo-
ner en el futuro frenar o
incluso detener el avance
o debut de la Enfermedad
de Huntington.

Hay varias vias abiertas
en estudio para el trata-
miento efectivo del
Huntington, aunque el
método con el que actual-
mente contamos para
poder asegurar al 100%
que la enfermedad no se
transmitird a nuestros
descendientes en riesgo
es el Diagnéstico Genético
Preimplantacional.

éCon qué herramien-
tas contdis? éCon qué
trabas tropezais?

Las herramientas con
las que mayormente con-
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tamos son las asociacio-
nes de pacientes, donde
nos proporcionan informa-
cion y atencion personali-
zada; aparte de que pro-
mueven actividades espe-
cificas para la E.H. en
cuanto a terapias ocupa-
cionales.

Ademas, nos proporcio-
nan informacion juridica
en caso de necesitarla. Y
sus trabajadores sociales
también ofrecen asesora-
miento para la peticion de
minusvalias y grados de
dependencia e incapacida-
des.

A nivel sanitario conta-
mos con los médicos
especialistas que existen
en la Seguridad Social
para estos casos.

Aun asi, todo el peso
recae en los cuidadores,
que solemos ser los fami-
liares, tanto si los cuida-
dos se proporcionan en el
hogar familiar como si se
institucionaliza al pacien-
te.

Las trabas fundamenta-
les son el profundo desco-
nocimiento de esta enfer-
medad, tanto por parte de
la sociedad en general,
como por parte del sector
sociosanitario.

Muchas familias afec-
tadas estdan compuestas
por personas que dedican
sus vidas a ser cuidado-
res: padres o suegros,
cényuges vy, también,
hijos o nietos; y, ademas,
una buena parte de estos
cuidadores tienen la cer-
teza o el riesgo al 50% de
ser ellos mismos los pro-

ximos afectados por la
enfermedad, que quiza
puedan también desarro-
llar sus hijos o nietos en
el futuro.

No podemos olvidar
también las dificultades
en el ambito econdmico,
teniendo en cuenta que
las pensiones o prestacio-
nes que nos quedaran
para poder pagar nues-
tros tratamientos médi-
Ccos, recursos asistencia-
les, productos de apoyo
etc., ofrecen un panorama
triste, desolador y preo-
cupante.

La estigmatizacion que
sufren los afectados y sus
familias debido a la falta
de entendimiento, com-
prensién, apoyo y solida-
ridad de la sociedad
desde el inicio hasta el
final, tampoco son una
ayuda.

No es el dolor que pro-
voca la enfermedad ni sus
movimientos, es cdémo
comienzas a trabarte, a
tropezarte, a atragantar-
te, a olvidarte de
todo...nadie lo entiende.

Saber que existe un
riesgo cierto, si se vive lo
suficiente, de poder aca-
bar con 55 afios postrado
en una cama, dependien-
te, sin poder disfrutar ple-
namente de ver crecer a
tus hijos, y haciéndoles
pasar por el mismo sufri-
miento que tu mismo
pasaste con tus padres,
hace que la Enfermedad
de Huntington haya sido
considerada como una de
las mas crueles.

éCuantos afectados
hay en Espaifia?

En Espafia se estima
que mas de 4.000 perso-
nas tienen la enfermedad
y mas de 15.000 afrontan
el riesgo de haber hereda-
do el gen de la E.H. por-
que tienen o tuvieron un
familiar directo afecto de
la misma.

éColaboras con algu-
na asociacion?

En su momento si cola-
boraba con la asociacidon
de Castilla y Ledén en
Burgos, pero por diversas
causas me alejé un poco.

Aunque con quien man-
tengo el contacto directo
es con la Asociaciéon Corea
de Huntington Espafiola
(ACHE), con sede en
Madrid. Siempre intento
difundir toda la informa-
cién que Ruth Blanco, su
presidenta, nos brinda
personalmente o a través
de las redes sociales de la
Asociaciéon (www.e-hun-
tington.es).

Ella promueve activa-
mente y realiza, junto con
el equipo directivo y pro-
fesional, talleres, charlas,
conciertos solidarios,
galas benéficas, eventos
deportivos... para recau-
dar fondos para ayudar a
los enfermos que menos
tienen, realizar terapias
semanales para mejorar
su calidad de vida y, sobre
todo, dar visibilidad a la
enfermedad para ayudar a
que la sociedad cada vez
pueda ser mas sensible al
Huntington.

La ACHE siempre actua
en su ayuda.

éCuales son las prin-
cipales reivindicacio-
nes de las familias y las
asociaciones?

Las ayudas son escasas
y no accesibles para todo
el mundo.

Especialmente, no exis-
ten recursos sociosanita-
rios especificos para per-
sonas con Enfermedad de
Huntington, por ello rei-
vindicamos centros de dia
y residencias especializa-
das o con Unidades para
afectados por E.H., siendo
fundamental que se ten-
gan en cuenta las especi-
ficidades y caracteristicas
concretas de esta patolo-
gia tan compleja y diversa
para asi poder dar los cui-
dados adecuados.

El 13 de abril de 2016
el Consejo Interterritorial
del Sistema Nacional de
Salud aprobé la Estrategia
Nacional de Enfermedades
Neurodegenerativas; la
Enfermedad de
Huntington era una de las
cuatro patologias a las
que daba atencion, por
ello, reclamamos wuna
implantacién real y efecti-
va de las medidas pro-
puestas en dicha estrate-
gia.

También reivindicamos
un mayor conocimiento de
la patologia por parte de
los organismos encarga-
dos de asignar grados de
discapacidad, dependen-
cia o incapacidad, asi
como mejorar los tiempos

de valoracién y asignacion
de resoluciones y recursos
asistenciales.

éRecibe tu madre
algan tipo de apoyo
institucional?

No recibimos ayuda de
ningun tipo.

Lo Unico que mi madre
tiene concedido es su
grado de dependencia,
que, ademas, desde 2016
a hoy ha aumentado nota-
blemente, por lo que ten-
dria que volver a pasar
por el Tribunal Médico, lo
que cada dia es mas com-
plicado por la situacion en
la que se encuentra.

Va a rehabilitacion pri-
vada y, dentro de poco,
comenzara a ir a un cen-
tro de dia, que costara,
por 4 horas diarias, 360
euros al mes. Todo ello
costeado por nosotros. Mi
padre, de 67 afios, es su
cuidador 24 horas.

Las barreras arquitecté-
nicas de casa de mis
padres comienzan a apa-
recer: el ascensor no esta
a cota cero, no existe
posibilidad de rampa en el
portal ni de un ascensor
donde entre una silla de

ruedas.
Los médicos del
Hospital Universitario de

Burgos son quienes dan
pautas a mi padre, pero
esto es intentar amoldar-
se a las necesidades del
enfermo. No hay una
ayuda real ni tangible en
nuestro caso, mas bien
puertas cerradas y mucha
falta de comprension.



