Kiosko y Mas - El Diario Vasco (Alto Urola) - 11 dic. 2016 - Page #6

1del

6 |AL DIA | SALUD |

Fermin Morene, Myriam Barandiaran y Begona Indakoetxea. :: mxeL rraiLe

La mutacion vascadela
demencia frontotemporal

Médicos del Hospital Donostia hacen seguimiento a 18 familias guipuzcoanas

Esta enfermedad provoca
problemas de conducta y
los afectados se vuelven
apaticos, desinhibidos o
empiezan a transgredir
normas sociales

= ANE URDANGARIN

SAN SEBASTIAN. Cuando se ha-
bla de demencia, casi todo el mun-
do piensa en alzhéimer, una enfer-
medad devastadora cuyo principal
sintoma son los fallos de memoria.
Pero hay otro tipo de demencia, la-
mada frontotemporal, igual de de-
moledora pero mucho menos cono-
cida. Se trata de una enfermedad
‘rara’ que puede manifestarse con
dificultad de lenguaje, pero su ca-
racteristica principal son los proble-
mas de conducta: hombres y muje-
Tes que cambian su forma de com-
portarse, se vuelven apaticos o pier-
den el control de sus impulsos, trans-
greden normas sociales, comienzan
a comer de forma compulsivaoa
adoptar comportamientos mis in-
fantiles. Una situacion que afecta
sobremaneta na solo al propio afec-
tado, sino también al entorno mas
cercano, « Pode mos estar concien-
ciados para que un familiar pueda
perder la memeria, pero no tanto
para ver come alguien que ha sido
una persona normal empieza a ha-
CET COSAs raras, inconvenientess,
cuentan en la Unidad de Deteriora
Cognitivo del Hospital Universita-

rio Donostia (HUD). Los neurdlo-
gos Begonia Indakoetxea y Fermin
Moreno, y la neuropsicologa Myriam
Barandiaran forman esta unidad. Los
dos ultimos defendieron reciente-
mente sendas tesis doctorales en las
que recogen su labor investigadora
de los ultimos diez anos, realizada
entre el hospital y Biodonostia, en
la que han realizado seguimiento a
las 18 familias guipuzcoanas que han
identificado como portadoras de la
que internacionalmente se conoce
come la mutacion vasca de la demen-
cia fic poral. «Nos h 5
pecializado en esta demencia por-
que es mucho menos frecuente y
menos conocida, y hay interés por
parte de un grupo de familias que
estaban demandando una atencions,
explica Moreno, Se calcula que en el
HUD atienden a entre 150-200 per-
sonas con dolencia neurodegenera-
tiva,

«En pacientes con demencia me-
nores de 65 anios es la segunda cau-
sa después del alzhéimern, anade el
neurdlogo, quien explica que en este
caso es la parte mas anterior del ce-
rebro, la encargada de la conducta,
la mas afectada. En realidad, la de-
mencia frontotemporal es un gru-
po de enfermedades, que va desde
la variante conductual, pasando por
los problemas de semantica hasta la
afectacion motora. Pero es la prime-
ra la que mayores retos supone, por
su dificil deteccion. «Normalmen-
te, los trastornos de conducta no se
asocian con una enfermedad dege-

nerativa, y pueden tardar mucho
tiempo en acudir a consultaw, sefia-
la Barandiaran en referencia a estos
ciudadanos que pueden empezar a
hacer pequenos hurtos, comer del
plato de otro comensal, descuidar
su higiene, cambiar sus hibitos de
vestir o a quienes la falta de inhibi-
cidn les puede llevara meter el dedo
en los helados de los nifos por la ca-
lle, entre otros ejemplos,

aMuchas veces los familiares y los
propios médices lo atribuimos a otras
cosas, El diagnostico es sobre todo di-
ficil en las fases iniciales incluso para
nosotros, porque solo aparecen esos
problemas de conducta, y las capaci-
dades cognitivas estin bienn, anade
la neuropsicloga. De hecho, las prue-
bas referidas a la conducta son emu-
cho mas dificiles de aplicar porque
son mas complejasn y en los dltimos
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afnos se estan intentando desarrollar
test para evaluar esa alteracion de
conducta. «Es que la misma ingesta
compulsiva se puede achacar, por
ejemplo, a la ansiedad. Hay un cam-
po de investigacion para desarrollar
nuevas herramientasn, anade.

Begonia Indakoetxea distingue
tres subtipos diferentes de trastor-
nes conductuales: el apagado, inac-
tivo o apatico; el encendido, desinhi-
bido e impulsivo y, finalmente, el
maniatico, estereotipado y ritualis-
tico, «El asunto estriba en que hay
elementos de uno y otro que se en-
tremezclan, y todo esto con un fon-
do de pasotismo e indiferencia ante
todos, que es lo que se llama la fal-
ta de empatian. Por ello, no es tan
Taro que estos sintomas se atribu-
yan a problemas de salud mental, a
una depresicén, perejemplo, «Las in-
terconsultas entre psiquiatria y neu-
rologia existen y seguirin existien-
do todavia mucho tiempo hasta que
no tengamos biomarcadores que nos
permitan diferenciar, porque estos
trastornos de conducta existen en
patologias psiquiitricasw, explica la
neurologa, quien recomienda que
se consulte con el especialista o el
médico de cabecera en caso de wcam-
bios conductuales o de personalidad
peTsistentess,

Sin cura y evolucion variable
Esta enfermedad degenerativa tie-
ne una evolucién variable. Los pri-
meTos sintomas pueden ser conduc-
tuales, «pero luego va afectando a
otras zonas del cerebro, llegando a
una afectacion cognitiva, como de
lenguaje, memoria y orientacion en
el espacio, Luego muchos pierden
capacidad motora, se vuelven mas
torpes, rigidos y lentos, y la mayo-
ria terminan en silla de roedass, de-
talla Moreno, a quien le han pregun-
tado mas de una vez si es mejor o
peor que el alzhéimer. «No lo tene-
mos muy claro, el prondstico es muy
variable, porque hay enfermos en
los que avanza muy rapido y en otros
va mis lentow.

De momento, no hay ninguna
medicacion que ataque la causa de
la enfermedad, aunque si hay far-
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Los neurdlogos piden
que los test para medir
el grado de dependencia
sean mas sensibles
respecto a esta realidad

DAL

SAN SEBASTIAN. Que alguien
responsable, racional y sensato se
cOnVierta en una persona ‘pasota’,
que toma decisiones de manera
impulsiva, no es ficil de asumir.
Tampoco lo s que un familiar ac-
tivo de repente no quiera hacer
nada, o que una persona coqueta

se vuelva dejada. O que alguien

muy familiar deje de interesarse
por sus hijos, o que se salte las nor-
mas sociales, o que gaste dinero
compulsivamente... Los neurdlo-
gos conocen de cerca las situacio-
nes atan dificiless de administrar
para las familias que provoca la de-
mencia frontotemporal. En algu-
nos casos, en hogares con hijos ado-
lescentes,

#Se les explica el problema y se
les ensefia como manejarlo, qué
pueden prever y sobre todo que se-
pan lo que no hay que hacer: espe-
rar lo no esperable, intentar razo-
nar, discutir ante la falta de empa-
tia... La actitud del entorno permi-
te evitar problemas, porque lo que

«Quizas no precisan ayuda
fisica, pero si supervision»

novas a poder es modificar esa con-
ducta. Tienes que saber anticipar-
te y adecuarte a esa conducta, ser
flexible para poder tenerlo conte-
nido para que no sea un riesgo para
si mismo o para los demiss, expli-
ca Begofia Indakoerxea.

Fermin Moreno subraya que es
muy importante hacer entendera
los familiares directos que el en-
fermo no mantiene esa actitud para
molestar. Porque muchas veces la
reaccion es la de «si no le obligoa
hacer esto, todavia se va a quedar
peot, y ese ‘pon la mesa’ o *haz esto’
lleva a la discusion. Genera muchi-
sima frustracion y carga al cuida-
dor. Es complicados, afiade Myriam
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AFECTADOS

200

afectados son atendidos en el
servicio de neurologia del Hospi-
tal Universitario Donostia, Es la
segunda causa de demencia

en menores de 65 anos.

El diagndstico es dificil

y los sintomas se pueden
atribuir a problemas

de salud mental

EI85% de los guipuzcoanos
con el gen mutado habia
desarrollado la enfermedad
alalcanzarlos 70 afios

macos que }H?Tlnift'll tratar los sin-
tomas. A pesar de las muchas incog-
nitas respecto a la demencia fron-
totemporal hay motivos que invi-
tan al optimismo, ya que la eclosion
investigadora de los dltimos anos
ha permitido entender mds esta do-
lencia y desarrollar y probar fairma-
COS UE VAYAT a SU oTigen

Barandiaran explica que en un
ualto porcentajes la causa es desco-
nocida, lo que se denomina aformas
esporadicass en las consultas, el ute
ha tocadon de 1a calle, Peto si se sabe
que en este grupo de enfermedades
el componente genético es mayor
que en el alzhéimen: se calcula que
un 40% de los dos tiene ante-
cedentes familiares y un 10-15% son
formas sautosémico dominantess,
es decir, que ya en las familias hay
una carga simportante, con enfer-
mos en dos generacioness.

En los tltimos afios se han iden-
tificado varnos genes implicados en
estos casos familiares, y es ahi don-
de se han centrado las investigacio-
nes en Gipuzkoa, después de que se
descubriera que en el territorio hay
un grupo de familias que tenia una
mutacion en el gen de la progranu-
lina, que esti asociado a esta demen-

cia frontotemporal y que no se ha
descrito en ningun otro sitio en el
mundo. «Mutaciones en progranu-
lina hay unas 70 en el mundo, pero
una de ellas, la vasca, se ha descu-
bierto solo en Gipuzkoaw, apostilla
Barandiaran. «Teniamos una serie de
familias que habian tenido casos de
una demencia mm y al hacer el estu-
dio se vio que tenian esta mutacion.
A partir de ahi hemos descubierto
hasta 18 familias a las que les esta-
mos siguiendos, afiade Moreno.

Edad media de inicio, 60 afios
Tener el gen mutado no significa ne
cesariamente que se vaya a desarmo-
llar la enfermedad, «pero si tienes
muchas posibilidadess. En el caso de
la demencia frontotemporal por mu-
taciones en progranuling, la edad me-
dia de inicio son 60 anos, pero hay
un rango variable con personas que
desarrollan la enfermedad en la dé-
cada de los 40 y otros cuando tienen
mis de B0 afnos, wPor eso, es posible
que una persona portadora de La mu-
tacion fallezca de cualquier otro pro-
aber desarollado la de-
asegura el neurdlogo.

En un estudio realizado por estos
expertos con las familias guipuzeoa-
nas concluyeron gue para los 70 anos
el 85% de los que tenian el gen mu-
tado habian desarroliado la enferme-
dad. «Por ello pensamos que siuna
persona viviera 100 anos o mas esta
penetrancia se acercaria al 100%s»,
afiade Moreno.

Los médicos agradecen la colabo-
racion y el wesfuerzo generosos de
estas familias a las que han realiza-
doun seguimiento durante cerca de
una década. Se trata de pruebas anua-
les de neuropsicologia, resonancia
magnética cerebral, andlisis de san-
gre.. Algunes de estes familiares de
primer grado son portadores del gen
y otros no, lo que les permite avan-
zar hacia su objetivo de determinar
cuando puede empezar la dolencia,
establecer marcadores para detectar-
la, u obtener los primeros datos para
saber si la dolencia esta activa, «con
el fin de que cuando tengamos un
tratamiento sepamos el mejor mo-
mento para aplicarlon.

Barandiaran. Ademas, se pueden dar
situaciones que la familia vive con
vergilenza, como el hecho de que el
afectado se ponga a meter manza-
nas podridas en el bols

rectado es el de las ayudas publicas
a la dependencia. «Los recursos es-
tan adecuados al alzhéimer. Hace
POCO tuve una paciente con una de-
mencia frontotemporal que es to-
talmente dependiente, que no tie-
ne juicio critico para nada, tiene con-
ductas disruptivas pero le hicieron
una valoracion de dependencia y le
dieron una puntuacion muy baja,
Porque es una mujer que se mueve
bien, se ducha, pero hay que estar
todo el dia detris de ella, porque
puede robar, coger cosas de la basu-
1a..», explica Moreno.
Barandiaran recuerda que la de-
pendencia implica «no saber comer,
no poder bafiarte... Estas personas
comen, pero comen todo. Se duchan

peroigual no llevan la secuencia
adecuadas. La neuropsicologa des-
cribe a los afectados como personas
que aungue no son dependientes
en el sentido de que necesitan ayu-
da fisica, si precisan de suna super-
visidn constant

Indakoetiea afade que si son de-
pendientes vpara la toma de deci-
siones o por una ausencia de toma
de decisiones, que ese es el proble-
ma. A la hora de tomar decisiones
en cuento a la vida laboral, el uso de
recursos, el manejo de dinero... son
patoldgicos claross, afade.

En la demencia frontotemporal
concurren unos aspz‘ctos que, se-
gun sefialan, no se contemplan
cuando se mide la dependencia. De
tal forma que emuchas veces en las
escalas funcionales de los test habi-
tuales pueden obtener puntuacio-
nes normales o altas, pero sin em-
bargo no funcionan en absolutoen
la vida diaria y es lo dificil de hacer
entendera todoss.
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Demenda
frontotemporal Casos
guipuzcoanos
con interés

internacional

v

puzcoanas, wal tratarse de un
grupo muy grande localizado en
una zona geogrifica concretan,
ha hecho que varios grupos a ni-
vel internacional se hayan inte-
resado por las investigaciones
realizadas en el Hospital Univer-
sitario Donostia y Biodonostia.
| De hecho, estin colaborando con

Lébulo temporal la Universidad California San
Francisco (UCSF), donde el neu-
rologo Fermin Moreno realizo
una rotacion en 2012, y un con-
sorcio (TAU Consortium) esti
apoyando la investigacion.

Ademis, se estin poniendo en
marcha distintas iniciativas in-
ternacionales. «El mds impor-
tante es el Genfl, un proyecto
europeo y canadiense en el que
participan mis de 25 centros y
que intenta estudiar las fases
presintomiticas y sintomuiticas
iniciales de la enfermedads, ex-
plica el neurclogo. Este tipo de
CONSOICIOS PRTMmiten tener un ta-
mano de muestra suficiente
w#para sacar conclusionesy. El
guipuzcoano es el grupo con mas
participantes de Genfl, por lo
que los datos de este estudio del
HUD son muy valiosos.

‘ - El estudio con las familias gui-
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