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RESUMEN

Introduccion: El caracter progresivo de los sintomas motores, cognitivos, psiquiatricos,
comportamentales y funcionales de la enfermedad de Huntington pueden causar un deterioro en
la percepcion de la calidad de vida de los pacientes y sus cuidadores.

Objetivo: Describir la calidad de vida relacionada con la salud en pacientes y cuidadores con
enfermedad de Huntington residentes en el Departamento del Magdalena.

Métodos: Estudio descriptivo de corte transversal con grupo de comparacion Mediante un
muestreo no probabilistico intencional se seleccionaron 87 pacientes con prueba genética para el
diagnoéstico y cuidadores de primer grado entre 19 y 88 afios de edad con enfermedad de
Huntington, empleandose la escala unificada (UHDRS) y la escala de calidad de vida WHOQOL-
BREF que evalla cuatro areas: salud fisica, salud psicoldgica, relaciones sociales y ambiente. Se
realizé analisis descriptivo de los datos, estadistica no paramétrica y tabulacion en SPSS Version
20.

Resultados: Se encontraron diferencias estadisticamente significativas en la percepcion de
calidad de vida y satisfaccion con el estado de salud en el grupo de pacientes con enfermedad de
Huntington en comparacién con el grupo de cuidadores (p=0,00) y el grupo control (p=0,00).
Las areas mas afectadas de la calidad de vida en los pacientes fueron las relaciones sociales y el
ambiente.

Conclusiones: Debido a la complejidad de los signos y sintomas de la enfermedad de
Huntington el estudio de la calidad de vida proporciona una evaluacion méas comprensiva,
integral y valida de la satisfaccién con el estado de salud y bienestar de los pacientes y sus
familias.
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ABSTRACT

Introduction: The progression of motor symptoms, cognitive, psychiatric, behavioral and
functional symptoms of Huntington's disease can cause a deterioration in the perception of the
quality of life of patients and their caregivers.

Objective: To describe the quality of life related to health in patients with Huntington's disease
and their caregivers of the Magdalena Department.

Methods: We performed a descriptive cross-sectional study with a control group. By purposive
non-probability sampling 87 patients were selected with genetic testing for Huntington's disease
and their caregivers of first grade between 19 and 88 years old. We used the Unified
Huntington’s Disease Rating Scale and the World Health Organization Quality-of-Life Scale
(WHOQOL-BREF) which assesses four areas: physical health, psychological health, social
relationships and environment. Descriptive data analysis, nonparametric statistics and tabulation
in SPSS version 20 was performed.

Results: We found an statistically significant differences in the perception of quality of life and
satisfaction with health status in the group of patients with Huntington's disease compared with
the group of caregivers (p=0.00) and the control group (p=0.00). The most affected areas of
quality of life in patients were the social relations and the environment.

Conclusions: Due to the complexity of the signs and symptoms of Huntington's disease the
study of quality of life provides a more comprehensive, integral and valid evaluation of
satisfaction with the health and welfare of patients and their families.

Keywords: Huntington’s Disease, quality of life, caregivers.

INTRODUCCION

La enfermedad de Huntington (EH) es un desorden neurodegenerativo de herencia autosémica
dominante que puede describirse clinicamente como una triada de alteraciones motoras,
cognitivas y conductuales. La mutacion responsable de este desorden es la expansion del
trinucledtido CAG en el brazo corto del cromosoma 4, lo cual la clasifica dentro del grupo de las
enfermedades neurodegenerativas con expansion poliglutaminica en la proteina afectada.l-3 Por
su baja prevalencia y alto nivel de complejidad se considera a la enfermedad de Huntington (EH)
entre las enfermedades Huérfanas-Raras. La prevalencia de la EH es de 7 a 10 casos por
100,000 habitantes en poblacion caucasica,* comprometiendo ambos sexos por igual y una
prevalencia por lo general alta en el norte de Europa®y su inicio es, tipicamente, entre los 35y
50 afios.6-7

En Colombia no hay una estadistica exacta y oficial de las personas diagnosticadas con la EH, sin
embargo existen algunas regiones donde se han experimentado los efectos devastadores

de la EH: Magdalena, Juan de Acosta, Antioquia, Choc6, Medellin y Bogota; las familias con la EH
en Colombia, asi como en otros paises similares en América del Sur, enfrentan retos diferentes a
los de las familias en otros paises del mundo, dadas las condiciones de extrema pobreza que
afectan el bienestar y la calidad de vida de los pacientes y sus familias.® En la Regién Caribe
Colombiana se han identificado 574 nucleos familiares que involucran a 2.808 personas de las
cuales 102 padecen actualmente caracteristicas similares a la enfermedad de

Huntington. Alrededor de ellos 13.374 personas de diferentes edades y sexo estan en riesgo
que incluye cinco generaciones y que representan el 1.50% de la poblacién de la Region Caribe
Colombiana que es de 8.910.195 habitantes (segun censo de 2005). Este porcentaje se
considera alto a nivel de regién y la causa principal es el descontrol de la enfermedad por falta
de atencion a los afectados.®



La calidad de vida de los pacientes con enfermedades Huérfanas-Raras suele estar
comprometida en muchos casos por pérdida de autonomia al generar discapacidades de orden
mental, fisico o sensorial, constituyéndose en una carga para la familia y el Estado, en una
fuente de discriminacién social y una razén para modificar el plan de vida.1%-11 En la EH, los
movimientos coreiformes que caracterizan a esta enfermedad estan asociados con numerosos
cambios cognitivos y comportamentales que pueden ejercer un impacto adicional en la salud,
bienestar y calidad de vida de los pacientes. Esto puede incluir déficit en las funciones
ejecutivas, la memoria, la atencién y la toma de decisiones.1?-15 Dentro de las complicaciones
psiquiatricas y comportamentales se pueden enumerar la apatia, depresién, agresion, pérdida de
la capacidad de autocuidado, pérdida de la capacidad de interaccion y lesiones autoinflingidas.1%-
17

Investigaciones han reportado la influencia de los sintomas cognitivos y comportamentales en la
calidad de vida de los pacientes con EH. Los resultados han sido mixtos. Algunos informes
indican que la depresion es un fuerte predictor de la calidad de vida en los pacientes con EH,
mientras que el deterioro motor, funcionamiento independiente y dificultades cognitivas pueden
tener pequefias asociaciones significativas con la calidad de vida.1#18-19 Un estudio indica que la
capacidad funcional y las puntuaciones cognitivas tienen las asociaciones mas fuertes con la
calidad de vida autorreportada por el paciente y los sintomas neuropsiquiatricos no se
encuentran tan relacionados.*2° Es importante evaluar la calidad de vida en los pacientes con
EH debido a que muchas enfermedades neurolégicas representan una carga para los pacientes y
sus cuidadores primarios y, pueden llegar a afectar negativamente la actividad laboral, personal
y las interacciones sociales.1421 Un estudio?? indic6 que mas del 65% de los cuidadores de los
pacientes con EH perciben su papel como “muy estresante” debido al caracter neuropsiquiatrico
de la enfermedad que inhabilita al paciente para completar sus tareas de forma independiente.
Otros estudios?3-25 indican que el cambio del papel de cényuge o hijo (a) a cuidador también es
muy estresante debido a que muchos no se sienten preparados para asumir las tareas de
cuidado y tienen problemas ajustandose a sus nuevos roles, responsabilidades y agendas.

La relevancia de estudiar la calidad de vida radica en la posibilidad de planificar programas de
prevencion de la enfermedad y promocién de la salud, mejorar la prestaciéon de servicios de
salud, evaluar medidas terapéuticas, analizar de forma holistica el estado de salud de un
individuo o grupo y hacer una valoracidon mas precisa de los posibles beneficios y riesgos que
pueden derivarse de la atenciéon médica. Ademas, su medicion permite desarrollar y evaluar
modelos de atencién en salud y orientar acciones de salud publica.?® La calidad de vida de las
personas que padecen la EH y sus familiares puede verse afectada debido a las vivencias
psicolégicas, afecciones fisicas y emocionales durante la enfermedad.?”

SUJETOS Y METODOS

Se realiz6 una investigaciéon cuantitativa de tipo descriptiva de corte transversal y grupo
comparativo ya que tuvo como objetivo evaluar la calidad de vida en pacientes diagnosticados
con la enfermedad de Huntington y su cuidador de primer grado a través de la recoleccién de la
informacién en un solo momento y tiempo.28

Participantes

La poblacién objeto de estudio estuvo conformada por 87 sujetos entre 19 y 80 afios de edad de
los cuales 17 eran pacientes con prueba genética para la enfermedad de Huntington, 24
cuidadores (familiares en primer grado de consanguineidad) y 46 personas sin la EH que hicieron
parte del grupo control. Se realiz6 muestreo no probabilistico de tipo intencional o con fines
especiales; los sujetos fueron contactados a través de la Fundacion Comunidades Vulnerables de
Colombia [FUNCOVULC] la cual es una organizaciéon sin animo de lucro que busca el bienestar
integral de los enfermos de huntington y otras enfermedades raras. Para la seleccién de la
muestra se consideraron los siguientes criterios de inclusién: 1) Prueba genética para la
enfermedad de Huntington; 2) Mayoria de edad (18 afios en adelante) y, 3) Valoracion a través
de la escala unificada de la enfermedad de Huntington (UHDRS).2° Entre los criterios de
exclusion se consideraron la ausencia de prueba genética para la enfermedad de Huntington,
deterioro cognoscitivo u otras alteraciones neurocognitivas detectadas a través de la escala
unificada de la enfermedad de Huntington (UHDRS).



Instrumentos

La escala de calidad de vida WHOQOL-BREF, version abreviada de la escala elaborada por la
Organizacion Mundial de la Salud.2° El instrumento proporciona una alternativa éptima al
WHOQOL 100, permitiendo una forma rapida de puntuar los perfiles de las diferentes
dimensiones. Estd compuesto por 26 preguntas o items, una pregunta por cada una de las
facetas contenidas en el WHOQOL-1003! y dos preguntas generales sobre calidad de vida global
y salud general. Cada item tiene cinco opciones de respuesta ordinales tipo Likert, y todos
producen un perfil de cuatro dimensiones o dominios: salud fisica, psicolégica, relaciones
sociales y medioambiente. Los dominios fisico y psicoldgico incluyeron, respectivamente los
dominios, nivel de independencia y espiritualidad de la versiéon completa original. Tanto los
dominios como la calidad de vida general son medidos en direccion positiva, o sea, puntuaciones
mas altas representan mejor calidad de vida.3? Validaciones del WHOQOL -BREF se encuentran
en la literatura en adultos mayores, poblacién general y con problemas de salud y
otrascondiciones.33

Consideraciones Eticas

Para este estudio se tuvieron en cuenta los aspectos éticos de la investigacion con seres
humanos considerados en la Resolucion N°© 008430 de 1993 del Ministerio de Salud de Colombia
por la cual se establecen las normas cientificas, técnicas y administrativas para la investigacion
en salud y, la Ley 1090 de 2006 o Ley del Psicologo en Colombia que comprende el secreto
profesional, derecho a la no participacion y retiro, consentimiento informado y la devolucién de
resultados. Se solicité firma del formulario de consentimiento informado a los sujetos
participantes. Asi mismo, este estudio fue avalado por el Comité de Etica de la Universidad
Auténoma del Caribe.

Procesamiento Estadistico

Mediante el paquete estadistico para las ciencias sociales SPSS version 20 se realiz6 analisis
descriptivo de las variables sociodemogréficas de los sujetos de estudio y de las dimensiones o
dominios de la escala de calidad de vida WHOQOL-BREF. Seguidamente se llevé a cabo un
ANOVA para comparar las medias de los 3 grupos de sujetos e identificar diferencias en las
cuatro dimensiones o dominios de la escala de calidad de vida y en funcion del género de los
participantes.

RESULTADOS

La edad de los sujetos de estudio estuvo comprendida entre los 19 y 88 afios (=42,11;
DE=16,007). Un 60,9% de la muestra era del sexo femenino y 39,1% del sexo masculino, todos
ellos de nivel socioecondmico bajo. El nimero de grados promedio fue de 6.31 (DE=3.123).

Caracteristicas Desviacion
Sociodemograficas Minimo Maximo Media estandar
Edad 19 88 42,11 16,007
Escolaridad 1 11 6,31 3,123

El analisis por dimensiones o dominios de la escala de calidad de vida WHOQOL-BREF arrojo
para la dominio fisico (=56,51; DE=13,9); dominio psicolégico (=58,54; DE=11,54); relaciones
sociales (=56,69; DE=22,0) y medio ambiente (=51,1; DE=17,9), indicando que el dominio
medio ambiente referido al ambiente fisico, seguridad, recursos financieros, acceso a los
servicios de salud y participacion en actividades de ocio y recreacion obtuvo la media mas baja
para los tres grupos de sujetos (Ver tabla 1).



TABLA 1. Analisis por dimensiones o dominios de la escala de calidad de vida WHOQOL-BREF

DESVIACION
VARIABLES MEDIA ESSTANgA(I)?
Dominio fisico 56,51 13,9
Dominio psicoldgico| 58,54 11,54
Relaciones sociales | 56,69 22,0
Medio ambiente 51,1 17,9

El andlisis de la varianza ANOVA en el dominio fisico referido a la funcionalidad, dolor, fatiga,
necesidad de tratamientos médicos y capacidad de trabajo arrojé que los sujetos con EH
(=42,06; DE=13,306) presentaron diferencias estadisticamente significativas en comparacion
con el grupo de cuidadores (p=0,00) (=56,92; DE=16,821) y el grupo control (p=0,00)
(=61,63; DE=7,781), encontrandose mejor calidad de vida en este dominio en los hombres del
grupo con EH (H=50,0; M=39.62), del grupo de cuidadores (H=59,00; M=56,37) y en el grupo
control (H=61,92; M=61,29) (Ver tabla 2).

En el dominio psicolégico referido a la satisfaccion con la vida, la capacidad de concentracion, los
sentimientos negativos y la espiritualidad indicé que los sujetos con EH (=46,41; DE=10,063)
presentaron diferencias estadisticamente significativas en comparacion con el grupo de
cuidadores (p=0,00) (=56,62; DE=10,034) y el grupo control (p=0,00) (M=64,02; DE=8,878),
encontrandose que el grupo de hombres con EH goza de mejor salud psicolégica que las mujeres
(H=48,50; M=45,77); en el grupo de cuidadores las mujeres presentan mejor calidad de vida en
este dominio (H=53,80; M=57,37) vy, en el grupo control los hombres gozan de mejor salud
psicologica (H=65,28; M=62,52) (Ver tabla 2).

En el dominio de relaciones sociales, referido a la satisfaccién con las relaciones personales, el
soporte social y la actividad sexual mostré que los sujetos con EH (=32,76; DE=20,581)
presentaron diferencias estadisticamente significativas en comparacion con el grupo de
cuidadores (p=0,00) (=54,42; DE=17,754) y el grupo control (p=0,00) (=66,72; DE=17,311),
encontrandose que el grupo de mujeres con EH se encuentran mas satisfechas con sus
relaciones sociales, soporte social y actividad sexual H=23,50; M=35,62); en el grupo de
cuidadores y el grupo control, los hombres presentan mejor calidad de vida en este dominio
(H=56,40; M=53,89); (H=72,04; M=60,38) (Ver tabla 2).

En el dominio de medio ambiente referido al ambiente fisico, la seguridad, los recursos
financieros, el acceso a los servicios de salud y la participacidon en actividades de ocio y la
recreacion indicé que los sujetos con EH (=34,94; DE=16,033) presentaron diferencias
estadisticamente significativas en comparacion con el grupo de cuidadores (p=0,00) (=41,83;
DE=13,717) y el grupo control (p=0,00) (=61,91; DE=12,911), encontrandose que los hombres
con EH y del grupo de cuidadores y reportan mejor calidad de vida en este dominio que las
mujeres (H=42,25; M=32,69); (H=45,20; M=40,95), exceptuado al grupo control donde las
mujeres reportan mejor calidad de vida (H=60,72; M=63,33) (Ver tabla 2).

TABLA 2. Analisis de las dimensiones o dominios de la escala de calidad de vida WHOQOL-BREF
por tipo de sujeto

Dominio Fisico Dominio Relaciones Medio Ambiente
Psicoldgico Sociales
Tipo de Sujeto - - . -
Media DE Media DE Media DE Media DE
Pacientes 42 13 46 10 32 20 34 16
Cuidadores 56 16 56 10 54 17 41 13

Grupo Control 61 7 64 8 66 17 61 12



DISCUSION

En contraste con otras enfermedades genéticas, la enfermedad de Huntington genera
modificaciones neurobioldgicas y comportamentales que implican cambios importantes para el
paciente y su familia. En ausencia de una cura para esta enfermedad, los pacientes y sus
familias deben recibir acompafamiento profesional interdisciplinario para detectar la etapa en
que se encuentre la enfermedad, identificar las posibles alteraciones, prevenir el progreso y
consecuencias de la misma, entre las que se incluye la carga para el cuidador, de modo que se
pueda apoyar al paciente y a su familia para garantizar su calidad de vida.

Los servicios de ayuda a la familia deben estar compuestos por profesionales expertos en las
necesidades especificas de esta enfermedad y que deben ayudar a planificar y disefiar las
ayudas de manera individual, adecuada y flexible. Esta ayuda debe centrarse en superar el
impacto de la enfermedad, en proporcionar informacién relevante, en buscar soluciones
practicas, en dar apoyo emocional, en disefiar los cuidados necesarios en cada caso y etapa, y
en disminuir el miedo al futuro.34

El presente estudio evidencioé que las areas mas afectadas de la calidad de vida de los pacientes
y sus cuidadores son las relaciones sociales y el medio ambiente debido a las percepciones sobre
el bajo apoyo social, la disminucion en las actividades sociales e intimidad sexual, la disminucién
de los recursos econdmicos y de los estandares de vida, las dificultades en el acceso a los
servicios de salud y, la escasa participacion en actividades de ocio y recreacion. Algunos estudios
afirman que el diagnéstico de la EH, tanto por la realizaciéon de un andlisis genético como por la
directa manifestacion de sus sintomas, es un cambio que perturba el ciclo vital familiar
normal.3%:3% Constituye un desafio para la familia y produce alteraciones estructurales y
emocionales de gran complejidad.3* Estos resultados son consistentes con lo encontrado en otro
estudio3” donde se encontré que los pacientes con EH y sus cuidadores tienen una sobrecarga
intensa, un escaso apoyo social y no disponen de ayudas gubernamentales ni de los servicios
sociales, lo cual demostré aumentar la sobrecarga del cuidador principal del paciente con EH y
evidencia la necesidad de intervenciones psicosociales para poder prevenirla y tratarla.

Los conocimientos de los problemas psicoldgicos y de las necesidades de las familias afectadas
por la EH son insuficientes38 y, todavia son escasos los estudios psicosociales realizados con
pacientes y sus familias, especialmente en el &mbito del impacto sobre la calidad de vida de los
cuidadores pese a que éstos desempefian un papel relevante en el mantenimiento de la calidad
de vida y bienestar del paciente. Por ser aun considerada dentro del grupo de enfermedades
Huérfanas-Raras, los pacientes con EH pueden tener dificultades de acceso a diagndstico,
tratamiento oportuno y asistencia no solo médica sino también psicosocial. En este sentido, se
hace necesario continuar investigando la calidad de vida relacionada con la salud en estos
pacientes debido a la importancia que tiene el disefio de programas de atenciéon en salud a los
pacientes y sus familias que permitan ofrecer servicios de calidad que aborden los diferentes
ambitos o areas de afectacion de la EH. Se han desarrollado multiples estudios que hacen
referencia a la progresion de las fases de la EH y sus secuelas motoras, cognitivas y
comportamentales para los pacientes. No obstante, existen pocas investigaciones
especificamente relacionas con la calidad de vida, el impacto de la enfermedad en la familia del
paciente y posibles estrategias de apoyo psicosocial para los pacientes y sus familias.



Se hace necesario profundizar en las consecuencias psicosociales de esta enfermedad sobre la
familia y las estrategias de atencién mas adecuadas. El conocimiento de la percepcién sobre la
salud fisica, psicolégica, social y ambiental se hace relevante para atender de manera oportuna
las necesidades que puedan surgir en esta poblacion para brindarle la oportunidad de incluirse
en redes de apoyo social, aumentar la proteccidon social y mejorar los servicios de salud y calidad
de vida con el objeto de trascender los indicadores negativos de la atencion en salud y realizar
un adecuado seguimiento a los pacientes y sus familias afectadas con la EH.
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CONSENTIMIENTO INFORMADO DEPROYECTO DE INVESTIGACION

TITULO: Calidad de vida en enfermos de Huntington del Departamento
Magdalena.

FINANCIADOR: Colciencias

INVESTIGADORES: Mariana Pino Y Janni Orozco

LUGAR: Fundacién Comunidades Vulnerables de Colombia

Por favor preguntar al investigador principal o cualquier persona del estudio para que le explique
cualquier palabra o informacién que usted no entienda claramente.

INTRODUCCION

Usted ha sido invitado a participar en nuestra investigacion. Antes que usted decida participar
por favor lea este consentimiento cuidadosamente. Haga todas las preguntas que usted tenga,
para estar seguros que entiende todos los procedimientos del estudio.

PROPOSITOS DEL ESTUDIO

Este proyecto describira la Calidad de Vida en Enfermos de Huntington del departamento del
Magdalena, especificamente Ariguani-Dificil Magdalena, que pertenecen a la fundacion
Comunidades Vulnerables de Colombia, con el fin de contribuir a la generacién de conocimiento
y generacion de politicas publicas que contribuyan a mejorar a la calidad de vida de los enfermos
y familiares.

PARTICIPANTES DEL ESTUDIO

Este estudio es completamente voluntario.

Para este proyecto se tendran en cuentas todas las personas que hayan sido previamente
Diagnosticadas con enfermedades de Huntington mayores de edad y familiares o cuidadores de
las personas que padecen la enfermedad.

PROCEDIMIENTO

Para la recoleccion de informacion en este estudio se solicita participar de manera voluntaria en
la aplicaciéon de las prueba psicoldgicas y Neuropsicoldgicas, las cuales se realizaran por escrito
en este proceso investigativo. Las personas que no puedan realizar la prueba escrita recibiran
ayuda de un profesional que haga parte del proyecto.

RIESGOS O INCOMODIDADES
Las preguntas apuntan a sus comportamientos y estilos de vida propios. Sin embarga en ningun
momento del estudio se juzgara ninguna de las respuesta dadas por su parte.

BENEFICIOS

Su participacion es una contribuciéon para el desarrollo de la ciencia y el conocimiento por parte
de las personas que desconocen la enfermedad. De esta forma Poder aportar al mejoramiento
de las politicas de salud y condiciones econémicas a nivel departamental, para contribuir a una
mejor calidad de vida de los pacientes con enfermedad de Huntington.

PRIVACIDAD Y CONFIDENCIALIDAD
La informaciéon que usted proporcionara para el desarrollo de la investigacion permanecera en
secreto y no sera compartida a ninguna persona diferente a usted bajo ninguna circunstancia.

DERECHO A RETIRARSE DEL ESTUDIO DE INVESTIGACION
Usted puede retirarse del estudio en cualquier momento, sin embargo los datos obtenidos hasta
ese momento seguiran formando parte del estudio.
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