


PREFACIO

Por el Dr. Richard Dubinsky

Dep. de Neurologia

Centro Medico de la Universidad de Kansas (USA)

La Enfermedad de Huntington fue descrita por primera vez por
George Huntington a finales de 1800. Habia observado esta
enfermedad, cuando, siendo nifio, acompariaba a su padre, médico de
profesion, a visitar a familias que estaban afectadas por esta
enfermedad. En su informe original, describia de forma muy vivida
los movimientos coreicos (como de danza), los problemas con el
control emocional y el pensamiento y su paso de una generacion a la
otra.

A lo largo del ultimo siglo, el conocimiento cientifico de la EH * ha
aumentado increiblemente. El hallazgo méas contundente fue ver que
en los cerebros de personas que habian muerto con esta enfermedad
habia una perdida de neuronas (células nerviosas) en el nicleo
caudate, una parte del centro del cerebro. Estas neuronas suministran
las conexiones entre otras células nerviosas en el cerebro. Sin estas
conexiones, tenemos dificultades en realizar los movimientos diarios
tales como comer o andar. Estas conexiones no difieren de lo que son
nuestras conexiones sociales que nos permiten funcionar en nuestra
sociedad. Sin ellas, estamos aislados y torpes.

Sabiamos desde hacia décadas que la EH se heredaba de un padre
que habia tenido la enfermedad, aunque también habia casos donde
no se podia encontrar un padre afectado. Cuando la EH se heredaba
del padre, la edad de comienzo era mas temprana de una generacion
a otra, mientras que cuando se heredaba de la madre era mas 0 menos
igual.

1 Diremos EH para referirnos a la Enfermedad de Huntington
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Para entender mejor la herencia de la EH, un gran estudio se llevé a
cabo en Venezuela donde la enfermedad de Huntington esta muy
extendida en la region del lago Maracaibo. En 1983 se descubri6 esta
region y diez afios mas tarde tras los estudios realizados alli se
secuencio el gen y pudimos empezar a entender los mecanismos de la
EH.

Todos tenemos dos copias de casi todos nuestros genes, uno
heredado de la madre y otro heredado del padre. Cada uno de
nosotros tenemos dos copias del gen INIT 15, el gen que, cuando
esta alterado, causa la Enfermedad de Huntington. En la EH hay un
tartamudeo en el cddigo genético. La secuencia CAG se repite
demasiadas veces haciendo que la proteina que produce el gen sea
incorrecta. Al menos en tres diferentes mecanismos se ha encontrado
que este anormal producto del gen puede causar la EH.

Lo enigmatico es que el gen anormal se tiene desde el nacimiento
mientras que la enfermedad aparece solo al final de la tercera década
de la vida de una persona. Ocurre lo mismo con la variante juvenil de
la EH o con los que tienen un inicio tardio. En todos los caso el gen
esta en la persona desde el nacimiento. Aunque lo normal es que los
sintomas aparezcan entre los 30 y los 50 afios, también pueden
aparecer en edades tan tempranas como los 2 afios o tan tardias como
los 70, y progresa en un periodo de entre 10 y 25 afios. Basados en
estos hallazgos el primer estudio multi centro para un tratamiento se
estd llevando a cabo para intentar ralentizar la progresion de la
enfermedad.

Otra consecuencia de la investigacion genética llevada a cabo es que
ahora se puede decir si una persona es portadora de este gen anormal.
En esencia, una persona puede mirar su futuro y ver si desarrollard o
no la EH. La decision de pasar el test predictivo es una decision
dificil y puede tener consecuencias de largo alcance para la personay
su familia. Hasta que haya un tratamiento que pueda enlentecer la
enfermedad o retardar su comienzo, el test pre sintomatico sera una
decision muy particular de cada uno.

A pesar de los estudios que ya se han completado o de los que estan
llevandose a cabo, hay que entender esta enfermedad no solo como
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tal sino como una enfermedad que afecta a los enfermos, a sus
familias y a sus cuidadores.

Muy a menudo en la practica de la medicina perdemos de vista al
paciente y solo nos centramos en la enfermedad. Tanto médicos
como investigadores, cuidadores o miembros de la familia necesitan
recordar que la EH es una enfermedad que afecta a las personas. Las
diferentes historias sobre esta enfermedad nos ayudan a vislumbrar
los verdaderos rostros de aquellos que estan afectados por ella. A
través de las diferentes historias podemos aprender lecciones tan
importantes como la investigacion que ha encontrado la causa de esta
enfermedad.
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INTRODUCCION

La idea de recopilar historias de personas relacionadas con la
Enfermedad de Huntington hacia tiempo que daba vueltas por
nuestras cabezas. Asuncién Martinez (presidenta de la ACHE) y yo
habiamos hablado en varias ocasiones sobre este proyecto y creiamos
firmemente en él, pues ademas de no existir ninguna publicacion
propia en espafiol pensamos que escribir sobre la EH desde un punto
de vista personal, de experiencias y no medico, era interesante,
adecuado y muy enriquecedor tanto para el que plasma su historia en
el papel como para el que la comparte con él a través de su lectura.

Durante mucho tiempo se ha pedido colaboracion desde el Boletin
que edita la ACHE para que narrarais vuestras experiencias y nos las
remitierais. Pero no se han recibido demasiados escritos.

Carmen Leal es una persona que dedica su vida a la EH. Casada con
un enfermo se define a si misma como oradora, escritora y cantante.
Estas tres facetas las utiliza Unica y exclusivamente para hacer que la
Enfermedad de Huntington sea méas conocida.

Hace un afio publico un libro Ilamado “Faces of Huntington's” en el
gue recoge historias de personas enfermas, cuidadores, en riesgo, etc.
No hemos tenido mas remedio que, con su autorizacién, traducir
varias de las experiencias que se narran en su libro para poder
ofreceroslas.

Con ellas pretendemos aprender de las experiencias ajenas y tener
una vision mas amplia y menos personal de cémo la enfermedad y
sus secuelas nos afecta. Verla desde diferentes puntos de vista, con
diferentes sentimientos es una forma de compartir lo que sentimos.
Hemos procurado recoger un abanico de historias que hablen de
aspectos diferentes de la Enfermedad de Huntington, incluyendo el
infantil, de sentimientos diferentes y actitudes diferentes e intentar
conseguir una vision amplia de esta enfermedad.
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En este libro vais a encontrar las mas diversas historias, historias que
aparentemente no tienen nada que ver con vuestra propia vida, pero
sin embargo, siempre encuentras un “punto de encuentro”, un “algo”
que, de un modo u otro, nos hace identificar con todas ellas, y a la
vez, un “punto de desencuentro”, un “algo” que, de un modo u otro,
nos dice “...no, eso no...”, y te gustaria haber podido estar alli y
entonces, para, con lo que ahora sabemos, haber podido ayudar para
que la historia hubiera tenido otro final. La conclusion primera seria:
“Hagamos que las historias de los que estan aqui y ahora a nuestro
lado, tengan todas un final feliz”.

Presentamos este proyecto con motivo de la celebracién del 10°
aniversario de la Asociacion Corea de Huntington Espafiola.
Creemos gue es una buena ocasion. Diez afios de existencia y trabajo
merecian este esfuerzo. Asi mismo, queremos hacer llegar desde aqui
nuestro méas profundo agradecimiento a todos aquellos que han hecho
el gran esfuerzo de sentarse delante de una hoja de papel en blanco y
rellenarla con su propia vida y emociones para ponerla a disposicién
de todos los que leéis este libro. Agradecer tambien el trabajo que ha
realizado Teresa Hernandez y a Laure Mir0 por la cesion de la foto
que aparece en la portada jjGracias a todos!!

Tal vez, tras su lectura, muchos de vosotros 0s animéis y querais
contribuir con vuestras experiencias. Si asi es, hacedlo, las
incluiremos e intentaremos editarlo como un auténtico libro.

Montse Torrecilla
Octubre 1999
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Con todas las historias encima de la mesa e intentando poner orden,
agruparlas por temas que se asemejen y queriendo dar prioridad a
una u otra, invariablemente una de ellas parece apartarse del resto y
pugnar por ocupar un papel destacado en la estructura del libro.
Cuanto mas vueltas les doy, cuanto mas las reviso, esa historia
siempre sobresale y parece decirme “empieza conmigo, no lo
pienses mas™.

Y asi va a ser. Por la fuerza, la energia, el valor que tiene esta
“Carta a Hunty” escrita por Manuel, seré ella quien encabece esta
serie de historias. Con su lectura nuestro espiritu se agranda, nos
impregna de valor y nos abre el camino para seguir adelante con el
Huntington y con las demas narraciones.

CARTA A HUNTY DE UN PORTADOR DEL GEN EH

Por Manuel (27.8.99)

Hola Hunty:

Hace tiempo que queria contarte algunas cosas, que supongo querras
saber, ya que vives conmigo ahora. Primero, te diré que nunca llegué
a sospechar que la enfermedad de mi padre pudiese ser hereditaria.
El estaba "malo de los nervios", pero ¢€so es contagioso?. Ademas,
una enfermedad con un nombre tan rimbombante (suena a
campanillas), ,como iba a llegar a un barrio obrero como el nuestro?
Ninguno esta libre del cancer o del Sida, pero tu aqui... Realmente
ahora me pregunto como pude ser tan imbécil. Ni siquiera lo asocié
jamas a las viejas historias sobre las "rarezas" de mi abuelo y su
muerte en un manicomio en extrafias y desconocidas circunstancias.
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Unos meses antes de la muerte de mi padre tuve conocimiento por su
medico de que la EH era el estigma que sin saberlo teniamos en la
familia, y que a hijos y nietos nos ponia las cosas en un amargo cara
o cruz del 50%. Siempre pensé que me gustaria conocer la verdad en
caso de tener algun dia alguna enfermedad incurable. A mis 37 afios
me considero valiente para afrontar con animo las malas noticias.
Planifico bien las cosas y el futuro familiar no es una excepcion. Soy
metodico y no quiero ver cabos sueltos en mi ordenada vida.

Realmente me senti molesto con tu visita porque, desde luego, nunca
habias formado parte de mis planes. Ya me pillaste casado y con una
hija pequefia. No podia cambiar el pasado asi que me hiciste sentir
culpable de poder haber transmitido a mi hija una herencia tan poco
grata como la tuya.

Poco a poco me informé sobre ti, mientras seguia los tramites para
hacerme el diagnostico de tu presencia: No concebia quedarme con
una duda tan esencial para el futuro personal y familiar.

Mientras, mi padre iba apagandose poco a poco, en un avanzado
estado de enajenacion y deterioro fisico. Fue muy penoso. Atado de
pies y manos en una cama de hospital, no podia evitar ver mi futuro
irremediablemente reflejado en aquel cuerpecillo debilitado y
demente. Su muerte a los sesenta y pocos, supuso un descanso para
él y para todos. Se confirm6 por fin que me pasé el testigo de tu
presencia. Pero al poco supe que mi hija estaba libre de ti, y ésto me
colmo de felicidad.

Saberme miembro del "club de elegidos" me hizo interesarme mas
aun por todo lo relacionado contigo, y realmente no descubri nada
agradable, muchos sintomas posibles, todos ellos muy
desmoralizadores. jDesde luego te has ganado a pulso el papel de
villano de la pelicula! Puede parecerte fanfarroneria, pero yo siempre
me crei capaz de soportar enfermedades y desgracias como las que
veia en la vida (real o ficticia): Cancer, minusvalias, sida,... En mi
imaginacion fantaseaba con que mi fuerza de voluntad podria superar
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muchas de las penalidades que pudiera depararme el porvenir. Pero
nunca pensé en una de tus facetas: la demencia ¢(Como se puede
tener la fuerza de voluntad cuando no tienes voluntad? Ciertamente
vienes provisto de un buen armamento y tu artilleria empez6 a
preocuparme.

Es dificil imaginarse a alguien que pueda hacerte frente con frialdad,
pero... un momento. Usemos la cabeza (mientras funcione un poco).
¢Me vas a decir, Hunty, que vienes a mi casa, a mi vida, y que te vas
a hacer duefio de mi futuro? Lo siento pero en mi pelicula tu no eres
el protagonista. Y por ello:

1- No pienso ponerte en el centro de mi vida. No creas que porque
te salude todas las mafianas ante el espejo del bafio, me tienes
asustado. Sélo lo hago para decirte: "Hunty, lo siento pero hoy
tampoco me vas a coger. Tendras que estar mas vivo, porque
ayer te robé un dia, y ese ya no podras quitarmelo, hagas lo que
hagas. Y yo tampoco te lo voy a poner facil".

2- Mi vida serd més intensa de ahora en adelante. Si tienes
planeado quitarme algo te equivocas. Ahora vivo mucho mas las
pequefias y grandes cosas de la vida: el trabajo, los viajes, la
mausica, el estudio, el deporte, los libros, los amigos, la familia...
Aprovecho mas el tiempo, disfrutando més conscientemente del
mismo. No me preocupa que mi vida pueda ser mas corta,
porque yo la estoy haciendo més "ancha". Y eso, querido
inquilino, ya te lo estoy ganando.

3- No voy a darte publicidad. Si quieres fama, buscala en otro sitio.

4- Gracias. Si, no te extrafies. Gracias a tu presencia estoy
conociéndome mejor. Te has convertido en una oportunidad:
para ser mas fuerte, para ser mas solidario, para ser mas
reflexivo, para encontrar el verdadero sentido de mi vida, para
ser mas frio en mis decisiones, para ser mejor persona, para estar
mas orgulloso de mi mismo, para crecer mas deprisa...

Lo siento Hunty, pero si lo tuyo es ir por ahi asustando a las
personas, conmigo no te funcionara. No creas que Ssoy un
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inconsciente. Sé que tu me ganaras en esta carrera. Pero puedes estar
seguro de que mi premio serd mayor que el tuyo: mientras tu te
Ilevaras un saco de huesos, yo habré ganado toda una vida.
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Carmen Leal-Pock es una vieja y querida amiga. Durante mucho
tiempo segui sus avatares versus la Enfermedad de Huntington
cuando vivia en Hawai y pensaba en trasladarse a EEUU pues alli
no habia una buena asistencia médica para su esposo Dave, que
sufre la Enfermedad de Huntington. Vivi sus miedos, su falta de
apoyo familiar, sus penurias econdmicas, con ddolor y sin poder
hacer nada desde la lejania, hasta que consiguié establecerse en
Orlando (EEUU) y poco a poco iniciar una nueva vida con su
esposo y dos hijos habidos en un anterior matrimonio. Las
dificultades que paso en todo este proceso son inenarrables.

Nos conocimos personalmente en el verano del 97 cuando ella
empezaba a escribir un libro en que recopilaba diferentes historias
de personas afectadas de una forma u otra por la enfermedad.

En un principio pensamos escribir al unisono, ella una edicion en
inglés y yo una en espafiol con el mismo material. Pero yo estaba
demasiado ocupada y no pude dedicarme a ello. Ella sigui6 adelante
y hace un afo publico su libro “Faces of Huntington’s”, del que muy
amablemente me ha dejado extraer varias historias y traducirlas al
espariol.

Hace unos meses edito un CD también titulado *“Faces of
Huntington’s” como complemento al libro donde canta una
canciones preciosas con su voz maravillosa.

Viaja por los EE.UU. explicando lo que es el Huntington, dando
conferencias y charlas alli donde se lo solicitan y difundiendo un
mayor conocimiento de esta enfermedad a través de la promocién de
su libro.

Es una mujer impresionante cargada de fuerza y energia que sabe
como transmitirla y esta consiguiendo lo impensable en su pais.

En su historia, ademas de explicarnos su vida y su experiencia como
esposa de un enfermo, nos dice también como surgid la idea de
recopilar estas narraciones y el objetivo que pretende con ellas.
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MI HISTORIA

Por Carmen Leal-Pock

Nunca olvidaré el momento en que oi por primera vez las palabras
"Enfermedad de Huntington™. Sin saber lo que significaban, sabia
gue no eran buenas.

Mi maravilloso esposo visitd a un neurodlogo, tras numerosas caidas
en el trabajo desde hacia unos 3 afios. Yo creia que sélo era torpeza,
asi que no estaba muy preocupada. Hasta que vi su cara.

Era el 24 de Septiembre de 1994, nuestro tercer aniversario juntos.
Se hacia tarde y yo me empezaba a enfadar, pues habia hecho planes
para salir a cenar fuera. Me olvidé de todo cuando me explicé las
noticias. Dias mas tarde ambos visitamos al neur6logo y supe que
tenia una buena razén para mis miedos.

La madre de Dave habia estado enferma desde hacia bastante tiempo.
Yo no la conocia y Dave hacia mucho tiempo que no la habia visto.
Cuando Dave fue diagnosticado, ella ya habia muerto. Habia sido
adoptada, por lo que no habia antecedentes familiares. Cuando Dave
y yo éramos novios me habia explicado que su madre, que vivia en
Pennsylvania, estaba enferma de Esclerosis Multiple. Sabia que era
una enfermedad terrible pero no genética, asi que no me preocupo.
Conforme he ido aprendiendo sobre esta enfermedad y he oido otras
historias he visto muchas veces el mismo escenario. Una carencia de
historia familiar y un mal diagnostico son bastantes frecuentes.

He oido muchas historias horribles de personas que visitaban a un
doctor tras otros, intentando encontrar una razbn para Ssu
comportamiento, sus caidas o sus movimientos incontrolados. Con
Dave fue muy sencillo. Dimos con una joven Yy encantadora
neurdloga que habia acabado sus ensefianzas en San Diego,
trabajando en una clinica de enfermedades del movimiento. La Dra.
Chiu sabia lo que era el Huntington. Lo sabia muy bien y lo vio
claramente en el mismo instante en que Dave entrd en la consulta.
Sin  embargo hizo estudios para descartar otras posibles
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enfermedades que pudieran ocasionarle esos sintomas. Estoy segura
de que a la Dra. Chiu le hubiera gustado estar equivocada, pero no lo
estaba. Dave se unié al grupo elitista de los enfermos de Huntington.

La Dra. Chiu nos explicé la realidad. No nos la endulzé o nos dio
falsas esperanzas. Por ello le estoy muy agradecida. Nos dijo que la
EH era devastadora, una enfermedad degenerativa cerebral para la
que, por el momento, no hay ninguna cura. Nos indic6 cual seria el
curso de la enfermedad y nos puso en camino.

Dave tenia un buen trabajo cuando vivia en Phoenix. Lo despidieron
cuando la empresa pas6 por un mal momento pero no nos
preocupamos, pues creimos que seria facil volver a encontrar trabajo.
Poco después de que se trasladara a Hawaii tras su divorcio, nos
casamos. Encontro un trabajo en el gobierno de Hawaii pero vimos
claro que no iba a poder cumplir con sus responsabilidades como
analista financiero. Me rio ahora de lo irénico que es saber de una
persona en su estado de Huntington trabajando con nimeros, aunque
en aquel tiempo no fue divertido. Se le hizo un test y determin6 que
era disléxico. Bajo el Acta de Discapacidades, este trabajo estaba
protegido a pesar de que nosotros sabiamos muy bien que no se
trataba de dislexia. Bajo estas leyes no se podia despedir a alguien,
hasta que se hubieran hecho todos los esfuerzos razonables para
conseguirle un trabajo que pudiera realizar. Sin embargo, podian
transmitirlo de un trabajo a otro intentando encontrar un lugar donde
sus facultades pudieran encajar. Creo que Dios realmente le protegio
cuando le dieron un puesto de repartidor de correo y tenia que
conducir por toda la ciudad de Honolulu. Después de varios
guardabarros rotos y de que llevara el correo a lugares equivocados,
lo transfirieron al departamento de jardines. Aungue le encantaba
trabajar en los jardines creo que fue el peor trabajo que le podian
haber dado. Imaginese a una persona con la EH usando herramientas
eléctricas. Invariablemente caia en estanques o sobre los parterres de
flores, y fue por ello que acabd visitando al neur6logo. A pesar de
todo nunca se hizo realmente dafio.

Tras el diagnostico, sus patronos decidieron que ya "habian realizado
todo esfuerzo razonable”. Y aunque esto supuso un golpe financiero
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para nosotros, fue un autentico descanso para Dave. Mirando hacia
atras me pregunto como podia realizar diariamente trabajos fisicos
bajo el ardiente sol hawaiano. Media dos metros y su peso habia
bajado a solo 66 Kgm.

Aunqgue habia trabajado el tiempo suficiente como para tener un
subsidio, nunca habia pasado del periodo de prueba. Trasladandose
de departamento en departamento se habia creado la vacio que el
estado necesitaba y que nos sitlo sin ingresos y sin asistencia
medica.

Pero de nuevo tuvimos suerte. Sus archivos del estado, junto con una
muy bien escrita carta de la Dra. Chiu, fueron suficientes para que
Dave pudiera obtener beneficios de la Seguridad Social después de
hacer varias solicitudes. Yo sigo oyendo terribles historias sobre
nuestro sistema de seguridad social pero en nuestro caso estoy
agradecida de no haber tenido que ir tras toda esa burocracia.
Mientras Dave realizaba sus tests y pactaba con la EH, yo también
me sumergia en mis propios problemas. Tenia que aceptar la
situacion de que me habia casado con una persona que se estaba
muriendo.

Se convirtié en una rutina mi papel de arbitro entre Dave y mis dos
hijos de un matrimonio anterior. Yo habia oido que muchas veces un
enfermo de Huntington se ofuscaba con una persona; Justin se
convirtio en el objeto de las iras y del loco comportamiento de Dave.
En lugar de tener un hombre que pudiera comportarse como la figura
del autentico padre que mis hijos necesitaban, parecia como si yo
ahora tuviera tres nifios.

Dave comenz6 a hacer todo tipo de locuras con el dinero. En cierta
ocasion me devolvieron unos cheques. No podia imaginar por qué no
habia dinero en la cuenta hasta que reuni las piezas de la historia.
Acostumbraba a preparar la comida para Dave, que él se llevaba al
trabajo, y dado que le gusta mucho el dulce, siempre le ponia unas
galletas o pasteles. Una de las marcas de galletas que compraba
parecia que gustaban mucho en la oficina asi que un dia Dave saco
200 dolares de la cuenta y compré galletas para todos sus
comparieros de trabajo. Su generosidad tuvo como resultado que
tuviéramos que pagar grandes sumas en intereses. Dave hacia cosas
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muy extrafias antes del diagnostico y yo me preguntaba que habia
pasado con el hombre con quien me case.

Antes de ello nunca habia oido hablar de la Enfermedad de
Huntington. Una cosa que sé sobre mi misma es que no me gusta
nada estar rodeada de enfermos. Recuerdo las miradas de las gentes
de mi iglesia cuando Dave y yo les rogamos que rezaran por
nosotros. Yo pertenezco a una familia de 8 hermanos y mi madre
nunca tenia tiempo para que nos pusiéramos enfermos. De hecho se
nos permitia estar enfermos un dia al afio. Mi hermano pequefio se lo
tomaba muy en serio. Un dia pregunto a mama si dado que ella era la
madre podia estar dos dias enferma.

Ahora yo pedia a mis queridos amigos de la iglesia que rezaran por
Dave. Pero también les pedia que rezaran por mi. Decia algo muy
delicado como "Por favor rezad para que pueda soportar esto”. No
puedo con la enfermedad. Siempre pensé que “si uno estaba enfermo
tomaba medicinas y se ponia bien. Si esto no funciona, por favor ten
la delicadeza de morir”. Por supuesto, ahora que era mi esposo el
enfermo, mi opinién sobre la enfermedad cambi6. Me las apafaria
para cuidarle aunque no supiera como. Realmente me sentia con algo
muy dificil de soportar.

Aunque la gente se da cuenta, realmente no "lo sufren”. Quieren
ayudar, nadie quiere verme sufrir pero algunas veces sus palabras,
aun con la mejor intencién, eran terriblemente insensibles. En cierta
ocasion, poco después del diagnostico, una amiga de la iglesia vino
hacia mi con aspecto acongojado. Me dio un abrazo. Creerme, podia
haberlo dejado en este punto... pero no. Me dijo "Siento saber lo de
Dave. Pero que se le va a hacer. Cuando muera todavia seras joven y
puedes adelgazarte y volverte a casar."

¢Suponia que eso debia confortarme? Habia presupuesto la muerte de
mi marido, me habia llamado gorda y me habia casado con ves a
saber que tipo de hombre, todo en un segundo. No acostumbro a
callarme pero por suerte para ella me quede sin palabras. Hubo otros
comentarios pero desde luego éste fue la joya de todos ellos. Gracias
a Dios también habia frases que ayudaban.
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Como nuestra economia empeoraba en Hawaii, empezd a ser
evidente que deberiamos trasladarnos. Yo trabajaba para mi mismay
estaba perdiendo parte de mi clientela intentando mantener a la
familia unida. El coste de vida en Hawaii y la falta de un seguro
hacia imposible seguir viviendo alli. Me sentia hundida. Ya era
suficiente saber que estaba perdiendo a mi marido a causa de algo
que nunca habia oido hablar. Ahora mis hijos, que nadie les habia
preguntado si querian involucrarse con este hombre iban a tener que
abandonar su casa después de 14 afios asi como a su autentico padre.
Una larga busqueda nos condujo a Orlando, en Florida. Desde que
nos trasladamos la vida a sido un reto. Estamos agotados de la lucha
por conseguir beneficios de Medicare 0 Medicaid, y debemos miles
de dolares. Se suponia que Dave debia ser "mi felicidad por fin",
pero las cosas eran totalmente diferentes a como las habia imaginado
cuando habia prometido mi unién con Dave "para lo bueno y lo
malo"”. Habia muchisimo més malo de lo que nadie podia haber
previsto. Tenia todo el derecho a irme.

Vivir con la EH es estar en un lugar muy solitario. Cuando nos
enteramos de la enfermedad de Dave, corri a la enciclopedia y solo
encontré un breve péarrafo sobre ella. Fui a la biblioteca y alli
encontré libros en jerga medica que ni entendia ni queria entender.
Queria saber como hacerle frente. No existia ningin grupo de ayuda
mutua en la isla y ninguna literatura que pudiera encontrar y que me
ayudara. Estableci un pequefio grupo en Hawaii pero solo habia otra
persona con esta enfermedad y vivia en el hospital donde
celebrabamos las reuniones. Habia otras personas en riesgo o
positivas pero sin sintomas. Y no habia otros cuidadores.

La Sociedad Americana de EH me envio informacién que me ayudo
mucho sobre la enfermedad y sobre los cuidados al enfermo.
También compré libros excelentes. Sin embargo no encontraba
referencias sobre personas que estuvieran en mi misma situacion ni
como se las apafiaban.

Nueve meses después del diagnostico, Dave y yo asistimos a la
reunion anual de la HDSA (Sociedad Americana de Huntington) en
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Pennsylvania. No estaba preparada para la informacion que alli
encontré ni para ver, ya no a una, sino a muchas personas con
Huntington. Antes de la convencion tuve una llamada pidiendome
que escribiera algo referente a la enfermedad. Envie una historia y la
seleccionaron para que la leyera en la sesion de clausura. Todos los
escritos eran muy emotivos y las lagrimas abundaban. Toda la
audiencia estaba muy conmovida por la valentia y el amor de
aquellos que leyeron sus historias. Mi escrito fue el altimo en leerse.
Hablaba de mis impresiones como esposa que se encuentra de pronto
con la enfermedad. Las lagrimas me inundaban los 0jos y no cesaban
de caer por mi rostro haciendo muy dificil la lectura. El sonido de
otros llorando también lo hacia todavia mas dificil, pero de alguna
forma consegui acabar. El silencio en la sala solo se rompia por los
sollozos y pequefios gemidos, y entonces llegd el aplauso
ensordecedor. La convencion se habia acabado.

Al bajar las escaleras, algunas personas me rodearon. ";Puedo tener
una copia de tu historia? Querria darla a mi consejero, a mi esposo, a
mi esposa, a mi medico, a mi pastor, a un amigo...?" La gente
empezd a darme sus direcciones. Lo que habia narrado no tenia
mucha calidad literaria. Tampoco era nada especial, pero habia
conseguido que captaran la esencia de los sentimientos de otras
personas, y lo habia puesto en palabras. Se identificaban con mi
sentimiento de dolor, de furia, de pérdida y de miedo. Querian tener
algo tangible que poder dar a otros diciendo "Lee esto. Asi es como
me siento”

Cuando la situacion ha ido avanzando he tenido que recordarme a mi
misma varias cosas. No es el primer desastre que he tenido que
afrontar y no serd el ultimo. Otros han sobrevivido a peores
circunstancias y yo sobreviviré a ésta. Y si no acaba conmigo me
volveré mas fuerte. ;Lo entendéis? Sé que no importa cuan malas las
cosas son, siempre se puede sacar algo bueno de ellas. Ralph Waldo
Emerson dijo "Por cada cosa que has perdido, has ganado algo a
cambio." Puedo con honestidad decir que he perdido mucho a causa
de la Enfermedad de Huntington, pero también he ganado muchas
otras cosas. He conocido a gente increible. Personas que han
enriquecido mi vida como nadie lo habia hecho antes. Estoy mas
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cerca de Dios, y he comenzado a escribir, o que ha abierto muchas
puertas. Me he vuelto mas fuerte, mas compasiva, y soy capaz de
ayudar y animar a otras personas.

Podria escribir paginas y paginas sobre todo tipo de informacion
médica relacionada con la enfermedad. Podria hablar de lo mal que
le ha ido a mi familia a causa de ella. Podria hacer que odiarais la EH
tanto como yo la odio. Pero no voy a hacerlo. VVoy a escribir sobre el
aspecto humano de la Enfermedad de Huntington. Puedo escribir
sobre mi faceta como cuidadora pero no como persona en riesgo.
Tampoco puedo escribir sobre tener la enfermedad o tener hijos que
estan en riesgo. Pero sé de gente que si puede hacerlo. Estas historias
son para aquellos que batallan por dar a conocer a alguien lo que
ellos estan experimentando. Necesitamos palabras para hacer llegar a
los demaés que digan "asi es como me siento"
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El amor, la dedicacidn total, la entrega son quizas las facetas mas
entrafiables relacionadas con esta enfermedad y sus victimas.
“Madre para Cuatro” y “Barbara”, nos muestran a la perfeccion
estos aspectos. Son dos narraciones preciosas que nos explican por
que diferentes azares del destino dos personas se vinculan a esta
enfermedad y de que forma viven con ella. Sobre todo con amor.

MADRE PARA CUATRO

Por Pat Pillis

Mi imposibilidad de tener hijos me hacia sentir algo vacia. No
importaba lo que yo consiguiera en la vida, siempre habia esa tristeza
al pensar que no seria madre. Ademas de esa sensacion de pérdida,
mi ex marido y yo éramos ambos alcohdlicos, aunque ninguno de
nosotros era consciente de nuestra enfermedad. La bebida hacia que
nuestras vidas fueran tumultuosas y las cosas no iban muy bien en
nuestro matrimonio. En la primavera de 1981, sintiéndome muy
vacia inicié lo que Illamo "mi blsqueda espiritual”. Ahora sé que
andaba buscando a Dios; creo que lo habia estado haciendo durante
afios, pero no me habia dado cuenta. Habia estado buscando amor en
los lugares equivocados. Viajé bastante y cuando volvi a casa en
Lake Placid, NY, empecé a frecuentar iglesias cristianas. En
Septiembre de 1984 pedi a Jesus, en lo méas profundo de mi corazon
que me salvara. Y sé que me salvl, pero yo no queria realmente
cambiar mi estilo de vida.

En esta situacion, recibimos una Ilamada diciéndonos que habia tres
nifios cuyos padres tenian ambos una enfermedad terminal. La
agencia estaba trabajando desesperadamente para encontrar un hogar
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para los nifios. Al principio me parecié abrumador, pero decidimos ir
a Washington County, donde los nifios residian, y saber mas sobre
ellos.

Esa fue la primera vez que oi hablar de la Enfermedad de
Huntington. Su madre no podia cuidarlos porque estaba en la Gltima
fase de la enfermedad y el padre se estaba muriendo de un enfisema.
Supimos que los nifios estaban en riesgo de tener la enfermedad, pero
se nos asegurd que la mayor parte de los afectados no empiezan a
tener sintomas hasta muy entrada la edad adulta. Recé como nunca lo
habia hecho antes. Parecia que Dios me decia: "No es culpa suya".
Yo habia pedido a mi familia de la iglesia, desde Enero de 1984, que
rezaran para que pudiéramos conseguir un bebé. Un domingo de
marzo de 1984, lleve a los tres nifios a la iglesia y dije "por favor,
dejad de rezar".

Nuestros nuevos hijos tenian diez, seis y dos afios y se llaman Fred,
Kevin y Shane, respectivamente. Tenian un cuarto hermano,
Michael, que habia sido adoptado previamente antes de que yo los
conociera.

Desde su primer dia en casa mi tendencia a la bebida progres6 de
forma alarmante. No tenia ni idea de como cuidarlos asi que hundia
mi cabeza bajo el ala junto con la botella. Venian con mas equipaje
del que yo habia imaginado. Incluso ahora sigo aprendiendo de que
forma acarreamos nuestro bagaje y cuan devastador éste puede ser.
Les hice entender que cada uno de nosotros teniamos nuestro trabajo.
El suyo era la escuela y seguir adelante, y asi fue.

El 4 de Mayo de 1986, y gracias a los comentarios hechos por mi
hijo mayor, y sintiéndome enferma y cansada de estar cansada y
enferma, encontré mi camino hacia la sobriedad. Por la gracia de
Dios, sigo sobria todavia hoy y esto es realmente una suerte,
considerando que nos hemos metido de lleno en la EH.

Mi esposo y su mente alcoholica no se alegraron de mi sobriedad asi
que poco después de un afio nos separamos y yo me quedé con los
nifios. Nos trasladamos a Saranac Lake porque Shane tenia serios
problemas de conducta en la escuela y en ese distrito habia una
mejor atencion para alumnos dificiles. Aqui empezaron nuestros
problemas familiares con la Enfermedad de Huntington.
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Mientras yo luchaba por mantenerme sobria, y los nifios hacian vidas
normales, la EH acechaba a nuestras espaldas. Visitamos a los padres
de los nifios en varias ocasiones hasta el dia de su funeral. Fred, que
habia empezado a mostrar una forma violenta de enfrentarse a la vida
desde la muerte de su padre, se trasladé a vivir temporalmente con
mi ex marido debido a su violencia y su gran tamafio. Con catorce
afios era un muchacho muy violento de un metro setenta de altura, al
lado de mi justo metro y medio.

En 1989, los servicios sociales contactaron de nuevo conmigo porque
tenian un bebé que se convertiria en mi pequefia Shannon. Siempre
habia sofiado con tener una hija, pero habia olvidado este suefio
desde que me habia convertido en una madre separada. Creo que
Dios hizo un gran milagro trayéndola a nuestras vidas. Tenia 14
meses, y ahi estaba yo, una madre separada con otro mas a quien
cuidar. Por supuesto que la gente pensaba que estaba loca, y quizas
fuera asi. Pero también sé que yo me sentia dichosa. Asi que ahora
tenia cuatro hijos a los que queria profundamente, y la vida
continuaba a pesar de la EH a nuestras espaldas.

En Junio de 1990 me casé con mi segundo esposo, Paul Pillis. Desde
que me divorcie habia dos cosas que tenia claro. Estaba segura de
que nunca tendria una hija y que no existia un hombre en toda la
tierra que quisiera casarse conmigo y cargar con todos esos nifios
nada faciles. No me daba cuenta, y aln a veces olvido, que Dios hace
imposibles. Asi empez0 otra etapa de mi vida.

Todo iba perfectamente hasta el verano de 1991 en que Kevin
decidid, con catorce afios trasladarse a vivir con su padre en Lake
Placid. Mi corazén quedo destrozado y esta fue una etapa muy dificil
en nuestras vidas. El vive ahora un periodo de tiempo con su padre y
otro con nosotros y tenemos muy buena relacion, pero aquellos
fueron tiempos dificiles.

Durante esos afios a Shane se le diagnosticO de Sindrome
Hiperactivo y se le medicé con Ritalin y asistia a clases especiales.
Era un excelente estudiante pero su comportamiento fue siempre un
problema para él. No es que fuera mezquino, sencillamente perdia el
control y actuaba de forma inapropiada. Tres o cuatro afios mas
tarde, cuando entraba en la adolescencia su conducta empezé a
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empeorar. Pensamos que se debia al cambio. No maduraba como los
otros nifios y estaba perdiendo los pocos amigos que tenia. En
ocasiones tenia incluso comportamientos sexuales inadecuados a su
edad. Cada afio estaba peor y finalmente me atrevi a preguntar a los
médicos sobre la posibilidad de que fuera la EH, pero me decian que
era demasiado joven.

Y entonces comenzO a robar. Forzd la puerta de la casa de unos
amigos que estaban de vacaciones y comenz6 a maldecir
incontrolablemente cuando se enfadaba, lo que ocurria muy a
menudo. Mi corazén estaba roto y no reaccioné bien. Paul y yo
comenzamos a discutir sobre su comportamiento. El insistia en que
Shane se habia vuelto malo y que necesitaba ser devuelto a la policia,
mientras que yo estaba convencida de que €l todavia tenia su
naturaleza dulce y lo Unico que le pasaba era que estaba enfermo.
Visitamos a neur6logos, que decian que solo tenia un tic, y
psicologos que decian que era un caso perdido. La escuela del
distrito intentaba ser comprensiva pero estaba desconcertada con él,
y los pastores de la iglesia decian que rezaramos mas.

Cuando ninguna de estas estrategias funciond lo tuvimos que
ingresar en el Hospital Psiquiatrico Four Winds en Saratoga Springs
el 10 de Marzo de 1997. Pocos dias después de su llegada le dieron
Depacote que lo convirtié en un auténtico demente. Intentaron otras
medicaciones pero todas tenian el mismo efecto. Durante ocho dias
estuvo aislado y en constante furia. Era terrible. Finalmente le
quitaron la medicacion y comenzaron cierta terapia. Nosotros ibamos
y veniamos de casa al hospital varias veces a la semana. El gasto de
las dos horas de camino asi como la perdida de horas de trabajo de
mi esposo se empezaba a notar en nuestra economia. Pero sabiamos
que Shane era prioritario. En medio de esta situacién, la pobre
Shannon estallo en sollozos en mi habitacion con un conocimiento
innato de que las cosas nunca ya volverian a ser iguales en la casa.

En Abril, el psiquiatra del hospital, junto con el neurélogo de Glen
Falls, diagnosticaron que Shane tenia la EH. Rios de lagrimas se han
derramado desde entonces. Aunque yo habia sospechado en lo
profundo de mi corazén durante afios que todo era debido a la EH,
esas palabras me produjeron una gran conmocién. Shane vino a casa
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el 18 de Abril sabiendo que tenia esa monstruosa enfermedad.
Aunque sabe que esta muriéndose con ella, lo niega y cree que vivira
hasta los 60, tendré nifios y vivira una vida plena como inventor. Su
dulce inocencia le ayuda a soportarlo. Como familia seguimos
tirando adelante unidos y junto a Dios. Hacemos muchas plegarias
juntos y con nuestros amigos. Creo que Shane ha sido curado en su
espiritu y en sus céleras, aunque la EH se ensafie de esta forma tan
devastadora.

Kevin y Fred viven bajo la sombra de su situacion de personas en
riesgo. Kevin ha iniciado el proceso de decidir si quiere pasar el test,
pero Fred ha preferido olvidarse del tema por el momento. Su cuarto
hermano, Michael, que fue abandonado por su familia adoptiva
cuando empezd a tener un extrafio comportamiento en la escuela
secundaria, tiene actualmente 22 afios y la enfermedad de
Huntington. Intentamos atraerlo hacia nuestro circulo familiar tanto
como él nos lo permite.

Vivimos con la enfermedad de la misma forma que habiamos
vivimos Paul y yo con el alcoholismo; dia a dia. Intentamos no hacer
grandes proyectos para el futuro, y Shane nos hace reir a menudo
cuando la situacion es para llorar. Hemos empezado a visitar
residencias para saber cual serd la mas apropiada el dia que lo
necesite, si es que ese dia llega. Intentamos no pensar en cuando o
por qué pero confiamos en que Dios nos lo hara saber.

Shane ha pasado el test genético recientemente y con una repeticion
de 64 CAG. Ha confirmado el diagnostico de la enfermedad y de su
temprano inicio. Rezamos diariamente para que una cura llegue y
hacemos donaciones para que los investigadores puedan seguir con la
lucha. No llegara a tiempo para Shane pero llegard para otros que
todavia no son sintomaticos como Kevin o Fred.

Mucha gente me pregunta si yo sabia que estaban en riesgo cuando
los adopté. No solo lo sabia sino que lo volveria a hacer. Mi decisién
los ha mantenido unidos como hermanos y yo los quiero como si
fueran realmente mios. Necesitamos el apoyo de amigos y familiares
como nunca antes lo hemos necesitado, y rezo para que la gente no
rechace a Shane cuando su imagen esté deteriorada.
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Creo que fui elegida para ser la madre de mis hijos al mismo tiempo
que para ensefiarme una leccién valiosa. He tenido muchos
problemas antes y después del diagnostico de la EH, sin embargo,
vivir una vida con la enfermedad me ha ayudado a confiar mas en
Dios, a ser mas compasiva con las necesidades de los deméas y me ha
dado una mayor capacidad de amar.

BARBARA

Por Tery

Conoci a mi madrastra Barbara cuando tenia ocho afios. Por entonces
mi madre estaba muy enferma de Huntington. Al principio no sabia
que pensar de Barbara porque mi madre todavia vivia y mi padre
seguia casado con ella.

Mi padre present6 a Barbara a la familia. Mi madre estaba un poco
confusa al principio, pero creo que se daba cuenta de que papa
necesitaba ayuda para criar a dos nifias. Mucha gente no estuvo de
acuerdo con lo que pasé después, y lo entiendo perfectamente. Pero
para una nifia de ocho afios y sabiendo que iban a haber cambios,
pienso que era mejor que éstos fueran positivos.

Después de cierto tiempo mi padre se divorcidé de mi madre y se caso
con Barb. Los cinco juntos nos cambiamos a una casa mayor. Barb
solo tenia 22 afios y se convirtié en la cuidadora de mi madre y en
una verdadera madre para Sheri y para mi. Se desvivia por mi madre.
La alimentaba, la bafiaba, la sacaba a pasear y hablaba con ella. Mi
madre y ella se convirtieron en buenas amigas y cuidd de ella en casa
hasta que tuvimos que ingresarla en un centro. Mi madre comenz6 a
levantarse en mitad de la noche y caerse y a herirse. No puedo contar
las veces que Barb y mi padre pasaron la noche en una sala de
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urgencias mientras suturaban a mama. Después que mi madre fue
ingresada en una residencia, todos nosotros, como una familia,
ibamos a verla cada domingo. Mi padre iba diariamente, pero el
domingo era el dia de la familia y eso también incluia a Barbara.
Posteriormente Barb y mi padre tuvieron dos hijos mas. Ella era muy
divertida; cuidaba a sus dos hijos pequefios y a mi hermana y a mi.
Trabajaba en un cuarteto privado de la Orquesta Sinfénica de Nuevo
Méjico e iba a la Universidad. ;Como pudo hacer todo eso? No lo sé
pero le estoy muy agradecida por todo lo que hizo.

Mi padre fue siempre un esclavo del trabajo asi que no sé que
hubiéramos hecho sin Barb. Ella es definitivamente mi familia, mi
héroe y mi angel guardian. Seguimos muy unidas y la quiero mucho.
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El miedo es algo que nunca deja de lado al Huntington. Es una
constante en las vida de todos los relacionados con la enfermedad.
Lo sufre el enfermo, el que esta en riesgo y los familiares de ellos. La
duda, la incertidumbre pesan como una tremenda losa.
“Reflexiones™, de autor desconocido, expresa a la perfeccion estos
sentimientos, pero ademas del miedo nos transmite valor para
afrontar el futuro y nos da animos para vivir la vida con total
plenitud. Es una narracion preciosa.

“Mi heroina” también nos habla del miedo y la duda. Y del valor. El
valor de querer seguir viviendo a pesar de la enfermedad porque aun
con ella la vida merece la pena. Y nos acerca a nuestros enfermos
haciéndonos ver lo que pueden sentir y que nosotros no imaginamos.
Todos sabemos que una vida sana merece la pena vivirla y aqui se
nos dice que una vida enferma también, aunque no nos parezca,
merece ser vivida si el enfermo asi lo desea.

REFLEXIONES

Andnimo

La oscuridad llena la habitacion. La luz de la luna dibuja sombras en
las paredes. El reloj sefiala las 2:34 AM. Siempre es a esta hora
cuando los pensamientos invaden mi cabeza. Durante el dia, mientras
luce el sol, es tan facil olvidar, pretender que no existe. Pero aqui,
con él descansando a mi lado, respirando ritmicamente, el sonido de
su corazon latiendo junto a mi oido, me pregunto que haré si lo
pierdo. Mi esposo, mi mejor amigo, esta en riesgo de tener la EH. Me
ha costado mucho tiempo llegar a admitirlo, y mucho mas poder
hablar de ello. Ahora las palabras vienen con mas facilidad. Sin
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embargo son solo las palabras las que llegan con facilidad... Mi ideal
de vida incluia muchos nifios, una casa con una valla de estacas
blancas, unos pocos perros, un utilitario deportivo, una version de los
noventa del "station wagon". Planeamos tener todo esto. Pero me
olvidaria de todo en un segundo a cambio de la garantia de que él
esta libre de la EH.

Hemos andado un largo camino desde que miré por primera vez en
un diccionario médico Enfermedad de Huntington. En ese momento
lo que mé&s me impresiond fueron frases como "mediana edad",
"hereditario”, y "siempre conduce a la muerte™. Y con esto mi mundo
comenz0 a dar vueltas. Pero reaccionas y sigues. Quiero a mi esposo
mucho mas de lo que estas simples palabras expresan. El es parte de
mi y estaré a su lado "en la enfermedad y en la salud". Puede que
tenga la EH; puede que no. En cualquiera de los casos, no me
arrepiento de estar con él. Honestamente, si yo hubiera sabido de esta
enfermedad cuando lo conoci, no sé seguro si me hubiera ligado a
él... quien sabe, cuando apenas le conocia y todavia no le queria...
Pero no lo sabiamos, y me enamoré de él. Y no lo he lamentado ni un
solo minuto.

Son las 3 y 47 minutos ya. Oigo un perro ladrar en la distancia. La
luna esta mas alta en el cielo, refleja una escalofriante forma al otro
lado de la cama. Miro su rostro, ese precioso rostro. Me pregunto que
apariencia tendrd; ¢perderd esa vitalidad? ¢;Serd el mundo diferente
en sus 0jos? ¢Lo seré yo? Sacudo mi cabeza intentando apartar mis
pensamientos. Pero no se van. Siempre estan ahi, al acecho. Me ha
dicho que no se enfadara o me culpara si decido dejarle en esta
situacion, pero nunca lo haré. Me ha dicho que quiere que, si alguna
vez esta tan enfermo como lo estd su madre ahora, me vaya... que
encuentre a alguien que pueda cuidarme. jQue ridiculo! Dice estas
cosas solo para dejarme un camino abierto, pero sabe que nunca me
iré. Hay veces que quisiera ir a lo mas alto de una montafa y llorar y
gritar, con todo mi coraz6n y mi alma, que no es justo. No quiero
gritar esas palabras unicamente por mi, también por él. Pero todos
sabemos que la vida no es justa. Aparto una lagrima de mi mejilla 'y
miro como duerme.
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Hay dias que estoy convencida de que tendra la enfermedad, pero
hay semanas enteras en que estoy convencida de que no. Ha
preferido no pasar el test por ahora. Puedo vivir sin saber. Asi por lo
menos nos podemos acoger a esa tenue esperanza de que todo
funcionara bien. No quiero buscar signos o sintomas en todo lo que
él hace. La vida nunca ofrece garantias, ni para €l ni para nadie. De
momento se dedica a hacer muchas fotos... dice que asi yo no
olvidaré ningiin momento. Me escribe largas cartas... dice que asi
podré recordar cuanto me quiere. Filma kilometros de video... dice
que asi recordaré cuan lleno de vida esta en este momento. Sobre
todo, tal como todos los que se han cruzado con esta terrible
enfermedad, rezamos juntos cada noche para que llegue una cura o
tengamos fortaleza para aceptar lo que nos llegue.

Antes de cerrar los 0jos, oigo la voz de mi suegra. Parece que hace
mucho tiempo. Me dijo, "Por favor, no tengas miedo de esto. La vida
es demasiado corta para tener miedo"

A todos mis amigos... vive cada dia en toda su plenitud... Ilénala de
amor, luz y risas. Recuerda que los angeles nos velan.

MI HERDINA
Por Ginny Silver-Kipolo

Pam es mi hermosa hija. La Enfermedad de Huntington la ha
convertido en irreconocible. Pero para mi, sigue siendo mi hermosa
hija.

Vive en una residencia donde hay también otras personas con la
enfermedad. Pam habia perdido mucho peso y se nos avis6 de la
residencia que se le tenia que poner una sonda para la alimentacion.
Después de la primera sorpresa, les dije que tenia que consultarlo con
mis hijos, Glenn y Ricky y ver si ellos estaban de acuerdo en ponerle
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esa sonda. Pam ya no puede andar, hablar o hacer practicamente
nada. Pero al contrario de lo que se puede pensar sigue estando al
tanto de las cosas. Cuando hablamos de cosas que le interesan, ella
intenta unirse a la conversacion y se puede ver su interés reflejado en
la intensidad de sus 0jos.

Tras una dificil discusién, sus hermanos y yo decidimos que Pam ya
habia sufrido suficiente y que habia Ilegado el momento de que
descansara en paz y acabara con el sufrimiento. Le dije al
administrador de la residencia que no queriamos que le pusieran la
sonda. Sabia que me enfrentaba a un problema pues la residencia era
Catolica.

Habia dicho a mi esposo que consultara con abogados y un primo
mio realizd6 muchas Ilamadas intentando encontrar una residencia
para enfermos terminales, pero solo habia cuatro programas de este
tipo para tres estados. Hablé con uno de ellos y fueron muy amables
pero me dijeron que solo podian aceptar pacientes que les quedaran
unas dos semanas de vida. Otro de mis primos es un hombre con
gran influencia en el equipo de direccion del Hospital Brookdale en
la ciudad de Nueva York, y también intenté conseguir algo para Pam.
Esa semana estuve llorando continuamente mientras seguia haciendo
lo que debia. Mientras yo estaba al final de mi estado emocional, mi
primo Reggi coordinaba los esfuerzos de la familia y mis amigos de
Internet me daban &nimos envidndome mensajes.

El lunes yo estaba completamente hundida. Durante afios me habia
preguntado que desearia Pam en una situacion como ésta. Afos atras,
cuando aun no sabiamos nada de la EH, Pam, al igual que nosotros,
habia dicho que nunca querria medidas extraordinarias como una
sonda para la alimentacion, si algun dia le ocurria algo. Una parte de
mi mente me decia que eso pertenecia a otros tiempos, y que ahora
era ahora. Cuando uno ve de cerca la guadafia de la muerte
frecuentemente cambia de idea. Y decidi hacer lo impensable,
preguntar a mi hija si queria morir.

Glenn y yo la visitamos el lunes por la tarde. Afortunadamente Liz,
una de las ayudantes a la que conocia desde que habia entrado en la
residencia estaba con ella. Cerramos la puerta y dijimos a Pam que
habia perdido tanto peso que necesitaba que le pusieran una sonda
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para poderse alimentar. Mirdndola, le pregunte “;La quieres?" Me
contestd que no.

Entonces le expliqué que si no se la ponian iria con Dios y su abuela,
moriria. Se podian ver sus intensos o0jos llenos de pensamientos.
"¢ Quieres que te pongan la sonda, es la Unica forma de que puedas
seguir viviendo?" Dijo que si.

Le preguntamos tres veces mas en tres formas diferentes para estar
seguros de que nos habia entendido y que nosotros la habiamos
entendido a ella. Era dificil entenderla, pero entre los tres nos
convencimos de cual era su deseo. La respetamos porque entendimos
que Pam no estaba preparada para morir.

Se le insert6 la sonda y le ha ido muy bien. EI proceso no es que sea
complicado, pero la perdida de independencia con la comida, y la
perdida emocional, es devastadora. La alternativa era por supuesto
mucho més devastadora. La alternativa era la muerte.

Creo que no podemos saber lo que nuestros seres queridos desean en
una situacion asi, a pesar de lo que hayan comentado o decidido
cuando se encontraban bien. Si todavia estan conscientes, y la
mayoria lo estan, como lo estd Pam, ellos merecen decidir entre su
vida o su muerte.

Aunqgue odio la sonda, Pam queria vivir. Yo soy consciente de su
poca calidad de vida, pero ¢quién soy yo para saber lo que es la
calidad de vida de cada uno? Quizas cuando ella oye mis pisadas en
el pasillo, o siente algun otro pequefio placer que los que estamos
sanos le podemos obsequiar, eso se convierte en suficiente calidad de
vida como para querer seguir viviendo.
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Cuando el enfermo ya se ha ido, los sentimientos que quedan en los
familiares son variados. Puede existir el de desahogo, muy humano,
pues largos afios de enfermedad son muy dificiles de soportar no
solo para el enfermo sino también para los que estan alrededor.
Cuando alguien sufre se le desea que deje de sufrir y sabemos que
con su muerte llega el descanso. También queda la tristeza de la
marcha del ser querido y la sensacion de vacio soledad.

Hay veces en que la muerte se presenta de improviso y han quedado
muchas cosas por hacer o por decirse y en el interior de la persona
queda la pena y la necesidad de no haber podido hacer o decir algo.

“Adids” es la despedida de una mujer a su esposo con Huntington.
Un adids que no pudo decirle de palabra y que se lo dice por escrito,
donde se pregunta porqués sabiendo que debe admitir las decisiones
aun sin saber las respuestas.

“Esperando” también es una historia de adids, cargada ésta ademés
de incertidumbre y desasosiego.

Ambas son historias llenas de sensibilidad que parecen querer
decirnos “demuéstrales tu amor mientras estén contigo, después sera
tarde”.

ADIOS

Por Kim Signoret

Yo sabia que Albert estaba en riesgo de tener la EH cuando
decidimos tener hijos. En mi pensamiento estaba Woody Guthrie. Si
su madre hubiera sabido que él iba a tener la enfermedad y hubiera
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decidido no tenerlo el mundo hubiera tenido una gran perdida.
Woody vivié una vida tan plena, y nos dio tanto..., nos dejo su
musica, la masica de su hijo Arlo, y el activismo de su esposa
Marjorie.

Asi es como Albert y yo vivimos - nos vimos, nos encontramos y nos
alejamos. Es por esto gque yo ahora tengo tantos y tan buenos
recuerdos y unos maravillosos hijos.

Albert fue esposo, padre, marinero, judoka e ingeniero. Se gradud en
el Liceo Franco Mexicano en 1974 y complet6 sus estudios como
ingeniero industrial y mecanico, con honores, en el Instituto
Tecnoldgico de Estudios Superiores de Monterrey en 1979. Fue
alumno de la Universidad de Winsconsin en Madison, donde
consiguio una titulacion en marketing, también con honores en 1983.

El 8 de Octubre de 1997, Albert decidi6 dejar de vivir. Yo tenia
grandes esperanzas de que se encontrara un tratamiento efectivo para
la EH en los préximos 5 afios, pero él decidié no compartir esta
esperanza. En los ultimos 5 afios su vida se fue cerrando aunque no
fue oficialmente diagnosticado hasta Abril de 1996. Luché a cada
paso pero poco a poco fue aceptando la perdida y siguié adelante.
Durante este tiempo conmovidé a muchos y también hizo grandes
amigos. Disfrutaba con nuestros hijos y les dedicaba todo su tiempo
y atencion.

Nuestra casa no era una casa en calma. Durante dos afios vivi en
constante tension, intentando no preocupar a mi esposo y no hacerle
enfadar. Nuestros hijos que tenian 5 y 10 afios también sentian la
tension. Un incidente a mitad de Septiembre, cuando él se enfadd
extremadamente contra nuestro hijo de 5 afios, encendid la chispa
final. Mi hijo todavia habla de ello. Anteriormente los enfados de
Albert eran siempre contra mi, pero con este incidente, y ahora he
sabido que también les ha pasado a otras personas, el ya no consiguié
controlar sus enfados contra los nifios. No es que fuera fisicamente
abusivo, pero vi claramente que sin una medicacion mas adecuada
nos ibamos a enfrentar a graves problemas.

Mi esposo no queria ser hospitalizado, sedado o que otras personas
tomaran decisiones por él. Habiamos llegado al punto donde no era
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posible hacer las cosas con él sino que habia que hacerlas a sus
espaldas. Un acercamiento le enfurecia hasta convertirlo en
realmente destructivo. Mis hijos y yo tuvimos que dejar la casa
durante tres dias a mitad de Septiembre, mientras él destruia varias
cosas del hogar. Yo creo que era consciente de sus enfados aunque
nunca los admitia. Yo siempre era la equivocada y la que le hacia
enfadar". Yo "merecia" sus iras.

Al final, en sus ultimos dias, no habia enfados sino depresion. Un
accidente de coche a finales de Septiembre fue la gota que colmo el
vaso. Se dio cuenta de que ya no podia seguir conduciendo.

Hay muchas preguntas en el aire sobre la medicacion que él estaba
tomando y muchos "que hubiera pasado si..." ;Qué hubiera pasado si
lo hubiera llevado al psiquiatra un dia antes? ;Que hubiera pasado si
lo hubiera hospitalizado? ¢Que hubiera pasado si...? Lucho contra
estas preguntas y sé que seguiré haciendolo durante mucho mas
tiempo. Pero he empezado a creer que Albert ya habia decidido
desde hacia tiempo que no viviria con la EH. Un amigo de la infancia
me dijo que cuando estaban en la universidad, Albert le confeso que
acabaria con su vida si heredaba la misma enfermedad que su padre.
Aunque entiendo esta decisién yo tenia tantas esperanzas de que
nuevos avances aportaran algo que fuera bueno para él... No importa
cuan malas eran las cosas en ese momento, yo no estaba preparada
para su desaparicion. Y estoy enfadada con él por no haber esperado
un poco mas. Pero mucha gente me dice que era su vida, su dolor y
su decision.

No tuve la oportunidad de decirle adids, esto es algo que a los nifios
y a mi nos pesara durante el resto de nuestras vidas. Espero que mi
historia y mi carta de despedida a Albert motive a otros y les aporte
alguna ayuda.

Querido Albert,
Te echamos de menos. No estabamos preparados para que te fueras.

Eric, Alan y yo miramos en cada esquina de la casa y todavia te
vemos. Y cuando algo pasa nos preguntamos que haria papa si
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todavia estuviera aqui. Papa hubiera dicho o hubiera hecho esto o
esto otro.

Pero sabemos que ahora has encontrado la paz. Sabemos que estéas en
un lugar donde estas sano... donde puedes andar sin dolor y donde
eres feliz... y sabemos que siempre estards con nosotros... estas en
los arboles, en la hierba, en las flores, en la estrella brillante que
vemos en la noche... estas junto a nosotros.

Sabemos que tu decision de dejarnos se hizo con mucho coraje, y que
nos amabas tanto que no podias soportar estar con nosotros si no era
con amor. Lo entendemos.

Le pedias tanto a la vida y querias tanto. Y en el proceso de vivir
experimentaste tantas cosas maravillosas... siempre explorando,
buscando la aventura y consiguiendo todo aquello que pretendias.

Yo sé, tanto si tu eras consciente de ello como si no, que intentabas
vivir la extraordinaria vida de tu abuelo. jY lo conseguiste! Todo lo
que te entusiasmaba de su vida, lo conseguiste.

Tu espiritu era tan fuerte... tenias un sentido del poder y del buen
camino que era tan importante para nosotros... y sabias lo importante
que era vivir cada instante de la vida en toda su plenitud.

Eric, Alan y yo apreciamos el estilo de vida que nos has dejado.
Descansa en paz y con nuestro amor. Adiés Albert.

Kim

ESPERANDO
Por Donna T.Duffy

El 23 de Enero de 1991 mi hermana, Bonita (Bonnie) Krummel,
desaparecio. No hay un solo dia en que deje de preguntarme donde
puede estar. Me es dificil pensar que desaparecio porque ella asi lo
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quiso, aunque asi fue. En cualquier caso la culpable es la Enfermedad
de Huntington.

Cuando mi abuela muri6 en 1953, a los 53 afios de edad, la autopsia
reveld la causa de su muerte. La EH.

Cuando sus cuatro hijos alcanzaron la treintena o estaban proximos a
los cuarenta todos desarrollaron sintomas de la enfermedad. Entre
ellos cuatro habian dejado 8 descendientes.

Cuando éramos jovenes era dificil entender el extrafio
comportamiento de nuestros padres, pero no se nos permitia hacer
preguntas al respecto. Yo sabia que algo desagradable ocurria en
nuestra familia. Rezaba para que a mi no me ocurriera.

Mi tio Marcey se encerraba en el cuarto de bafio y comenzaba a
gritar hasta que abandonabamos la casa. Su hijo mayor Robert,
parece que esta bien, pero Jeanette esta ya en una residencia con 45
afios. Mi tio Teddy intentd suicidarse en dos ocasiones, y ninguna lo
consigui6. No sé si sus hijos Charles y Louis han escapado del
destino de su madre. Mi tia Nancy también intent6 suicidarse sin
éxito, pero parece que sus hijos Philip y Nicky estan libres de la
enfermedad.

Mi madre gritaba continuamente por cualquier cosa. Durante dos
afios estuvo tan angustiada que el alcohol se convirtié en su mejor
amigo. Por supuesto esto trajo consigo otra serie de problemas.
Estaba un poco mas tranquila, pero aun asi era muy embarazoso. No
podiamos traer amigos a casa por miedo a como reaccionaria. Era
destructiva tanto fisica como emocionalmente y aunque podria
escribir paginas y paginas con ejemplos, no lo haré pues he intentado
enterrarlos en lo mas profundo de mi.

Cuando tenia 16 afios, mi padre nos dijo a mi hermana y a mi que
nuestra madre tenia la enfermedad de Huntington, pero yo no asocié
su comportamiento fisico con esta enfermedad. Me habia
atormentado tanto que debo decir, honestamente, que la odiaba.
Hubiera dado cualquier cosa por tener lo que yo consideraba deberia
ser una auténtica madre y no "esa persona" que me hacia dafio
constantemente. Era a veces tan terrible que llegamos a pegarnos a
pufietazos. Acto seguido se volvia dulce, cambiando completamente
y yo me sentia culpable de la pelea.
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Fueron tiempos dificiles y, afios mas tarde, viendo a mi hermana
intentar seguir adelante con la enfermedad me reconcilié con mi
pasado. Me di cuenta de que las reacciones y enfados de mi madre
eran debidos a la enfermedad.

Bonnie empez6 a tener sintomas en 1984. Era una persona
encantadora, de naturaleza décil, que nunca tenia una palabra
desagradable para nadie. Aceptaba a las personas tal como eran.
Aungue nunca estuvo tan mal como mi madre, al comienzo de la
enfermedad gritaba a menudo y tenia movimientos inquietantes. Sus
dos hijos Keith y Kirsten, 18 y 15 afios en la actualidad, no tenian ni
idea de que su madre estaba enferma hasta que desapareci6. Sabian
que era diferente de otras madres en algunos aspectos, pero pensaban
que era su forma de ser. En 1978 mi madre habia sido hospitalizada
asi que ellos no podian relacionar los sintomas de la EH de su abuela
con lo que le ocurria a su madre.

Dado que mi hermana no hablaba con nadie sobre la enfermedad,
pensaba que las Unicas personas que sabiamos de ello éramos su
esposo, el mio y yo. Pero no era tan sencillo. Todo el mundo que
conocia nuestra historia familiar creia que ella habia heredado el gen,
pero la querian y respetaban lo suficiente como para no mencionarlo.
En Octubre de 1990 yo sabia que mi hermana necesitaba hablar con
alguien. Bonnie guardaba para si misma todos sus miedos, iras y
emociones. Cuando le sugeri visitar a un psicélogo se enfad6é y me
dijo que no, que a ella no le resultaba facil hablar con la gente como
a mi. Hablé con su neurélogo antes de que ella le visitara y le dije
que le sugiriera la posibilidad de hablar con un profesional sobre lo
que le estaba ocurriendo; pero el médico me dijo que no pensaba
hablar del caso de Bonnie conmigo. Le contesté que no necesitaba
hablar para nada conmigo. Yo habia estado viviendo toda mi vida
con la EH y sabia mucho mas que cualquier medico. Lo Unico que
queria era algun tipo de ayuda para ella.

El neurdlogo, finalmente, le sugirid visitar a un psicélogo, pero por
supuesto ella rechazé la idea. Se fue con una receta de Haldol, la
misma medicacion que habia estado tomando mi madre durante 20
afios. Y a mi no me gustaba pues sabia sus efectos. EI médico no le
menciono los efectos secundarios tales como depresion y sofiolencia
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que podia causarle este medicamento. Todo lo que le dijo es que
mejoraria sus terribles movimientos.

Al principio parecia que Bonnie estaba mas calmada, pero por
Navidad me di cuenta de que la medicacion no la estaba ayudando.
Sus movimientos se aceleraban y ella estaba muy nerviosa. Aunque
yo queria hablar con ella de sus sintomas, sabia que no era el
momento. Yo también estaba pasando una etapa dificil pues esperaba
el resultado de mi test. Se suponia que tendria el resultado antes de
Navidad, pero debido a un error tuve que esperar hasta el 11 de
Enero.

El resultado negativo que obtuve me dejé helada y dudaba en
comunicarselo a Bonnie. Al final tuve el valor de decirselo. Tenia
mucho mido de su posible reaccion y me sentia culpable; ain me
siento en muchos sentidos. Hemos estado tan cerca una de otra,
hemos compartido tantos aspectos de nuestra vida... Tenia miedo de
decirselo porque pensaba que se sentiria todavia mas sola y asustada.
Para mi sorpresa, Bonnie ni siquiera hizo un comentario a mi
anuncio. Por el contrario empez6 a chismorrear sobre una tienda,
apartando el tema. Yo no supe como reaccionar asi que le segui la
corriente.

El 26 de Enero de 1991, Bonnie planeaba una cena para unos
amigos. Tres dias antes de la fiesta me llam6 y me pidié que la
cancelara. Me dijo que llevaba 4 noches sin dormir y que no se
encontraba bien. Su corea sélo cesaba cuando dormia. Asi que debia
estar destrozada. Ademés del estrés natural y de la privacion del
suefio, habia comunicado por fin a sus suegros que tenia la
enfermedad. Aunque para ellos debi6 ser un alivio saber de que se
trataban los problemas de Bonnie, probablemente le aumentaron su
nerviosismo.

El neurdlogo le prescribio un antidepresivo, pero su débil cuerpo no
encontrd ningdn alivio esa noche. Cuando le volvié a llamar, el
médico le dijo que aumentara la dosis a dos pastillas, pero ni siquiera
le sugiri6 que fuera a visitarle. Bonnie odiaba tomar medicinas, y
esta segunda pastilla, que tampoco parecio hacerle ningln efecto,
acabo de destrozarla. Le dije que no se preocupara que yo cancelaria
la fiesta.
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Después de que ambas hablaramos, ella y su esposo fueron de
compras. Dice que durante todo el trayecto ella estuvo callada.
Cuando sus hijos volvieron de la escuela, Bonnie estaba en la cocina
arreglandose las ufias, con los ojos fijos en la ventana. Quizas estuvo
contemplando algo durante todo el dia, pero nadie lo sabe.

A las 2,45 de la tarde dijo que iba a salir un rato. Su esposo le
pregunto si podia acompafiarla, pero dijo que no. Le sac6 el coche y
le pidid que no se alejara demasiado y que sobre todo no saliera del
pueblo. También le recordd que uno de sus hijos tenia que recoger
unas galletas en los Boy Scouts y después ir a una fiesta.

Conducir era peligroso para Bonnie debido a sus movimientos, pero
hacer que alguien desista de sus intenciones cuando existe una
pérdida de libertad, es dificil. Habia tenido recientemente dos
accidentes de coche y Cardin sufria cuando sabia que ella estaba
conduciendo. Por lo tanto se preocupd mucho cuando vio que no
regresaba a la hora de la cena, pero siguié como su rutina y llevo a
los nifios a cenar fuera y luego a la fiesta. Cuando su hijo volvid, ella
todavia no habia regresado.

A las 9 Cardin me llam6 y me dijo que Bonnie habia salido por la
tarde y todavia no habia vuelto. Hablamos de la posibilidad de que
hubiera visitado unos almacenes y se le hubiera pasado la hora.
Aunque esto no era habitual en ella, intentabamos sacarnos el miedo
de encima.

A las 9,45 ya no pudo esperar mas y llamo a la policia. Llegaron
enseguida y tomaron nota de toda la informacion que Cardin les
pudo dar. A las 11,00, la policia me llamé para ver si yo habia
tenido alguna noticia de mi hermana y me hicieron otras preguntas.
Hubiera querido ir a la comisaria pero me sugirieron que era mejor
gue me quedara en casa por si mi hermana me llamaba. Esta fue la
peor noche que mi familia y yo hemos pasado en toda la vida.

A las 6:00 llamé a Cardin y me dijo que habian encontrado el coche
de Bonnie aparcado frente a la biblioteca, no muy lejos de su casa.
Pero Bonnie seguia sin aparecer. A las 7:00 me fui a su casa con mi
hija sin haber recibido ninguna llamada de mi hermana.

Dentro de su coche habia una nota escrita a mano por ella, decia
"Siento tener que llegar a esto, pero no puedo seguir adelante otro
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minuto. Os quiero. Bonnie"; también habia dejado las joyas que
llevaba en la guantera y su cartera estaba ligeramente escondida bajo
el asiento del conductor, con su monedero, sus gafas, sus tarjetas de
crédito, su permiso de conducir y otros efectos personales.

Este fue el principio de la pesadilla. La policia actud rapidamente en
ese momento crucial de la desaparicion de mi hermana. Buscaron en
todos los hospitales, deposito de cadaveres y albergues. Contactaron
con todos los propietarios de comercios, empleados o jefes que
podian haber estado en las tiendas la noche en que mi hermana
desaparecio. Se llamo a todas las personas que figuraban en la libreta
de teléfonos de Bonnie, y se tomo las huellas dactilares que habia en
el coche.

Un perro policia vino a oler el perfume que Bonnie usaba y esto les
condujo a un lago que habia en el parque, pero los buceadores
volvieron con las manos vacias. Otro perro vino a la casa, y el mismo
perfume les volvid a conducir al lago. La policia drago el lago, pero
no se encontrd nada.

Esta pesadilla todavia no ha acabado; el misterio de mi hermana
sigue sin resolverse. No hay ni una sola hora en que yo deje de
pensar en ella. Me siento incompleta. Ese vacio es imposible de
explicar; mi hermana era una parte muy importante de mi vida.
Siempre estuvo ahi conmigo desde la infancia, hasta el dia en que
desaparecio. Hay veces en que me olvido de que no esta y tengo una
enorme necesidad de compartir algo con ella.

Siempre que hay alguna noticia de que se ha encontrado un cuerpo,
rezo para que sea el suyo. En mi corazon sé que ella se ha ido pero
necesito que alguien me diga que han encontrado su cuerpo. Solo asi
descansare.

Quiero a Bonnie con todo mi cuerpo y alma. Entiendo que la
enfermedad de Huntington le hizo hacer lo que hizo, pero necesito
una voz final que acabe con este capitulo de mi vida.
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Uno de los aspectos mas dificiles de la Enfermedad de Huntington es
el de entender las reacciones o comportamientos de nuestros
enfermos. Saber como sienten y tener muy claro que sus formas de
actuar, tan peculiares o dificiles a veces son a causa de una
enfermedad y no de un cambio de caréacter que no entendemos, nos
facilitara la comprension del enfermo y hara que la convivencia sea
un poco mas sencilla.

En muchas ocasiones cuando se diagnostica la enfermedad porque
ya hay sintomas muy claros y evidentes de ella, la relacion con los
miembros de la familia ya esta muy deteriorada pues es frecuente
que un enfermo de Huntington muestre cambios de caracter,
depresion, irritabilidad o incluso agresividad, mucho antes de que
otros sintomas mas identificativos de la enfermedad aparezcan. A
veces y por desgracia, estos cambios de caracter provocan un
distanciamiento con la familia que no hace mas que empeorar la ya
dificil situacion del enfermo y agravar su malestar.

Las cuatro historias que presentamos dentro de este apartado hablan
de ello.

Jim Pollard es una persona emprendedora que ha puesto en marcha
en EE.UU. dos residencias especiales para enfermos de Huntington.
Conoce la enfermedad muy bien y en su escrito nos habla de cdmo
un velo oscurece el rostro de nuestro enfermo haciendo que a veces
nos confundamos y creamos que estamos ante otra persona.

Asun, viene a decirnos lo mismo a través de la historia de su madre,
doliéndole no haberla entendido mejor o haberla tratado de otra
forma.

Las dos historias restantes nos explican la experiencia y el sentir de
dos personas afectadas por la enfermedad. Son testimonios directos
de primera mano y es necesario que sepamos entender al cien por
cien lo que nos estan explicando sobre sus sentimientos pues
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facilitara la comprension que nuestros enfermos merecen y que les
debemos.

VIENDO A TRAVES DEL VELO

Jim Pollard (21.8.99)

Con el paso de los afios y el progreso de la Enfermedad de
Huntington a menudo aparece un velo sobre el ser querido. Es la
misma persona, pero es dificil verlo a través de ese velo. Hay veces
que personas no muy cercanas a €l dicen cosas que hieren como “Es
una persona diferente” o “No es la misma persona”. Pero conociendo
los aspectos mas sutiles de esta enfermedad podemos hacer que este
velo desaparezca. Y veremos como no hay ninguna sorpresa. Bajo él
esta la misma persona de siempre, querida y apreciada durante afios.

Hay veces en que la debilidad y el cambio en el tono muscular hace
que el rostro aparezca como preocupado o sin interés. Puede que
haya una “sonrisa por dentro” pero lo que aparece es una expresion
gue muestra muy poco interés por el amigo que le visita. Cuando
este amigo le saluda y le pregunta por su familia, probablemente
tendra que esperar mas de lo normal una respuesta y puede creer que
su amigo no esta interesado en lo que le ha preguntado. La EH hace
dificil, en la mayoria de los casos, poder organizar bien los
pensamientos cuando se hacen preguntas. Piensa por ejemplo en esta
respuesta “Todos estan bien y mi hermano va a volver a casa”.
Contestar esto puede suponerle tardar unos 10 segundos extras.
Mientras espera estos diez segundo de mas, el amigo puede pensar
gue no esta interesado en la conversacion. Hay otro aspecto en los
cambios del tono muscular, llamado “distonia”, que puede sugerir
una falta de interés o interactividad con la familia o los amigos.
Algunas veces los enfermos estan recostados, con los hombros
caidos en la silla o mantienen la cabeza baja. Pero sabiendo que esto
son aspectos de la EH, nos ayudard a apartar el velo y ver a la
auténtica persona tras él, tan emocionada por ver a su amigo como
siempre.
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Un amigo o familiar impaciente, de los que insisten en captar nuestra
atencion constantemente, es muy molesto. De hecho es irritante
cuando crees que puedes esperar de €l que entienda que estas
ocupado y el insiste en que dejes lo que estas haciendo para
atenderle. (| No se da cuenta de que el bebé esta llorando, de que hay
un asado en el horno, o de que suena el teléfono? Con seguridad la
Enfermedad de Huntington puede hacer que uno parezca egoista,
egocentrico y exigente.

Pero no hay que confundirse; ese es otro velo que oculta la verdadera
personalidad generosa y desinteresada. La dificultad para controlar
los impulsos y la inhibicion en expresar los sentimientos,
especialmente los negativos dirigidos a ti, pueden convertirlo en una
figura exigente. Por lesiones que ciertas células cerebrales han
sufrido, muchas personas con la EH no pueden esperar por nada.
Entender que esta impaciencia se basa en una condicidn neurolégica
y no en un defecto del caracter de nuestro ser querido, nos ayudara a
ver a través de este velo. Quizds no haga mas facil tratar sus
demandas constantes e irracionales pero nos hard mas dificil
maldecir a la persona bajo el velo y mas facil maldecir la
enfermedad.

Otros aspectos de la EH nos tientan a hacer presunciones negativas
acerca de la persona enferma. El cansancio puede hacer que
aparezcan como perezosos, desinteresados o irritables. La dificultad
para controlar los movimientos puede hacer que parezcan borrachos,
o incluso agresivos. Hay casos en que el habla se convierte en fuerte,
explosiva y puede parecer que estan enfadados. Todos estos aspectos
tejen el velo que encubre a esa persona que tan bien conoces y
quieres. Entendiendo, y ensefiando a los demas lo que es la EH, nos
permitird apartar ese velo, quitar la méascara y ver de nuevo su
auténtico rostro. Como en la cancion de los Beatles, “jMirame a los
o0jos, dime lo que ves! jNo es una sorpresa, 1o que ves soy yo!”
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PIDZ
Por Asuncion Martinez (11.4.99)

Lo habré contado mil veces, o quizas mas, en todos los idiomas que
conozco y de mil maneras diferentes, dependiendo de mi
interlocutor; pero escribirlo ya es otra historia y cuando empiezas a
remontarte en tu propia historia familiar sobre la enfermedad de
Huntington no me queda mas remedio que volver hasta mi bisabuelo
materno, al que ni yo ni la mayoria de las personas de mi entorno
conocimos jamas. Todo lo que he podido saber es que estaba
obsesionado con una vecina suya mucho mas joven que él y que
muri6 ingresado en un hospital de la beneficencia (antes no habia
psiquiatricos por alli) posiblemente enfermo de Huntington. Mi
abuela y sus 5 hermanas, huérfanas desde muy jovenes, se pusieron a
trabajar cada una en donde pudo. Mi abuela, en concreto, se caso y
tuvo 6 hijos, de los que sobrevivieron 3 (eran tiempos de guerra y
hambre). Se trasladaron a Madrid. De los 3 hijos que le quedaron,
dos han muerto de Huntington, al igual que ella misma (uno de esos
hijos fallecidos era mi madre, fallecida el 16 de enero de 1999).

Yo conoci la existencia de la enfermedad a los 16 afios, mi madre
tenia 48 afios y por deducciones posteriores debia de llevar enferma
desde los 36 afios aproximadamente, es decir, yo tendria unos 3 afios
cuando empez6 con sintomas aparentes. Pero ya se sabe lo que
ocurre. La enfermedad va apareciendo y progresando tan lentamente
que uno se va acostumbrando a lo “habitual” y lo intenta explicar
con razones mas o menos “racionales”. Esto unido a la falta de
conciencia de la enfermedad que tienen los enfermos y a que yo no
habia conocido nunca a una “madre normal”, ... A los 3 afios me
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mandaba a mi sola a la compra mientras ella estaba en casa cuidando
a su segunda hija, que por aquel entonces tenia 2 afios (nos llevamos
14 meses, habiendo nacido yo por cesarea) y a un par de gemelas
(las primeras) que por aquel entonces estaban recién nacidas. Yo
siempre conoci a mi madre enferma y por lo tanto para mi era
normal y te adaptas a lo que tienes. Fue pasando el tiempo y se cargo
de hijos buscando un varén hasta hacer un total de 7 en 5 partos (dos
pares de gemelas) y en 7 afos, es decir, parié a la ultima con 39
afios. No salia mucho de casa a excepcién de alguna visita al médico
de cabecera porque no andaba muy bien, quien la mand6 adelgazar y
algln paseo por el parque cercano a casa con las vecinas del bloque
y un monton de nifios. Todos los veranos ibamos de vacaciones pero
ella tampoco solia salir a la calle. Cuando nos visitaban los parientes
le decian que fuera al médico pero con los antecedentes que habia
tenido no volvia nunca hasta que un dia se rompid una pierna en una
caida y hubo que llevarla a Urgencias. Afortunadamente (;?) se
dieron cuenta de que existia un problema de base por el que fue
ingresada y visitada por el neur6logo que la mand6 al psiquiatra y de
vuelta al neur6logo quien por fin le practicO un escaner y la
diagnosticé de enfermedad de Huntington.

Y como el que no quiere la cosa ya han pasado 13 afios de evolucién
de la enfermedad sin casi darnos cuenta, pero si escarbamos en la
memoria, si hacemos un esfuerzo por sacar a la luz los recuerdos
dolorosos, los que no queremos ver porque duelen, porque te hacen
aflorar las lagrimas y se te revuelven las tripas, enseguida
recordaremos las palizas que se llevaba mi madre por no tener la
casa 0 la comida a punto, por ser terca y continuar en sus trece
pasara lo que pasara; recordaremos las veces y veces que la hemos
Ilamado “loca” u otros calificativos similares o peores, por pedirnos
que limpidramos las ventanas que estaban limpias de ayer pero entre
tanto habia llovido, o porque dejaramos de barrer la casa (porque se
levantaba polvo) cuando la porqueria corria por los rincones, o
porque se empefiaba que comiéramos pan de ayer, ... No recuerdo
gue nos leyera cuentos, 0 nos besara, 0 nos acompanara al colegio
(exceptuando el primer dia cuando nos matriculé por primera vez), o
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nos fuera a recoger a la vuelta de las excursiones o de las colonias
escolares. Recuerdo palizas con la zapatilla, o con el palo de la
escoba cuando éramos mas mayores, hasta que fuimos lo
suficientemente mayores para romperle el palo de la escoba,
recuerdo cuchillos volando por la habitacion. Afortunadamente los
enfermos de Huntington no son muy habiles ni rapidos por lo que no
me quedan cicatrices de guerra.

A raiz del diagnostico comprendimos muchas cosas. Lo primero que
era una enferma. Pero los esquemas mentales y el comportamiento
no cambian de la noche a la mafiana. Me ha llevado muchos afios
asimilarlo y ademas no se puede echar marcha atrds y lo que ya
estaba hecho seguira hiriendo mi alma el resto de mis dias (aunque
ella no me lo tuviera en cuenta). Quiza la Gnica manera de calmar mi
espiritu es que el infierno que pasé mi madre no lo tenga que volver
a pasar ningin enfermo méas por falta de informacién y de
comprension por parte de su familia, que nadie méas tenga que decir
“si yo lo hubiera sabido antes...” Las personas que recuerdan a mi
madre en su juventud s6lo cuentan alabanzas de ella y no se merecia
tan mal trato una persona tan maravillosa. Ahora tengo 6 hermanas
menores y cualquiera de ellas puede comenzar con sintomas, si es
asi, hagamos que tengan una vida digna. Una vida con enfermedad
de Huntington puede ser tan buena, si la llevamos bien, como
cualquier otra vida.

Mucha suerte a todos,
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ENTENDIENDO EL COMPORTAMIENTA, LOS PROBLEMAS DE
COMUNICACION Y LOS SENTIMIENTOS DE UN ENFERMO DE
HUNTINGTON

Por Ardith Newbold

Julio 1997

He tomado mis medicinas, mis hierbas y mis vitaminas (Ginko,
Hipérico, Ginseng) Tengo mi bebida dietética en la mano. ;Qué mas
puedo hacer? Parece que Dwight ya no tiene hormonas masculinas.
Lloro buscando compariia pero no sé donde hallarla. Le he pedido, le
he rogado y he vuelto a pedirle que se comunique conmigo.

Dudo en llamar a Marcey o a Chris porque tampoco ellos me
entienden y creo que estoy un poco cansada de su compafiia. Solo
mis pajaros me reconfortan. Parece que a ellos si les gusta mi
compafiia. Yo les explico mis cosas, mis deseos y mis suefios.
Desearia que ellos pudieran convencer a Dwight para que me
ayudara a mejorar su casa, que pudiera tener un suelo mas facil de
limpiar y desinfectar. No me gusta como la tienen.

Tengo una casa muy bonita. Bien amueblada, con porche y sauna,
bien organizada y casi siempre limpia. Tenemos comida y vestidos
limpios para lucir. Tenemos TV, stereo y varios instrumentos
musicales. Ya nadie los toca.

Jamie y Sandy prefieren ir por ahi con sus amigos a bailar o a
conciertos de musica country, oir la radio o ver la TV. Ellas van y
vienen a su antojo, entrando o saliendo de la casa a cualquier hora
del dia o de la noche. Prefieren no decirme donde o cuando van a
algun sitio. Si planean algo especial soy la ultima en enterarme. Si
pregunto se me ignora.
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PREGLNTAS Y RESPUESTAS BASICAS SOBRE LA ENFERMEDAD
DE HUNTINGTON

Este articulo estd en parte basado en la informacién dada por el
National Institutes of Health (NIH) y el National Center for
Biotechnology Information (NCBI) de los Estados Unidos (EEUU).

¢ Qué es la enfermedad de Huntington?

La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno hereditario
causado por la degeneracion de ciertas neuronas en el cerebro. La EH
causa movimientos extrafios involuntarios (denominados coreicos) y
pérdida de las capacidades intelectuales (demencia). La forma mas
frecuente se inicia en individuos de mediana edad y progresa
lentamente hasta la muerte. La identificacion del gen que causa la
enfermedad hace que sea posible en la actualidad determinar quién
desarrollara esta enfermedad mediante un analisis de su ADN que se
tomara de una muestra de su sangre.
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El nombre més comunmente utilizado para este trastorno es
enfermedad de Huntington, aunque también es conocida como corea
de Huntington.

El nombre se debe a un médico americano poco conocido, George S.
Huntington (1850-1916) que describio una enfermedad que habia
visto y que defini6 como “Una herencia de generaciones pasadas”.
La enfermedad se heredaba y causaba trastornos en los movimientos
denominados corea.

¢ Qué es el corea?

La enfermedad de Huntington se conoce desde la edad media. Unos
de los nombres primeros que se le dio fue “corea”, palabra griega
utilizada en la danza (algo asi como coreografia). EI corea se refiere
particularmente a las caracteristicas mas llamativas de la enfermedad:
la tendencia a retorcerse y doblarse con movimientos incontrolados,
como si fuera un baile.

Mas tarde, se utilizaron otros nombres mas descriptivos. EI nombre
de “corea hereditaria” hace énfasis en que la “enfermedad de la
danza” va pasando de padres a hijos. Los términos “corea cronica
progresiva” y “corea degenerativa” dan la idea de que la enfermedad
va empeorando a medida que transcurre el tiempo

¢ Qué causa los sintomas de la EH?

La EH es la consecuencia de la degeneracion de neuronas en partes
especificas del cerebro.

Esta degeneracion estd programada genéticamente. Se afectan
principalmente unas estructuras internas existentes en el cerebro que
se denominan ganglios basales. Estos ganglios son los responsables
de una serie de funciones, incluida la coordinacién motora. La parte
méas externa del cerebro, que es crucial para el pensamiento, la
percepcion y la memoria, también se ve afectada. El resultado final
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son movimientos incontrolados, pérdida de las facultades mentales y
perturbaciones emocionales que son los sintomas tipicos de la EH.

¢ Qué frecuencia tiene la EH?

La frecuencia de la EH depende de cada poblacion particular. No
existen calculos realizados en Espafia. En los EE.UU. la frecuencia
de la EH es aproximadamente 1 cada 10.000 personas. Existen en la
actualidad 30.000 enfermos y al menos 150.000 personas corren el
riesgo de desarrollarla en el futuro.

La frecuencia de la EH en Finlandia es de 5 casos por millén lo que
contrasta con la frecuencia normal de la mayoria de los paises
occidentales que es 30 a 70 por millon. Casi todos los casos
encontrados en Finlandia proceden de la misma fuente y ha llegado a
través de la inmigracion

La mayor concentracion de EH en el mundo se encuentra en el lago
Maracaibo de Venezuela donde existe una enorme familia con
muchisimos casos de EH. Dicha familia aportd las muestras de
sangre necesarias para localizar el gen de la enfermedad (1983).

¢ Cémo se hereda?

La EH es una enfermedad familiar que pasa generacion tras
generacion, de padres a hijos. Sin embargo, lo que se hereda no es la
enfermedad en si misma sino una rara mutacion (un cambio en un
gen). El gen que la produce esta situado en el cromosoma 4.

En 1983, se localizo dicho gen cerca del extremo del brazo corto del
cromosoma 4, pero no fue posible aislarlo hasta la década siguiente.
El brazo corto de un cromosoma se simboliza por la letra “p”, de
“petit” (pequefio en francés). En 1993 se aisl6 el gen en la posicion
4p16.3.
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El impacto de un gen depende parcialmente de si es dominante o
recesivo. Si es dominante, con una Unica copia del mismo, de
cualquiera de los padres, se produce la enfermedad. Si es recesivo,
ambos padres deben transmitir el gen enfermo para que ocurra.

La EH es un trastorno dominante por lo que con una sola copia del
gen, procedente del padre o de la madre, se transmite.

¢ Qué problema existe en el gen de la EH?

El defecto genético que es el responsable de la EH involucra a una
pequefia secuencia de ADN en el cromosoma 4. Algunas de las
“palabras” del cddigo genético en el ADN (CAG) se repiten muchas,
muchas, veces.

El gen de la EH codifica una proteina que se llama huntingtina (el
nombre puede dar lugar a confusion, pero es asi como se llama). La
funcién de la huntingtina se desconoce adn, pero repite la secuencia
que existe en el cddigo genético de modo que causa una forma
anormal de la proteina huntingtina.

Esta proteina anormal causa el dafio en la EH, pero el mecanismo por
el que ocurre es aln completamente desconocido.

¢Puede la EH empeorar de una generacién a otra?
Si. El gen de la EH es inestable y puede cambiar de una generacion a
la siguiente. Esto explica por qué algunas personas tienen sintomas

antes que otras 0 son mucho mas severos que los de sus padres.

¢Todo aquel que tenga el gen de la EH desarrollard la
enfermedad?

Si, si vive lo suficiente, tarde o temprano apareceran los sintomas.
Sin embargo, el tiempo al que aparecen los primeros sintomas varia
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mucho de unas personas a otras, por lo tanto un individuo con el gen
de la EH puede morir por otra causa antes de que se le manifieste.

¢En todas las familias los hijos corren igual riesgo de tener la
EH?

No. En algunas familias todos los hijos heredan la enfermedad, en
otras no lo hereda ninguno. Y que uno de los hijos la haya heredado
no es indicativo que los otros la tengan o no. En cualquier caso, un
familiar directo de un paciente con Huntington (hermanos, hijos)
tiene un 50% de riesgo de heredar la enfermedad.

¢Puede ocurrir la EH en una familia que previamente no esté
afectada por la enfermedad?

Si, aunque es bastante raro. Existe un numero de casos bajo en los
que la EH se ha dado de forma espontanea. Se piensa que estos casos
se deben a mutaciones genéticas- alteraciones de genes que ocurren
durante el desarrollo del esperma.

¢ Cuales son los signos y sintomas mas importantes que tiene la
enfermedad?

Los primeros sintomas de la enfermedad varian mucho en cada
enfermo. En general, la enfermedad progresa mas rapidamente
cuanto menor es la edad de aparicion de los mismos.

Segun narraciones de los miembros de la familia, los primeros
sintomas son cambios de humor, o irritabilidad que antes el individuo
no tenia, pasividad, depresion o angustia. Estos sintomas pueden
disminuir segin transcurre la enfermedad o pueden continuar
incluyendo conductas hostiles, o estados profundos de depresion.

La EH puede afectar al juicio del enfermo, memoria y otras
funciones cognitivas. Los primeros sintomas pueden llevar a tener
dificultades para conducir, aprender nuevas cosas, recordar hechos,
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responder preguntas o tomar decisiones. También pueden provocar
dificultades en la escritura. Al progresar la enfermedad el hecho de
concentrarse en una tarea intelectual llega a ser practicamente
imposible.

En algunos individuos, la enfermedad puede empezar por
movimientos incontrolados en los dedos, pies, cara, o lengua. Estos
movimientos- que son coreicos- se intensifican cuando la persona
tiene algun estado de ansiedad. Otras personas los desarrollan mas
tarde. El corea normalmente crea muchas dificultades al andar,
aumentando los tropiezos y las caidas.

La enfermedad puede progresar hasta el punto de que el habla se
hace muy confusa y las funciones vitales como tragar, comer, andar
se ven afectadas y contindian empeorando hasta el total declive. Sin
embargo, permanecen otras funciones que les permiten expresar sus
emociones.

¢A qué edad aparece la EH?

La edad de aparicion de los signos y los sintomas de la EH asi como
la velocidad de progresion de la enfermedad pueden variar
enormemente. En la forma clésica, con su discapacidad y
movimientos incontrolados, ocurre normalmente a edades medias.

¢ Qué es la EH rigida?

Algunas personas desarrollan la EH en la edad adulta pero sin corea.
Pueden padecer rigidez y poca flexibilidad de movimientos (a este
efecto se le llama akinesia). Se dice que estos individuos padecen la
forma EH akinética-rigida o la variante Westphal de la EH.

¢Qué es la EH juvenil?

Algunos de los enfermos desarrollan sintomas de la EH siendo muy
jévenes - menos de 20 afios-. Se utilizan los términos EH juvenil, o
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EH temprana para describir esta variante de la enfermedad. Una
caracteristica comun en la variante juvenil es un declive rapido en los
resultados escolares. Otras caracteristicas son cambios bruscos en la
escritura y problemas de movimientos, como lentitud, rigidez,
temblores y tirones musculares. Muchos de estos sintomas son
similares a los encontrados en la enfermedad de Parkinson y difieren
del corea en que sus victimas desarrollan la enfermedad cuando son
adultos. La poblacion con EH juvenil también padece discapacidad
mental. La EH juvenil progresa mucho mas rapidamente que la
forma clasica y la muerte ocurre aproximadamente a los 10 afios de
la aparicion de los primeros sintomas.

¢ Qué provoca que la aparicion de sintomas sea tan temprana en
la EH?

Las personas jovenes con EH juvenil han heredado la enfermedad
normalmente de sus padres (alguna vez de sus madres). La razon se
debe probablemente al proceso de produccién de esperma. Al
contrario que los Ovulos, los espermatozoides se producen por
millones. Los cientificos creen que existe una mayor probabilidad de
que ocurran errores de transcripcidn genética debido a que el ADN se
copia millones de veces durante este proceso.

¢ Qué es la EH tardia?

Algunos individuos desarrollan la EH después de los 55 afios. El
diagnostico en estos pacientes es muy dificil. Los sintomas de la EH
pueden estar enmascarados por otros problemas, o la persona puede
tener sintomas muy ligeros. Estos pacientes pueden mostrar también
sintomas de depresion mas que de ansiedad o irritabilidad, pero
pueden retener el control sobre sus capacidades mentales, como
memoria, capacidad de razonamiento, resolucion de problemas, etc.

¢ Qué es el corea senil?

Existe un trastorno relacionado que se le ha denominado “Corea
Senil”. En algunas personas muy mayores aparecen sintomas de la
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EH, especialmente movimientos coreicos, pero su gen no esta
alterado y no existe una historia familiar de EH. Mientras algunos
cientificos piensan que se debe a una mutacion diferente a la EH,
otros creen que se trata de la EH tardia.

¢, Cémo se diagnostica la EH?

El gran cantante de folk y compositor americano Woody Gurthie
muri6 el 13 de Octubre de 1967, después de sufrir la EH durante 13
afios. El tuvo un diagndstico incorrecto, se le considerd alcohodlico e
ingresé en diferentes instituciones mentales y hospitales antes de ser
diagnosticado adecuadamente. Su caso, desgraciadamente, no es
extraordinario, aunque el diagnéstico puede realizarlo con facilidad
un neurélogo experto.

El descubrimiento del gen de la EH en 1993 permitio tener un test
genético directo que permite confirmar un diagndéstico de la EH en
un paciente que muestra sintomas de la EH. Utilizando una muestra
de sangre, el test genético se realiza analizando el ADN para la
mutacion de la EH mediante la deteccion del codigo genético
redundante encontrado en el gen de la EH.

El doctor entrevistara al paciente segun unas normas éticas
internacionales y llevara a cabo exdmenes que incluyen test de oido,
movimientos oculares, fuerza, sensaciones, reflejos, movimientos y
estado mental. ElI neur6logo también ordenara un nimero de test
realizados en laboratorios y le preguntara si ha tenido problemas
emocionales o intelectuales recientes.

La historia familiar, algunas veces llamada pedigri o genealogia, es
una parte critica de la evaluacion. Es de extrema importancia para los
miembros de la familia ser sinceros con el doctor que esté haciendo
el estudio familiar.

Comunmente los pacientes de la EH tienen problemas para seguir
con los ojos un mavil o para fijarlos en un punto determinado. Las
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anormalidades en los movimientos oculares varian en cada individuo
dependiendo del estado y la duracion de la enfermedad.

También pueden solicitar un test que proporciona imagenes del
cerebro. Estos son dos fundamentalmente:  Tomografia
computerizada y resonancia magnética. Dan excelentes imagenes de
las estructuras del cerebro con muy poca molestia para el paciente.
Loa individuos que sufren la EH tienen algunas de las partes del
cerebro disminuida, particularmente dos areas conocidas como
caudado y putamen, y un agrandamiento de unas cavidades
cerebrales llamadas ventriculos. (Estos cambios no indican
definitivamente la enfermedad ya que pueden ocurrir en otros
trastornos). Ademas, una persona puede tener sintomas de la EH y
tener todavia su cerebro normal en apariencia.

Hay otras técnicas para la visualizacion del cerebro, como la
tomografia de emision de positrones (PET), que son una parte
importante en la investigacion de la enfermedad, pero su utilidad a
los especialistas en el diagndstico de la enfermedad no esta aun
claramente establecido.

¢ Qué dilema ético existe alrededor de la EH?

La EH representa un dilema ético clasico creado por el
descubrimiento de los genes, que es conocer un diagnostico sobre
una enfermedad que no tiene tratamiento. Nancy Wexler, una de las
investigadoras pioneras de la EH, plantea algunas cuestiones al
respecto:

- ¢Quiere alguien saber como y cuando va a morir, especialmente si
no se puede hacer nada por variar la situacion?

- ¢ Quién tendria acceso a esa informacion?

- ¢Elige una persona saber esta importante informacién?
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Estas preguntas son quizas particularmente escabrosas debido a que
la propia Nancy Wexler es hija de un padre enfermo de Huntington,
por lo que ella esta a riesgo de desarrollar la enfermedad.

Existen dilemas afadidos para pacientes y doctores. Un pequefio
numero de pacientes de EH (1 a 3%) no tiene historia familiar de EH
0 es imposible localizarla. Algunos individuos pueden no estar
enterados de su legalidad genética, o puede que algin miembro de la
familia considere que un trastorno genético es un estigma social. Un
padre podria no querer preocupar a sus hijos o al revés, alarmarles y
aconsejarles que no contraigan matrimonio. En otros casos un
miembro de la familia puede morir de otra causa antes de que
comience a mostrar sintomas de la enfermedad, a veces no se
conocen las causas de la muerte de un pariente, o la familia no
conoce las causas de la muerte de sus parientes. Los hijos adoptados
pueden no conocer nada de su herencia genética, o los primeros
signos que aparecen en un paciente pueden pasar desapercibidos.
Estos son algunos de los muchos factores que reflejan la complejidad
del diagndstico de la EH.

Test de la EH previo a la aparicidn de sintomas

Hoy en dia es posible conocer si una persona va a desarrollar la EH
antes de que aparezcan los primeros sintomas. Este test se puede
aplicar a la mayoria de las personas en riesgo y sélo requiere una
muestra de sangre.

El test puede ocasionalmente necesitar muestras de algin pariente
cercano afectado de la EH para confirmar el diagnostico. Esto suele
ocurrir en familias cuya historia genética no esta clara . Los
resultados del test se dan Unicamente a la persona que se le practica 'y
son confidenciales. Dependiendo de los resultados del test, se
recomiendan una serie de visitas a diferentes especialistas
posteriormente.
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Con objeto de proteger los intereses de los menores, incluido el
derecho a la confidencialidad, no se recomienda realizar el test con
menos de 18 afios, a menos que exista una razén médica que lo
justifique, (como que existan sintomas).

¢ Se puede realizar el test antes del nacimiento (test predictivo de
la EH)?

El test de un feto (test prenatal) presenta un reto y unos riesgos y
algunos centros no lo realizan. Los individuos que estén en riesgo
deben buscar consejo genético antes de la concepcion debido a que
un resultado positivo en un feto indica inequivocamente que el padre
también es portador del gen.

Algunos padres en riesgo pueden desear conocer el riesgo de sus
hijos pero no el suyo propio. En esta situacion, los padres pueden
optar por un test prenatal utilizando marcadores unidos al ADN mas
que el test directo. En este caso no se busca el gen propiamente dicho
sino que indica si el feto ha heredado el cromosoma 4 de su abuelo
afectado, los padres luego deben saber que el riesgo del feto es el
mismo que el del padre (50%), pero no saben nada nuevo sobre el
padre en riesgo. Si el feto ha heredado el cromosoma 4 de su abuelo
no- afectado, el riesgo para padecer la enfermedad es muy bajo
(menos del 1%).

Otra opcion disponible para los padres es la fecundacion in vitro
(FIV) con diagnostico del embrién antes de la implantacion. En este
procedimiento, se analizan los embriones y los que lleven la
mutacion se desechan. Solo se trasladaran al Utero materno aquellos
gue estén sanos.

En términos de las consecuencias practicas y emocionales, no solo
para un individuo sino para toda una familia, el proceso de test es
enormemente complejo y conlleva un montén de controversia. Por
ejemplo, los individuos con un resultado positivo se arriesgan a
perder sus seguros de vida y médicos, sufrir pérdida de su empleo,



112

etc. Las personas que se hacen el test pueden querer cubrir los costos
del mismo para evitar que su seguro se entere de los resultados.

Los cientificos con la participacion de profesionales sanitarios y
familias afectadas han elaborado unas normas para llevar a cabo el
test. Todos los individuos interesados en el test genético podran
conseguir esta guia en los centros donde lo realicen o en las
asociaciones provinciales o nacionales de la EH. Dichas
organizaciones pueden informar de los lugares en los que se lleva a
cabo utilizando los procedimientos que se recomiendan para evitar
que se realicen test que no sigan las normas establecidas.

¢ Coémo alguien se decide a pasar el test?

La ansiedad que conlleva el convivir con el riesgo de desarrollar la
enfermedad del 50% puede llegar a ser insoportable. ;Como puede
hacer una persona joven planes sobre la educacién a largo plazo,
matrimonio e hijos? ;Cémo padres mayores de hijos adultos cubren
sus miedos sobre sus hijos y nietos? ¢Como la gente decide acabar
con la ambigiiedad y la incertidumbre de una vida en riesgo?.

Algunos individuos deciden pasar el test por el sélo deseo de conocer
su estatus genético, ellos creen que el test les permitira tomar
decisiones mas responsables sobre su futuro. Otros prefieren no pasar
el test. Se encuentran bien estando a riesgo con todo lo que pueda
ocasionar. En esto no existen las decisiones acertadas o equivocadas,
se trata de una eleccion individual.

Sin embargo, es de esperar que tras los resultados del test de una
persona en riesgo se originen respuestas de gran carga emocional. La
salud y felicidad de esposos, hermanos y hermanas, hijos, padres y
abuelos se afectara por un resultado positivo, como los amigos,
comparieros de trabajo, vecinos y demas ya que la notificacion de los
resultados puede ser devastador. En la guia para pasar el test se
propone pasar algunas entrevistas con profesionales después de
conocer los resultados.
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¢ Existe tratamiento para la EH?

Los médicos pueden prescribir un nimero de medicamentos para
ayudar a controlar los problemas motores y emocionales asociados
con la EH. Es importante recordar sin embargo, que aunque los
farmacos pueden ayudar a aliviar los sintomas clinicos de la EH, no
existe tratamiento para frenar o hacer retroceder la enfermedad.

Existen farmacos antipsicéticos, como el haloperidol (hadol) o la
klonopina que pueden ayudar a aliviar los movimientos coreicos y
también se pueden usar para el control de las alucinaciones,
desilusiones y episodios violentos. Sin embargo estos farmacos son
indtiles para los problemas de contracciones musculares que se
asocian a la EH y que se denominan distonia, de hecho pueden hacer
empeorar su estado aumentando la rigidez muscular. Esta medicacion
tiene ademas muchos efectos secundarios, incluyendo la sedacion, y
es por esta razon por lo que se utiliza en las menores dosis posibles.

Para la depresion, los especialistas prescriben fluoxetina (Prozac),
sertralina hidrocloruro (Zoloft), nortriptylina (Pamelor), u otros
compuestos. Los tranquilizantes pueden ayudar al control de los
estados de ansiedad y se prescribe litio para combatir la excitacion
patologica y los cambios de humor subitos. También se pueden
recetar otros farmacos en el caso que el paciente de EH tengan
trastornos obsesivos-conpulsivos.

La mayoria de los farmacos utilizados para tratar los sintomas de la
EH tienen efectos secundarios tales como fatiga, apatia o
hiperactividad. En ocasiones, es dificil determinar si un sintoma
particular, tal como apatia o incontinencia, es un signo de la
enfermedad o una reaccion debida a la medicacion.

¢ Qué clase de cuidados necesita un enfermo de EH?

A parte de las visitas al neurélogo que son absolutamente necesarias,
se precisan los cuidados de otros especialistas, dependiendo del
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estado de la enfermedad, como genetistas, psicélogos o psiquiatras.
Aunque el médico de cabecera puede diagnosticar la enfermedad y
continuar al tanto del estado del paciente, es preferible consultar al
neurologo sobre qué hacer segun los sintomas varien.

Los problemas pueden aumentar cuando los individuos afectados
intentan expresar pensamientos complejos mediante palabras y no
pueden pronunciar de forma inteligible. Puede ser util repetir las
palabras a los pacientes, sus Ultimas palabras para que entiendan que
sus palabras han sido comprendidas. Algunas personas creen de
forma err6nea que porque una persona no puede expresarse bien
tampoco puede entender. Nunca se debe aislar a un enfermo por no
hablar con él, se debe mantener su entorno tan normal como sea
posible. Ciertas logoterapias pueden mejorar la capacidad del
paciente para comunicarse.

Es extremadamente importante para los enfermos de Huntington
mantenerse en la maxima forma fisica que su enfermedad les
permita. Las personas que hacen ejercicio y se mantienen activas
tienden a encontrarse mejor que las que no. Un régimen diario de
ejercicio le puede ayudar a sentirse mejor fisica y psiquicamente.
Aunque su coordinacién pueda verse muy afectada, los individuos
deben continuar caminando, con asistencia cuando se necesite. Se
debe permitir a los que deseen caminar individualmente hacerlo,
prestando atencion de mantener fuera de su camino objetos
angulosos o duros que le provoquen dafio en caso de caidas. Se les
puede vestir de forma apropiada para sus paseos, con ropa que les
permita protegerse de dafios si se caen. Algunas personas se ponen
pequefios pesos en los tobillos para ayudar a mantenerse estables. Se
debe utilizar un calzado estable, sin cordones que se desaten y se
enreden.

Los enfermos de EH suelen tener problemas de coordinacion que les
impiden alimentarse por si mismos, también existe un alto riesgo de
atragantarse. Segun avanza la enfermedad pueden incluso ahogarse.
Los cuidadores deben dar todo el tiempo que necesiten a los
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enfermos para que coman, los alimentos se deben cortar en pedazos
muy pequefios o triturarse para que puedan ser tragados con mas
facilidad. Existe una serie de ejercicios terapéuticos que son de gran
utilidad a la hora de tragar sobre todo cuando los sintomas se hacen
mas acusados. Existen platos liquidos, vajillas especiales para
personas con discapacidades y con los bordes de plastico que ayudan
a prevenir cortes. Cada especialista individualmente ofrecerd una
dieta adecuada a cada enfermo y como tratar los problemas al tragar
u otros gastrointestinales que se podrian dar, tales como la
incontinencia o estrefiimiento.

Los cuidadores deben prestar una especial atencion a que la nutricion
del enfermo sea la adecuada y que el enfermo mantenga su peso. A
veces los pacientes pueden quemar hasta 5000 calorias al dia sin
ganar nada de peso, pueden necesitar unas cinco comidas diarias para
suministrar las calorias requeridas, ademas de tomar vitaminas y
otros complementos alimenticios. En las residencias e instituciones
los profesionales deben asistir a los enfermos de forma individual
ofreciéndoles una dieta hipercaldrica. Algunos enfermos y sus
familias eligen utilizar sondas por las que se introduce el alimento
directamente al estbmago.

Los enfermos de Huntington tienen un alto riesgo de deshidratacion
y por lo tanto necesitan grandes cantidades de fluidos, especialmente
durante el verano. Pueden utilizar pajitas para beber agua o liquidos
mMAs viscosos con consistencia de jarabes o miel.

¢ Qué recursos hay disponibles para la EH?

Los individuos y las familias afectados por la EH tienen que tomar
medidas a tiempo para asegurarse de recibir el mejor cuidado
posible. Tanto los médicos como los servicios sanitarios poseen la
informacion de todos los recursos existentes y grupos soporte. Los
posibles tipos que se pueden incluir son:
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Ayuda de tipo social y legal: La EH afecta a la capacidad de las
personas, a hacer juicios de valor y tomar responsabilidades, por lo
que los individuos pueden necesitar ayuda en asuntos legales. Las
voluntades y otros documentos importantes pueden dejarse dictados
cuando la enfermedad esta en sus primeras etapas para evitar
problemas legales cuando la persona no sea capaz de representar sus
propios intereses. Los miembros de la familia deberian también
buscar asistencia si consideran que existe discriminacién en relacion
con los seguros, el empleo u otras materias.

Servicios a domicilio: El cuidado de una persona con EH en su
propio hogar puede resultar agotador, por lo que la asistencia a
tiempo parcial puede ser muy aconsejable. A través de la asistencia
social y de las asociaciones pertinentes se puede buscar ayuda
domeéstica, asistencia al enfermo, programas alimentarios, terapia
ocupacional y otros servicios.

Centros de trabajo y recreo: A muchos de los enfermos de EH les
gusta participar en actividades fuera de casa. Los centros de trabajo
terapéutico y de recreo dan la oportunidad a los individuos de
realizar sus hobbies y de reunirse con otras personas. La
participacion en estos programas, incluyendo terapia ocupacional,
musica etc., puede reducir la dependencia de la persona de los
miembros de la familia y dar a los cuidadores la oportunidad de
tomarse un respiro en sus tareas diarias.

Residencias y cuidados institucionales: Aunque muchas familias
prefieren mantener a sus enfermos en casa hasta que sea posible, una
residencia asistida puede resultar ser en ocasiones la mejor opcion.
Hospitalizar o ingresar en una residencia a un miembro de la familia
es una decision muy dificil, por lo que los responsables pueden
necesitar el consejo de un profesional para llevarla a cabo.

Encontrar la residencia adecuada puede resultar dificil. Las distintas
asociaciones de EH pueden aconsejar sobre los centros que rednen
las condiciones adecuadas para estos enfermos. Existen muy pocos
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centros de este tipo, o incluso tienen muy poca experiencia con
enfermos con EH juvenil que precisan de cuidados especiales debido
a su corta edad y a sus sintomas.

¢ Cuanto viven los enfermos de Huntington?

En general, la duracién de la enfermedad desde que aparecen los
primeros sintomas evidentes esta, entre 10 y 30 afios. Las causas mas
comunes de la muerte son infecciones (la méas frecuente, neumonia),
dafos debidos a las caidas, u otras complicaciones.
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NOTA

Las historias siguientes:

- "Mi Historia" por Carmen Leal-Pock

- "Madre para Cuatro™ por Pat Pillis

- "Barbara" por Tery

- "Reflections™ por an6nimo

- "Mi Heroina" por Ginny Silver-Kopolo

- "Adios" por Kim Signoret

- "Esperando” por Donna T. Duffy

- "Historia de Lou" por Louise A. Wilkinson

- "La historia de Chuck" por Chuck Young

- "La historia de Kim" por Kym Nicholson

- "Mi Historia" por Tom Gillihan

- "¢ Qué significa Esperanza?" Por Carol Fleser

Y los articulos:

- "Prefacio™ por el Dr. Dubinsky

- "Las Otras fases de la Enfermedad de Huntington" por Jim Pollard
y Rosemary Best

- "Los derechos del cuidador" por anénimo

- "Los derechos del enfermo de Huntington™ por Lou Wilkinson

Han sido traducidos del libro "Faces of Hungtinton's” de Carmen
Leal-Pock, Essence Publishing, 1998, con autorizacion expresa de la
autora.

Estas traducciones han sido hechas por Montse Torrecilla (no
traductora profesional). La autorizacion de la autora ha sido dada
Unicamente para su inclusion en este libro. No esta permitida su
reproduccion.

Si alguien esta interesado en el libro "Faces of Huntington's", éste se
puede conseguir a través de la pagina de Amazon en Internet
http://www.amazon.com o solicitdndolo a la Asociacion Corea de
Huntington Espafiola (ACHE)
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