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“No hay viento favorable para el que no sabe dénde va”

Séneca

“You can’t calm the storm, so stop trying. What you can do is

calm yourself. The storm will pass”
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RESUMEN

Cuatro articulos cientificos conforman la presente tesis doctoral, titulada “Estudio del
desempefio ocupacional y validacion de instrumentos de medida en la enfermedad de
Huntington”, que sigue la modalidad por compendio de publicaciones.

La enfermedad de Huntington (EH) es una enfermedad neurodegenerativa, autosémica
dominante que se caracteriza por una triada de sintomas motores, alteraciones cognitivas
y psiquiatricas. La edad de inicio de la enfermedad oscila entre los 35 y los 50 afios con
un deterioro lento pero implacable de 15 a 20 afios, provocando una pérdida de autonomia
e independencia en las Actividades de la Vida Diaria. Los terapeutas ocupacionales creen
que la participacion en la ocupacion es fundamental, ya que lo consideran necesario para
lograr el bienestar fisico, emocional y social de las personas. Para conocer el desempefio
ocupacional, hay que llevar a cabo un proceso de evaluacion con herramientas especificas
que permitan identificar las dificultades del dia a dia y el impacto que tiene la enfermedad

en su vida.

Hasta el momento, no existe tratamiento que cure la enfermedad y el tratamiento
farmacoldgico tiene un enfoque sintomatico, no estando exento de diversos efectos
secundarios. En las Ultimas décadas se han publicado diferentes investigaciones que
concluyen que los factores epigenéticos como por ejemplo la actividad fisica o la
nutricion, pueden producir cambios en las manifestaciones clinicas de las enfermedades
genéticas, influyendo en la progresion de la enfermedad. Para poder cuantificar de manera
precisa esos cambios, es necesario utilizar medidas de valoracion fiables y validadas en
la poblacién de estudio. Es por ello por lo que el objetivo de la presente investigacion fue
identificar y priorizar las necesidades y los problemas en el desempefio ocupacional de
las personas con EH que limitan la participacion en su dia a dia y validar medidas
especificas que evallen factores genéricos y propios de la enfermedad que pueden influir
en su desempefio ocupacional. Para lograr dicho objetivo se realizaron diferentes

estudios.

El primer estudio tuvo como objetivo analizar el desempefio ocupacional de las personas
con EH en las diferentes areas de su dia a dia (Autocuidado, Productividad y Ocio). Los

resultados mostraron que las actividades en las que presentan mayor dificultad son en
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aquellas relacionadas con el cuidado personal, el manejo del hogar y la recreacion
tranquila. Manifestaron un nivel bajo de satisfaccion con su desempefio ocupacional,
posiblemente asociado a sintomas de depresion y ansiedad, los cuales son muy habituales
desde etapas tempranas en pacientes con EH. Estos resultados remarcan la importancia
de llevar a cabo una practica centrada en el paciente, donde la participacion y el
compromiso con sus ocupaciones es fundamental para lograr su bienestar, contribuyendo

a una mejora de su salud.

El segundo estudio, tuvo como objetivo definir la intensidad de la actividad fisica de las
personas con EH en tres niveles: leve, moderada e intensa. Los resultados obtenidos
muestran que las personas con EH alcanzan una intensidad de actividad moderada con
niveles de actividad fisica superiores a otras enfermedades como la enfermedad de
Parkinson, pero menores si se compara con poblacion sana. Este estudio proporciona
informacion de gran interés para seguir investigando la relacion existente entre la
actividad fisica y la progresion de la EH, pudiendo mejorar su salud funcional, reducir la

sarcopenia y la fragilidad.

El objetivo del tercer estudio fue evaluar la exactitud de dos métodos para medir la
composicion corporal (medida de bioimpedancia en multiples frecuencias y DEXA) en
pacientes sintomaticos con EH. Los resultados reflejan que la medida de bioimpedancia
en multiples frecuencias resulta ser un método preciso y sencillo de usar para medir la
composicion corporal y el estado nutricional de estos pacientes. Conocer la composicién
corporal a través de un método con estas caracteristicas permitira la implementacion de
estrategias no farmacoldgicas que ayuden a las personas con EH a mantener su autonomia
e independencia el mayor tiempo posible y utilizarlo como biomarcador de la progresién

de la enfermedad para prevenir la discapacidad.

Por ultimo, se realizé un cuarto estudio con el objetivo de determinar la precision del
Actigraph GT3X y el Fitbit Charge 4 para estimar el gasto energético en personas con EH
comparandolo con Calorimetria indirecta. Los resultados sugieren que ambos dispositivos
tienen una precision reducida en la estimacion del gasto energético a velocidades de la
marcha mas lentas. La ubicacién del dispositivo es un parametro a tener en cuenta, ya que
los monitores que se llevan en la cadera estiman mejor el gasto energético total que los

que se llevan en la mufieca.
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Esta tesis proporciona informacion acerca de diferentes aspectos que influyen en la
progresion de la EH, lo cual puede facilitar el desarrollo de intervenciones y tratamientos
no farmacoldgicos centrados en el paciente, que retrasen la enfermedad y que ayuden a

mejorar su calidad de vida y bienestar y la de sus familiares.

Palabras clave: Enfermedad de Huntington; Actividades de la vida diaria;
Rehabilitacion; Gasto energético; Calorimetria indirecta; Acelerémetros; Bioimpedancia;
Composicion corporal; Absorciometria de rayos X; Actividad fisica; Ejercicio;

Validacion
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ABSTRACT

The following doctoral thesis, "Study of Occupational Performance and Validation of
Measuring Instruments in Huntington's Disease", is comprised/made up of four different
articles.

Huntington's Disease (HD) is an autosomal dominant neurodegenerative disease
characterized by a triad of motor symptoms, cognitive impairment, and personality
disorders. The onset age of the disease ranges from 35 to 50 years with a slow although
relentless decline over 15 to 20 years, leading to a loss of autonomy and independence in
Activities of Daily Living. Occupational therapists believe that engagement in occupation
is crucial as they consider it essential for achieving physical, emotional, and social well-
being of individuals. To assess occupational performance, a specific evaluation process
must be undertaken using tools that enable the identification of day-to-day challenges and

the impact that the illness has on their life.

Up to the present moment, there is no cure for the disease, and pharmacological
treatment adopts a symptomatic approach, not without various side effects. In recent
decades, several studies have concluded that epigenetic factors such as physical activity
and nutrition can produce changes in the clinical manifestations of genetic diseases,
influencing the progression of the disease. In order to quantify these changes, the use of

reliable and validated measures of assessment within the study population is essential.

This research aims to identify and prioritise the needs as well as the problems that limit
the occupational performance that limit the daily activities of people suffering from HD.
In addition, specific measures that assess generic and disease-specific factors that may
influence their occupational performance will be validated. To achieve this objective,

different studies were carried out.

The first study aimed to analyse the occupational performance of people suffering from
HD in different areas of their daily life (self-care, productivity, and leisure). The results
showed that the activities in which they have the most difficulty are those related to self-
care, household management, and quiet recreation. They showed a low level of
satisfaction with their occupational performance, possibly associated with symptoms of

depression and anxiety, which are very common from early stages in HD patients. These
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results highlight the importance of carrying out a patient-centred practice, in which
participation and engagement with their occupations are fundamental to achieving their

well-being, contributing to an improvement in their health.

The second study aimed to define the intensity of physical activity as mild, moderate,
and intense for people suffering from HD. The results obtained showed that people with
HD reach a moderate activity intensity with higher levels of physical activity than other
diseases such as Parkinson's disease, but lower when compared to the healthy population.
This study provides interesting information for further research into the relationship
between physical activity and HD progression, which may improve functional health, and
reduce sarcopenia and frailty.

The third study aimed to evaluate the accuracy of two methods for measuring body
composition (Multifrequency Bioelectrical Impedance Analysis and DEXA) in
symptomatic HD patients. The results showed that Multifrequency Bioelectrical
Impedance analysis is an accurate and easy-to-use method to measure body composition
and nutritional status in these patients. Knowledge of body composition using a method
with these characteristics will allow the implementation of non-pharmacological
strategies to help people suffering from HD maintain their autonomy and independence
for as long as possible, as well as to use it as a biomarker of the disease progression to

prevent disability.

Finally, a fourth study was conducted to determine the accuracy of the Actigraph GT3X
and Fitbit Charge 4 in estimating energy expenditure in people with HD compared to
indirect calorimetry. The results suggested that both devices have shown reduced
accuracy in estimating energy expenditure at slower walking speeds. The location of the
device is a parameter to be taken into account, as monitors worn on the hip estimate total

energy expenditure more accurately than those worn on the wrist.

This thesis provides information about different aspects influencing HD progression.
This might facilitate the development of patient-centred non-pharmacological
interventions and treatments that delay the disease and help to improve the quality of life

and well-being of HD patients and their families.

Key words: Huntingtons disease; Activities of daily living; Rehabilitation; Energy
expenditure; Indirect calorimetry; Accelerometers; Bioimpedance; Body composition;

Dual X-ray absorptiometry; Physical Activity; Activity monitors; Exercise; Validation
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CAPITULO I. MARCO TEORICO



1. ENFERMEDAD DE HUNTINGTON




1.1 HISTORIA DE LA ENFERMEDAD DE HUNTINGTON

La enfermedad de Huntington (EH) es una enfermedad autosémica dominante descrita
desde el siglo XVII en numerosos estudios, pero no fue hasta el siglo XIX cuando se
diferencid de otras patologias. En abril de 1872 George Huntington, con 22 afios, publico
el trabajo “On Chorea” en la revista The Medical and Surgical Reporter: A Weekly
Journal (Figura 1). Aunque no fue el primero en describir la corea hereditaria, ya que
algunos autores como Waters, Lund o Lyon, describieron con anterioridad la enfermedad,
su trabajo fue tan detallado y brillante que gand reconocimiento a nivel internacional y

actualmente es considerado una referencia clasica.

En su trabajo describid las caracteristicas clinicas de la enfermedad destacando tres
rasgos propios de esta, que fueron su caracter hereditario, la etapa vital en la que aparecian
los primeros sintomas, en concreto, la edad adulta, y los sintomas con los que cursaba.
Sefialé que el trastorno de movimiento se acompafiaba de cambios en la personalidad y
deterioro cognitivo, observando que aquellas familias que tenian la enfermedad

presentaban mas tendencias suicidas (1,2).

THE

MEDICAL AND SURGICAL REPORTER.

No. 78¢.] PHILADELPHIA, APRIL 13, 1872, [Vot. XXVI—No, 15,

ORIGINAL DEPARTMENT.

| The upper extremities may be the first
| affected, or both simultancously. All the
ik voluotary muscles are liable to be effected,
ON CHORE ‘; those of the face rarely belng exempled.

Br Groras Husmixarox, M. D., | Ifthe patientattempt to protrude the tongue

Communications.

Of Pomeroy, Ohlo.

Basay read before the Melgy and Mmson Academy of Medl-
cloe at Middleport, Ohlo, February 18, 1572

Chorea js essentinlly a disease of the per-
vous system. The name *‘chorea® is given to
the disease on account of the dancing propen-
sitles of those who are affected by it, and it is
a very appropriate designation. The disease,
as it is commouly seeo,is by no means s
dangerous or serious aflection, however dis

it is accomplished with a great deal of diffi-
culty and uocertainty, The hands are kept
rolling— first the palms upward, and then the
backs. The shoulders are shrugged, and the
feet aud legs kept in perpetual motion; the
toes are turned in, and then everted; one foot
is thrown across the other, aud then suddenly
withdrawn, and, in short, every conceivable
autitude and expression is assumed, and so

tressing it may be to the oune sufloring from ft,
or to his friends. Its most marked and char-

varied and Irregular are the motions gone
through with, that a complete description of

Figura 1. George Huntington de joven y titulo del articulo publicado en 1872 "On chorea".

Fuente: ‘The Huntington number’ of Neurographs (3)

Huntington nacié el 9 de abril de 1850 en East Hampton (Nueva York) y estudi6
medicina en la Universidad de Columbia. Su abuelo y su padre fueron médicos en una
zona rural de Nueva Inglaterra, y cuando era nifio los acompafié en sus visitas en

numerosas ocasiones. La descripcion de la enfermedad la basé en observaciones de



familias afectadas que habia realizado en su ciudad natal. En un primer momento, el
término que acufid a la enfermedad fue “Corea de Huntington” pero tras observar que
algunos casos, sobre todo aquellos que comenzaban a una edad temprana, no cursaban
con corea se cambid por el nombre de “Enfermedad de Huntington™ (4). En la antigiiedad,
fue el médico Paracelso (1493-1541) quien acufio por primera vez el término corea para
describir lo que se conocia con el nombre de “Baile de San Vito”, martir al que las
personas acudian para la curacion de la corea. EI nombre fue atribuido por el movimiento
caracteristico con el que cursaba esta enfermedad, como una marcha alocada y poco

coordinada (5).

En el afio 1966, Myrianthopoulos publicé la primera revision sobre la EH y un afio
después, un grupo de investigadores que se dedicaban a la investigacion de la enfermedad
crearon un grupo internacional de trabajo. Estos investigadores se reunian cada dos afios
con el objetivo de debatir y promocionar la colaboracion internacional e interdisciplinar
y resolver de la mejor manera posible los efectos neuroldgicos, genéticos, psicoldgicos y
sociales de la enfermedad. En el 1983, J Gusella et al. (6) descubrieron mediante técnicas
de ligamiento un marcador polimdrfico de acido desoxirribonucleico (ADN) vinculado
genéticamente a la EH. EI gen responsable se localizaba en el brazo corto del cromosoma
4p16.3, y fue en el afio 1993 cuando se reconocié el gen IT15 y la mutacion que causaba
la enfermedad (2,7).

1.2 DEFINICION Y ASPECTOS CLINICOS DE LA ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON

La EH es uno de los trastornos genéticos mas importantes en la edad adulta. Se describe
como un trastorno neurodegenerativo autosomico dominante que se caracteriza por
trastornos del movimiento, alteraciones cognitivas y trastornos de la personalidad (8). La
edad de inicio de la enfermedad oscila entre los 35-50 afios con un deterioro lento pero
implacable de 15 a 20 afios (9), aunque el momento de aparicion de los sintomas
dependera de la longitud de las secuencias de repeticion y de los mecanismos de toxicidad
(10). El inicio de la EH se establece como el momento en el que una persona que es
portador de un alelo HTT y con una secuencia citosina-adenina-guanina (CAG)
expandida tiene “presencia inequivoca de un trastorno de movimiento extrapiramidal sin

explicacion alguna, por ejemplo, corea, distonia, bradicinesia o rigidez”, considerando a



estos pacientes como sintomaticos. Aquellos pacientes que se sabe que son portadores de
la mutacion del gen de la EH pero que ain no han desarrollado el inicio motor de la
enfermedad se definen como presintomaticos (11). Sin embargo, es muy comun la
presencia de sintomas psiquiatricos o cognitivos hasta 15 afios antes del desarrollo de los

sintomas motores (11-13).

La EH cursa con tres tipos de alteraciones:

e Alteraciones de los movimientos voluntarios e involuntarios

Destaca la corea, caracterizada por movimientos breves, involuntarios y no
estereotipados de la cara, el tronco y de las extremidades (14). EI 90% de los pacientes
experimenta esta alteracion, la cual no puede ser reprimida de manera voluntaria y se ve
incrementada en situaciones de estrés o ansiedad (15). Con el tiempo, la corea suele
aumentar en frecuencia y amplitud, y puede alcanzar su punto maximo unos 10 afios
después del inicio de la enfermedad. En algunas personas, se estabiliza y disminuye,
mientras que en otras se produce un empeoramiento inexorable cuando se encuentran en
la fase avanzada de la enfermedad. Esta puede causar dolor, caidas, lesiones repetidas y

problemas de suefio (16).

A medida que avanza la enfermedad, pueden aparecer otras alteraciones motoras
involuntarias como la bradicinesia, que supone la ralentizacion de los movimientos
automaticos voluntarios; distonias, que consiste en un patrén repetitivo y anormal de
contraccion muscular que causa movimientos repetitivos o de torsion que conduce a la
persona a posturas anormales como torticolis 0 u opistétonos (arqueo de la espalda); la
rigidez y la ataxia, caracterizada por una falta de coordinacion en la realizacion de
movimientos voluntarios que altera su precision y velocidad. De manera temprana, se
producen alteraciones de los movimientos voluntarios como por ejemplo el control de la

motricidad fina o de la marcha o la alteracion de los movimientos oculomotores (16).

e Alteraciones cognitivas

En relacién a las alteraciones cognitivas suelen aparecer desde las etapas tempranas
donde se aprecia pérdida de flexibilidad mental, alteracion en las funciones ejecutivas, en
concreto, en la planificacion y en la organizacion de actividades secuenciales, dificultad
para completar tareas, adaptarse a cambios o resolver problemas. A su vez se producen
déficits de memoria con dificultad para aprender nueva informacion o recuperar

informacién aprendida con anterioridad, y problemas de atencién y de concentracion
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desde etapas iniciales. La atencion dividida se ve afectada la mayor parte del tiempo,
sobre todo cuando estan cansados, estresados o con fatiga (16). A medida que progresa la

enfermedad, los pacientes pueden desarrollar demencia frontal y subcortical (17).

En estadios mas avanzados se observa una disminucién de la complejidad sintactica,
errores parafésicos, dificultades para la culminacion de las palabras y para aprender
nuevas tareas. Es frecuente que aparezca disartria, disminucion del habla, disminucion de

la fluencia y por ultimo mutismo (18).

e Alteraciones psiquiatricas

Respecto a las alteraciones psiquiatricas, la depresion es el trastorno mas habitual
seguido de la ansiedad, la irritabilidad y la apatia (19,20). A lo largo de la enfermedad,
hasta un 90% de las personas con EH desarrollaran una alteracion de la motivacion la
cual muestra un empeoramiento lineal con el paso del tiempo (21). Los sintomas
obsesivos-compulsivos y la psicosis ocurren en menor proporcion, pero a veces se

observan en la etapa avanzada de la enfermedad (22).

Las personas con EH tienen mayor riesgo de ideacion suicida, considerandose la
segunda causa de muerte de las personas con esta enfermedad. La toma de conciencia de
su discapacidad y de su grado de dependencia, asi como conocer las bases hereditarias,
pueden conducirles a esta situacion (23), destacando como factores de riesgo la depresion,
la ansiedad y el consumo de sustancias (24). Otras alteraciones de la conducta que se
pueden observar son la agresion, la explosividad intermitente, disfunciones sexuales,

abuso de alcohol, incremento del apetito, desinhibicidn, anosognosia o disforia (16).

Como resultado de los trastornos de movimiento, el deterioro cognitivo y las dificultades
comportamentales, se produce un deterioro funcional que en muchos casos lleva a la
dependencia total y como consecuencia a la institucionalizacion (25). Aunque el
diagnostico clinico de la EH se basa en la presencia de movimientos, existe evidencia que
sugiere que los cambios cognitivos y comportamentales tienen efectos mas debilitantes y

juegan mayor carga del cuidador que los sintomas motores (16,26).



1.3 INCIDENCIA Y PREVALENCIA DE LA ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON

En uno de los metaanalisis publicados sobre la prevalencia de la EH a nivel mundial se
estimé que 2,71 personas por cada 100.000 habitantes padecian la enfermedad (27). La
prevalencia varia en todo el mundo, en el caso de la poblacion europea, de 5 a 10 personas
por cada 100.000 se ven afectadas. Es de especial interés el pais de Finlandia ya que su
prevalencia es menor a la del resto de Europa caracterizdndose por tener un grupo
especifico de trastornos autosémicos recesivos que refleja un cambio importante en la

frecuencia genética de la enfermedad (28).

En el caso de las personas orientales, la incidencia es menor, estimandose una
prevalencia en el este de Asia de 0,4 por 100.000 habitantes donde las longitudes de
repeticion promedio de CAG son menos largas que en personas con ascendencia europea
(29). Un estudio llevado a cabo por Rubinszstein A et al. (30) demostré que la poblacion
inglesa tenia mayor tendencia a la aparicion de la EH comparada con la poblacion
japonesa y africana del sur. En el caso de la poblaciéon africana se estima que la
prevalencia es de 0,25 por cada 100.000 habitantes (31).

Por cada persona que manifiesta la enfermedad, hay alrededor de cinco personas con
riesgo de haber heredado el gen, y de media, dos de esas cinco personas habran heredado
la mutacién del gen de la EH (32). Tanto los hombres como las mujeres tienen la misma
probabilidad de heredar y de desarrollar la enfermedad ya que es un gen que no esta ligado
al sexo (29), pero diversos estudios han demostrado que las mujeres presentan sintomas
mas graves, especialmente aquellos relacionados con la depresion y un declive motor y

cognitivo mas significativo que los hombres (33,34).

1.4 FISIOPATOLOGIA E HISTOPATOLOGIA DE LA ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON

Los patrones hereditarios se definen como la forma en la que se transmiten de una
generacion a otra los fenotipos, es decir, el conjunto de caracteres que presentan las
personas como resultado de la interaccion entre el genotipo y el ambiente. EI ADN esta
formado por nucleotidos (grupo fosfato, desoxirribosa y base nitrogenada) y alrededor de
40 enfermedades neurodegenerativas se deben a la amplificacion del nimero de

repeticiones de trinucleotidos (tripletes) siendo los mas comunes los tripletes CAG. En
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concreto en la EH, se observa como el numero de CAG se ha expandido mas de lo
considerado como ‘“umbral” que se considera entre 20 y 40 tripletes (35). Lo que
diferencia al gen normal del gen mutado es el aumento del numero de tripletes repetidos
dentro del gen 1T-15 localizado en el telomero del brazo corto del cromosoma 4 y como
consecuencia un aumento de la proteina denominada huntingtina (HTT)(36). Se ha
demostrado que las células producen en proporciones similares ambas proteinas, la HTT
normal y la mutada, observandose que lo que produce la enfermedad no es la pérdida del
funcionamiento normal de la HTT, sino la obtencidn de una nueva propiedad por parte
del producto mutado, que posee un tramo largo formado por residuos de poliglutamina
que se acumulan en las neuronas produciendo la muerte de las neuronas espinosas
medianas del cuerpo estriado y posteriormente de manera mas generalizada de otras

partes del encéfalo (35).

En la EH, se deteriora la via indirecta en los ganglios basales lo que supone una menor
inhibicion ténica de la porcion interna del globo pélido, y como consecuencia una mayor
excitacion de la corteza generando movimientos hipercinéticos (37). Otras regiones del
cerebro que se ven afectadas son la sustancia negra, la regién CA1 del hipocampo, el giro
angular del 16bulo parietal, las células de Purkinje en el cerebelo, el ndcleo lateral tuberal
del hipotalamo, el complejo centromedial-para-fascicular del tdlamo y las capas corticales
2,5y 6 (38,39).

El ndmero de repeticiones de CAG va a determinar el inicio de la enfermedad vy el
fenotipo, es decir, la forma de expresion. Existe una fuerte correlacion entre la longitud
de las repeticiones y la edad de comienzo de la enfermedad, donde a medida que se

incrementa la longitud, la edad de comienzo es mas temprana (Figura 2) (16).
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Figura 2. Namero de repeticiones CAG en el gen HTT y su relacién con la edad de inicio en

pacientes con enfermedad de Huntington (40)



Se ha demostrado que aquellos individuos con 35 o menos repeticiones de CAG no
desarrollaran la EH, entre 36 y 39 puede que la desarrollen, y aquellos que presenten 40
0 mas repeticiones la desarrollaran (41). Una longitud de repeticibn mayor de 60
provocara el desarrollo de la EH juvenil, la cual afecta al 4-10% de todos los casos y cuya
aparicion de los sintomas tiene lugar con 20 afios 0 menos. La EH juvenil se caracteriza
por cambios en el comportamiento, dificultades en el aprendizaje y el habla, asi como una
disminucion en el rendimiento escolar, pobre coordinacion y alteracion de la motricidad
fina (42). En los nifios con EH juvenil se observa un metabolismo anormal de los ganglios
basales y una disminucion de la utilizacion de glucosa en el ndcleo estriado y caudado.
Estos rasgos también ocurren de manera similar en la EH adulto, pero las manifestaciones

clinicas son diferentes (43).

En las generaciones sucesivas el numero de repeticiones de CAG puede ir aumentando
y producir un fenotipo mas grave en la familia. Cuando el gen se transmite de generacion,
el nimero de repeticiones CAG tiende a aumentar, especialmente cuando el gen de la

huntingtina expandida se transmite de padre a hijo (Figura 3)(44).
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Figura 3. Arbol genealdgico en el que se representa a un paciente y a sus familiares afectados.

*Cuadrado, sexo masculino; circulo, sexo femenino; simbolo medio relleno verde, no portador del gen; simbolo
medio relleno naranja, portador del gen presintomatico; simbolo naranja, portador del gen sintomatico; simbolo

tachado, persona fallecida.



Si se visualiza el cerebro de una persona con EH en una etapa terminal se observa que
su peso es 400 gramos (g) menos que el peso promedio (1300-1400g). Esta disminucion
es resultado de la atrofia del ndcleo caudado y putamen, pero también de la pérdida severa
de neuronas en las capas mas profundas del cerebro (45). El hipocampo y el tdlamo
también se ven afectados, pero el cerebelo mucho menos en comparacion, y se aprecia
como la sustancia blanca, incluido el cuerpo calloso se encuentra atrofiada (46). La atrofia
cortical progresa desde el cortex sensoriomotor a la corteza occipital, parietal y limbicay
se observa que la atrofia de los ganglios basales, la retraccion y el adelgazamiento de la
corteza y la atrofia del cerebro preceden en afios a la aparicion de los sintomas clinicos
(47).

En la Figura 4 se puede observar a la derecha un nucleo caudado (C) normal mientras
que, en la izquierda, se ve una atrofia grave del caudado (A) y un ventriculo lateral

agrandado.

Figura 4. Patologia de la enfermedad de Huntington. Fuente Stevens A et al. (281)

1.5 FACTORES EPIGENETICOS

Los factores epigenéticos se definen como aquellas modificaciones en la expresion
génica que no implican cambios en la secuencia del ADN, pero que pueden influir en

como se activan o desactivan ciertos genes (48).

Se ha demostrado que el estrés oxidativo y los eventos de necrosis y apoptosis juegan

un papel muy importante en las enfermedades neurodegenerativas. El estrés oxidativo se
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produce como consecuencia de un exceso de radicales libres en el cuerpo que no pueden
ser contrarrestados por los antioxidantes, produciendo un aumento en la actividad
oxidativa de la célula, y como consecuencia de la atrofia oxidativa y la apoptosis se
produce la muerte neuronal. En el caso de la enfermedad de Alzheimer (EA) tiene lugar
en el hipocampo, en la enfermedad de Parkinson (EP) ocurre la muerte de las neuronas
dopaminérgicas del mesencéfalo y en el caso de la EH, en el cuerpo estriado (49).

La genética y los factores ambientales aceleran la mayoria de las enfermedades
neurodegenerativas provocando una lenta y sostenida disfuncion neuronal. EI uso de
metales, pesticidas o disolventes, el contacto con campos electromagnéticos, el estilo de
vida, el nivel educacional o la alimentacion son factores que pueden estar relacionados
con el desarrollo o la progresion de enfermedades neurodegenerativas como la EA, la

Esclerosis Lateral Amiotrdfica o la Esclerosis Multiple (49).

En los pacientes con EH se ha observado que existe relacion entre el consumo de tabaco,
la alta ingesta de alcohol y cafeina, la falta de actividad fisica y el inicio temprano de los
trastornos del movimiento (50). Ademas, se ha demostrado que tener mayor reserva
cognitiva, el nivel educativo y el indice de Masa Corporal (IMC) se asocia con una
reduccion de la tasa de pérdida de volumen de materia gris en el cuerpo estriado y con un
deterioro mas lento de las habilidades funcionales, cognitivas y motoras de los pacientes

presintomaticos con EH (51).

La cadena ligera del neurofilamento (NfL) es una proteina citoplasmica neuronal
expresada en axones mielinizados de gran calibre que se utiliza como un biomarcador en
las enfermedades neurodegenerativas. En numerosos trastornos neuroldgicos, sus niveles
en el liquido cefalorraquideo y sangre aumentan de manera proporcional al grado de dafio
axonal (52). En la EH se esta utilizando la NfL. como marcador prometedor para conocer
su inicio y su progresion y se ha documentado una relacion existente entre el aumento de
los niveles de esta proteina, la pérdida de volumen del cuerpo estriado y el deterioro
cognitivo (53). Aquellas personas con mayor reserva cognitiva y redes sociales mas
amplias y variadas se asocian con niveles mas bajos de los niveles de NfL en los pacientes

portadores de mutaciones de la EH (54).

Como se ha citado anteriormente, uno de los factores que pueden influir en la
epigenética es la alimentacion. Numerosos estudios han demostrado que seguir una dieta

mediterranea y consumir alimentos ricos en antioxidantes, tiene beneficios a nivel
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neuronal en la prevencion de la neurodegeneracion celular, en concreto, si la dieta se
caracteriza por el consumo abundante de frutas y verduras, cereales, patata, pasta, pescado
y aceite de oliva se produce una reduccion a la resistencia de la insulina y al desarrollo de
la EA (55). Por el contrario, se ha visto que un déficit energético a nivel celular acelera
el proceso de neurodegeneracion, ya que las neuronas para cumplir con su requerimiento
de energia dependen de la mitocondria y una alteracion en esta puede inducir al desarrollo
de enfermedades neurodegenerativas. La disfuncion mitocondrial se produce por una
disminucion de adenosin trifosfato, despolarizacion de la membrana mitocondrial, estrés
oxidativo y transporte axonal mitocondrial defectuoso. Diferentes estudios sugieren que
la mitocondria presente en las neuronas del cuerpo estriado, tiene un papel fundamental

en la produccidn de estrés oxidativo y como resultado la perdida neuronal en la EH (56).

A medida que progresa la enfermedad, debido a diferentes causas como los problemas
motores o los cambios metabdlicos entre otros, se observa como las personas con EH
tienen mayor riesgo de sufrir desnutricion. Los pacientes con enfermedades neuroldgicas
tienen en comun la presencia de hipermetabolismo e hipercatabolismo asociado a
periodos de ayuno prolongados por complicaciones gastrointestinales o por los efectos
secundarios de los medicamentos (57). En el caso de otras enfermedades
neurodegenerativas como la EP, existe un aumento del catabolismo y un incremento del
consumo energético debido en parte a la presencia de movimientos involuntarios
persistentes, como las discinesias y la rigidez. A su vez, se produce una disminucion de
la ingesta por los trastornos del animo (ansiedad y depresion), la apatia y la abulia,
conduciéndoles al abandono de pautas de autocuidado y alimentacion (58,59).

De manera similar, las personas con EH pueden ver alterado su desempefio ocupacional
en diferentes actividades como la Preparacion de la comida, es decir, planificar, preparar
y servir las comidas; en la Alimentacion, entendida como la actividad que consiste en
preparar, organizar y llevar alimentos o liquidos del vaso a la boca; y en la Actividad de
la Vida Diaria (AVD) de Comer y tragar, definida por la Asociacion Americana de
Terapia Ocupacional (AOTA) como la actividad de mantener y manipular la comida o
fluido en la bocay tragarla (es decir, moverla de la boca al estémago)(60). La desnutricién
conlleva a la pérdida de la masa muscular y fuerza y a su vez, conduce a la caquexia,
repercutiendo en el desemperio para llevar a cabo otras AVDs (61-63). Ademas, puede

resultar en una disminucién de la energia y fatiga, pudiendo afectar la capacidad para
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realizar actividades fisicas y mentales, y viéndose comprometidas aquellas actividades

que requieren fuerza muscular, equilibrio y coordinacion (64).

Por otra parte, se ha evidenciado que otro factor que puede repercutir en la epigenética,
es el ejercicio fisico (65). Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) (66), la
inactividad fisica es el cuarto factor de riesgo de mortalidad que acelera la reduccién de
la movilidad y las capacidades funcionales. Diferentes investigaciones demuestran que la
actividad fisica reduce el riesgo de desarrollar cardiopatia coronaria, accidentes cerebro
vasculares, diabetes mellitus tipo 11, hipertension arterial y osteoporosis (67), y a su vez,
puede ser beneficioso en la prevencién y tratamiento de muchas enfermedades
neurodegenerativas (68—70). En el caso de las personas con EH, se ha demostrado que la
actividad fisica juega un papel crucial en la prevencion y en el retraso de la
neurodegeneracion al dirigirse especificamente a los mecanismos neuroprotectores (71),
resultando ser beneficioso en la reduccion de los sintomas, pudiendo mejorar la calidad
de vida relacionada con la salud, la marcha, y ayudando a disminuir el estrés y la ansiedad.
Ademas, aporta una serie de beneficios para la salud fisica y mental, ofrece oportunidades
de interaccidn social, sensacion de control sobre la propia salud y mejora la gestion o el

afrontamiento de los problemas de salud (72).

Gracias a la practica de ejercicio fisico, las personas pueden mejorar su
acondicionamiento fisico, ganar fuerza y mejorar su equilibrio, lo que va a repercutir en
su movilidad funcional (73,74). La AOTA define la movilidad funcional como la
actividad que consiste en moverse de una posicién o lugar a otro (durante la ejecucion de
las actividades cotidianas), tales como moverse en la cama, moverse en silla de ruedas, y
las transferencias, por ejemplo, a la silla de ruedas, a la cama, el coche, la bafiera/ducha,
el inodoro, etc. incluyendo la deambulacién y el transporte de objetos (60). Mantener la
movilidad funcional a lo largo de la vida es esencial para preservar la independenciay la
capacidad para llevar a cabo actividades diarias de manera autonoma ya que la mayoria
de las actividades requieren movimientos coordinados y habilidades motoras para su

desemperio (75).

Segun la AOTA, la gestion de la salud se define como aquellas actividades relacionadas
con el desarrollo, gestion y mantenimiento de rutinas de salud y bienestar, incluida la
autogestion, con el objetivo de mejorar o preservar la salud para apoyar la participacion

en otras ocupaciones. Tanto la actividad fisica como la nutricion son actividades
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fundamentales que buscan mejorar o preservar la salud para apoyar la participacion en

otras ocupaciones (60).

1.6 PROGRESION DE LA ENFERMEDAD DE HUNTINGTON

Aunque existen algunas tendencias generales en la progresion y en el transcurso de la
enfermedad, se puede observar que los sintomas no son iguales en todos los casos, incluso

dentro de la misma familia, pero se podrian diferenciar tres etapas.

En una etapa temprana las personas son independientes en el desempefio de las AVDs,
contindan trabajando, conduciendo y desempefidndose de manera autbnoma en su dia a
dia, por ejemplo, son capaces de manejar el dinero. Algunos de los sintomas que estan
presentes en esta etapa son los movimientos involuntarios leves, una sutil pérdida de la
coordinacion, dificultad en la resolucion de problemas complejos, alteraciones en el
planeamiento mental y en algunos casos depresion, irritabilidad o desinhibicion. Los
cambios cognitivos provocan dificultad para iniciar o terminar actividades, Ilevdndolos
en ocasiones mas tiempo finalizarlas; problemas de atencidon y concentracion y/o
repeticion del mismo pensamiento o idea. A su vez, en esta etapa puede resultar mas

desafiante enfrentarse a situaciones nuevas (16).

En una etapa intermedia, las personas con EH son capaces de realizar las AVDs como
comer, bafiarse o vestirse con ayuda, pero dejan de trabajar (76), conducir, manejar su
dinero o realizar las tareas domésticas (77). La corea esta mas presente y tienen problemas
de equilibrio, caidas, pérdida de peso, dificultad en la ejecucion de tareas motoras
voluntarias y problemas o dificultad para tragar. La resolucién de problemas empeora ya
gue comienzan con dificultades para secuenciar, organizar o priorizar informacion (78).
La combinacion de los problemas en el control motor y los déficits cognitivos, producen
una serie de dificultades en las AVDs que los lleva a perder la capacidad para realizar
tareas que antes hacian sin dificultad, u olvidar cosas que aprendieron con anterioridad.
En esta etapa el desmejoramiento es considerable pudiendo aparecer crisis con

comportamientos agresivos y desinhibicion social (16).

Por altimo, en la etapa tardia, son dependientes para todas las AVDs. A pesar de tener
problemas en la comunicacion por la dificultad para hablar, tienen preservadas algunas
capacidades para la comprension, y habitualmente los problemas de conducta

disminuyen. La corea puede ser mas severa pero generalmente en esta fase se sustituye
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por otros sintomas motores como la bradicinesia, la rigidez y la distonia. En esta Gltima
etapa, presentan dificultad para tragar con riesgo de asfixia y la pérdida de peso es muy
comun en todos ellos. Debido a que la persona con EH avanzada ya no es capaz de
controlar el movimiento, ciertos grupos musculares dejan de utilizarse, conduciendo este

desuso y el cambio en el tono muscular a la presencia de contracturas (16,29).

Como se cit6 con anterioridad, la progresion de la enfermedad variara entre individuos
ya que se ha observado que el grado de progresion estéd correlacionado con la edad de
comienzo y con el numero de repeticiones de CAG (16). Ademas, existe evidencia
cientifica de que otro factor que esta relacionado con la progresion de la enfermedad es
el sexo del progenitor, observando que aquellos hijos afectados cuyo progenitor es del
sexo masculino presentan una progresion mas rapida (79), y también, aquellos individuos
con IMC mas bajos al inicio de las manifestaciones clinicas tienen una progresion mayor
(8,16).

1.7 CRITERIOS DIAGNOSTICOS

Los criterios diagnosticos para la EH se basan principalmente en la presencia de
sintomas motores caracteristicos y, en informacion genética. Para confirmar la
enfermedad, por una parte, esta el diagnostico clinico, que se basa en la observacién de
movimientos involuntarios y un inicio insidioso de alteraciones comportamentales que
incluyen deterioro cognitivo, cambios de personalidad y/o depresion en personas con
historia familiar de la enfermedad. Por otra parte, el diagndstico de la enfermedad basado
en pruebas genéticas que constatan la presencia de una expansion de CAG de 36 0 méas
repeticiones en el gen HTT, manifestaciones clinicas del trastorno y antecedentes

familiares (80).

Los alelos que provocan la enfermedad se clasifican en alelos que causan la enfermedad
de penetrancia reducida, donde la repeticion de CAG oscila entre 36-39 repeticiones y
son aquellas personas que tienen riesgo de padecer la enfermedad, pero es posible que no
desarrollen sintomas, siendo comun el caso de personas mayores asintomaticas. En estos
casos, la proxima generacion correra mayor riesgo de desarrollarla (81). Por otra parte,
los alelos causantes de la enfermedad con penetracion total, es decir, 40 0 mas
repeticiones CAG. Cada persona tiene dos repeticiones CAG, una de la madre y otra del

padre, y en el caso de que una de las repeticiones CAG sea superior a 40, se considera un
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resultado positivo (penetrancia completa) y la persona desarrollard la EH. Si ambas
repeticiones CAG son inferiores a 26, el resultado es negativo. En las pruebas de
neuroimagen se puede apreciar atrofia del nucleo caudado y posteriormente, en fases mas

tardias del putamen y de la corteza cerebral con predominio frontal (82).

Para el diagndstico de la enfermedad, existen tres tipos de pruebas genéticas. Los
examenes geneéticos en individuos sintomaticos utilizados para confirmar o no la
afectacion, los examenes genéticos en individuos presintomaticos en aquellos casos en
los que estén en situacion de riesgo de afectacion para precisar si se trata de portadores
de la mutacion y por ultimo, los examenes prenatales para determinar si portan la
mutacién en fetos que se encuentran en situacion de riesgo. Aquellos individuos
presintomaticos que estan en situacion de riesgo de desarrollar la enfermedad requieren
de exdmenes genéticos para confirmar o descartar y en base a ello tomar diferentes
decisiones de su vida como por ejemplo tener hijos, su desarrollo profesional, buscar una

vivienda adecuada o cuidados a largo plazo, entre otros (83).

Debido a la variabilidad en el desarrollo de la enfermedad, en ocasiones resulta dificil
estadificar, sequir y evaluar su progresion. La Clasificacion Internacional de la
Enfermedad, propone tres categorias para aquellos pacientes diagnosticados como
“genéticamente confirmados”. En primer lugar, los pacientes presintomaticos, que son
aquellas personas que no presentan sintomas, cambios en su funcionalidad ni en las
escalas de evaluacion motora como la Unified Huntington's Disease Rating Scale Total
Motor Score (UHDRS-TMS). Las pruebas de imagen pueden mostrar cambios en la
estructura del cerebro, pero en este estadio no hay alteraciones en su autonomia e
independencia (84,85).

La segunda categoria es la fase prodromica, que puede comprender un periodo de unos
10 afios. En esta fase se observan signos motores incluidos movimientos coreiformes
leves y déficits sutiles en la coordinacion motora, observdndose cambios en las
puntuaciones de las escalas motoras. Ademas, se pueden producir cambios en la
personalidad, irritabilidad y apatia. En esta etapa los signos y sintomas tienen un impacto
menor en la funcionalidad de la persona y no suelen ser detectadas en la escala de
Capacidad Funcional Total o Total Functional Capacity (TFC), que mide el estado
funcional del paciente (77,85).
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Por ultimo, la fase sintomética que es aquella en la que las alteraciones cognitivas y
motoras estan presentes y tienen una repercusion en el dia a dia de la persona. Se observan
cambios en la escala UHDRS-TMS los cuales pueden atribuirse claramente a la EH y no
a otra patologia. La confirmacion diagnostica va a permitir determinar individuos que se
encuentran en situacion de riesgo, precisar la ausencia de estas situaciones en los casos

de mutaciones de novo, asi como establecer estrategias terapéuticas tempranas (85).

1.8 TRATAMIENTO
1.8.1 Tratamiento farmacoldgico

La EH es una enfermedad devastadora y progresiva para la cual, actualmente no existe
tratamiento que pueda detener o retardar la enfermedad. Los farmacos que se encuentran
bajo estudio pretenden disminuir la neurotransmision glutaminérgica que ocurre a través
del receptor de N-metil-D-aspartato y fortalecer la produccién de energia mitocondrial
(44).

El tratamiento es sintomatico y para la mayor parte de los pacientes en los que la corea
interfiere en su funcionalidad, la primera linea de tratamiento se encamina a la inhibicién
de los transportadores vesiculares de monoaminas (VMAT) tipo 2. En aquellos casos en
los que los pacientes tengan depresidn se utiliza otro tratamiento ya que estos farmacos
pueden empeorar la depresion y conducir al suicidio. Existe evidencia de que los
inhibidores VMAT?2 reducen la corea siendo los farmacos mas utilizados la tetrabenazine
y deutetrabenazine (86,87). El primero puede ser Gtil en el manejo y en el control de la
corea, en especial en aquellos pacientes con coreas mas leves, produciendo un bloqueo
del transporte de dopamina a las vesiculas en el terminal presinaptico y esta asociado a
una mejora en la impresion clinica global (88). Sin embargo, aunque puede ser efectivo
para el tratamiento de la corea, presenta severos efectos adversos como sintomas
extrapiramidales. La deutetrabenazina, un analogo de la tetrabenazina, ha sido
modificado lo que permite una dosificacion mas baja y menos frecuente y un perfil de
riesgo-beneficio méas favorable en comparacién con la tetrabenazina, pero en algunos

paises no esta permitido (87,89).

En ocasiones, hay personas que no responden bien a estos dos farmacos o, por el
contrario, que los inhibidores VMAT2 no se toleren bien, por lo que se administraran

antipsicoticos. Estos farmacos actian bloqueando la transmisién de dopamina y tienen
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potenciales beneficios en el tratamiento de la corea y en los sintomas psiquiatricos. En
aquellos casos en los que la corea es severa, los farmacos antipsicéticos de primera
generacion son haloperidol o chorpromazina (90), para coreas moderadas se administran
farmacos de segunda generacion como risperidona, olanzapina o aripiprazol (91) y para
el tratamiento de otros sintomas motores como la distonia en casos severos se administra

benzodiazepina, baclofeno y agentes dopaminérgicos (16).

En relacion a los sintomas psiquiatricos como la psicosis y la agitacion, se propone el
tratamiento con quetiapina (92); para la depresion no hay estudios de antidepresivos, pero

se suele utilizar inhibidores de la recaptacion de serotonina y mirtazapina (93).

1.8.2 Tratamiento quirurgico

La estimulacion cerebral profunda del globo péalido interno (GPi-DBS) es un
procedimiento quirurgico que consiste en la implementacion de electrodos en el nucleo
para modular la actividad neuronal y tratar algunos trastornos de movimiento. Aunque la
investigacioén en este campo esta en curso, la GPi-DBS se ha explorado como una
intervencion para aliviar algunos de los sintomas motores asociados con la EH, como los
movimientos involuntarios (corea) y esta siendo estudiada como una posible opcion de

tratamiento (94).

1.8.3 Tratamiento rehabilitador

Los objetivos del tratamiento rehabilitador en la EH incluyen reducir la severidad de los
sintomas, maximizar su desempefio ocupacional y su autonomia en las AVDs, y mejorar
su calidad de vida (76). El equipo de profesionales 6ptimo para su tratamiento estaria
formado por neurdlogo, psiquiatra, psic6logo, trabajador social, enfermero,
fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, logopeda y dietista-nutricionista. El tratamiento
actual mayoritariamente es sintomatico y se centra en disminuir la distonia, la disartria,
las dificultades para tragar, la incontinencia, asi como los problemas psicoldgicos y la
irritabilidad. Para el tratamiento de la corea y de los sintomas psiquiatricos comorbidos
como la psicosis, el trastorno bipolar o la agitacion, que no se manejan con tratamiento

psicolégico, se recomienda su tratamiento con farmacos neurolépticos (95,96).

Existe evidencia cientifica de que el tratamiento rehabilitador en los pacientes con EH
tiene efectos positivos, es bien tolerado, es percibido como beneficioso y supone mejoras

a nivel motor (97). A su vez reduce el deterioro de la estabilidad motora y postural

18



(98,99). Aunque las alteraciones neuroldgicas y motoras de la EH son progresivas e
incapacitantes, el tratamiento farmacoldgico y la atencién por parte de un equipo
multidisciplinar, incluida la derivacion precoz a profesionales de la salud en
rehabilitacion, beneficiaran a las personas con EH y a sus cuidadores, optimizaran sus

capacidades funcionales y aliviaran los sintomas relacionados con el movimiento (16).
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2. EVALUACION DE LA
ENFERMEDAD DE HUNTINGTON
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El proceso de evaluacion se considera un aspecto fundamental en las enfermedades
neurodegenerativas ya que proporciona informacion esencial para monitorear el progreso
de la enfermedad y planificar el tratamiento y el cuidado de los pacientes. A su vez,
permite a los profesionales de la salud y a los cuidadores anticipar las necesidades

médicas, emocionales y sociales, y desarrollar estrategias adaptadas a cada persona (100).

2.1 EVALUACION DEL DESEMPENO OCUPACIONAL

Para tener una vision general de las AVDs y las Actividades Instrumentales de la Vida
Diaria (AIVD), hay que tener en cuenta que cada patologia neurodegenerativa tiene unas
caracteristicas propias y unos procesos secuenciales de deterioro determinados (101).
Segln Romero et al. (102) y la AOTA (103), la evaluacion ocupacional se define como
el “procedimiento sistemdatico de adquisicion de informacion y su posterior interpretacion
en relacion con la naturaleza, la condicion y evolucion del estatus ocupacional de la
persona evaluada, necesario para la futura intervencién con dicha persona, asi como la

planificacion y la documentacion del proceso de evaluacion y sus resultados”.

Evaluar las areas de ocupacion de un individuo es un aspecto muy importante en el
proceso de rehabilitacion, ya que proporciona informaciéon relevante para el
establecimiento de objetivos realistas de futuras intervenciones terapéuticas. Por ello, es
de relevante importancia el uso de escalas de evaluacion que provean una amplia
informacién del desempefio de estas ocupaciones (104). La participacion activa de los
pacientes durante la evaluacion, es un aspecto clave en la calidad de los procesos de
rehabilitacidn ya que existen estudios que demuestran que la autopercepcién que tienen
sobre los problemas que presentan en su desempefio ocupacional parece mejorar la
motivacién del paciente y la relevancia de los objetivos individualizados en la
rehabilitacion. A su vez, al proporcionar una perspectiva individualizada de sus valores,
preferencias y juicios en relacion a su desempefio ocupacional, facilita la clinica en la

toma de decisiones y permite monitorizar el progreso funcional (105).

2.1.1 La Medida Canadiense de Desempefio Ocupacional

La Medida Canadiense de Desempefio Ocupacional (COPM) es una herramienta de
evaluacion que pertenece al Modelo Canadiense de Desempefio Ocupacional (CMOP),
modelo que surge como fruto del trabajo de la Asociacion Canadiense de Terapia
Ocupacional y el Departamento de Salud y Bienestar Nacional durante la primera década

del 1980. Su principio clave es la practica centrada en el cliente (PCC) ya que considera
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que cada persona es quien mejor conoce su situacion y su enfermedad. Por ello, se le
considera un agente activo del proceso, donde junto con la ayuda del terapeuta, tomara

decisiones sobre sus objetivos y los métodos para conseguirlos (106).

La COPM es un instrumento que permite identificar dificultades individuales en el
desempefio de las AVDs. Se trata de una entrevista semiestructurada, facil de administrar,
centrada en el cliente, sensible al cambio y econdmica, que ayuda a las personas a
identificar aquellas tareas en las que presenta dificultad en su desempefio ocupacional en
las &reas de Autocuidado, Productividad y Ocio. Esté disefiada para detectar cambios en
la autopercepcion del paciente sobre su desempefio ocupacional en el tiempo, tanto en la

manera de realizarlo como en su grado de satisfaccion (107).
Esta herramienta se compone de 4 pasos:

Paso 1- Definicion del problema: En un primer momento se le pide al paciente que
describa aquellas actividades que tiene dificultad en su ejecucién y quiere realizar,
necesita o se espera que realice. Las tres areas de desempefio sobre las que se le pregunta
son 1) el Autocuidado, por ejemplo, actividades como vestirse, alimentarse o moverse de
un lugar a otro; 2) sobre la Productividad, por ejemplo, abrir un bote, comprar o lavar la

ropa; y, por ultimo, 3) el Ocio, como hacer deporte, leer, socializar o quedar con amigos.

Paso 2- Ordenando prioridades: a continuacion, segun la prioridad o importancia que
tiene en su vida cada actividad citada, se le pide que dé una puntuacién del 1 (no tiene
importancia) a 10 (muy importante). Se le pregunta: ;cuan importante es para usted poder

realizar esta actividad? (Figura 5).

1 2 3 4 5 6 7 8 0 10
no tiene muy
importancia importante

Figura 5. Escala para evaluar la importancia de las actividades segin la COMP (108)

Paso 3 — Calificacion: seguidamente, se le muestra un maximo de 5 actividades a las
que la persona ha dado mas importancia en el paso 2 y se confirma con él que son las méas
relevantes. Se le pide que a cada una de ellas le dé una puntuacién de 1 (no puedo hacerlo
en absoluto) a 10 (puedo hacerlo muy bien) en relacion a su grado de desempefio, es decir,
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en como realiza la actividad actualmente (Figura 6) y de 1 (no estoy satisfecho en
absoluto) a 10 (estoy muy satisfecho) en relacion al nivel de satisfaccion con su manera
de realizar esa actividad actualmente (Figura 7).

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
no puedo
hacerlo en puedo hacerlo
absoluto muy bien

Figura 6. Escala para evaluar el grado de desempefio segtin la COPM (108)

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
no estoy
satisfecho/a muy
en absoluto satisfecho/a

Figura 7. Escala para evaluar el grado de satisfaccion segun la COPM (108)

Paso 4 — Reevaluacion: el ultimo paso tiene lugar una vez ha tenido lugar la intervencion
terapéutica. En este momento se le preguntara nuevamente por su grado de desempefio y

satisfaccion en las actividades probleméticas mencionadas anteriormente (109,110).

Existen otras escalas de evaluacion como por ejemplo la Autoevaluacion Ocupacional
(OSA) que consiste en una herramienta de evaluacién autoadministrada basada en el
Modelo de la Ocupacion Humana que mide la autopercepcion de la persona en relacion a
su competencia ocupacional y el impacto que tiene el ambiente en su desempefio
ocupacional. A través de 21 items, tiene que puntuar en una escala de 1 a 4 si para €l esa
afirmacion es una fortaleza, un funcionamiento adecuado o una debilidad, con el objetivo
de encontrar aquellas prioridades para un cambio. Las puntuaciones oscilan entre 21y 84
donde las puntuaciones de intervalo mas altas representan niveles mas altos de percepcion
de la competencia profesional por parte del paciente y grados méas altos de valor o

importancia (111).
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2.2 BALANCE ENERGETICO

Evaluar y mantener un balance energético adecuado es esencial para mantener un estilo
de vida activo y saludable, permite monitorear cambios en el peso corporal y tomar
medidas para abordar posibles problemas de desnutricion, y garantizar un aporte

adecuado de energia para mantener las funciones cerebrales entre otros (112).

La pérdida de peso en pacientes con alteraciones cognitivas se considera una de las
maneras mas dafiinas para el funcionamiento del cerebro, empeorando el proceso
neurodegenerativo y provocando un efecto perjudicial en la evolucion de la enfermedad.
En la EH, la pérdida de peso constituye un problema clinico muy importante pudiendo
provocar complicaciones como la reduccién de la resistencia fisica y la resistencia mental,
provocar y agravar la fatiga y la apatia, causar complicaciones en el curso de
enfermedades agudas y cronicas, prolongar la duracion de enfermedades agudas y la
estancia hospitalaria, e incrementar la mortalidad. Se ha demostrado que aquellos

pacientes con un IMC mas alto tienen una progresion de la enfermedad mas lenta (55).

El balance energético desde un punto de vista nutricional se define como la diferencia
entre la ingesta energética que viene dado por la dieta que se ingiere (hidratos de carbono,
proteinas, grasas, alcohol) y el gasto energético debido a la actividad fisica, al gasto basal
y a la termogénesis que se produce por el frio y la toma de alimentos. El gasto debido a
la actividad fisica es la parte mas variable ya que puede oscilar de 10% a 50% en una

persona sedentaria 0 en una persona muy activa.

Se pueden diferenciar tres componentes del gasto energético. El primero es el gasto
energético en reposo, que es el componente cuantitativamente mas importante del gasto
energético total diario, aunque su contribucién depende de la cantidad de otros
componentes. Las personas con mayor masa corporal experimentan una pérdida de calor
superior y por tanto poseen un gasto energetico en reposo mayor. A su vez, otro factor
que influye es la edad, disminuyendo el gasto energético a medida que las personas
envejecen. El segundo componente del gasto energético es la actividad termogénica no
debida al ejercicio, cuyo gasto viene dado por la energia consumida por todas aquellas
actividades que no sean dormir, comer o hacer ejercicio y actividades deportivas. Por
ejemplo, ir al trabajo, leer, desempefiar las AVDs, escribir en el ordenador, movimientos
espontaneos... Por ultimo, el tercer componente es el efecto termogénico del ejercicio y

del deporte, es decir, el gasto que se produce por la realizacion de ejercicio (15).
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Para alcanzar la situacion de balance energético, la ingesta de energia tiene que ser igual
al gasto energético total ya que si se produce un desequilibrio, el individuo aumenta o
disminuye de peso (113,114). En la EH, son muchos los factores que pueden estar
implicados en el proceso de la desnutricion. Se cree que el balance energético no es
adecuado, bien porque los pacientes ingieren menos alimentos (muchas veces por padecer
problemas para deglutir), por la disminucion de la actividad fisica ocasionada por las
alteraciones en la movilidad, o por el propio proceso de neurodegeneracion que produce
dafo a nivel estructural (hipotalamico, mitocondrial). A su vez, la ingesta de alimentos
puede verse influenciada por los déficits cognitivos, los trastornos del comportamiento,

problemas econémicos, o pobre conocimiento de la importancia de la nutricién (115).

2.2.1 Medicidn del gasto energético

Actualmente, existen numerosos métodos que permiten determinar el gasto energético.
La calorimetria directa es un método que evalla el metabolismo energético mediante la
medicién de la produccion de calor, calculando la cantidad de energia que libera el cuerpo
de una persona introducida en una camara aislada, controlando asi la temperatura durante
unas horas (116). Con la medicién de calorias y conociendo la temperatura inicial del
agua, se puede obtener el nimero de calorias generadas por la persona al interior del

calorimetro. Este método es costoso, complejo y requiere de mucho tiempo (117).

La calorimetria indirecta (Cl) se considera el método no invasivo de medida gold
estandar mas exacto para medir y conocer el gasto caldrico (118,119). Es mas sencillo
que la medida directa y permite calcular la energia empleada por un organismo a partir
del volumen de oxigeno (VO2) consumido y de dioxido de carbono (VCO3) producido,
basadndose por la tanto en el concepto de cociente respiratorio (116). A partir de este
intercambio de gases que participan en el fendmeno de oxidacion biolégica, se determina
el gasto energético por periodos prolongados. El paciente respira Oz al 100% de un
espirometro (sistema cerrado) ya que vuelve a inspirar solo el aire que hay en el
espirometro sin que entre al sistema aire del exterior. El circuito de espiracion posee un
recipiente con hidroxido de potasio que absorbe el CO que exhala la persona. En el
espirometro se encuentra un tambor que gira a una velocidad concreta y registra la
diferencia existente entre el VO y final en el espirdbmetro calibrado para asi indicar el

consumo de O, durante el tiempo de medicion. Los factores mas importantes que influyen

25



sobre el VO2 maximo son el estado de entrenamiento, la herencia, el sexo, el modo de

ejercicio, la edad y la composicién corporal (Figura 8)(120).

Agua
Céamara de oxigeno -

Tambor ~~
de registro

absorbe
Vélvulas CO,
de una via

Figura 8. Representacion de la determinacion del consumo de O- para la estimacion del consumo

de energia por Calorimetria indirecta (120)

Otra manera de medir el gasto energético es a través de los acelerometros. Estos
dispositivos, a su vez, miden la actividad, la intensidad de la actividad fisica, la posicion
del cuerpo, y la cantidad de suefio. Son dispositivos econdmicos y no invasivos que se
colocan en diferentes partes del cuerpo como la cintura, la cadera o la parte baja de la
espalda a través de una banda elastica lo mas cerca del centro de masas del cuerpo. El
lugar idéneo es encima de la cresta iliaca puesto que es la zona mas préxima al centro de
gravedad (121).

Actualmente, son numerosos los modelos y marcas que se encuentran disponibles en el
mercado, por ejemplo, Fitbit, Garmin o Actigraph (Figura 9), siendo este tltimo el méas
utilizado en investigacion (122,123). El Actigraph permite obtener informacion sobre la
actividad fisica mediante el analisis en los cambios de aceleracion producidos en el
cuerpo, cuya informacion se da en “cuentas por minuto” 0 counts y son recogidos durante
un periodo de tiempo concreto (epochs). Esta informacién refleja la intensidad de la
actividad, pero para poder interpretarla, es necesario transformarlo en gasto energético o
METS (124). Estos acelerémetros han sido validados en diferentes estudios mediante Cl
y transformados en METS, con el objetivo de analizar la relacion entre el gasto energético
por la actividad fisica y los counts (125-129). De esta manera, se puede estimar el gasto
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energético segun la actividad fisica y el tiempo empleado en diferentes intensidades de
actividad (leve, moderada o intensa) estableciendo puntos de corte especificos para cada
intensidad.

En otras enfermedades neurodegenerativas como la EP (125), se han establecido puntos
de corte especificos para determinar la intensidad de la actividad que realizan. Aplicar
estos puntos de corte a la EH podria llevar a conclusiones errdneas e inexactas ya que la
influencia de las dificultades en la marcha y en el equilibrio debido a los movimientos
hipercinéticos e hipocinéticos, podria dar lugar al analisis incorrecto entre la relacion de
los counts y el gasto energético. Por ello, se considera necesario establecer puntos de corte
especificos para cada enfermedad, que permitan estimar el gasto energético segun la
intensidad de la actividad, ya que un acelerometro puede proporcionar informacion valida
para un grupo de edad o una patologia, pero no para otra. Ademas, para sacar conclusiones
correctas en esta poblacidn, es importante conocer la precision de los dispositivos de bajo

coste en la determinacion del gasto calorico.

Figura 9. Acelerémetro ActiGraph wGT3X-B y Fitbit Charge 4. Fuente: Elaboracién propia

2.3 COMPOSICION CORPORAL

La evaluacion de la composicion corporal es otra area importante a tener en cuenta ya
que proporciona informacion muy Gtil para el disefio de programas de ejercicio
personalizados, para detectar signos de desnutricion o malnutricién y adaptar las
estrategias de atencion. La falta de masa magra puede debilitar los masculos y afectar la
capacidad para llevar a cabo tareas cotidianas pudiendo afectar la movilidad y la
funcionalidad.

Wang et al. (130) definieron la composicion corporal como aquella rama de la biologia
humana que cuantifica in vivo los componentes corporales, las relaciones cuantitativas

entre los componentes y los cambios cuantitativos en los mismos relacionados con
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factores influyentes. La composicion corporal hace referencia a los diferentes porcentajes

de grasa, agua, hueso y musculo que forman el cuerpo humano.

A medida que progresa la EH, algunos sintomas como la caquexia, la atrofia
musculoesquelética o la pérdida de peso adquieren gran relevancia disminuyendo la
calidad de vida, incrementando la comorbilidad y el riesgo de mortalidad de estos
pacientes (131). La causa de la pérdida de peso es desconocida, pero alguno de los
factores que contribuyen son la hiperactividad simpatica y la sefializacion proporcionada
por la insulina, la corea, la disminucién de la ingesta de alimentos debido a la disfagia 'y
el hipermetabolismo (132). Pero ademas de sufrir pérdida de peso, en la EH se producen
cambios no tan visibles como es la reduccion de la masa corporal (sarcopenia) y la

disminucion de la desmineralizacidn 6sea (osteoporosis)(133,134).

El andlisis y el estudio del peso corporal o del IMC no refleja la contribucion de los
diferentes tejidos en la pérdida de peso, constituyendo un aspecto fundamental el analisis
de la composicion corporal.

2.3.1 Métodos para determinar la composicion corporal

Actualmente existen dos métodos generales de analisis de la composicién corporal que
permiten determinar los componentes “graso” y “libre de grasa” del cuerpo humano, el

método directo y el método indirecto.

La medicion directa se puede realizar con un analisis quimico en la que se disuelve el
cuerpo mediante una solucion quimica en sus componentes graso y no graso o mediante
la diseccion fisica de musculo, hueso, grasa y tejido adiposo libre de grasa. Ambas
evaluaciones requieren una atencién muy especializada, tiempo extenso y material de
laboratorio muy especifico, planteando al mismo tiempo cuestiones éticas y problemas

legales con la obtencion de cadaveres para fines experimentales (120).

El método para evaluar la composicion corporal de manera indirecta es mediante
diferentes técnicas sencillas como la antropometria o impedancia bioeléctrica (BIA), o
técnicas méas sofisticadas como la tomografia computarizada, la densitometria, la
resonancia magnética e imagenes espectroscopicas, o la absorciometria de rayos X de
doble energia (DEXA), clasicamente consideradas como los métodos de referencia (135).
Sin embargo, estos métodos no siempre estan disponibles en la rutina clinica, requieren
de personal altamente cualificado y su coste puede ser elevado, reservandose

habitualmente para la investigacion.
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La DEXA consiste en un procedimiento de alta tecnologia que cuantifica la grasa y el
musculo que se encuentra alrededor de las partes dseas del cuerpo. Dos energias de rayos
X con baja radiacion y con una exposicion breve penetran en las areas de tejidos blandos
y hueso hasta 30 centimetros (cm) de profundidad. A través de un programa
computarizado se reconstruye una imagen de los tejidos subyacentes y el ordenador
genera un informe que cuantifica la masa grasa total, la masa corporal libre de grasa y el
contenido mineral 6seo tanto a nivel corporal como de los diferentes segmentos
corporales (136). En general, este equipo utiliza energia de los haces de rayos X que se
atenlan durante su paso por los tejidos, y esta atenuacion estd influenciada por la
intensidad de la energia, la densidad y el grosor de los tejidos. Los materiales de baja
densidad como los tejidos blandos, dejan pasar mas fotones por lo que atentian menos el

haz de rayos X que los materiales de alta densidad, como los huesos (137,138).

El equipo DEXA es un método que puede utilizarse en investigacion, proporciona
estimaciones precisas con un umbral de error relativamente bajo del 2-6% y una baja
exposicion a la radiacion, pero su uso requiere competencias técnicas y disponibilidad en

entornos sanitarios (Figura 10)(139).

Figura 10. Esquema de la realizacion del analisis por DEXA (139)

Un método alternativo y mas sencillo para el analisis de la composicidn corporal es por
BIA que consiste en una técnica que calcula el porcentaje total de grasa del cuerpo segin
propiedades eléctricas presentes en los tejidos bioldgicos. Los huesos, masculos y vasos
sanguineos son tejidos corporales que tienen un alto porcentaje de agua conduciendo de
forma facil la electricidad y, por el contrario, el tejido graso posee escasa conductividad.
La bioimpedancia se basa en la resistencia causada por el agua corporal total al paso de

una pequefia corriente alterna (139,140).
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Los métodos de medida de la impedancia son tres: la medida a Unica frecuencia, que es
la técnica BIA estandar que utiliza una frecuencia de corriente eléctrica de 50 kHz y

asemeja el cuerpo humano como un simple cilindro con una resistencia constante (141).

Se basa en la proporcion inversa entre la impedancia evaluada y el agua corporal total,
pero muestra limitaciones en la evaluacion del liquido intracelular ya que no es util en
situaciones en las que se altera la relacion agua extracelular e intracelular (140). La
segunda técnica BIA es la medida a multiples frecuencias (mfBIA) que utiliza mas de dos
frecuencias para medir la impedancia, considerando que el cuerpo humano tiene cinco
cilindros heterogéneos (dos brazos, tronco y dos piernas) con diferentes resistencias
(142,143). La mfBIA se basa en el hallazgo de que el liquido extracelular y el agua
corporal total se pueden evaluar exponiéndolos a corrientes eléctricas de baja y alta
frecuencia (144) en un rango entre 1 y 1.000 kHz, donde los valores de resistencia
obtenidos con frecuencias bajas se consideran como resistencia extracelular y a partir de
estos se estima el agua extracelular y aquellos valores obtenidos con frecuencias altas
como resistencia total, formada por resistencia intracelular y extracelular (142). Por
ultimo, el tercer método de bioimpedancia es la espectroscopia la cuél utiliza una amplia
banda de frecuencias y se basa en la determinacién de la resistencia a frecuencia cero y
la resistencia a frecuencia infinita para predecir el liquido extracelular y el agua corporal
total, respectivamente (140,145). Generalmente la mfBIA es la medida mas accesible en
investigacién y en la practica clinica diaria para medir la composicién corporal,
considerandose un método facil de usar, no invasivo, portatil y relativamente barato
(Figura 11)(146).

Figura 11. Equipo de analisis por impedancia bioeléctrica (BIA) de arco inferior (139)
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3. TERAPIA OCUPACIONAL Y
ENFERMEDAD DE HUNTINGTON
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3.1 LA CLASIFICACION INTERNACIONAL DEL FUNCIONAMIENTO Y LA
DISCAPACIDAD

La Clasificacion Internacional del Funcionamiento y la Discapacidad (CIF) es una
clasificacion desarrollada por la OMS utilizada a nivel mundial que permite una nueva
comprension del funcionamiento, la discapacidad y la salud con el objetivo de ofrecer un
marco estandarizado y un lenguaje comun. Esta clasificacion permite mejorar la
comunicacion entre distintos profesionales de la salud, investigadores, disefiadores de

politicas y la poblacién general, incluyendo a las personas con discapacidades (147,148).

La CIF va mas alla de la perspectiva medica tradicional que entendia la salud como la
ausencia de enfermedad, sino gque se centra en la salud fisica, psicoldgica, y aspectos
sociales teniendo en cuenta los factores ambientales y los factores personales en la
experiencia de la salud y la discapacidad. Gracias a esta clasificacion, es posible seguir
un modelo biopsicosocial donde las personas no son reconocidas Unicamente por sus
limitaciones, deficiencias o restricciones, sino que también tiene en cuenta sus cualidades

y capacidades (148).

Como se muestra en la Figura 12, la CIF esta formada por tres componentes principales
que son las Funciones y Estructuras corporales, la Actividad y la Participacion. El primer
componente se refiere a aquellas funciones fisioldgicas y psicoldgicas y los elementos
anatomicos, produciendose una deficiencia cuando estos estan ausentes o alteradas. Las
Actividades, que es el segundo componente, hace referencia a la ejecucién individual de
las tareas cuya realizacion se puede ver alterada por las dificultades que tenga una persona
para llevarlas a cabo (limitaciones). Por Gltimo, la Participacion, se refiere al grado en el
que una persona se involucra en situaciones de la vida cotidiana y actividades sociales, es
decir, la capacidad de un individuo para formar parte de la sociedad y desempefiar roles
y actividades en su entorno. Estos tres componentes se encuentran integrados y dependen
tanto de la condicion de salud, es decir el trastorno o enfermedad, como de los factores

ambientales y personales (149,150).
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Figura 12. Modelo relacional del funcionamiento y la discapacidad que sirve de fundamento a la
CIF (149)

En este sentido, la CIF define la Discapacidad como aquellas dificultades que las
personas pueden experimentar en el funcionamiento, incluyendo las restricciones en la
participacion en actividades y roles sociales. Por otra parte, define el Funcionamiento
como un concepto dinamico que engloba Funcion, Actividad y Participacién sefialando
los aspectos positivos de esta relacion, los cuales van a depender de la condicién de salud
y de la influencia que tengan los fatores contextuales, tanto los personales como los
ambientales (151).

El enfoque integral de esta clasificacion recalca la importancia de considerar la
participacion ocupacional en la vida de las personas, moviendo el foco de atencidn desde
la causa que produce la discapacidad hacia el impacto que tiene en su dia a dia. Aborda
dos conceptos muy interesantes que son la capacidad y el desempefio, relacionandolo con
el componente de Actividad y de Participacion. La capacidad se define como la capacidad
que tiene una persona para realizar una actividad, es decir, el maximo funcionamiento
que puede alcanzar y, por otra parte, el desempefio se refiere al grado en el que la actividad
se lleva a cabo en la realidad cotidiana de la persona evaluada, es decir, como esa

actividad se manifiesta en el dia a dia (147,148).
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3.2 OCUPACION Y SALUD

El término de ocupacion se podria definir como aquellas actividades del dia a dia en el
que las personas se involucran para ocupar su tiempo y dar proposito a su vida. Estas
actividades, se ven influenciadas por la interacciéon entre el contexto y sus factores
personales y ambientales; las habilidades y los patrones de desempefio; los valores,
creencias y espiritualidad de la persona, asi como las funciones y estructuras corporales
(152).

Los terapeutas ocupacionales creen que comprometerse con la ocupacion ayuda a
organizar la vida de las personas y a lograr su bienestar, contribuyendo a una mejora de
su salud (153). La salud se logra cuando las personas son capaces de comprometerse en
ocupaciones y actividades que ellos desean, en su casa, en el lugar donde trabajan, en el
colegio o en la vida de comunidad, desarrollando asi un sentimiento de pertenencia, y
contribuyendo al sentido de identidad personal (154). Dado que la participacion en la
ocupacion ayuda al mantenimiento de un buen estado de salud, se podria considerar que
la ocupacion es elemental para la supervivencia del individuo ya que las necesidades
bioldgicas, el cuidado de uno mismo, la seguridad y el refugio se abarcan a través de las
actividades que hacen las personas (155).

La terapia ocupacional consiste en la prevencion o disminucion de aquellos obstaculos
gue aparecen como consecuencia de un trastorno psiquico, fisico, social o sensorial que
impide que una persona se desenvuelva de manera independiente, y busca la restauracion
de la funcién perdida por medio de la mejora de las capacidades residuales y realizando
la adaptacién del medio a las necesidades de la persona (156,157). La OMS describe la
profesion como un “conjunto de técnicas, métodos y actuaciones que, a través de
actividades aplicadas con fines terapéuticos, previene la enfermedad y mantiene la salud,
favorece la restauracion de la funcién, suple las deficiencias incapacitantes y valora los
supuestos del comportamiento y su significacion profunda para conseguir las mayores
independenciay reinsercion posibles del individuo en todos sus aspectos: laboral, mental,
fisico y social” (158).

La relacion entre la ocupacion y la salud se reconoce ampliamente; de hecho, es la
premisa en la que se basa la terapia ocupacional. Hay evidencias que indican que existe
una asociacion entre el buen estado de salud mental con ocupaciones productivas y a su

vez indican que la salud psicoldgica, el buen funcionamiento cognitivo y las redes

34



sociales positivas se mantienen gracias a la participacion en ocupaciones que ejercitan las
capacidades mentales, sociales y fisicas (159). Meyer afirmo que la ocupacion saludable
mantiene el equilibrio entre pensar, sentir y actuar y que en el momento en el que se
interrumpe la participacion en la ocupacion, se produce un deterioro del cuerpo y la
mente. El estado de salud-bienestar se produce cuando hay un equilibrio ocupacional
entre los tres compartimentos ocupacionales de autocuidado, productividad y ocio (157).

3.3 CATEGORIAS OCUPACIONALES

Los terapeutas ocupacionales tienen en cuenta las diferentes ocupaciones que las
personas desempefian a lo largo del dia. Actualmente, no existe una clasificacion
estandarizada sobre las diferentes areas de ocupacion y dependiendo del sistema
seleccionado se clasifican y categorizan de manera diferente. La CIF categoriza las
Actividades y la Participacion en una unica lista que cubre todas las areas de la vida.
Algunos ejemplos de estas areas son el autocuidado, la movilidad, la vida doméstica, las
interacciones interpersonales, etc (147,150). Por otro lado, el CMOP utiliza un sistema
de tres categorias que son el Autocuidado, la Productividad y el Ocio para clasificar las

diferentes ocupaciones (109).

La AOTA clasifica las areas de ocupacion en nueve clases de actividades en las que las
personas participan, y las definen como “diversos tipos de actividades de la vida diaria en
los que las personas, poblaciones o las organizaciones se comprometen, incluyendo las
AVDs, las AIVD, la gestion de la salud, el descanso y suefio, la educacidn, el trabajo, el

juego, el ocio y la participacion social” (60).

Las AVDs se definen como “aquellas actividades que estan orientadas al cuidado del
propio cuerpo” (160). Se identifican un total de ocho AVDs que son bafiarse/ducharse,
alimentacion, movilidad funcional, higiene personal y aseo, comer y tragar, vestirse,
actividad sexual e higiene del bafio y del aseo (153). Las AVDs cobran sentido y tienen
un valor simbdlico en el proyecto vital del individuo cuando estan enlazadas al entramado
de quehaceres del dia a dia de cada persona, tienen relacion con su historia personal y se
encuentran inscritas en una determinada cultura. Por si mismas, ninguna actividad

constituye en si misma un fin o es por si misma significativa (161).

La segunda clase en la que la AOTA clasifica las areas de ocupacion son las AIVD y se

definen como “aquellas actividades de apoyo a la vida cotidiana en la comunidad y en la
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casa que en general requieren mas interacciones complejas que las utilizadas para el
desempefio de las actividades de autocuidado™. En esta &rea se distingue el cuidado de los
otros, el cuidado de mascotas y animales, la crianza de los nifios, la gestion de la
comunicacion, la conduccion y movilidad en la comunidad, la expresion religiosa y
espiritual, la gestion financiera, el mantenimiento de seguridad, las compras, el

establecimiento y manejo del hogar y la preparacion de la comida y limpieza (60).

Las AVDs se pueden entender como una manera de expresion de la individualidad e
identidad personal. Charles Christiansen definio la ocupacién como medio por el cual las
personas desarrollamos y expresamos nuestra identidad personal (162). Por ello, el
desempefio de las AVDs y AIVD son elementos fundamentales para el desarrollo y la
expresion del yo, son insignias de nuestra identidad y permiten identificarnos como

sujetos y vincularnos al mundo que nos rodea (163).

3.4 DESEMPENO OCUPACIONAL Y PARTICIPACION OCUPACIONAL

El desempefio ocupacional se refiere a la capacidad que tienen las personas para llevar
a cabo tareas y roles significativos en su dia a dia, incluyendo actividades laborales,
educativas, sociales y personales (60). Esas actividades y ocupaciones estan adaptadas a
la cultura en la que vive, son significativas para la persona que lo realiza, buscan su
cuidado personal y el disfrute de la vida como respuesta a las demandas del ambiente.
Los seres humanos tenemos en comin tres compartimentos ocupacionales que son el
autocuidado, que son aquellas actividades que hacemos para cuidarnos y mantenernos a
nosotros mismos; la productividad que son aquellas actividades que nos reportan un
beneficio y por Gltimo el ocio, que son aquellas ocupaciones que se realizan para el
disfrute de uno mismo como las aficiones. El Desempefio Ocupacional se entiende como

un equilibrio entre el autocuidado, la productividad y el ocio (164,165).

La naturaleza humana es eminentemente ocupacional y es a través de las ocupaciones
como las personas nos relacionamos e interactuamos con el contexto cultural, social y
fisico que nos rodea y dotan de significado y sentido la existencia del ser humano. Existe
evidencia cientifica que indica que el desempefio de ocupaciones afecta a la salud y el
bienestar, por lo que encontrarse privado de esta situacion puede llevar a padecer
enfermedades mentales y fisicas, discapacidad y una menor productividad. A su vez,

puede tener efectos negativos como la desorientacion, la pérdida del sentimiento de

36



eficacia o trastornos del suefio, siendo especialmente grave en personas vulnerables (166).
La participacion en ocupaciones que ejerciten las capacidades mentales, fisicas y sociales,
mantienen un funcionamiento cognitivo adecuado, salud psicoldgica y redes sociales
positivas (12,13,167,168).

De acuerdo con el CMOP, aspectos como la capacidad de una persona para elegir,
organizar y desempefiarse en AVDs que sean satisfactorias, apropiadas a la edad y que
busquen el cuidado de uno mismo, contribuyen a la economia de la sociedad y al bienestar

de uno mismo (169).

A medida que las personas envejecen, se observa como la ejecucion de las AVDs se ve
dificultada, aunque también dependera de cada caso ya que hay otros factores que pueden
influir como son el tipo de patologia, la edad, el deterioro leve y progresivo de la memoria,
la presencia de sintomas conductuales, el grado de afectacion neuromuscular y el nivel
de estrés de los familiares y cuidadores (103). En la EH, la pérdida de control motor, los
movimientos involuntarios, y la alteracién en las capacidades cognitivas produce una
alteracion en el desempefio de las actividades cotidianas, en el ambito laboral y en el
ambito social, alterando tanto las AVDs como las AIVD (101). La enfermedad no solo
afecta a los 6rganos o sistemas de la persona (funciones y estructuras corporales), sino
que también altera su cotidianidad, su vida, su trayectoria de vida o sus planes de futuro

(actividad y participacion).

El desempefio ocupacional se define como el hecho de realizar y terminar una actividad
u ocupacién elegida por la persona y que surge como resultado entre el intercambio
dinamico entre la persona, el entorno y la ocupacion. A medida que se modifican una de
estas tres variables, el desempefio de la persona cambiara (153). La pérdida de la calidad
de vida no tiene por qué ser consecuencia directa de tener una discapacidad, sino como
resultado de maultiples factores como la discriminacion hacia el colectivo, los prejuicios,
la falta de recursos asistenciales, o la incapacidad para tomar decisiones sobre su propia
vida (170).

La habilidad para desempefiar AVDs significativas deberia ser uno de los objetivos
terapéuticos en el tratamiento de pacientes con EH, siendo la participacidén ocupacional
el proposito de la terapia ocupacional. La Federacion Mundial de Terapia Ocupacional
considera la participacion en la vida cotidiana como un dominio primordial que guia la

investigacion y la practica clinica (171). Para poder abordar de la mejor manera el proceso
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terapéutico, es fundamental que los procesos de valoracion e intervencion se centren en
la persona y su familia (157). La mejor practica en terapia ocupacional sefiala la
importancia de utilizar evaluaciones estandarizadas que midan el desempefio ocupacional
y que proporcionan medidas objetivas validas y fiables para tomar decisiones en relacion
a un paciente o situacion concreta. Las evaluaciones tienen un formato predefinido con
instrucciones concretas sobre su administracion, la manera de puntuar, e interpretar,

facilitando el registro y la organizacion de los datos para la investigacion (104).

3.5 INTERVENCION

Dado que las necesidades de las personas con EH cambiaran a lo largo del tiempo, el
papel del terapeuta ocupacional, al igual que el del resto de profesionales, sera diferente
a medida que progrese la enfermedad. Los terapeutas ocupacionales fundamentan su
trabajo en el conocimiento profundo de la ocupacion y su repercusion en la salud. Las
ocupaciones no solo sirven para satisfacer las necesidades bioldgicas basicas, sino que
promueven la estimulacion cognitiva, fisica y la interaccion social, aspectos necesarios
para mantener el cuerpo y la mente sana. A su vez, la participacion ocupacional permite
el desarrollo de nuevas habilidades, fomenta la expresion de uno mismo y va
conformando su identidad (172-174). Los terapeutas ocupacionales buscan que el
paciente consiga ser lo mas independiente posible en su dia a dia y mejorar la

participacion con su familia, en el trabajo, en actividades de ocio y en la comunidad (76).

En una fase inicial, el terapeuta realizara una evaluacion del desempefio ocupacional del
paciente, que servird como prueba basal para futuras comparaciones y a su vez, para
alertar a los familiares sobre posibles cambios que se puedan producir en el trascurso de
la enfermedad. Desde el comienzo de los sintomas, las personas con EH pueden continuar
trabajando durante unos afos, sin embargo, a algunas les resulta dificil. A menudo
depende de factores como el tipo de trabajo que realizan o los cambios cognitivos y fisicos
que se producen por la enfermedad. En ocasiones, realizar modificaciones en el entorno
de trabajo, simplificar tareas o reducir factores distractores, puede ayudar a que la persona
continue trabajando mas tiempo. Por ello, las funciones del terapeuta ocupacional en esta
etapa consistiran en evaluar el puesto de trabajo si es necesario, analizar las habilidades
necesarias para la conduccion, y recomendar estrategias para la conservacion de energia

durante el mayor tiempo posible (175,176).
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La capacidad funcional de una persona con EH en la etapa inicial puede mejorar con el
establecimiento de rutinas marcadas, evitando las preguntas abiertas, ofreciendo una lista
de opciones de respuesta, formulando preguntas que requieran una respuesta “si/no",
ofreciendo pistas como asociaciones de palabras para facilitar la recuperacion de la

informacion, asi como etiquetar los objetos de la casa con su nombre y funcion.

Las distracciones suelen interferir en su capacidad para procesar o recordar informacion,
por lo que, para mejorar la comunicacién y la comprension, se recomienda utilizar frases
cortas cuando se les dé instrucciones, pedirles que repitan la informacion importante o
reducir estimulos externos siempre que sea posible. La dificultad para iniciar y secuenciar
acciones también es un rasgo distintivo de la etapa inicial por lo que las actividades o
tareas pueden llevar el doble de tiempo 0 no completarse nunca. Alguna de las estrategias
para ayudar a una persona con EH pueden ser el uso de listas, calendarios o notas para
hacer un seguimiento de las tareas que debe completar, dividir la tarea compleja en pasos
sencillos, escribir todos los pasos en un orden légico, repasar los pasos para asegurarse
de que se entienden claramente y animar a completar cada paso antes de pasar al siguiente
(175,176).

Dado que el trastorno del movimiento provoca alteraciones en el equilibrio, la movilidad
y el control motor, asi como movimientos involuntarios (corea), el terapeuta ocupacional
evaluara la seguridad en el hogar e identificara las areas en las que puede mejorar la
movilidad y la seguridad. Llevar a cabo un analisis de las habilidades necesarias para
cocinar, para llevar a cabo la higiene personal y otras AVDs, puede conducir al uso de
estrategias que fomenten la independencia del paciente.

Por ejemplo, en la cocina se le recomendara el uso de vajilla de plastico que no se pueda
romper, evitar guardar los objetos de uso habitual en armarios altos, utilizar un
temporizador de cocina como recordatorio para apagar los electrodomésticos o utilizar
guantes de cocina en lugar de agarraderas para coger las cosas del horno. En el bafio, sera
recomendable colocar una alfombrilla antideslizante, el uso de un banco o silla de ducha
0 barras de seguridad. En el salon y el dormitorio se recomendara fijar los muebles para
que no se muevan, usar sillas con respaldo alto y reposabrazos o eliminar de las

habitaciones muebles innecesarios o alfombras (175,177).

En una fase intermedia de la enfermedad, debido a la falta de iniciativa y la apatia, el

terapeuta le sugerird una actividad o tarea, le ofrecera ayuda y le proporcionaré el impulso
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necesario para que la persona complete la tarea de forma independiente. También es
habitual la presencia de fatiga por lo que se le recomendara estrategias para disminuirla

de acuerdo con las necesidades individuales de cada paciente.

Por ejemplo, en relacion a la alimentacion, se le sugerira sentarse en una silla Io mas
cerca posible de la mesa, rodear con las piernas las patas de la silla para estabilizar la
pelvis y colocar los codos sobre la mesa para estabilizar la parte superior del tronco. Dado
que en esta etapa hay debilidad muscular que produce dificultad para sujetar los
utensilios, se recomendara el uso de utensilios con mangos engrosados para facilitar el
agarre, asi como apoyar la extremidad superior después de cada bocado para no
sobrecargar la musculatura y evitar la fatiga (178-180).

Debido a la descoordinacion de los movimientos, en esta fase suele ser dificil realizar
tareas sencillas como cortar alimentos por lo que se les sugerird el uso de manteles
individuales antideslizantes para evitar que los platos se muevan, el uso de platos con
reborde, 0 vasos o0 tazas con tapa o en pico para evitar que el liquido se derrame. A su
vez, el uso de cubiertos y tazas con peso puede reducir los movimientos involuntarios
(16).

Respecto a la AVDs de higiene y arreglo personal, dado que estos pacientes pueden
tener dificultad si se combina una tarea de motricidad fina, como sujetar el jabén, con una
tarea de motricidad gruesa, como lavarse el cuerpo, se recomendara el uso de una manopla
de ducha (el jabon puede ponerse dentro de la manopla para que no se caiga) o jabon
unido a una cuerda. A su vez, se le recomendara engrosar el mango del cepillo de dientes

y del peine para facilitar el agarre o utilizar cepillo de dientes eléctrico (181).

Por ultimo, la disminucién en la capacidad para tomar decisiones, puede ocasionar que
las personas con EH tengan dificultad para decidir que ropa ponerse y como consecuencia
evitar cambiarse de ropa. Una de las estrategias consistird en reducir la rutina a una lista
de pasos sencillos 0 emparejar las prendas favoritas y etiquetarlas para reducir al minimo
la toma de decisiones. Puesto que los musculos de las manos se van debilitando y la
capacidad para agarrar objetos disminuye, se evitara la ropa con mdltiples cierres, se
colocara una anilla en la cremallera para facilitar la actividad y se le animara a vestirse

sentado en una silla para reducir el riesgo de caidas (174,176,182).

En etapas mas avanzadas, una de las mayores prioridades consiste en evitar lesiones en

el cuerpo y en la piel. El terapeuta asesorara sobre equipos de sedestacion y cojines y
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ensefiara al cuidador una rutina de cambios posturales. La sedestacion es una actividad
cansada que requiere mantener el tronco erguido de manera activa y tener un buen tono y
fuerza muscular. Con el trascurso de la enfermedad, los cambios en la capacidad de
planificar el movimiento, la lentitud y la pérdida de amplitud del movimiento, y la corea
hacen que la evaluacion y reevaluacion de la sedestacion y la postura sean esenciales para

promover la funcionalidad y la posicion erguida del individuo.

A su vez, a medida que progresa la enfermedad, el control de tronco resulta dificil
produciendo una flexion del cuello. Es importante que los pacientes mantengan una buena
postura al comer para reducir el riesgo de aspiracién, por lo que se buscara que tenga una
base estable en el asiento para mantener la pelvis fija (considerar un cinturén pélvico), el
tronco erguido y los pies bien apoyados. Al mismo tiempo, se considerara el tipo de mesa
para poder estabilizar los codos y los brazos. En aquellos casos en los que la persona
tenga movimientos excesivos, se podra utilizar un arnés toracico al comer para mantener
una posicion correcta y si tiene dificultad para mantener la cabeza erguida o tiene
movimientos excesivos de la cabeza mientras come o bebe, se considerara la posibilidad
de utilizar soportes para la cabeza o un apoyo para las manos. Se promovera periodos de
sedestacion activa ya que pueden retrasar la pérdida de fuerza y tono muscular, y facilitar
la respiracion (183-186).

Ademas, se recomendara el acolchado de las esquinas de los muebles, las partes de la
silla de ruedas o las esquinas de paredes para prevenir lesiones debido a caidas o a los
movimientos coreicos. Se le asesoraré sobre productos de apoyo que puedan facilitar su
desempefio y se le ensefiara al familiar posibles signos de atragantamiento, derivando al

logopeda cuando sea necesario (187,188).
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4. JUSTIFICACION DEL ESTUDIO
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La EH es una enfermedad neurodegenerativa que suele aparecer en la etapa de la
madurez. El inicio de la enfermedad se define como el momento en el que una persona
que es portador de un alelo HTT y con una secuencia CAG expandida presenta “presencia
inequivoca de un trastorno de movimiento extrapiramidal sin explicacion alguna, por
ejemplo, corea, distonia, bradicinesia o rigidez” (12,13). Esta patologia progresa hacia
una demencia grave y un deterioro en la capacidad funcional que finalmente provoca la
muerte. Frecuentemente, el fallecimiento se debe a la presencia de complicaciones
concomitantes como puede ser traumatismos graves tras sufrir una caida, infecciones,
desnutricion o neumonia (115). El curso de la enfermedad es lento pero progresivo y
como consecuencia, el paciente experimenta una pérdida gradual de capacidades. La
sintomatologia con la que cursa la enfermedad provoca una restriccion en las actividades
que son significativas para ellos, asi como en el desempefio de actividades domeésticas,

ocupacionales, recreativas y de ocio.

La ocupacion es una parte integral de la experiencia humana, y las personas encuentran
significado y propdsito en sus vidas a través de sus actividades diarias, siendo la manera
como las personas nos relacionamos e interactuamos con el contexto cultural, social y
fisico que nos rodea (167). La evaluacion del desempefio ocupacional es un aspecto
fundamental en el proceso de rehabilitacion ya que permite identificar las necesidades y
areas de dificultad de una persona en relacion con sus actividades diarias. A su vez,
facilita el disefio de intervenciones personalizadas y especificas para abordar las areas
problematicas identificadas durante la evaluacién y permite realizar un seguimiento del
progreso a lo largo del tiempo. Dado que, con el progreso de la enfermedad, el desempefio
ocupacional va cambiando, tener una base objetiva permite establecer objetivos y metas

realistas y medibles que motiven y respondan a las prioridades del paciente.

Hasta el momento presente, no existe tratamiento que cure la enfermedady el
tratamiento farmacoldgico tiene un enfogque sintomatico, no estando exento de diversos
efectos secundarios (32). En las ultimas décadas se han publicado diferentes
investigaciones que concluyen que los factores epigenéticos pueden producir cambios en
las manifestaciones clinicas de las enfermedades genéticas mejorando su sentimiento de
logro y su autonomia e independencia en el desempefio ocupacional (189). Por ejemplo,
estudios epidemioldgicos han demostrado que el ejercicio fisico retrasa el inicio y
lentifica la progresion de las enfermedades neurodegenerativas, al producir entre los
diferentes mecanismos, una mayor plasticidad de los diferentes circuitos neuronales. A
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su vez, una practica regular ayuda al mantenimiento de la masa muscular y el buen
acondicionamiento fisico, siendo beneficiosa para las personas con EH en términos de
mejora de la funcién motora, la velocidad de la marcha y el equilibrio, habilidades
fundamentales para tener una buena movilidad funcional y desempefiar muchas
actividades diarias (190,191). Para que el entrenamiento tenga un impacto significativo
en las personas, es importante que el ejercicio tenga un volumen y una intensidad
adecuada y para ello, es crucial tanto en la investigacion como en la préctica clinica,
disponer de dispositivos precisos y validados que permitan medir y conocer estas métricas
sobre el ejercicio. Es por ello por lo que este fue uno de los objetivos planteados en la

investigacion.

Otro factor ambiental destacado por numerosos autores por su relacion con la
epigenética, ha sido la nutricion, remarcando el papel de la dieta mediterranea en el
retraso de inicio de enfermedades como la EP, al producir los componentes fendlicos del
aceite de oliva una inhibicién de la agregacion patolédgica de la alfa sinucleica modificada
(192). Se ha visto que un déficit energético a nivel celular, acelera el proceso de
neurodegeneracion, acortando la supervivencia en los diferentes modelos animales
(193,194). En la EH, se ha observado que los pacientes pueden alcanzar un balance
energético negativo que provoque una pérdida de peso no deseada a pesar de tener una
ingesta de alimentacion adecuada. La desnutricion conlleva a la pérdida de masa muscular
y fuerza, a la atrofia musculoesquelética y a la cagquexia, y a su vez, puede agravar los

problemas cognitivos y emocionales asociados con la enfermedad (61-63).

Dada la variabilidad en los requerimientos energéticos y la rapida pérdida de peso que
experimentan las personas con EH, es muy importante contar con dispositivos fiables y
validados que permitan evaluar el gasto energético que experimentan en su dia a dia asi
como conocer su composicién corporal (porcentajes de grasa, agua, hueso y masculo que
forman el cuerpo humano) ya que las consecuencias de la desnutricion adquieren gran
relevancia al poder repercutir en el desempefio ocupacional y en la autonomia e

independencia para realizar las AVDs.

Debido a la ausencia de evidencia a cerca de tratamientos farmacoldgicos que
disminuyan o enlentezcan el curso de la enfermedad, todas aquellas estrategias que
originen una mejor calidad de vida y capacidad funcional y disminuyan la dependencia,
tendrén especial relevancia para las personas con esta enfermedad y sus cuidadores. Es

importante conocer el desempefio ocupacional e identificar las dificultades individuales
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que presentan en su dia a dia, asi como validar en esta poblacion medidas que nos
permitan conocer de manera fiable aquellos factores epigenéticos que pueden modificar
o retrasar la enfermedad (195) y que permiten el desarrollo de estrategias terapéuticas no
farmacoldgicas, facilmente accesibles y coste-efectivas como son la modificacion del
estilo de vida, a través de la realizacion de una adecuada actividad fisica e ingesta
nutricional, que mejore la calidad de vida de los pacientes y sus familiares. El aporte
energético suficiente, combinandolo con la actividad fisica, estimulara la sintesis de
proteinas y el buen funcionamiento de la masa muscular, lo que se podria traducirse en

una mejora en el desempefio ocupacional (115).
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CAPITULO Il. MARCO EMPIRICO
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1. ESTRUCTURA DE LA
INVESTIGACION

47



La presente tesis doctoral titulada “Estudio del desempefio ocupacional y validacion de
instrumentos de medida en la enfermedad de Huntington” se ha estructurado en torno a
cuatro trabajos publicados en revistas cientificas con revision por pares (peer-
review)(Figura 13), incluidas en JCR (Journal Citation Report) y con factor de impacto

asignado por la empresa Clarivate Analytics® (Anexo 1).

ESTUDIO 1:
Desempeiio
ocupacional

ESTUDIO 3:
Validacion
composicion
corporal

ESTUDIO 2:
Puntos de corte
actividad fisica

ESTUDIO 4:
Validacion gasto
energetico

Figura 13. Esquema de los estudios. Fuente: Elaboracion propia

Las publicaciones se han realizado en revistas de primer, segundo, tercer y cuarto cuartil
(Q1, Q2, Q3 y Q4) clasificadas seguin JCR de Web Of Science, y en los cuartiles Q1, Q2
y Q3 segun el SClmago Journal Rank (SJR) de Scopus (https://www.scimagojr.com).
Todos los articulos se han redactado y publicado en inglés con la intenciéon de
promocionar su difusion entre los lectores internacionales. Para el desarrollo de los
estudios se ha elegido la metodologia mas conveniente enfocada a obtener resultados y

conclusiones con la mayor evidencia cientifica posible.

A continuacion, se explica detalladamente la metodologia, los resultados y la discusion

para cada estudio.
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2. OBJETIVOS E HIPOTESIS
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El objetivo general de la tesis consiste en identificar y priorizar las necesidades y los
problemas cotidianos que restringen o impactan en el desempefio ocupacional de las
personas con enfermedad de Huntington. El objetivo especifico consiste en validar
medidas especificas que evallen factores genéricos y propios de la enfermedad de

Huntington que pueden influir en su desempefio ocupacional.

Para responder a las hipétesis planteadas en la investigacion, se establecieron unos

objetivos especificos para cada estudio como se detalla a continuacion:

Estudio 1 - El desempefio ocupacional en la enfermedad de Huntington: un estudio

transversal

Hipotesis:

1. Las personas con enfermedad de Huntington tendran mayor preocupacién en el
desempefio de las actividades de la vida diaria relacionadas con el area de Autocuidado
que con aquellas relacionadas con la Productividad y el Ocio

2. El nivel de satisfaccion en relacién al desempefio ocupacional serd& mas bajo
comparado con el rendimiento en las personas con enfermedad de Huntington

3. Existira relacion entre el desempefio ocupacional con la edad, el sexo, la calidad de
vida relacionada con la salud, la movilidad, los sintomas psiquiatricos y el estado

cognitivo de las personas con enfermedad de Huntington

Obijetivos:

o Analizar el desempefio ocupacional de los pacientes con enfermedad de Huntington
y categorizar las ocupaciones segun su prioridad e importancia

o Evaluar la percepcion del desempefio ocupacional en términos de rendimiento y de
satisfaccion en las areas de Autocuidado, Productividad y Ocio de las personas con
enfermedad de Huntington

o Analizar la relacion entre el desempefio ocupacional y la edad, el sexo, la calidad de
vida relacionada con la salud, la movilidad, los sintomas psiquiatricos y el estado

cognitivo de las personas con enfermedad de Huntington
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Estudio 2 - Puntos de corte del acelerémetro para la evaluacién de la actividad fisica

en adultos con enfermedad de Huntington leve a moderada: un estudio transversal

Hipdtesis:
4. Los puntos de corte establecidos para definir los niveles de actividad fisica en las

personas con enfermedad de Huntington seran diferentes a aquellos establecidos en

pacientes sanos

Objetivos:

o Establecer los puntos de corte especificos para personas con enfermedad de
Huntington utilizando los counts del vector magnitud del acelerébmetro Actigraph
GT3X

o Definir los niveles de la actividad fisica de las personas con enfermedad de

Huntington en leve, moderada e intensa

Estudio 3 - Estimacidn de la composicion corporal en la enfermedad de Huntington:

estudio transversal y observacional con bioimpedancia de multiples frecuencias

Hipdtesis:
5. El método de la medida de bioimpedancia en mdultiples frecuencias de ocho

electrodos (mfBIA) presentarad la misma fiabilidad que la DEXA en la medicion de

la composicidn corporal en pacientes sintomaticos con enfermedad de Huntington

Objetivo:

o Evaluar la exactitud de la medida de bioimpedancia en maltiples frecuencias de ocho
electrodos frente a la DEXA como método de referencia en la medicion de la

composicidn corporal en pacientes sintomaticos con enfermedad de Huntington
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Estudio 4 - Validacion de los dispositivos ActiGraph y Fitbit en la valoracion del gasto

energético en la enfermedad de Huntington

Hipdtesis:
6. EI Actigraph GT3X y el Fitbit Charge 4 presentaran la misma fiabilidad que la

Calorimetria indirecta (gold estandar) en la estimacion del gasto energético en
personas con enfermedad de Huntington

Obijetivo:

o Determinar la precision del Actigraph GT3X y el Fithit Charge 4 para estimar el
gasto energético en personas con enfermedad de Huntington comparandolo con la

Calorimetria indirecta
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3. ESTUDIO 1

EL DESEMPENO OCUPACIONAL EN LA ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON: UN ESTUDIO TRANSVERSAL

Simén-Vicente L, Cuesta-Garcia C, Rivadeneyra-Posadas J, et al. Occupational

performance in Huntington’s disease: A cross-sectional study. British Journal of

Occupational Therapy. 2023;86(6):432-440. doi:10.1177/03080226231156523
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3.1 MATERIAL Y METODOS
3.1.1 Disefio del estudio y participantes

Se disefid un estudio descriptivo, observacional, transversal con pacientes ambulatorios
procedentes del servicio de Neurologia del Hospital Universitario de Burgos (HUBU),
que presentasen la EH y que tuvieran confirmacion genética de la enfermedad (>36
repeticiones CAG en el gen HTT). Se excluyeron aquellas personas con deterioro
cognitivo significativo, que tuvieran una puntuacion <23 en la escala Mini-Mental State
Examination (MMSE)(196), y que presentasen comorbilidades significativas a juicio del
investigador como por ejemplo déficit sensorial, secuelas, y/o enfermedades neuroldgicas
(accidente cerebrovascular (ACV) o epilepsia) y otras patologias sistémicas como cancer

0 patologia cardiovascular que pudieran interferir en su desempefio ocupacional.

3.1.2 Procedimiento

En primer lugar, se les explicé el protocolo del estudio y tras estar acorde con este,
firmaron el consentimiento informado. A continuacién, se procedié con la recogida de los
datos y se administraron cuestionarios semiestructurados para recoger los datos
sociodemogréficos y evaluar el cambio en la autopercepcion del paciente sobre su
desempefio ocupacional. Se realiz6 una Unica visita en el servicio de Neurologia del
HUBU.

3.1.3. Instrumentos de evaluacién y variables
Para la recogida de datos se administraron las siguientes herramientas de evaluacion:
La Medida Canadiense de Desempeiio Ocupacional (COPM)

La COPM es una herramienta de evaluacion que permite recoger informacion a través
de una entrevista semiestructurada disefiada para evaluar la autopercepcion que tiene el
paciente sobre cdmo es su desempefio ocupacional, es decir, como hace una actividad o
tarea, y su grado de satisfaccion con esta. Se puede utilizar para determinar si el paciente
necesita los servicios de un terapeuta ocupacional, como evaluacion inicial para que el
paciente entienda el origen de sus problemas en su desempefio ocupacional y establecer
los objetivos terapéuticos, y como una herramienta para determinar el cambio que se ha

producido tras la intervencién (107). Esta escala se administré para identificar las
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actividades del dia a dia relacionadas con el Autocuidado, la Productividad y el Ocio que
los participantes consideraban dificiles de realizar de manera satisfactoria.

Esta medida muestra una buena fiabilidad test-retest con diferentes enfermedades
neuroldgicas como el ACV (0,88-0,89)(109,197).

El Cuestionario de Salud SF-12 (SF-12)

El SF-12 es el cuestionario abreviado del cuestionario de Salud SF-36 que mide la
calidad de vida y evalua el grado de bienestar y la capacidad funcional de la persona. A
través de 12 items subdivididos en dos dimensiones (salud fisica y salud mental), el
paciente determinard como es su salud y puede ser administrado por el investigador o
completado por el paciente. Esta evaluacion presenta buena fiabilidad de test-retest
(CCI=0,78)(198).

La Escala Unificada de valoracion de la Enfermedad de Huntington (UHDRS): Total
Motor Score (TMS)

La TMS es una subescala de la UHDRS que evalua la funcion motora de los pacientes
con EH a través de 31 items utilizando una escala ordinal de 5 puntos. Evalta el
seguimiento ocular, el inicio de los movimientos sacéadicos, la velocidad de las sacadas,
la protrusion de la lengua, el golpeteo con los dedos, la pronacion y supinacion de las
manos, la luria, la rigidez en los brazos, la bradicinesia corporal, la maxima distonia, la
maxima corea, la marcha, la punta-talon y la respuesta del participante a un tirén posterior
repentino con la prueba de retropulsion. Las puntuaciones totales oscilan entre 0 y 124
donde a mayor puntuacion, mayor incapacidad para realizar la tarea motora. Esta escala
presenta una excelente fiabilidad (CCI=0,94)(199).

UHDRS: Total Functional Capacity (TFC)

La TFC es una escala estandarizada que mide el estado funcional del paciente en cinco
areas: la ocupacion, la capacidad de manejar las finanzas, la capacidad para realizar las
tareas domésticas, las actividades personales de la vida diaria, y el nivel de cuidado que
requieren. Cada item puede adquirir una puntuacion entre 0 y 2-3, dependiendo del item,
siendo 0= incapaz y 3= normal. La puntuacién total oscila entre 0 y 13, donde a mayor
puntuacion, mayor funcionalidad. Esta escala presenta buenas propiedades psicométricas,
incluida la fiabilidad y validez entre evaluadores, basadas en medidas radiograficas de la

progresion de la enfermedad (77,200).
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Evaluacion de los problemas de conducta en la EH-formulario breve (Problem
Behaviors Assessment. PBA-s)

La evaluacion PBA-s consiste en una entrevista semiestructurada que evalta a través de
11 items los problemas de comportamiento durante las Gltimas 4 semanas. Los sintomas
que evalGa son el estado de &nimo depresivo, la ideacion suicida, la ansiedad, la
irritabilidad, el comportamiento colérico/agresivo, la apatia, la perseveracion, el
comportamiento obsesivo-compulsivo, el pensamiento paranoide, las alucinaciones y el
comportamiento desorientado. Califican la gravedad y la frecuencia de las anomalias
conductuales utilizando las puntuaciones 0 (ausente), 1 (dudoso), 2 (leve), 3 (moderado)
y 4 (severo) para evaluar la gravedad, y 0 (nunca/casi nunca), 1 (rara vez), 2 (a veces), 3
(frecuentemente), 4 (a diario/casi a diario) y 9 (no se conoce 0 no corresponde) para
evaluar la frecuencia. Las puntuaciones de gravedad y frecuencia se multiplican para
obtener una puntuacion total para cada item, teniendo en cuenta toda la informacién
disponible, tanto aquella facilitada por el paciente y sus familiares, asi como las propias
observaciones del entrevistador sobre el comportamiento del paciente. El cuestionario
presenta una buena validez de contenido, buena consistencia interna y fuertes

correlaciones con otras escalas de evaluacion psicopatoldgica (201,202).

El Mini-Mental State Examination (MMSE)

El MMSE consiste en una prueba de cribado que evalla de manera cuantitativa el
deterioro cognitivo y permite registrar los cambios cognitivos a lo largo del tiempo.
Consta de 11 preguntas agrupadas en las siguientes pruebas: orientacion temporal,
orientacion espacial, registro de tres palabras, fijacion de atencion, memoria, nominacién
verbal, repeticién y comprension, lectura, escritura y construccion visoespacial, con una

puntuacion maxima de 30 puntos (196).

3.1.4 Consideraciones éticas

El protocolo del estudio fue aprobado por el Comité de Etica de Investigacion del
Hospital Universitario de Burgos y Soria. Todos los procedimientos se llevaron a cabo de
acuerdo con la guia de Buena Préactica Clinica y siguiendo los principios éticos
establecidos en la Declaracion de Helsinki. Los participantes firmaron el consentimiento
informado y se les asigndé un cddigo de estudio para anonimizar sus datos y se
almacenaron en una carpeta segura dedicada al estudio (nimero de certificado: CEIM-
2535, 25 de mayo de 2021).
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3.1.5. Andlisis estadistico

Los estadisticos descriptivos de la muestra se presentan como la media (X) y la
desviacion estandar (DE) en el caso de las variables cuantitativas, y la frecuencia y la
distribucion porcentual (%) en las variables cualitativas. En los casos en los que la
muestra no se distribuyd de manera normal, los estadisticos descriptivos se expresan en

términos de mediana y rango intercuartilico (RIC).

Se utilizé la prueba U de Mann-Whitney para analizar las diferencias entre el nUmero
de ocupaciones descritas por los pacientes y el grado de desempefio y satisfaccion en cada
subarea de la COPM entre: hombres y mujeres; jévenes y mayores (por debajo o por
encima de la edad mediana de 62 afos); estado cognitivo; calidad de vida; movilidad y
funcionalidad. Por ultimo, se utiliz6 la correlacién de Spearman para determinar la
relacién entre la edad, la calidad de vida, el estado cognitivo, los sintomas psiquiatricos,
los afios de educacion y la movilidad, con la percepcion del desempefio (medido en
términos de rendimiento y de satisfaccion). Para establecer el nivel de la correlacién de
Spearman se siguio el coeficiente de Fleiss (r=0,75; alta correlacion)(203). Para el analisis
de la significacion estadistica se establecié un valor de p <0.05. El andlisis estadistico se
realizé con el software SPSS version 28 (IBM-Inc, Chicago-ILUSA).

3.2 RESULTADOS

Un total de 38 personas con la EH, con una edad media de 58,63 afios (DE + 11,43)
participaron en el estudio. El 60,5% de la muestra fueron hombres y el 39,5% mujeres.
El tiempo desde el inicio de la enfermedad fue de 9,38 afios (DE % 4,96), con una
puntuacion media en la escala TFC de 8,34 (DE * 3,26). El 81,58% de la muestra se

encontraba en situacion de desempleo y el 78,9% estaba casado (Tabla 1).

Tabla 1. Caracteristicas clinicas y sociodemogréficas de la muestra

Sexo (%)
hombre 23 (60,5)
mujer 15 (39,5)
Edad (afios)
media + DE 58,63+ 11,43
mediana (rango) 62 (33-75)
Ocupacién principal (%0)
empleado 18,42
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desempleado 81,58
Estado civil (%0)

casado 30(78,9)

en pareja 1(2,6)

soltero 5(13,2)

divorciado 2 (5,3)
MMSS, media + DE 25,89 +5,94
TMS, media + DE 34,11 + 19,98
SF-12, media + DE

componente fisico 47,46 + 9,14

componente mental 49,64 + 12,52
TFC, media = DE 8,34 + 3,26

DE, desviacién estandar; MMSE, Mini-Mental State Examination; TMS, Total Motor Score; SF-12,
Cuestionario de Salud SF-12; TFC, Total Functional Capacity

3.2.1 Dificultades identificadas en el desempefio ocupacional e importancia

otorgada a cada una de ellas

Los participantes detectaron un total de 165 problemas en su dia a dia, de los cuales el
50,91% estaba relacionado con actividades del &rea de Autocuidado, el 30,3% con
actividades de Ocio y el 18,79% con actividades relacionadas con la Productividad. Cada
participante detectd de media 4 problemas, siendo las subcategorias de cuidado personal
(33,66%), manejo del hogar (18,78%) y ocio tranquilo (15,75%) aquellas actividades en

las que los pacientes reportaban tener mas dificultad en su desempefio (Figura 14).

De los 165 problemas detectados, dieron prioridad y fueron calificados como mas
importantes un total de 104. Los resultados mostraron que valoraban con puntuaciones mas
bajas su grado de satisfaccion con el desempefio ocupacional (el nivel de satisfaccion que
tenian con la manera en la que realizaban la actividad) que el propio rendimiento (como

realizaban la actividad).

En relacion al grado de rendimiento, las puntuaciones mas bajas fueron en la subéarea de
movilidad funcional y las puntuaciones mas altas en la subarea de recreacion tranquila. En
relacion al grado de satisfaccion, las puntuaciones mas bajas fueron en las subareas de
socializacién y manejo del hogar y las mas altas en actividades relacionadas con el
autocuidado (Tabla 2).
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PRODUCTIVIDAD AUTOCUIDADO

0oClIOo

CUIDADO PERSONAL
Ir al bafio

Alimentacion

Ducha

Aseo e higiene personal
Vestido

MOVILIDAD FUNCIONAL
Subir v bajar escaleras
Entrar en la ducha

Andar

Transferencias

GESTION COMUNITARIA
Ir al banco
Compras

MANEIO DELHOGAR
Poner la lavadora
Hacer la cama

Lavar los platos

Tender la ropa

Poner la mesa

Limpiar

Cocinar

RECREACION TRANQUILA

Jugar a las cartas

Escuchar musica

Usar el ordenador/internet
Escribir/pintar/dibujar/hacer manualidades
Wer la television

Leer

RECREACION ACTIVA
WViajar

Practicar deportes
Caminar

SOCIALIZACION
Empezar una conversacion/comunicarse
Quedar con amigos

15 20

Figura 14. Dificultades en el desempefio ocupacional clasificado por areas y subareas. Fuente:

Elaboracion propia

Tabla 2. Percepcion del desempefio ocupacional en términos de rendimiento y de satisfaccion

i NUmero de Percepcion del desempefio ocupacional
Areas ocupaciones . ] y
priorizadas Rendimiento Satisfaccion
Total 104 x*DE Mediana (P25; P75) Xx+DE Mediana (P25; P75)
Autocuidado
Cuidado personal 35 6,34+1,84 6 (5-8) 6,22+2,93 6 (3,5-9)
Movilidad funcional 11 4,63+2,23 6 (3-6) 4,27+2,53 5(2,5-5,5)
Gestion comunitaria 4 6,25+3,34 7 (4,75-8,5) 5,5+3,64 5,5 (2,5-8,5)
Productividad
Manejo del hogar 18 5,22+2,15 5(4-8) 4,06+27 3,5 (1,25-6)
Ocio
Recreacion tranquila 18 6,39+3,08 7,5 (3,5-9) 5,53+3,22 6 (2,5-8)
Recreacion activa 11 5,45+2,06 5 (5-6) 4,36 +2,38 5 (2-6)
Socializacion 7 5,63£2,34 55 (4,75-7,25) 4+3,24 3 (1-5,75)

X, media; DE, desviacién estandar; P25, percentil 25; P75, percentil 75
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3.2.2 Descripcién de los problemas reportados por los pacientes clasificados por

areas y subareas

Las dificultades identificadas por los participantes en relacion a sus ocupaciones se
dividieron en tres &reas (Autocuidado, Productividad y Ocio), que, a su vez, se

subdividieron en subéreas.
1) Autocuidado

El &rea de autocuidado incluye todas aquellas actividades destinadas a prepararse para

comenzar el dia, manejarse dentro de la comunidad, y desplazarse de un lugar a otro.
Esta area se subdivide en: cuidado personal, movilidad funcional y gestion comunitaria.
Cuidado personal

Esta subarea hace referencia a aquellas actividades relacionadas con el cuidado de uno

mismo como, por ejemplo, vestirse, ducharse, afeitarse...

De todas las actividades analizadas, esta fue la subarea en la que los pacientes
presentaban mayor dificultad. En concreto en el vestido, identificaron actividades como
atarse los cordones o abrocharse los botones como aquellas en la que presentaban mas
dificultad. Otro problema mencionado fue abrocharse el sujetador y ponerse los

calcetines.

El 27% de los problemas se relacionaban con la higiene y el aseo personal, siendo los
mas reportados cepillarse los dientes y afeitarse. Ademas, tenian dificultad para ducharse,
especialmente al jabonarse con la esponja y secarse el cuerpo con la toalla. También
tenian dificultad para mantenerse de pie durante periodos de tiempo prolongados

(superiores a 10 minutos).
Movilidad funcional

Esta subarea se refiere a la habilidad que tienen las personas para moverse de manera
independiente en diferentes entornos donde se llevan a cabo ocupaciones (en casa, en el

trabajo o en la comunidad).

Los pacientes con EH reportaron que la actividad en la que mayor dificultad tenian era
al realizar transferencias, es decir, pasar de un lugar a otro, en concreto subir y bajar del
coche o entrar y salir de la ducha. Algunos participantes mencionaron tener problemas en

la marcha, en concreto en la fase de apoyo cuando su pie hacia contacto con el suelo y en
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la fase de oscilacion, en la que el pie de referencia se encontraba suspendido en el aire.
También detectaron una disminucion en la velocidad de la marcha y en la longitud de la

zancada cuando caminaban.
Gestion comunitaria

Esta subérea se refiere a aquellas actividades como conducir, comprar, coger el trasporte

publico, manejar las finanzas. ..

Los participantes tenian dificultad en la gestion de la economia domésticay en la gestion
de los gastos de la casa. A su vez, tenian problemas al realizar la compra en el
supermercado, en concreto, mencionaban tener olvidos, dificultad para concentrarse al

leer las etiquetas de los productos o problemas a la hora de decidir que producto coger.

2) Productividad

La segunda area es la Productividad. Se refiere a la contribucidn que realiza una persona
a la sociedad a través de trabajos remunerados y no remunerados. Incluye las ocupaciones
que producen bienes o servicios y que proporcionan un sentimiento de pertenencia a una
comunidad. Esta area se subdivide en trabajo remunerado/no remunerado, juego/escuela

y gestion del hogar.
Trabajo remunerado/no remunerado

De las 38 personas evaluadas, una persona reportd tener problemas en esta subarea, en
concreto, dificultad para manejar el estrés en su puesto de trabajo y falta de energia y
fatiga en su desempefio. Estas dificultades provocaban que su trabajo no se realizase de
manera correcta y que no cumpliese con sus responsabilidades. El 73% de la muestra total
se encontraba en edad de trabajar, pero solamente el 25% tenia un empleo.

Manejo del Hogar

Esta subarea incluye aquellas actividades que se realizan en el hogar como limpiar, lavar

la ropa, cocinar...

Después de la subarea de Cuidado personal, esta es la segunda subarea en la que los
pacientes reportaron tener mas dificultad. Mencionaron un total de 31 problemas
asociados al cuidado del hogar. La mayor dificultad fue preparar la comida, en concreto,
sujetar verduras mientras las pelaban, cortar la comida con un cuchillo, planificar las

comidas y seguir una receta. A su vez, tenian dificultad en la limpieza (pasar el aspirador,
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ordenar y quitar el polvo) y al poner la mesa, ya que se les caia la vajilla con facilidad.
Por ultimo, indicaron tener dificultad para lavar los platos, no quedaban satisfechos con

el resultado puesto que su familiar tenia que volver a lavarlos.

3) Ocio

La ultima area es el ocio e incluye todas aquellas actividades no obligatorias que estan
intrinsicamente motivadas y que se realizan durante el tiempo libre. Esta &rea se subdivide

en recreacion tranquila, recreacion activa y socializacion.
Recreacion tranquila

Esta subarea incluye todas aquellas actividades que no requieren esfuerzo fisico como

por ejemplo leer, pintar, escuchar masica o jugar a las cartas.

Seguido de la subarea de Manejo del hogar, las personas con EH encontraron muchas
dificultades en actividades relacionadas con la recreacion tranquila. En concreto cuando
leian, ya que eran incapaces de mantener la concentracion, tenian dificultad para recordar
lo que leian y tenian un sentimiento de apatia que hacia que abandonasen la actividad.
Estas mismas dificultades fueron mencionadas cuando veian la television. A su vez,

encontraban dificultad para dibujar y utilizar el ordenador.
Recreacion activa

Esta subarea incluye aquellas actividades que implican accion como por ejemplo

practicar deportes, viajar, pasear...

Muchas personas con EH tenian problemas para realizar actividad fisica, sobre todo

pasear, ya que perdian el equilibrio con facilidad y presentaban inestabilidad en la marcha.
Socializacion

La ultima subérea del Ocio es la Socializacion. Hace referencia a la participacion de las
personas en espacios comunitarios y actividades sociales como, por ejemplo, ir a
celebraciones, visitar a amigos y familiares o hablar por teléfono. Las personas con
Huntington mencionaron problemas al quedar con amigos debido a la falta de ganas y al
sentimiento de apatia. A su vez les resultaba dificil empezar una conversacion o iniciar

un tema.
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3.2.3 Relacion entre el namero de dificultades mencionadas y el grado de
satisfaccion y de desempefio ocupacional con la edad, el sexo, la calidad de vida, la

funcionalidad, el estado cognitivo, los sintomas psiquiatricos y la movilidad

En relacion al nimero de dificultades mencionadas, se encontraron diferencias
estadisticamente significativas entre la calidad de vida y el &rea de Autocuidado
(p=0,022); aquellas personas con puntuaciones mas bajas en el cuestionario SF-12 tenian
mas dificultad para desempefiar ocupaciones en esta area. No se encontraron diferencias
estadisticamente significativas entre hombres y mujeres en el nimero de problemas
mencionadas en relacion al Autocuidado, la Productividad o el Ocio. Tampoco se
encontraron diferencias en relacion a la edad, el estado cognitivo, la severidad de los

sintomas psiquiatricos o la movilidad.

No obstante, se encontraron diferencias estadisticamente significativas entre la edad y
el grado de satisfaccion en el Ocio (p=0,023); las personas mayores de 62 afios estaban
mas satisfechas con sus actividades de ocio que aquellas menores de esa edad; no se

encontraron diferencias en el area de Autocuidado ni de Productividad.

Con respecto al sexo, se encontraron diferencias estadisticamente significativas en el
nivel de satisfaccion en el area de Autocuidado (p=0,037); las mujeres se encontraban

mas satisfechas que los hombres con la manera en la que realizaban la actividad.

Se encontrd una correlacion positiva entre el nivel de satisfaccion en actividades
relacionadas con la Productividad y la calidad de vida en la escala mental (r=0,580,
p=0,048), indicando que, a mayores niveles de bienestar mental, mayor satisfaccion en
actividades relacionadas con la Productividad. Ademas, los resultados indicaron que el
nivel de satisfaccion en el area de Autocuidado se correlacionaba de manera negativa con
el estado cognitivo (r=-0,452, p=0,030), es decir, puntuaciones mas bajas en satisfaccién

en el area de Autocuidado se relacionaba con capacidades cognitivas mas altas.

Por ultimo, la puntuacion global en la COPM respecto al nivel de satisfaccion se
correlacion6 de manera significativa con la cognicion, indicando que, a niveles més bajos
en satisfaccion, mayores capacidades cognitivas (r=-0,492, p=0,014). Se observo una
correlacion positiva entre los afios de estudios del paciente y el grado de desempefio
(como realizaba la actividad), indicando que aquellas personas con mas afios de estudios

percibian mejor su desempefio en las actividades realizadas (r=0,529, p=0,005) (Tabla 3).
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Tabla 3. Correlacion de Spearman entre las puntuaciones en la COPM vy las variables de estudio

SF-12 escala SF-12 escala Afos de
COPM Edad T™MS PBA fisica mental MMSE estudios
Desempeiio
Autocuidado 0,122 -0,243 -0,305 0,262 0,156 -0,016 0,169
Productividad 0,061 -0,071 0,05 -0,48 0,033 0,007 0,527
Ocio 0,186 -0,179 -0,219 0,056 0,016 0,118 0,417
Total 0,083 -0,371 -0,311 0,008 0,242 0,09 *0,529
Satisfaccion
Autocuidado 0,025 0,044 0.001 0,063 -0,07 *-0,452 -0,097
Productividad 0,141 0,118 -0,509 -0,348 *0,58 0,032 0,376
Ocio 0,382 0,205 -0,174 -0,268 0,067 -0,221 0,29
Total 0,162 0,097 -0,294 -0,153 0,094 *-0,492 0,133

COPM, Medida Canadiense de Desempefio Ocupacional; TMS, Total Motor Score; PBA-s, Evaluacion de los problemas
de conducta en la EH; SF-12, Cuestionario de Salud; MMSE, Mini-Mental State Examination.
*

p <0.05.

3.3 DISCUSION

El objetivo de este estudio fue analizar las dificultades que tenian los pacientes con EH
en relacion a sus actividades de autocuidado, productividad y ocio y a su vez, evaluar la
percepcion del desempefio ocupacional en términos de rendimiento y de satisfaccion en
las areas de Autocuidado, Productividad y Ocio. También se analizé la relacion entre su
desempefio ocupacional con la edad, el sexo, la calidad de vida relacionada con la salud,

el estado cognitivo, los sintomas psiquiatricos y la movilidad.

Los resultados demostraron que la subarea en la que los pacientes con EH encontraban
mas dificultad fue en el cuidado personal. Estos datos concuerdan con otros estudios,
como los resultados publicados por Beglinger et al. (77) en el que describieron las
consecuencias que tenia la EH en el dia a dia de los pacientes a través de la escala TFC,
observandose dificultad en las AVDs, en el manejo del dinero, en las tareas domésticas y
en el autocuidado. A su vez, Clemens y Achterberg (204) analizaron los problemas
experimentados por los pacientes con EH durante sus actividades diarias, confirmando
gue mas de la mitad (56%) estaban relacionados con el autocuidado, de los cuales el
62,5% con el cuidado personal. Los terapeutas ocupacionales del Grupo Europeo de la
Enfermedad de Huntington (EHDN) elaboraron una guia con las mejores practicas
clinicas de intervencion, concluyendo que la mayor parte de los problemas
experimentados por las personas con Huntington estdn relacionados con aquellas
actividades que requieren motricidad fina como por ejemplo comer, atarse los botones o

escribir. Estos hallazgos se podrian explicar por la sintomatologia motora con la que cursa
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la enfermedad, la cual dificulta la realizacion de agarres, provoca menor destreza
manipulativa y una falta de coordinacién (175). Otros estudios que también utilizaron la
COPM para evaluar el desempefio ocupacional de los pacientes con EH, concluyeron que
una de las areas mas problematicas era la del Autocuidado, confirmando nuestros
resultados (205).

A su vez, nuestros datos demostraron que el 30% de los problemas percibidos se
relacionaban con actividades de Ocio. Estos resultados coinciden con el estudio realizado
por Gibson y Springer (206) en el que se analizé el retraimiento social de los pacientes
con EH. En esta investigacion se concluy6 que es muy comun que las personas con EH
reduzcan sus actividades de ocio, en concreto, participen menos en actos sociales fuera
de casa y en reuniones familiares, y a su vez, interrumpan su actividad laboral. De manera
similar, Ho y Hocaoglu (207) identificaron que ya desde etapas iniciales de la
enfermedad, los problemas sociales (la negativa a acudir a eventos sociales, problemas
en las relaciones familiares y con amigos) estdn presentes. Victorson et al. (208)
investigaron aquellos atributos que se asociaban a los déficits motores, emocionales y
cognitivos que formaban la triada de sintomas de la EH, identificando la dificultad que
tenian los pacientes para comunicarse y su repercusion e impacto a nivel social. Hasta la
mas minima limitacion se puede percibir como social y emocionalmente devastadora. A
su vez, nuestros resultados coinciden con el estudio realizado por Cruickshank et al. (191)
en el que concluyeron que los pacientes con EH que tenian una puntuacion de 13 en la
escala TFC (independencia total), tenian menos contacto social y estaban menos

integrados en grupos sociales que los controles.

En relacion al area de Productividad, los datos demostraron que la subarea en la que los
participantes tenian mayor dificultad fue en el manejo del hogar, en concreto cocinar.
Nuestros resultados concuerdan con el estudio de Claassen et al. (209) en el que
estudiaron el impacto que tenia la corea en el area de la Productividad. Concluyeron que
una de las mayores dificultades percibidas era en la cocina y en concreto, en la
preparacion de alimentos. Julio et al. (210) realizaron un estudio en el que compararon el
desempefio ocupacional de pacientes con EP y EH utilizando una herramienta de realidad
virtual que simulaba una cocina. Concluyeron que todos los participantes con EH tenian
dificultad en completar a tiempo las tareas en las que se requerian buenas funciones
ejecutivas. Estos resultados sugerian que los pacientes con EH tenian un mayor deterioro

en las funciones ejecutivas en comparacién con las personas con EP.
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De manera habitual, los pacientes con EH tienen problemas en el trabajo. En un estudio
en el que se evalud el impacto de la EH en la situacion laboral se observé que habia una
tasa de desempleo en el 47,5% de los pacientes con puntuaciones en la escala TFC entre
11y 13 y un 99% en pacientes con puntuaciones <7. Los resultados sugieren que las
habilidades en el trabajo se ven afectadas a los pocos afios del diagnostico clinico y desde
las primeras fases de la enfermedad, corroborando asi nuestros resultados donde
observamos que el 73% de la muestra total se encontraba en edad de trabajar, pero

solamente el 25% tenia un empleo (211).

Los participantes manifestaron un nivel bajo de satisfaccion en su desempefio
ocupacional, es decir, en la manera en como realizaban las actividades. Una posible
explicacion de esa insatisfaccion se puede deber a sintomas como la depresion o la
ansiedad, los cuales son muy habituales en pacientes con EH. A su vez, estos pacientes
sienten una falta de placer al realizar ocupaciones, lo que al mismo tiempo podria influir
en su experiencia de satisfaccion (212). Paoli et al. (213) concluyeron en su estudio que
la tristeza y el estado de &nimo depresivo eran sintomas tempranos de la EH. En la EH,
la depresion se asocia con la anhedonia y se ha descrito en aproximadamente la mitad de

las personas con confirmacidn genética positiva de la enfermedad (20,214,215).

Las puntuaciones tan bajas reportadas por los participantes en relacion a su satisfaccion
con el desempefio ocupacional, pone de manifiesto la importancia de tener en cuenta la

opiniény las prioridades de los pacientes a la hora de establecer los objetivos terapéuticos.

Es fundamental que el terapeuta ocupacional siga una practica centrada en el paciente,
donde valore sus necesidades, y le dé suficiente informacion y posibles alternativas
teniendo en cuenta los problemas que ha detectado. De esta manera, la persona elige el
camino que considere mas adecuado para lograr su meta y conseguir sus objetivos
(108,216). Los terapeutas que siguen esta practica consideran esencial que los pacientes
estén involucrados en el proceso terapéutico y en la toma de decisiones. Esta practica
contempla de manera holistica al ser humano, considerandole como una persona formada
por cuerpo, mente y espiritu (217,218), donde su participacion y compromiso con las
ocupaciones sera fundamental durante todo el proceso ya que aumentara su motivacion y

repercutird en su calidad de vida y salud mental (219).

Por ultimo, se observé que la calidad de vida reportada por los pacientes correlacionaba

con el nimero de problemas mencionados en sus ocupaciones. Aquellas personas con
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puntuaciones méas bajas en el cuestionario SF-12 reportaron tener més dificultad en el
desempefio de sus ocupaciones. Estos resultados corroboran el fuerte impacto que tiene
la autopercepcidn sobre la autoeficacia personal y la calidad de vida percibida (180). La
autopercepcion que tiene una persona sobre su enfermedad afecta a sus creencias y como

consecuencia a su desempefio y bienestar (220).
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4. ESTUDIO 2

PUNTOS DE CORTE DEL ACELEROMETRO PARA LA
EVALUACION DE LA ACTIVIDAD FISICA EN ADULTOS CON
ENFERMEDAD DE HUNTINGTON LEVE A MODERADA: UN
ESTUDIO MULTICENTRICO TRANSVERSAL

Simoén-Vicente L, Rivadeneyra-Posadas J, Soto-Célix M, Raya-Gonzalez J, Castillo
D, Calvo S, Collazo C, Rodriguez-Fernandez A, Fahed VS, Mariscal N, Garcia-
Bustillo A, Aguado L, Cubo E. Accelerometer Cut-Points for Physical Activity
Assessment in Adults with Mild to Moderate Huntington's Disease: A Cross-
Sectional Multicentre Study. Int J Environ Res Public Health. 2022 Nov
11;19(22):14834. doi: 10.3390/ijerph192214834. PMID: 36429552
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4.1 MATERIAL Y METODOS

4.1.1 Disefio del estudio y participantes

Se disefio un estudio transversal, observacional con pacientes ambulatorios con la EH,

procedentes del servicio de Neurologia del HUBU.

Los criterios de inclusion establecidos fueron tener confirmacion genética de la
enfermedad (>36 repeticiones CAG en el gen HTT), manifestacion de sintomas motores
con una puntuacion superior a 4 en la escala UHDRS (84), capacidad para caminar con
minimo apoyo y ausencia de déficit sensorial u otras enfermedades sistémicas que a juicio

del investigador pudieran interferir en la ejecucion del estudio.

Los criterios de exclusion fueron tomar alglin tratamiento farmacoldgico para la
Diabetes Mellitus o tiroides, tener otra enfermedad neurodegenerativa, cardiaca,
pulmonar o musculoesquelética, estar embarazada o en periodo de lactancia materna,
tener cancer o estar tomando alguna medicacién que pudiera afectar al metabolismo o a

la funcion endocrina.

4.1.2 Procedimiento

El estudio se llevo a cabo en el laboratorio de Fisiologia del Ejercicio, Salud y Calidad
de Vida de la Universidad Isabel | (Burgos, Espafia). Antes de la visita, se les informo de
que debian acudir al menos 3-5 horas después de haber desayunado, abstenerse de beber
alcohol, no consumir nicotina 2 horas antes de la visita y evitar realizar ejercicio fisico
moderado o intenso las 24 horas previas. Los pacientes firmaron el consentimiento
informado y a continuacion, se recogio la informacién nutricional, se realizaron las
pruebas de antropometria, se midieron los pliegues cutaneos, se realizo el estudio de

bioimpedancia y se administraron diferentes escalas de evaluacion.

Los participantes comenzaron la evaluacion sobre una camilla en posicion de decubito
supino durante 10 minutos. A continuacion, se subieron a una cinta de correr y se les
colocé un arnés para evitar que se hiciesen dafio en el caso de caerse. Tras el periodo de
familiarizacion con la cinta, comenzaron a caminar durante tres minutos, a una velocidad
constante de 3,2km/h y con una pendiente constante de la cinta entre el 1-3%. Tras un
minuto de descanso, caminaron otros tres minutos, a una velocidad constante de 5,2km/h
y con una pendiente constante entre el 1-3%. Por ultimo, tras tres minutos de descanso

los pacientes realizaron un test incremental. Empezaron a caminar en la cinta a una
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velocidad de 1,5km/h y cada minuto se incrementd la velocidad 0,5km/h. La prueba
finalizé en el momento en el que el participante alcanzé su méaxima velocidad natural
(Figura 15).

Durante toda la prueba, los participantes llevaron un acelerometro colocado en la cadera
derecha mediante una cinta el&stica, y un sensor alrededor del pecho que media la
frecuencia cardiaca (FC). A su vez, se midio el gasto energético utilizando CI.

Figura 15. Evaluacion de la prueba de caminar sobre la cinta. Fuente: Elaboracion propia

4.1.3. Instrumentos de evaluacion y variables
El Cuestionario de frecuencia de consumo de alimentos (SUN FFQ)

Mediante el cuestionario SUN FFQ se obtuvo la ingesta nutricional promedio del Gltimo
afio. Este cuestionario se divide en 5 grupos de alimentos (lacteos, huevos, carnes y
pescados, verduras y hortalizas, frutas y legumbres y cereales) donde el participante tiene
que determinar la frecuencia de consumo de 83 alimentos a través de 9 opciones (nunca
0 casi nunca; entre 1-3 veces al mes; 1 vez a la semana; entre 2-4 veces a la semana; entre
5-6 veces a la semana; 1 vez al dia; entre 2-3 veces al dia; entre 4-6 veces al dia y mas de
6 veces al dia)(221,222).
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Para la evaluaciéon de los signos motores se administré la UHDRS-TMS (84), para
evaluar el funcionamiento diario la TFC (77), para evaluar los problemas de conducta la

PBA-s (202) y para la evaluacion de los sintomas cognitivos el MMSE (223).

Acelerémetro ActiGraph wGT3X-B

El acelerometro ActiGraph wGT3X-B es un dispositivo ligero (19 g) y pequefio
(4,6x3,3%x1,5 cm) que mide la aceleracion en tres direcciones cuando una persona se
mueve (vertical arriba y abajo (y), horizontal izquierda y derecha (x), y horizontal delante
y detras (z)). Mide el recuento de la actividad, la intensidad de la actividad fisica y el
gasto energético. El acelerometro ofrece informacion de los tres ejes, asi como del vector
magnitud (VM) que se calcula haciendo la raiz cuadrada de la suma de los ejes al cuadrado
de cada eje (Figura 16). La unidad de medida son las “cuentas por minuto” o “counts”
que luego se transforman a METs o su equivalente metabdlico, que es la unidad de medida
del indice metabdlico (128). Se recogieron los datos en intervalos de 60 segundos
mediante el software Actilife (v.6.13.49) y posteriormente se convirtieron y exportaron a

una hoja de calculo Excel para su procesamiento.

Figura 16. Definicion de los ejes de direccion del acelerdmetro. Fuente: Elaboracion propia

Calorimetria indirecta

Para medir el gasto energético se utilizé la CI, un dispositivo que mide el VO2 que
consume el paciente y el VCO> dando valores de intercambio respiratorio. Es un aparato
formado por una méascara adaptable que se conecta a un neumotacografo (VO2) y a un

analizador de gases (Medisoft Ergocard, Medisoft Group, Sorinnes, Bélgica)(224).
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Los participantes respiraban a través de la mascara equipada con valvulas inspiratorias
que transmitian los datos a un ordenador para su posterior analisis. Este dispositivo se

calibré antes de la prueba siguiendo las instrucciones del fabricante.
Sensor de frecuencia cardiaca Polar Electro V800

Para monitorizar la FC se utilizo el sensor V800, un dispositivo de 79g con unas
dimensiones de 5,6x3,7x12,7 cm. Ademas, este sensor mide otros pardmetros como el
tiempo de entrenamiento, las calorias, la distancia, la velocidad, la ubicacién y la altitud
(225).

4.1.4 Consideraciones éticas

El protocolo del estudio fue aprobado por el Comité de Etica de Investigacion del
Hospital Universitario de Burgos y Soria. Todos los procedimientos se llevaron a cabo de
acuerdo con la guia de Buena Préctica Clinica y siguiendo los principios éticos
establecidos en la Declaracion de Helsinki. Los participantes firmaron el consentimiento
informado y se les asigndé un cddigo de estudio para anonimizar sus datos y se
almacenaron en una carpeta segura dedicada al estudio (nimero de certificado: CEIM-
2535, 25 de mayo de 2021).

4.1.5. Andlisis estadistico

Los estadisticos descriptivos de la muestra se presentan como la media (X) y la
desviacion estandar (DE) en el caso de variables cuantitativas, y la frecuencia y la
distribucion porcentual (%) en las variables cualitativas. En los casos en los que la
muestra no se distribuy6 de manera normal, los estadisticos descriptivos se expresan en
términos de mediana y rango intercuartilico (RIC). Para contrastar la normalidad de los

datos se utilizo la prueba Shapiro—-Wilk.

Para el andlisis posterior, se estratificd la actividad fisica en tres categorias: ligera,
moderada e intensa. Los datos considerados como actividad fisica ligera fueron aquellos
obtenidos en la prueba de caminar a 3,2 km/h; para la actividad fisica moderada los datos
de la prueba de caminar a 5,2 km/h y, por Gltimo, la actividad fisica intensa se considero

el test incremental hasta la velocidad méxima alcanzada por los participantes.

Los puntos de corte del acelerdmetro para la poblacién con EH se establecieron
utilizando la curva de ROC. Aquellos puntos por debajo de esta curva <0,5 indicaban que

la prueba no tenia capacidad discriminatoria diagnostica, entre 0,6-0,7 pobre, entre 0,7-
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0,8 regular, entre 0,8-0,9 bueno, y entre 0,9-1 excelente considerandose 1 como el test
perfecto. Los puntos de corte dptimos son aquellos mas cercanos a la esquina superior
izquierda, representando el 100% de sensibilidad y de especificidad. Para identificar el
punto de corte con la especifidad y sensibilidad maés alta se utilizo el indice de Youden
que corresponde al punto de la curva ROC mas cercano al angulo superior—izquierdo del
grafico (226). Los indices calculados a partir de los graficos proporcionan una base
empirica para determinar el punto de corte mas apropiado y minimizar los errores de
clasificacion (227). Utilizamos el analisis de regresion lineal para establecer la relacion
entre el VM con el VO y el VM con la FC.

Para el andlisis de la significacion estadistica se establecié un valor de p <0.05. El
analisis estadistico se realizd con el software SPSS version 28 (IBM-Inc, Chicago-
ILUSA).

4.2 RESULTADOS

Un total de 14 participantes con EH (50% mujeres) con una edad media de 57,23 afios
(DE + 9,98) participaron en el estudio. Un participante fue excluido por presentar corea

severa y no poder seguir el protocolo del estudio.

El peso medio de los participantes fue de 65,36 kg (DE £ 10,78), la altura de 161,07 cm
(DE +5,99) y el IMC de 25,29 kg/m? (DE + 4,76). En relacion a las escalas de evaluacion,
la media en la escala MMSE fue de 27,6 puntos (DE + 2,1), en la UHDRS-TMS de 32,5
puntos (rango intercuartilico [IQR] 23,75-40) y en la TFC una puntuacién de 9,5 (7,75-
12,25).

La FC obtenida para las diferentes pruebas fue de 107,31 latidos por minuto (Ipm) (DE
+14,61) en el test de caminar a 3,2km/h; de 116,47 Ipm (DE + 14,48) en el test de caminar
a5,2km/hy de 124,82 Ipm (DE + 20,39) en la prueba incremental.

En la Tabla 4 se muestran los puntos de corte generados para la velocidad de marcha
mas lenta y mas rapida segun el analisis de ROC y sus respectivos valores del area bajo
la curva (AUC).
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Tabla 4. Puntos de corte para los diferentes intervalos de velocidad

Eje Velocidad®  Sensibilidad (%) Especifidad (%) AUC (95% CI)° Punto de corte
3,2 km/h 75 84,6 0,82051 (0,61639-0,94377) <2852
VM
5,2 km/h 28524117
test incremental 92,3 83,3 0,89103 (0,70174-0,97935) >4117

VM, Vector Magnitud; CI, Intervalo de confianza

2 velocidad en km/h
b 4rea bajo la curva

En la Figura 17 se observa la distribucion de los valores del VM, mostrando que la
mayor parte de los valores se encuentran entorno a la media y una minoria de los puntos
en los valores extremos de cada velocidad (test a 3,2km/h, a 5,2 km/h y el test

incremental), mostrando los datos una gran coherencia.

A su vez, se observa una correlacion moderada-alta entre el VM y el VO, con un
coeficiente de correlacién de 0,63 (Figura 18), y entre la VM y la FC, con un coeficiente
de 0,72 (Figura 19).
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® VM32 VM52 WM incremental
Figura 17. Vector magnitud (VM) para la velocidad de caminar a 3,2 km/h, a 5,2 km/h, y en el

test incremental. Fuente: Elaboracion propia
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Figura 18. Modelo de regresion lineal. Relacidn entre el vector magnitud (VM) y el consumo

relativo de oxigeno (VO.). Fuente: Elaboracién propia
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Figura 19. Modelo de regresion lineal. Relacion entre el vector magnitud (VM) y la frecuencia

cardiaca (FC). Fuente: Elaboracion propia
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4.3 DISCUSION

Para nuestro conocimiento, este es el primer estudio publicado que proporciona los
puntos de corte para clasificar el nivel de actividad fisica en leve, moderada o intensa en
la poblacion con EH a través de dos medidas gold estandar, la Cl y la FC. Se determind
una actividad fisica leve (velocidad de 3,2km/h) con un VM < 2852, actividad fisica
moderada (velocidad de 5,2 km/h) con un VM entre >2852 y < 4117 y actividad fisica

intensa (test incremental) con valores > 4117.

En la literatura se pueden encontrar numerosos estudios en los que se han descrito los
puntos de corte en poblacion sana para clasificar el nivel de actividad fisica (126,228-
230). En los estudios llevados a cabo por Sasaki et al. (126) y Santos-Lozano A (231) se
establecieron los puntos de corte para el nivel de actividad fisica moderada intensa en
sujetos sanos entre 2690-6166 y 3208-8565 counts por minuto, valores superiores a los
que se establecieron para la poblacién con EH que fueron entre 2852-4117. Si
comparamos nuestros puntos de corte con otros valores determinados en otras patologias,
como en la EP, se observa que Nero et al. (125) y Jeng et al. (229) establecieron los puntos
de corte entre 1881-2883, inferiores a los de la poblacion con Huntington. Lo mismo
ocurre en el caso de la enfermedad de las arterias coronarias, donde el nivel de actividad
fisica moderado e intenso se establecio entre 1800-3800 counts por minuto
respectivamente, valores inferiores a los de EH (232). En personas con artritis reumatoide
se encontraron puntos de corte para la actividad moderada-intensa similares a los de la
EH (233).

Aungue no se tiene una explicacion convincente que explique la discrepancia entre los
puntos de corte en sujetos sanos y las diferentes patologias, se plantearon posibles
explicaciones. En primer lugar, se observa que la metodologia utilizada en todos los
estudios no fue la misma. En este sentido, aunque nosotros seguimos la metodologia
estandar y dividimos los archivos de los sujetos en intervalos de tiempo de 60 segundos
(234,235), es necesario desarrollar y establecer consenso en la manera en la que se
procesan los datos ya que asi se podra comparar diferentes estudios que permitan

extrapolar los resultados a diferentes patologias y en diferentes contextos.

En segundo lugar, se encontraron diferencias en la parte anatomica en la que se ubico el
acelerometro (pecho, cadera, extremidad superior/inferior), limitando asi la aplicabilidad
y el intercambio de los algoritmos establecidos entre las diferentes ubicaciones. La mejor
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ubicacion es fijar el acelerdbmetro lo mas cerca posible del centro de masa del cuerpo
(236).

En tercer lugar, mencionar que el rendimiento en la cinta de correr varia en funcion de
las caracteristicas de la poblacion de estudio. Parece ser que aquellas patologias
caracterizadas por cursar con mayor lentitud, como por ejemplo la EP o la artritis
reumatoide, consiguen una actividad fisica moderada con intensidades menores. Por el
contrario, la EH que se caracteriza por movimientos hipercinéticos, llegan a una actividad
moderada con niveles de actividad fisica superiores pero menores Si se compara con

poblacion sana.
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5. ESTUDIO 3

ESTIMACION DE LA COMPOSICION CORPORAL EN LA
ENFERMEDAD DE HUNTINGTON: ESTUDIO TRANSVERSAL Y
OBSERVACIONAL CON BIOIMPEDANCIA DE MULTIPLES
FRECUENCIAS

Rivadeneyra-Posadas J, Simon-Vicente L, Castillo-Alvira D, Raya-Gonzalez J, Soto-
Celix M, Rodriguez-Ferndndez A, Garcia-Bustillo A, Saiz-Rodriguez M, Vézquez-
Sanchez F, Aguado-Garcia L, Gdmez Leyva-Hernandez G, Cubo E. How to estimate
body composition in Huntington's disease. A cross-sectional, observational study
using multiple frequencies bioimpedance. Rev Neurol. 2024 Jan 1;78(1):17-25.
Spanish, English. doi: 10.33588/rn.7801.2023224. PMID: 38112653.

78



5.1 MATERIAL Y METODOS
5.1.1 Disefio del estudio y participantes

Se disefid un estudio transversal, observacional con pacientes ambulatorios que

presentaban la EH procedentes del servicio de Neurologia del HUBU.

Los criterios de inclusion establecidos fueron tener confirmacion genética de la
enfermedad (>36 repeticiones CAG en el gen HTT), manifestacion de sintomas motores
con una puntuacion superior a 4 en la escala UHDRS (84), capacidad para caminar con
minimo apoyo, y ausencia de déficit sensorial u otras enfermedades sistémicas que a

juicio del investigador pudieran interferir en la ejecucion del estudio.

Los criterios de exclusion fueron tomar alglin tratamiento farmacoldgico para la
Diabetes Mellitus o tiroides, tener otra enfermedad neurodegenerativa, cardiaca,
pulmonar o musculoesquelética, estar embarazada o en periodo de lactancia materna,
tener cancer o estar tomando alguna medicacién que pudiera afectar al metabolismo o a

la funcion endocrina.

5.1.2 Procedimiento

El estudio se llevo a cabo en el laboratorio de Fisiologia del Ejercicio, Salud y Calidad
de Vida de la Universidad Isabel | (Burgos, Espafia). Antes de la visita, se les informé de
que debian acudir al menos 3-5 horas después de haber desayunado, abstenerse de beber
alcohol, no consumir nicotina 2 horas antes de la visita y evitar realizar ejercicio fisico
moderado o intenso las 24 horas previas. Los pacientes firmaron el consentimiento
informado y tras permanecer en reposo durante 10 minutos sobre la camilla en posicion
de decubito supino, se procedid a la valoracién con la DEXA. El participante se tumbé
sobre la mesa del dispositivo con las extremidades en aduccion a lo largo del cuerpo
durante 10 minutos. Para la mfBIA, la posicion también fue en decubito supino en el
centro de la camilla, con los brazos sin tocar el cuerpo y las piernas separadas. Los
electrodos se colocaron en las manos (entre la cabeza del cubito y radio, y en medio de
las articulaciones del nudillo del dedo corazon y el indice) y los pies (entre la cabeza de
la tibia y el peroné, y en medio de las articulaciones del segundo y el tercer dedo). La

duracion fue de 30 segundos.
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5.1.3 Instrumentos de evaluacion y variables

Para determinar la frecuencia de consumo de alimentos se administré el SUN FFQ
(221). Los grupos de alimentos, los macro y micronutrientes y la adherencia a la dieta
mediterranea (237) se generaron para cada participante por el equipo de Seguimiento
Universidad de Navarra que fue quien proceso los datos (238). La adherencia a la dieta
mediterranea se obtuvo sumando puntuaciones por categorias de alimentos (rango entre
0-9)(237); aquellos valores entre 0-3 se consideraron baja adherencia, y valores entre 4-
9, moderada/alta (222)(61).

Para la evaluacion de la composicion corporal, se utilizé el equipo DEXA Lunar Prodigy
Primo (General Electric Medical Systems Ultrasound & Primary Care Diagnostics, LLC,
Madison, WI, USA) y para la mfBIA se utilizé el modelo Seca mBCA 525 (Hamburgo,
Alemania) de ocho electrodos. La impedancia se midié con corriente de 100 uA con fre-
cuencias de 1, 2, 5, 10, 20, 50, 100, 200 y 500 kHz y rango de 10-1.000 Q. Se obtuvieron
datos de masa grasa (MG); indice de masa grasa (IMG), definido como MG/talla? (kg/
m?); masa libre de grasa (MLG), definida como masa magra mas contenido mineral 6seo;
e indice de masa libre de grasa (IMLG) definido como MLG/talla? (kg/m?)(239).

A su vez, se recogieron datos antropométricos, como el peso v la talla, utilizando una
bascula electronica con tallimetro con una precision de 0,01 kg y 0,1 cm respectivamente
(SECA, modelo 220, Hamburgo, Alemania) y el perimetro de cintura utilizando cinta
métrica con una precision de 1 mm (SECA, modelo 201, Hamburgo, Alemania). La fuerza
de agarre se midi6 con un dinamémetro de mano, precision de 0,1 kg JAMAR PLUS+,
WI, EE. UU.)(240), y el pliegue cutaneo subescapular se midi6 con un caliper, con una
precision de 0,2 mm (HOLTAIN, Crymych, Reino Unido). Para el IMC se emplearon las
recomendaciones de la OMS considerando <18,5 kg/m?, bajo peso; entre 18,5-24,9 kg/m?,
normal; entre 25-29,9 kg/m?, preobesidad; entre 30-34,9 kg/m?, obesidad de clase I; y
entre 35- 39,9 kg/m?, obesidad de clase 11 (241).

5.1.4 Consideraciones éticas

El protocolo del estudio fue aprobado por el Comité de Etica de Investigacion del
Hospital Universitario de Burgos y Soria. Todos los procedimientos se llevaron a cabo de
acuerdo con la guia de Buena Préactica Clinica y siguiendo los principios éticos
establecidos en la Declaracion de Helsinki. Los participantes firmaron el consentimiento

informado y se les asignd un cddigo de estudio para anonimizar sus datos y se
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almacenaron en una carpeta segura dedicada al estudio (nimero de certificado: CEIM-
2535, 25 de mayo de 2021).

5.1.5 Andlisis estadistico

Los estadisticos descriptivos de la muestra se presentan como la media (X) y la
desviacion estandar (DE) en el caso de variables cuantitativas, y la frecuencia y la
distribucion porcentual (%) en las variables cualitativas. En los casos en los que la
muestra no se distribuy6 de manera normal, los estadisticos descriptivos se expresan en
términos de mediana y rango intercuartilico (RIC). Para contrastar la normalidad de los
datos se utiliz6 la prueba Shapiro-Wilk. Todos los analisis descriptivos se estratificaron

por sexo.

Para establecer el nivel de la correlacion de Spearman se siguié el coeficiente de Fleiss
(r=0,75; alta correlacion)(203) y para el analisis de la significacion estadistica se
establecié un valor de p <0.05. El anélisis estadistico se realizé con el software SPSS
version 28 (IBM-Inc, Chicago-ILUSA). Para tratar los valores perdidos adoptamos

supresiones por casos.

Para determinar la fiabilidad entre la DEXA y la mfBIA usamos el coeficiente de
correlacion intraclase (CCI) con intervalos de confianza al 95% basados en la
concordancia absoluta y el modelo de efectos aleatorios bidireccional. Valores de
coeficiente de correlacion intraclase <0,5 indican fiabilidad baja; entre 0,5-0,75,
fiabilidad moderada; entre 0,75-0,9, fiabilidad buena; y >0,9, fiabilidad excelente (242).
Se realizaron graficos Bland-Altman para valorar el sesgo de MLG, MG, IMLG e IMG.

El analisis estadistico se realiz6 con el software SPSS version 28 (IBM-Inc, Chicago-
ILUSA) y el software estadistico Stata version 15 (StataCorp. 2017, College Station, TX:
StataCorp LLC.). El valor de p<0,05 (bilateral) se considerd estadisticamente

significativo.

5.2 RESULTADOS

Un total de 16 participantes con EH (56% mujeres) con una edad de 58,5 (32-68) afios
participaron en el estudio. Las puntuaciones en la escala TFC fue de 10 (3-13), en la TMS
de 31 (7-85), en el cuestionario SF-12 fue de 50,21 (0-55,5) en el componente fisico, y
55,44 (23,49-65) en el componente mental. El 56% de las mujeres tenia un IMC normal
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y el 57% de los hombres tenia un IMC preobesidad. Las mujeres eran mas jovenes que

los hombres y tuvieron menor adherencia a la dieta mediterranea y, como se esperaba,

presentaron menor perimetro de cintura, ratio cintura-cadera, fuerza de agarre e ingesta

energética (Tabla 5).

Tabla 5. Caracteristicas clinicas y sociodemogréficas de la muestra

Hombres (n=7)

Mujeres (n=9)

Edad (afios), mediana (rango) 63 (57-68) 55 (32-61)
Grupos de edades (afios), n (%)
29-40 - 3(33)
41-50 - 1(11)
51-60 2 (29) 4 (45)
61-70 5(71) 1(11)

IMC (kg/m?)?, mediana (rango) 25,15 (20,83-27,95)

23,39 (17,8-38,85)

IMC (grupos), n (%)

bajo peso (<18,5) --
normal (18,5-24,9) 3 (43)
preobesidad (25-29,9) 4 (57)

obesidad de clase 11 (35-39,9) -

1(12)
5 (56)
2 (22)
1(11)

Circunferencia de la pantorrilla (cm)? mediana (rango) 32,40 (30,25-36,9)

33,90 (28,15-40,3)

Circunferencia de cintura (cm), mediana (rango) 93,10 (80,5-105,2)

73,63 (60,10-112,5)

Ratio cintura-cadera, mediana (rango) 0,97 (0,9-1,1)

0,79 (0,7-0,9)

Fuerza de agarre (kg), mediana (rango) 21,53 (18,3-35,8)

12,7 (6,6-27)

Pliegue cutaneo del subescapular (mm)?, mediana
(rango) 13,22 (10,9-19,9)

14,07 (8,3-27,5)

Energia (kcal)®, mediana (rango)

4240,5 (2261,1-4828,4)

3260,5 (2149,7-4241,6)

Proteina (g)**, mediana (rango) 168,1 (87,5-194,3)

128,91 (84,3-165,3)

Adherencia dieta mediterranea® (222,237,238), n (%)

baja 1(14) 3(34)

moderada-alta 6 (86) 5 (56)
Fumador, n (%) 1(14) 2 (22)
Ingesta de farmacos hipolipemiantes, n (%) 5(71) 3(33)
Tratamiento para hipertension arterial, n (%) 1(14) 2(22)
Diabetes mellitus 11, n (%) 2 (29 0
Comorhilidad?, mediana (rango) 2 (0-7) 1(0-4)
Ingesta de farmacos anticoreicos?, n (%) 1(14) 0
Ingesta de farmacos ansioliticos/antidepresivos?, n (%) 0 0
TMS?, mediana (rango) 39,5 (26-44) 23 (7-85)
TFC? mediana (rango) 9,5 (6-13) 12 (3-13)
PBA?, mediana (rango) 1,5 (0-22) 2 (0-44)

SF-122, mediana (rango)

componente fisico
componente mental

49,15 (41,88-53,83)
60,55 (46,57-63,19)

50,48 (0-55,47)
52,48 (23,5-65)
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IMC, indice de Masa Corporal; TMS, Total Motor Score; TFC, Total Functional Capacity; PBA, Problems Behavioural
Assessment; SF-12, Cuestionario de Salud SF-12. ?p > 0,05. Prueba de Mann-Whitney: no existen diferencias significativas en
la distribucion de los datos; °Segin el cuestionario de ingesta de alimentos del estudio Seguimiento Universidad de Navarra;

°mujeres n=8

5.2.1 Parametros de composicion corporal

La distribucion de los datos en relacion al peso, la MLG, la MG, el IMLG y el IMG

entre hombres y mujeres, fue similar entre la DEXA y la mfBIA (Figura 20).

Figura 20.
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Distribucién de datos de masa libre de grasa (a), masa grasa (b), indice de masa libre

de grasa (c) e indice de masa grasa (d) de hombres y mujeres, entre DEXA y mfBIA. Fuente:

Elaboracion propia

Por otro lado, se encontraron fuertes correlaciones entre la masa magra (extremidad

inferior derecha e izquierda y torso) y masa muscular esquelética en hombres y mujeres

(DEXA vs mfBIA, respectivamente); y una concordancia moderada-excelente entre la
DEXA y mfBIA en relacién al peso, la MLG, la MG, el IMLG y el IMG entre hombres

y mujeres (Tabla 6). Sin embargo, la mfBIA sobreestimo ligeramente la MLG, la MG, el

IMG y el IMLG en los hombres, pero subestimd el IMLG en las mujeres comparado con

la DEXA (Figura 21).
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Tabla 6. Pardmetros de composicion corporal segun mfBIA y DEXA

Hombres (n=7) Mujeres (n=9)

CClconlIC CClconlIC

mfBIA DEXA 95%* mfBIA DEXA 95%°
Peso (kg), 66,8 67,5 0,99 58,1 58,1 0,98
mediana (rango) (56,7-76,1)  (57,6-75,5) (0,95-0,99) (44,7-91,9) (45-91,2) (0,91-0,99)
MLG (kg), 48,4 47,6 0,86 38,3 36,9 0,88
mediana (rango)  (45,3-52,2)  (43,9-50,9) (0,14-0,97) (31,9-43,9) (31,4-44,2) (0,55-0,97)
MG (kg), 19,1 17,7 0,97 23,8 16,6 0,9
mediana (rango)  (9,9-27,6)  (12,1-26,2) (0,83-0,99) (9,6-47,9) (10,3-46,2) (0,65-0,98)
IMLG (kg/m?), 17,9 17,8 0,88 14,9 14,6 0,9
mediana (rango)  (16,6-19,4)  (16,1-18,9) (0,17-0,98) (12,9-18,7) (12,9-18,7) (0,61-0,98)
IMG (kg/m?), 6,6 7,3 0,97 5,6 9,2 0,91
mediana (rango)  (4,4-9,6) (3,6-10,2) (0,83-0,99) (4,4-19,5) (3,4-20,3) (0,68-0,98)

MLG, Masa libre de grasa; MG, Masa grasa; IMLG, indice de masa libre de grasa; IMG, indice de masa grasa; CCI, Coeficiente
de correlacién intraclase; IC, Intervalo de confianza; mfBIA, anélisis de la bioimpedancia de multiples frecuencias; DEXA,
absorciometria dual de rayos. p>0,05 Prueba de Mann-Whitney: no existen diferencias significativas en la distribucion de los
datos. ®CCl basado en concordancia absoluta y el modelo de efectos aleatorios bidireccional con IC al 95%. Todos los valores

de p < 0,0001
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Hombres

¢ indice masa libre de grasa (IMLG)
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Figura 21. Gréfico de Bland-Altman para masa libre de grasa (a), masa grasa (b), indice de

masa libre de grasa (c) e indice de masa grasa (d) entre hombres y mujeres, segin DEXA y

mfBIA

Cuando los datos se distribuyeron segun el IMC (Tabla 7), la mfBIA sobreestimé la
MLG en hombres y mujeres con una diferencia de 1,17 + 1,12 kg (grupo normal) y 0,72
+ 0,65 kg (grupo preobesidad) en los hombres; y 0,47 + 0,78 kg (grupo normal) y —2,89
+ 2,47 kg (grupo preobesidad) en las mujeres. Del mismo modo, la mfBIA subestimoé la
MG con una diferencia de —0,73 = 1,53 kg (grupo normal), sobreestimé la MG, 0,81 +
1,26 kg (grupo preobesidad) en los hombres, y sobreestimo la MG, 0,32 + 0,71 kg (grupo
normal) y 8,09 * 8,86 kg (grupo preobesidad) en las mujeres.
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Tabla 7. Masa libre de grasa y masa grasa de la mfBIA y DEXA por sexo e IMC

Masa libre de grasa (kg) Masa grasa (kg)
n mfBIA DEXA Diferencia? mfBIA DEXA Diferencia®
Hombres 7 48,67+225 47,75+2,09 091+083 1827+6,01 18,12+509 115+15
IMC normal 3 48,09+274 4691+266 1,17+1,12 1333+462 14,06+3,16 -0,73+1,53
IMC preobesidad 4 491+214 4838+169 0,72+065 21,97+392 21,17+405 0,81+1,26
Mujeres 9 3788+449 378+474 007+239 22,02+11,34 20,18+10,97 1,84+4,93
Bajo peso 1 41,24 36,86 4,38 9,61 12,62 -3,01
IMC normal 5 36,61+4,73 36,15+4,66 047+0,78 1839+558 18,07+5,15 0,32+0,71
IMC preobesidad 2 3631+33 392577 -289+247 2431+056 16,22+831 8,09+8,86
IMC obesidad clase Il 1 43,94 44,22 -0,28 47,96 46,21 1,75

IMC < 18,5, bajo peso; 18,5-24,9, normal; 25-29,9, preobesidad; 30-34,9, obesidad de clase I; 35-39,9, obesidad de clase Il. DE,
desviacién estandar; mfBIA, analisis de la bioimpedancia de multiples frecuencias; DEXA, absorciometria dual de rayos X.
aDiferencia = mfBIA menos DEXA. Media + desviacion estandar

5.3 DISCUSION

La composicién corporal es un parametro que forma parte de la valoracion y de la
monitorizacién nutricional en diversas enfermedades y procesos fisiologicos (243,244).
La evidencia cientifica y clinica sefiala la importancia que tiene valorar la composicion
corporal como principal indicador del estado nutricional y de la sarcopenia, para prevenir
el deterioro del rendimiento fisico y la fragilidad (245). De acuerdo con la revision
bibliogréfica realizada, éste es el primer estudio que compara dos métodos usados de
manera habitual en la evaluacion de la composicion corporal (DEXA y mfBIA) en
personas con EH. Nuestros resultados indican que la mfBIA proporciona informacion
precisa comparado con la DEXA, con una fiabilidad de buena a excelente.

Kirchengast S (246) estudio las diferencias de sexo en la composicion corporal y
demostro que los hombres tuvieron mas MLG e IMLG que las mujeres segun la mfBIA,
especialmente en mayores de edad. Por el contrario, en sujetos sanos comparados con la
DEXA, la edad y el sexo no parecio contribuir en la variacion de la MLG ni en la masa
de tejido magro valorado segun la mfBIA (247). Sin embargo, un estudio realizado con
pacientes con enfermedad neuromuscular concluyé que la mfBIA sobreestimé la MLG,
la MG y el IMG, pero subestimo ligeramente el IMLG comparado con la DEXA, similar
a la espectroscopia de bioimpedancia (248).

En pacientes con enfermedad renal cronica no sometidos a dialisis, la espectroscopia de

bioimpedancia, comparada con la DEXA, sobreestim6 la MLG, pero subestimé la MG
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(249) al contrario de los resultados obtenidos en una cohorte de participantes caucasicos
de edad avanzada, donde la mfBIA subestimo la masa corporal magra y sobreestimo la
MG (250).

Para explicar estos resultados contradictorios planteamos distintas hipotesis. En primer
lugar, las diferencias entre los equipos de bioimpedancia, donde el mas utilizado fue el
de unica frecuencia frente al de maltiples frecuencias. En segundo lugar, se obtuvieron
diferentes ecuaciones por parte del fabricante para la obtencién de los datos. A su vez, la
ubicacion de los electrodos (251), la etnia y el peso (252) y otras diferencias como la
longitud de las extremidades, la composicion quimica de la sangre y la ovulacion en el

caso de las mujeres pudo influir en las diferencias (253,254).

Este estudio utilizé la DEXA como método alternativo, fiable y de uso habitual para
medir la composicion corporal (239). Apoyando el uso de DEXA como método de
referencia, estudios previos han demostrado una muy alta concordancia de la MG entre
DEXA vy la tomografia computarizada (255), un excelente rango de repetibilidad del 1-
2% para la MG y del 0,5-2% para la masa magra (256). Somos conscientes de que
nuestros resultados deben interpretarse con cautela ya que se recogieron datos de manera
transversal y se incluyd una pequefia muestra de pacientes con EH con un amplio rango
de IMC.

Sin embargo, a pesar de estas limitaciones, este estudio presenta la fortaleza de que es
el primer estudio que establece la fiabilidad de la mfBIA en la EH. Incluye datos de alta
calidad obtenidos por nutricionistas con gran experiencia en esta enfermedad y en el uso

de mfBIA, y por neurdlogos certificados en la EH.
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6. ESTUDIO4

VALIDACION DE LOS DISPOSITIVOS ACTIGRAPH Y FITBIT
EN LA VALORACION DEL GASTO ENERGETICO EN LA
ENFERMEDAD DE HUNTINGTON

Simon-Vicente L, Rodriguez-Ferndndez A, Rivadeneyra-Posadas J, Soto-Célix M,
Raya-Gonzélez J, Castillo-Alvira D, et al. Validation of ActiGraph and Fitbit in the

assessment of energy expenditure in Huntington’s disease. Gait Posture [Internet].

2024;109:89-94. Available from: https://doi.org/10.1016/j.gaitpost.2024.01.028
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6.1 MATERIAL Y METODOS

6.1.1 Disefio del estudio y participantes

Se realiz6 un estudio observacional transversal en el HUBU y en el laboratorio de
Fisiologia del ejercicio Salud y Calidad de Vida en la Universidad Isabel I, donde los
pacientes acudieron en dos ocasiones. En la primera, se recogio la informacion clinica, y

en la segunda se recogieron los datos relacionados con el gasto energético.

Se seleccion6 una muestra por conveniencia de personas sintomaticas, ambulatorias,
diagnosticadas con la EH con una mutacion genética confirmada de >36 repeticiones
CAG en el gen HTT. Teniendo en cuenta la baja prevalencia de la EH y el tamafio de las
muestras incluidas en estudios de validacion previos (257), se incluyeron 14 participantes
con EH. Los participantes con EH sintomatica se definieron con una puntuacion superior
a 4 en el subdominio motor de la UHDRS con un nivel de confianza diagnoéstica de 4, que

fueran capaces de caminar con minimo apoyo (84).

Se excluyeron aquellos participantes que estuvieran tomando algun tratamiento
farmacologico para la Diabetes Mellitus o tiroides, tener otra enfermedad
neurodegenerativa, cardiaca, pulmonar o musculoesquelética, estar embarazada o en
periodo de lactancia materna, tener cancer o estar tomando alguna medicacién que

pudiera afectar al metabolismo o a la funcién endocrina.

6.1.2 Procedimiento

Previo a la primera visita, se informo a los participantes de que debian acudir al menos
3-5 horas después de haber desayunado, abstenerse de beber alcohol, no consumir
nicotina 2 horas antes de la visita y evitar realizar ejercicio fisico moderado o intenso las
24 horas previas. La determinacion del gasto energético se realizé con un ayuno minimo

de 5 horas.

Antes de comenzar con el test, los participantes tuvieron tiempo para familiarizarse con
la cinta de correr y se les aviso de que podian pararla en cualquier momento levantando
la mano o presionando el boton de stop. El gasto energético relacionado a la actividad
fisica se evalud en una cinta de correr, con una pendiente constante (1%), a diferentes
velocidades: i) caminar a una velocidad de 3,2 km/h durante tres minutos, ii) caminar a
una velocidad de 5,2 km/h durante tres minutos y iii) caminar a una velocidad de 1,5 km/h

incrementada en 0,5 km/h cada minuto hasta que el participante avisara de que no podia
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continuar. Durante toda la prueba se utilizé un arnés para evitar caidas y se les animo a

utilizar las barras laterales sélo en el caso de que lo necesitasen.

El test de caminar a una velocidad de 3,2 km/h con una pendiente constante al 1% se
utilizo para evaluar la actividad leve; el test de caminar a 5,2 km/h con una pendiente
constante al 1% para evaluar la actividad moderada, y por ultimo (125), el test incremental
se utiliz6 para medir la actividad intensa. Durante toda la prueba, los participantes
respiraron a través de una mascarilla equipada con una valvula inspiratoria que trasmitia

los datos de O al ordenador para su analisis posterior (258).

El intercambio gaseoso se monitorizé continuamente para analizar las concentraciones
de Oz y CO2 mediante el uso de un sistema respiracion a respiracion (Ergo Card®,
Medisoft, Sorinnes, Bélgica). Antes de cada prueba, se calibro el analizador mediante una
jeringa (Hans Rudolph®. Modelo 3800. Kansas. EE.UU.) y una bombona de gas con
mezcla gaseosa (G5512 5,04% CO2y 11,87% O2. Airliquide), acoplada a un reductor de
presion (Gloor®. Switzderland). Los datos se analizaron mediante el software especifico
del aparato (Medisoft®, Sorinnes, Bélgica).

6.1.3 Instrumentos de evaluacién y variables

Un neurdlogo especialista en trastornos del movimiento evalué la funcion motora de
todos los participantes a través de la UHDRS-TMS (84). A continuacién, se evaluo la
capacidad funcional a través de la escala TFC (77), indicando mejor funcionamiento
aquellas puntuaciones mas altas. La gravedad de los sintomas psiquiatricos se evalud
mediante la PBA-s, indicando mayor gravedad aquellas puntuaciones mas altas (202).

Por ultimo, se evalud el estado cognitivo mediante el MMSE (223).

En relacion a la evaluacion de la actividad fisica, se utilizé el acelerébmetro Actigraph
WGT3X-BT, considerado el dispositivo més utilizado en investigacion. Diez minutos antes
de iniciar la prueba, se fijo el dispositivo a un cinturon de nailon y se colocd en la cadera
derecha siguiendo las instrucciones del fabricante. Los datos se descargaron utilizando el
software Actilife 6 y luego se transformaron en archivos de 10 segundos (epochs).
Freedson et al. (259) desarrollaron una ecuacion para convertir los counts por minuto en
METS, la unidad estandar para medir la intensidad de la actividad. Esta ecuacion permitio
una interpretacion de los datos de ActiGraph y la clasificacion de las intensidades de

actividad en leve, moderada o intensa. Todos los datos se transformaron utilizando la
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siguiente ecuacion: "intensidad de la actividad (METS) = 1,439008 + (0,000795 x

cuentas. mint)".

El otro dispositivo que se utilizo fue el Fitbit Charge 4, una pulsera de salud y actividad
fisica (3,58 x 2,27 x 1,25 cm), ligera (20 g), que mide la distancia, los minutos activos, el
namero de pasos, el ritmo cardiaco y las calorias. Diez minutos antes de iniciar la prueba,
se coloco el dispositivo en la mufieca de la mano dominante (260). Este monitor de
actividad calcula los METS mediante una relacion tasa de energia gastada durante una
actividad / tasa de energia gastada durante el reposo, considerando que durante el reposo
o cuando la persona estéa sentada tranquilamente, se gasta 1 MET (261). Los datos brutos
se exportaron a CSV y luego se convirtieron a un archivo Excel para su interpretacion.

6.1.4 Consideraciones éticas

El protocolo del estudio fue aprobado por el Comité de Etica de Investigacion del
Hospital Universitario de Burgos y Soria. Todos los procedimientos se llevaron a cabo de
acuerdo con la guia de Buena Préactica Clinica y siguiendo los principios éticos
establecidos en la Declaracion de Helsinki. Los participantes firmaron el consentimiento
informado y se les asignd un codigo de estudio para anonimizar sus datos y se
almacenaron en una carpeta segura dedicada al estudio (nimero de certificado: CEIM-
2535, 25 de mayo de 2021).

6.1.5 Andlisis estadistico

De manera similar a estudios previos (262), la estimacion del gasto energético se
comparé con la Cl. Los estadisticos descriptivos de la muestra se presentan como la
media (X) y la desviacion estandar (DE) en el caso de variables cuantitativas, y la
frecuencia y la distribucion porcentual (%) en las variables cualitativas. En los casos en
los que la muestra no se distribuyd de manera normal, los estadisticos descriptivos se
expresan en términos de mediana y rango intercuartilico (RIC). Para contrastar la

normalidad de los datos se utiliz6 la prueba Shapiro-Wilk.

La precision de los METS obtenidos del dispositivo Actigraph wGT3X-BT y Fitbit
Charge 4 comparado con la ClI (gold estandar), se calculé con el CCl utilizando modelos
mixtos con concordancia absoluta y el test de Pearson o Spearman para evaluar la relacion
entre las variables. Los valores CCI pueden oscilar entre 0 (ausencia de concordancia) y
1 (concordancia absoluta), y fueron interpretados como excelente si CIl >0,9; buena si
estaba entre 0,75-0,9; moderada entre 0,5-0,75 y pobre si CIl <0,5 (242). Se realizaron
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graficos Bland-Altman para determinar los limites de concordancia al 95% entre el gasto
energeético para cada dispositivo comparado con la Cl.

Los datos se analizaron con el software SPSS version 28 para Windows (SPSS Inc.,
Chicago, IL, EE.UU.) y Microsoft Excel. El nivel de significacion se establecié en
p<0,05. Se utilizaron diagramas de dispersion para evaluar la linealidad de la relacion
entre el Cl con ActiGraph wGT3X-BT vy Fitbit Charge 4.

6.2 RESULTADOS

Un total de 14 participantes con EH (50% mujeres) con una edad media de 55,7 afios
(DE + 11,47) participaron en el estudio. Los datos clinicas y antropométricas figuran en
la Tabla 8.

En comparacién con la Cl, ActiGraph wGT3X-BT proporcion6 medidas medias mas
bajas de gasto energético a la velocidad de 3,2 km/h y medidas medias maés altas a la
velocidad de 5,2 km/h, asi como durante la prueba incremental. Fitbit Charge 4
proporcion6 medidas medias mas altas de gasto energético en todas las pruebas (Tabla
9). Durante la prueba incremental, el ActiGraph wGT3X-BT no pudo detectar valores

cuando la velocidad era muy baja.

Tabla 8. Caracteristicas clinicas y antropométricas de la muestra

Variable n= 14
Altura (cm), media = SD 161,16
Peso (kg), media = SD 64,2 +11,6
IMC (kg/m?), media + SD 248+51
TMS, media + SD 29,3+13,6
TFC, mediana (rango) 10 (8-13)
PBA, mediana (rango) 1 (0-9,25)
MMSE, media + SD 272127

IMC, indice de Masa Corporal; TMS, Total Motor Score; TFC, Total Function Capacity; PBA,
Problems Behaviors Assessment; MMSE, Mini-Mental State.

Tabla 9. Variabilidad en la medicion del gasto energético de los diferentes instrumentos

Test Media + DE SE
3,2 km/h 2,61+0,31 0,086
Calorimetria indirecta 5,2 km/h 3,35+0,47 0,135
Incremental 2,96 + 0,96 0,081
3,2 km/h 1,68 +0,74 0,212
ActiGraph wGT3X-BT 5,2 km/h 345+1,14 0,345
Incremental 269+1,8 0,161
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Fitbit Charge 4 3,2 km/h 5,75+ 1,47 0,425
5,2 km/h 6,17+ 1,6 0,480
Incremental 5,36 + 2,28 0,204

SE, error estandar de la media

Se encontrd una concordancia moderada entre ActiGraph wGT3X-BT y la ClI durante
el test incremental (CI1=0,633) y una concordancia pobre entre Fitbit Charge 4 y la ClI

durante toda la prueba (Tabla 10).

Los datos de la Cl mostraron las correlaciones mas fuertes con las estimaciones de gasto
energético de ActiGraph wGT3X-BT (p=0,667, p<0,001) y Fitbit Charge 4 durante (p
=0,701, p<0,001) la prueba incremental.

Tabla 10. Comparacion del gasto energético del ActiGraph wGT3X-BT vy el Fitbit Charge 4 con CI

. . 0 2 0 2 Coeficiente de
Dispositivo Test Eéfﬁ]r:c?ig; ?5 7o Cl _ CClI ?5 % Cl _ correlacion (p-
Inferior  Superior Inferior  Superior valor)

ActiGraph 3,2km/h 14 0.924 -0.803 2651 -0.055 -0.253 0.308 -0.160 (0.601)°
5,2km/h 14 -0.097 -2.482 2.287 0.131 -0.52 0.65 0.159 (0.622)*

Incremental 125 0.169 -2.383 2.723 0.633 0.515 0.728  0.667** (<0.001)*
Fitbit 3,2km/h 14 -3.169 -6.304 -0.033 -0.009 -0.084 0.177 0.579 (0.170)*
5,2km/h 14 -2.9 -6.121 0.321 0.02 -0.088 0.272 0.523 (0.081)*

Incremental 122 -2.59 -6.143 0.962 0.188 -0.08 0.435  0.701** (<0.001)*

Diferencia entre el gold estandar y los dispositivos para cada velocidad®
Intervalo de confianza del 95% 2

CClI= Coeficiente de correlacion intraclase

Test de Pearson®

Test de Spearman?

Los gréaficos Bland-Altman (Figura 22) reflejan la diferencia del gasto energético entre
Actigraph wGT3X-BT y ClI, y entre Fitbit Charge 4 y CI. A la velocidad de 3,2 km/h
(intensidad leve), el Actigraph y el Fitbit presentaron los limites de concordancia mas
estrechos.

Ademas, los graficos indicaron un menor sesgo sistematico para la Cl y el ActiGraph
wGT3X-BT a 5,2 km/h, seguido del test incremental. Fitbit Charge 4 sobrestimo el gasto
energético en el test de 3,2 km/h, 5,2 km/h y en el test incremental en comparacion con
la CI.
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Figura 22. Grafico Bland-Altman con la concordancia del gasto energético (METS). Fuente:
Elaboracion propia

(A) Actigraph vs. Cl a 3,2 km/h; (B) Fitbit vs. Cl a 3,2km/h; (C) Actigraph vs. Cl a 5,2km; (D) Fitbit vs,
Cl a 5,2km/h; (E) Actigraph vs. Cl durante el test incremental; (F) Fitbit vs. Cl durante el test incremental

6.3 DISCUSION

Segun el estado de la ciencia, este es el primer estudio que analiza la precision de dos
acelerometros para cuantificar el gasto energeético a diferentes intensidades de ejercicio y

en condiciones controladas en personas con EH.

Se ha demostrado que Actigraph y Fitbit presentan una concordancia pobre comparado
con la Cl en la medicion del gasto energetico en todas las velocidades evaluadas, excepto
durante la prueba incremental, en la que el Actigraph wGT3X-BT mostré una fiabilidad

moderada. Durante la prueba incremental, se observo una correlacién moderada de ambos
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dispositivos con la Cl, pero a medida que aumentaba la intensidad del ejercicio, el Fitbit
Charge 4 sobreestimé el gasto energético (METS) en comparacion con la Cl y el
ActiGraph wGT3X-BT.

Estudios anteriores han examinado en la cinta de correr la precision de varios
acelerémetros comerciales en adultos sanos durante la ejecucion de diferentes actividades
(260,262,263). Vanhelst et al. (264) encontraron una correlacion alta (r=0,89) entre el
acelerémetro Vivavo y el consumo de O, con una diferencia media muy cercanaa0 (1,1
+ 1,3), con el limite de concordancia entre -2,9 y 2,9, lo que sugiri6é que era una medida

valida para la evaluacion de la actividad fisica a distintos niveles de intensidad.

Por el contrario, Brazeau et al. (265) evaluaron la precision de SenseWear Armband y
Actical en comparacién con Cl y encontraron una correlacion significativa entre ambos
monitores de actividad con la CI (r=0,804; r=0,807; p<0,05, respectivamente), con una
fiabilidad buena y excelente (CCI=0,892; CCI=0,906, respectivamente), pero estos
dispositivos no fueron precisos para la estimacion del gasto energético durante el reposo

y en ejercicios especificos.

De manera similar, Anastasopoulou et al. (266) hallaron una correlacion moderada entre
el ActiGraph wGT3X (r=0,53; r=0,70; p <0,05) y la Cl (tanto para la actividad de caminar
lento como répido), pero los dispositivos no mostraron concordancia (CCI=0,23;
CCI=0,35). Kossi et al. (267) compararon la estimacién del gasto energético mediante
ActiGraph GT3X+ con una medida gold estandar, mostrando una concordancia pobre
entre ambas (CCI=0,32; CCI=0,21). Ademas, durante ejercicios de intensidad de
actividad fisica moderada y alta, donde se colocaron los dispositivos en diferentes
ubicaciones, se demostré que no proporcionaron estimaciones precisas sobre el gasto

energético.

Estudios realizados con personas con diferentes patologias, como por ejemplo el que se
llevd a cabo con personas con esclerosis multiple, demostré buena concordancia
(CCI=0,859) en la estimacion del gasto energético del ActiGraph comparado con la de la
Cl. Sin embargo, los graficos de Bland Altman, indicaron que las diferencias por
velocidad de la cinta de correr estaban generalmente dentro de 2 DE y no eran sistematicas
en todos los recuentos de actividad por minuto para cada velocidad, con una discrepancia

entre los dispositivos de hasta el 30,3% en las velocidades de marcha lenta. Esta
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discrepancia se podria explicar por la diferencia de gastoen los resultados obtenidos

durante la condicion de caminar lentamente (268).

De la misma manera, Abel et al. (269) demostraron que el ActiGraph no era preciso para
evaluar actividad fisica de baja intensidad. Estos datos coinciden con nuestros resultados,
donde se observo una escasa sensibilidad para la estimacion del gasto energético del
Actigraph a bajas velocidades durante el test incremental. La falta de concordancia podria
deberse a que el dispositivo no fuese sensible por las caracteristicas clinicas de los
participantes, por la propia enfermedad o que los algoritmos utilizados no estuvieran

validados para personas con corea.

Tweedy et al. (270) evaluaron la validez del ActiGraph comparado con la Cl en personas
con lesién cerebral adquirida encontrando correlaciones moderadas (rango 0,58 - 0,70,
p<0.05). Sin embargo, el intervalo de confianza en el gréfico de Bland-Altman abarcé 5,1
METS y, cuando se comparan con los niveles de los METS medidos, las predicciones de
intensidad de actividad fisica sobreestimaron hasta 1,6 METS y subestimaron hasta 4,3
METS, limitando la validez del Actigraph. Una vez maés, la discrepancia entre los
dispositivos puede deberse a que las personas con lesién cerebral adquirida que
participaron en el estudio presentaban deficiencias relacionadas con el patrén de la
marcha que afectaban sustancialmente a las condiciones y al rendimiento del estudio.
Mandigout et al. (271) también compararon el gasto energético evaluado por Cl, esta vez
en pacientes en fase subaguda que habian sufrido un ictus. Se estimé el gasto energético
de varios dispositivos durante la ejecucion de diferentes actividades cotidianas,
demostrando una baja correlacion (r=0,04) y una concordancia muy pobre para todos los

Sensores.

De manera general, nuestros resultados coinciden con los de investigaciones previas
realizadas en adultos sanos. En estos estudios, Fitbit Charge 4 sobreestimo el gasto
energético con un sesgo negativo cuando las actividades se realizaron en la cinta de correr
(-19,3% [DE 28,9])(272), y una tendencia a sobreestimar el gasto energético en
comparacion con la Cl con una diferencia para las estimaciones del gasto energético total
de -29,6% (273). Nuestros datos coinciden con los obtenidos en el estudio realizado por
Sjoberg et al. (274) que concluyd que Fitbit sobrestimaba sistematicamente el gasto
energético en pacientes con dolor crénico (Cll=-0,03). Del mismo modo, de acuerdo con
nuestros resultados, Herkert et al. (275) demostraron baja fiabilidad del Fitbit (CI11=0,10)

en la estimacidn del gasto energético en personas con enfermedad arterial coronaria. Una
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posible explicacién podria ser que el algoritmo del Fitbit emplea una ecuacion para
estimar la tasa metabdlica en reposo que aun no se ha depurado. Por otro lado, en personas
con enfermedad pulmonar obstructiva cronica, ActiGraph parece medir con precision
actividades fisicas estandarizadas, siendo Util su evaluacion en términos de intensidad y/o
cantidad, pero parece seguir siendo imperfecto en la medicidn del gasto energético en esta
poblacion (276).

Una posible explicacion sobre las diferencias presentadas respecto a la medicion del
gasto energético por ActiGraph y Fitbit puede ser que los dispositivos no se localizaron
en el mismo sitio. Se ha demostrado que los dispositivos colocados en la cadera, que estan
cerca del centro de masa, estiman los valores METS y el gasto energético total mejor que
aquellos ubicados en la mufieca (277). Una revision que se realizO para evaluar la
influencia de la ubicacion del dispositivo en la precision de la estimacion del gasto
energético, concluy6 que los monitores de pulsera generalmente sobrestiman los METS
(278). Esto podria explicar porque en nuestro estudio, el Fitbit que se ubicd en la mufieca
estimaba peor los METS que el Actigraph, localizado en la cadera. A su vez, otros
factores influyentes podian ser los trastornos motores de la EH, como la corea, las
sacudidas involuntarias o los movimientos espasmadicos involuntarios, que pudieron

afectar y causar diferencias en la estimacion del gasto energético (279).
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7. DISCUSION GENERAL
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Este es el primer estudio que ha posibilitado tener una perspectiva méas concreta sobre
el desempefio ocupacional de las personas con EH, asi como la validacién y medicion

objetiva de diferentes medidas de evaluacion en esta enfermedad.

El objetivo general de la tesis fue identificar y priorizar las necesidades y los problemas
cotidianos que restringian o impactaban en el desempefio ocupacional de las personas con
EH. A su vez, el objetivo especifico fue validar medidas especificas de evaluacion de los

factores genéricos y propios de la EH que pudiesen influir en su desempefio ocupacional.

Los resultados de la investigacion confirman que las personas con EH tienen muchas
dificultades en su dia a dia para realizar las actividades cotidianas. En concreto, dentro
del &rea de Autocuidado, en el cuidado personal, que incluye actividades como vestirse,
realizar la higiene personal, ducharse..., es el area en la que mas dificultades presentan.
Los sintomas motores, cognitivos y conductuales tienen un gran impacto en su vida diaria
limitando su participacion ocupacional, dificultando la ejecucion de su trabajo,
reduciendo sus actividades sociales y en general las de su vida diaria. El nivel de
satisfaccion que tienen con su desempefio es bajo, sobre todo en la movilidad funcional
(moverse de una posicion o lugar a otro, moverse en la cama, en silla de ruedas,
transferencias), en la realizacion de las tareas domésticas y en las actividades sociales.
Utilizar herramientas de evaluacion como la COPM para identificar las dificultades y
prioridades de los pacientes, posibilitara el disefio de estrategias individuales de
rehabilitacion teniendo en cuenta el estadio de la enfermedad, las preferencias del
paciente y su contexto familiar. Un mejor conocimiento de sus dificultades, facilitara la
implementacion de planes de intervencidn con objetivos concretos que permitan mantener
su autonomia en las diferentes areas de ocupacion el mayor tiempo posible, pudiendo

retrasar la edad de institucionalizacion y disminuyendo la sobrecarga de los cuidadores.

Dado que actualmente no existe tratamiento que pueda detener o retrasar la enfermedad,
en la ultima década se han llevado a cabo numerosas investigaciones que muestran como
los factores epigenéticos pueden modificar las manifestaciones clinicas de enfermedades
de origen genético. En base a las tltimas recomendaciones de la OMS (280), existe mayor
concienciacion sobre la necesidad de implementar intervenciones a través de la actividad
fisica y disminuir los comportamientos de estilo de vida sedentario. En la EH, un
adecuado asesoramiento sobre ejercicio fisico con un volumen y una intensidad adecuada,
podria mejorar la salud funcional y el desempefio en las AVDs, reduciendo asi la
sarcopenia y la fragilidad de estos pacientes. Los resultados obtenidos en este estudio
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proporcionan informacién valiosa ya que es el primer estudio que define los puntos de
corte especificos para analizar la intensidad de la actividad fisica de las personas con EH.
Estos datos permitiran avanzar en la investigacion entre la relacion de la actividad fisica

y la progresion de la EH.

A pesar del hallazgo de que en la EH el dispositivo Fitbit sobrestima el gasto energético
(METS) con respecto a la Cl, se considera una herramienta beneficiosa para su aplicacion
en clinica, dada su facilidad de uso, el coste relativamente bajo y su capacidad para
proporcionar informacion de manera inmediata. Ademas, monitorizar y llevar un control
sobre los hébitos de actividad fisica, podria aumentar la motivacién de los pacientes y
promover la adopcion o el mantenimiento de habitos saludables. Con el tiempo, estos
comportamientos podrian tener un impacto positivo en la vida diaria de las personas al

aumentar sus niveles de autonomia e independencia.

Por ultimo, se ha demostrado que la nutricion juega un papel muy importante en el
retraso del inicio y en el curso de diferentes enfermedades, y que un déficit energético a
nivel celular, acelera el proceso de neurodegeneracion. En este sentido, las personas
afectadas por enfermedades neurodegenerativas, con riesgo de desnutricion, son mas
vulnerables y podrian tener mayores limitaciones en el desempefio ocupacional de las
AVDs y de las AIVD. Por ello, se considera fundamental para la atencion clinica de
calidad y la investigacion, obtener informacion longitudinal fiable sobre el estado
nutricional, especialmente de la composicion corporal. Los resultados presentados en esta
investigacion demuestran una fiabilidad buena-excelente entre la DEXA y la mfBIA, lo
que sugiere que estos dos métodos son intercambiables para medir la composicion

corporal en pacientes con EH leve-moderada.

7.1 IMPLICACIONES PRACTICAS, FORTALEZAS Y FUTURAS LINEAS DE
INVESTIGACION

Los hallazgos de esta tesis pueden suponer un avance en el conocimiento de la EH desde

diferentes enfoques.

Los resultados confirman que la autopercepcion que tienen los pacientes sobre los
problemas y dificultades que presentan en su dia a dia, facilita la toma de decisiones
clinicas, ayuda al establecimiento de objetivos mas realistas y mejora su motivacion. En

un futuro, se deberian dirigir estudios que apliquen herramientas de evaluacion centradas
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en la personay en la participacion, como la COPM para demostrar la eficacia del proceso
de intervencion y en concreto de programas especificos de terapia ocupacional.

Con los resultados preliminares de este estudio, se espera proporcionar evidencia para
considerar la composicion corporal como biomarcador de la progresion de la enfermedad,
y asi desarrollar estrategias e intervenciones nutricionales que permitan la prevencion de

la discapacidad y las comorbilidades en la EH.

En un futuro, se deberian realizar estudios con tamafios muestrales mas grandes, que
permitan la comparacion de esos resultados con los nuestros. Asimismo, nuestro estudio
se realizd en un laboratorio bajo condiciones controladas por lo que seria interesante
realizarlo en entornos naturales que permitan comprender las condiciones reales de los

pacientes a lo largo de un continuo (durante 24 horas).

Confiamos en que los resultados de este estudio faciliten la generacion de nuevas hipo-

tesis, y continuar entendiendo mejor esta enfermedad.

7.2 LIMITACIONES DE LOS ESTUDIOS

A pesar de la relevancia de los resultados obtenidos, es necesario tener en cuenta algunas
limitaciones. Destacar que, a pesar de que la EH es una patologia poco frecuente, el
tamafio muestral fue reducido. Dada la variabilidad de la sintomatologia de los diferentes
pacientes, los datos hallados en relacion a la intensidad de actividad fisica (puntos de
corte), no pueden ser extrapolados a pacientes que estén en una fase avanzada de la
enfermedad, ya que estos tienen dificultad para caminar de manera independiente. A su
vez, tampoco se pueden extrapolar los resultados en el caso de que se utilicen modelos de
acelerometros diferentes o de otra marca a los que utilizamos en el estudio. Asimismo,
nuestro estudio se realizé en un laboratorio bajo condiciones controladas por lo que no

esta claro si se observarian resultados similares en condiciones ambientales diferentes.

Los resultados obtenidos fueron en base a un disefio transversal. Se requieren estudios
longitudinales con un mayor tamafio muestral que confirmen nuestros resultados.
Asimismo, dada la escasez de publicaciones y el uso de una metodologia diferente sobre
los temas incluidos en esta tesis doctoral, no se ha podido confirmar adecuadamente la

validez externa de nuestros resultados.
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8. CONCLUSIONES
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El objetivo global de esta tesis consiste en conocer las areas deficitarias en el desempefio

ocupacional de las personas con enfermedad de Huntington y proporcionar evidencia en

relacion con la validacion de medidas sobre la actividad fisica, el gasto energético, la

composicion corporal y el estado nutricional que puedan influir en el desempefio. Los

estudios que presentamos proporcionan mediciones validadas, especificas para pacientes

con enfermedad de Huntington en fases leve-moderada que pueden usarse para realizar

intervenciones para disminuir la discapacidad y dependencia, y mejorar la calidad de vida

de los pacientes.

Estudio 1 - El desempefio ocupacional en la enfermedad de Huntington: un estudio

transversal

Las personas con enfermedad de Huntington tienen muchas dificultades en el
desempefio de las ocupaciones del dia a dia, especialmente, aquellas relacionadas
con el Autocuidado

Las personas con enfermedad de Huntington valoran més bajo su grado de
satisfaccion con el desempefio ocupacional (el nivel de satisfaccion que tienen con la
manera en la que realizan la actividad) que el propio rendimiento (cdmo realizan la
actividad)

El nivel de percepcion que tienen las personas con enfermedad de Huntington sobre
su desempefio ocupacional es bajo, tanto en niveles de satisfaccion como de
rendimiento, sobre todo en el area de socializacién y de movilidad funcional

Las personas con enfermedad de Huntington de mayor edad se encuentran mas
satisfechas con sus actividades de Ocio que aquellas de menor edad. Mayores
niveles de bienestar mental se relacionan con mayor satisfaccion en actividades
relacionadas con la Productividad

Las personas con enfermedad de Huntington con mayores capacidades cognitivas,
estdn menos satisfechas con su desempefio, especialmente en el area de
Autocuidado, mostrando una satisfaccion mas baja los hombres que las mujeres

El uso de la Medida Canadiense de Desempefio Ocupacional para evaluar el
desempefio ocupacional permite identificar aquellos problemas que presentan
diariamente y disefiar intervenciones personalizadas, centradas en el paciente, que

tendran un impacto positivo en el paciente y sus familiares
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Estudio 2 - Puntos de corte del acelerémetro para la evaluacion de la actividad fisica en
adultos con enfermedad de Huntington leve a moderada: un estudio transversal

e Los puntos de corte determinados para el acelerdmetro wGT3X proporcionan una
herramienta Util para determinar los niveles de actividad fisica en la enfermedad de
Huntington y promover un estilo de vida saludable

e Se determind una actividad fisica leve (velocidad de 3,2km/h) con un vector
magnitud < 2852, una actividad fisica moderada (velocidad de 5,2 km/h) con un
vector magnitud entre >2852 y < 4117 y una actividad fisica intensa (test
incremental) con valores > 4117.

e Un adecuado asesoramiento sobre la actividad fisica podria mejorar la salud
funcional de los pacientes, reducir la sarcopeniay la fragilidad de las personas con
enfermedad de Huntington, y como consecuencia mejorar el desempefio en las
Actividades de la Vida Diaria

Estudio 3 - Estimacién de la composicién corporal en la enfermedad de Huntington:

estudio transversal y observacional con bioimpedancia de multiples frecuencias

e Labioimpedancia de multiples frecuencias es un método fécil de usar, seguro, no
invasivo y preciso para medir la composicion corporal y el estado nutricional en
pacientes con enfermedad de Huntington leve-moderada

e Lacomposicidn corporal se podra utilizar como biomarcador de la progresion de
la enfermedad con el posterior desarrollo de estrategias e intervenciones nutricio-
nales, para prevenir la discapacidad en la enfermedad de Huntington

e Conocer la composicion corporal permitira la implementacién de estrategias no
farmacoldgicas que ayuden a las personas con enfermedad de Huntington a
mantener su autonomia e independencia el mayor tiempo posible, previniendo las

comorbilidades propias de la enfermedad
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Estudio 4 - Validacion de los dispositivos ActiGraph y Fitbit en la valoracion del gasto

energético en la enfermedad de Huntington

e Fithit Charge 4 y ActiGraph wGT3X-BT tienen una precision reducida en la
estimacion del gasto energético a velocidades de marcha mas lentas

e La ubicacion del dispositivo es un pardmetro a tener en cuenta, ya que los
monitores ubicados en la cadera estiman el gasto energético total mejor que los
dispositivos colocados en la mufieca

e Se encontré una correlacion significativa y una fiabilidad moderada entre
ActiGraphy la Calorimetria indirecta para la prueba incremental y una correlacion
significativa y una fiabilidad baja entre Fitbit y la Calorimetria indirecta. Fitbit

sobrestimd y ActiGraph subestimo el gasto energético.
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CONCLUSIONS

The general objective of this thesis is to identify deficit areas in the occupational

performance of individuals with Huntington's disease and provide evidence regarding

the validation of measures related to physical activity, energy expenditure, body

composition, and nutritional status that may influence performance. The studies

presented in this thesis offer validated measurements specifically for patients with mild

to moderate stages of Huntington's disease, which can be used to implement

interventions to reduce disability and dependency, and enhance the quality of life for

patients.

Study 1- Occupational performance in Huntington’s disease: A cross-sectional study

People with manifest Huntington’s Disease report numerous occupations that they
perceive as challenging to perform, especially, those related to self-care

People with Huntington's disease rate their satisfaction with occupational
performance (how satisfied they are with the way they carry out activities) lower
than their actual performance (how they perform the activity).

The perception level of individuals with Huntington's disease regarding their
occupational performance is low, both in satisfaction and performance levels,
particularly in the areas of socialization and functional mobility.

Older individuals with Huntington's disease express higher satisfaction with their
leisure activities compared to their younger counterparts. Higher levels of mental
well-being are associated with greater satisfaction in productivity-related
activities.

Individuals with Huntington's disease who have higher cognitive levels are less
satisfied with their performance, especially in the area of self-care, with men
showing lower satisfaction than women.

The use of the Canadian Occupational Performance Measure to assess
occupational performance, allows identifying difficulties experienced by people
with Huntington’s Disease, and the design of personalized, patient-centered

interventions that will have a positive impact on the patient and their families
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Study 2- Accelerometer Cut-Points for Physical Activity Assessment in Adults with

Mild to Moderate Huntington’s Disease: A Cross-Sectional Multicentre Study

The results of this study provide accelerometer cut-points based on walking speed
to quantify physical activity in people with Huntington’s Disease and promote a
healthy lifestyle

Appropriate advice on physical activity could improve patients’ functional health,
reduce sarcopenia and frailty in people with Huntington’s Disease, and as a
consequence improve performance in Activities of Daily Living

These results provide valuable and useful information as it will allow further
research into the relationship between physical activity and Huntington’s Disease

progression

Study 3- How to estimate body composition in Huntington’s disease. A cross-

sectional, observational study using multiple frequencies bioimpedance

Multi-frequency bioimpedance analysis is an easy-to-use, safe, non-invasive, and
accurate method for measuring body composition and nutritional status in patients
with mild-moderate Huntington’s Disease

Body composition can be used as a biomarker for disease progression with the
subsequent development of nutritional strategies and interventions, to prevent
disability and comorbidities in Huntington’s Disease

Understanding body composition will allow the implementation of non-
pharmacological strategies that help people with HD to maintain their autonomy

and independence as long as possible, preventing the comorbidities of the disease
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Study 4- Validation of ActiGraph and Fitbit in the assessment of energy expenditure in

Huntington's disease

e Fitbit Charge 4 and ActiGraph wGT3X-BT have reduced accuracy in estimating
energy expenditure at slower walking speeds.

e Device location is a parameter to consider, as hip-based monitors estimate total
energy expenditure better than wrist-based devices

e Asignificant correlation and moderate reliability were found between ActiGraph
and indirect calorimetry for the incremental test, while a significant correlation
and low reliability were observed between Fitbit and indirect calorimetry. Fitbit

overestimated, and ActiGraph underestimated energy expenditure
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