Orphanet Urgencias es una coleccion destinada a

los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia
r O e : (SAMU) o en las urgencias hospitalarias.
\ ¢ urgenCIas Estas recomendaciones se han elaborado en
s Francia con los Centros de Referencia de
Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
«Buenas précticas en casos de urgencia» age_ncita de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
pacientes.

Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su

adaptacion a cada situacion particular.

:Enfermedad de Huntington

Sinénimos:

Corea de Huntington

Definicion:

La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno neurodegenerativo hereditario del sistema
nervioso central que afecta predominantemente a los ganglios basales.

Se transmite de modo autosomico dominante.

Se manifiesta predominantemente en el adulto a una edad variable, generalmente entre los 30
y 40 afos, pero también existen formas juveniles (alrededor del 10%), de inicio antes de los 20
afos y formas tardias (alrededor del 25%), después de los 50 afios.

La EH se caracteriza por la asociacion de trastornos motores (sindrome coreico, distonia,
trastornos posturales que pueden provocar caidas, disartria y trastornos de la deglucion, etc.),
trastornos cognitivos, psiquiatricos y conductuales (cambios de caracter, sindrome depresivo, a
veces trastornos psicoticos).

Estos sintomas por lo general evolucionan hacia un empeoramiento progresivo (postracion en
cama, caquexia), pero la evolucion es particular de cada caso.

Para saber mas:
Consultar la ficha en www.orphanet.es
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Ficha de regulacion para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencia)

Corea de Huntington

Trastorno neurodegenerativo autosémico dominante que afecta principalmente a los ganglios
basales.

- Trastornos del movimiento (aumento del sindrome coreico),

- Dificultades en la comunicacion verbal y no verbal,

- Trastornos conductuales, agresividad, riesgo de suicidio,

- Trastornos del equilibrio: caidas,

- Trastornos respiratorios: aspiracion, neumonia por aspiracion...,
- Deshidratacion - Convulsiones.

- Tratamientos anticoreicos: neurolépticos (tipicos o atipicos), tetrabenazina,

- Tratamientos  psicotrépicos: antidepresivos (todas las clases), ansioliticos
(benzodiazepinas, antihistaminicos), neurolépticos (todas las clases incluyendo clozapina
0 quetiapina), estabilizadores del estado de animo,

- A veces: antiepilépticos, inyecciones de toxina botulinica (cara, cuello, miembro para la
distonia focal).

- Pocos sintomas espontaneos incluso en caso de dolor

- Causas somaticas de agitacion: hematoma intracraneal, globo vesical...,
- Sindrome neuroléptico maligno,

- El estrés magnifica todos los sintomas de la enfermedad.

- Sedacion refleja - si es necesario: midazolam,

- Sin particularidades anestésicas,

- Encuesta etioldgica,

- Encontrar el tratamiento actual para evitar unos sintomas de abstinencia involuntarios

Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud: CSUR en
enfermedades raras que cursan con trastornos del movimiento
(http://www.msc.es/profesionales/CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm)

CSUR en enfermedades raras que cursan con trastornos del movimiento registrados en

Orphanet
www.orphanet.es
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Ficha para las urgencias hospitalarias

El bajo numero de pacientes con la enfermedad de Huntington, junto con la experiencia clinica
necesaria ante los trastornos conductuales y psiquiatricos y/o la ausencia de sintomas de los
pacientes son un cumulo de elementos que justifican contactar con un centro de referencia en
la enfermedad de Huntington (CSUR en enfermedades raras que cursan con trastornos del
movimiento) para las situaciones mas complejas.

Estas consultas guiaran el manejo del paciente a largo plazo pero ademas se debe disponer de
un lugar cercano al domicilio del paciente donde se pueda ofrecer un seguimiento local.

Estas consultas no sustituyen a las consultas propias de una emergencia.

Su objetivo es prevenir situaciones de ruptura, mantener el equilibrio social y familiar y la
estabilizacion de las posibilidades funcionales el mayor tiempo posible con medidas
sintométicas y médico-sociales apropiadas.

Situaciones de urgencia

» Trastornos de la deglucién — Falsa via

» Trastornos agudos de la conducta asociados a una patologia aguda subyacente
(infeccion, globo, proceso intracraneal...) 0 a una descompensacion psiquiatrica,
Empeoramiento de los trastornos del equilibrio o del sindrome coreico,
Adelgazamiento grave y caguexia,

Problemas asociados con la sonda de gastrostomia endoscoOpica percutanea
(GEP),

» Deshidratacion - hipernatremia,

» Crisis convulsivas.

y¥vyYyy

» Recomendaciones generales

1- Atencion de las afecciones intercurrentes

- Una complicacidn intercurrente puede agravar rapidamente los trastornos de la deglucién
y hacer imposible la ingesta por via oral (0 mas peligrosa) en la fase aguda.

- Descartar una neumonia por aspiracion, si hay fiebre y/o modificaciéon de los signos
neuroldgicos, incluso aunque no se haya descrito una falsa via o un sintoma respiratorio

- Una afeccion intercurrente (hematoma subdural, neumonia, globo urinario, absceso
dental...), un trastorno metabdlico, un sindrome ansioso-depresivo o0 un trastorno de
ansiedad aislado pueden empeorar los trastornos del equilibrio o el sindrome coreico.

El tratamiento de la causa intercurrente puede ser suficiente para controlar el aumento en
los trastornos motores (en particular del sindrome coreico).

- Hay que descartar siempre una causa somatica ante los trastornos conductuales
agudos.
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Verificacion de los tratamientos prescritos

Buscar una causa iatrogénica ante el aumento reciente de la frecuencia de caidas
(introduccibn o aumento de una medicacion psicotrépica). La disminucion de los
tratamientos sedantes (cuando el cuadro psiquiatrico lo permite) puede reducir la frecuencia
de accidentes relacionados con caidas.

Evitar el cese subito, particularmente con farmacos psicotropicos y antiepilépticos.

Un tratamiento neuroléptico puede haberse prescrito como anticoréico y/o psicotrépico para
la impulsividad, la irritabilidad o los trastornos psicéticos. No debe interrumpirse sin
consultar con el neurélogo que le trata.

La pérdida de peso es frecuente

Puede darse una pérdida de peso incluso en ausencia de la actividad motora relacionada
con el sindrome coreico intenso, y algunas veces en pacientes con una gran ingesta
caldrica en el hogar (factores metabdlicos).

Unos dientes en mal estado y una falta de adaptacion a una proétesis dental puede ser el
origen del empeoramiento del adelgazamiento y debe vigilarse y tratarse de forma rutinaria.

En un paciente con gastrostomia endoscopica percutanea (GEP) para evitar la desnutricion,
una alimentacion por gastrostomia no excluye la posibilidad de una dieta oral asociada, que
puede ser controlada mientras que las posibilidades de deglucion lo permitan, durante su
estancia en el hospital y después de regreso a casa.

En ausencia de evaluacidbn y de decision anticipada, una GEP rasgada debe ser
rapidamente sustituida por un sonda urinaria (diametro: 16) para evitar el cierre del orificio
gue se puede producir muy rapidamente (<48 h). Esta sonda puede utilizarse para alimentar
al afectado.

No se debe cuestionar la indicacién en caso de emergencia, a menos que haya un rechazo
explicito del paciente.

La afectacion de los musculos respiratorios en las formas tardias de la enfermedad no
es comun, pero la EPOC es posible porque es frecuente que estos pacientes fumen.
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» Situacion de emergencia 1: abordaje ante una dificultad respiratoria por falsa via:

1. Medidas diagndsticas y terapéuticas en urgencias en caso de via falsa aguda:
= Elementos diagndsticos de falsa via aguda

- Sindrome de penetracibn con tos repentina y prolongada en un contexto de
agitacion.

» Evaluar la gravedad:
e El paciente esta consciente:

- Si el paciente esta consciente y puede hablar:
En este caso, sin maniobra, llamar al reanimador de guardia y seguir una
estrecha vigilancia.

- Si el paciente esta consciente pero es incapaz de hablar y respirar:
- Retirar lo que tenga en la boca,

- Cinco "palmadas en la espalda”, entre los omoplatos con la palma de la
mano, manteniendo a la persona inclinada hacia adelante,

- Si es ineficaz, realizar la maniobra de Heimlich (poniéndose de pie
detras de la persona, ejercer una fuerte presion, brusca y rapida de
abajo hacia arriba por encima del ombligo para comprimir el aire en el
térax y expulsar el cuerpo extrafo), repitiendo hasta a 5 veces,

- criterios de eficiencia: expulsién de material obstructivo, recolocacion de
los tegumentos, disminucion de la disnea, regresion de la agitacion.

e El paciente esta inconsciente después de una falsa via:

Se trata de una parada cardiorrespiratoria que justifica una reanimacion
cardiorrespiratoria (RCP) y la utilizacion de un desfibrilador externo automatizado
(DEA).

En todos los casos avisar al reanimador de guardia, sabiendo que en los dos
ultimos casos, se trata de una urgencia vital.

2. Medidas terapéuticas hospitalarias después de una falsa via aguda grave
= Seguimiento:
- Reducir la obstruccion bronquial (aspiraciones tragueobronquiales)
- Control de la temperatura (48h)

= Medidas sintomaéaticas:

- Despejar las vias respiratorias (quitar las prétesis dentales, limpieza de la cavidad
bucal con los dedos en gancho, limpieza de la boca, aspiracion de las vias
respiratorias...)

- Repetir la aspiracién traqueal si hay hipersalivacion,
- Oxigeno (5 1/ min).
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Tratamientos especificos:

Busqueda de la afeccion intercurrente que favorecio la falsa via.

Terapia antibiotica de amplio espectro (por ejemplo, amoxicilina y acido clavulanico),
debido al riesgo de neumonia por aspiracion.

Tratamientos adicionales:

Los aerosoles de suero fisiolégico, broncodilatadores, corticoides, los morfinicos a
dosis bajas, los ansioliticos de tipo benzodiazepinas,

Si la alimentacion oral es imposible:

Mantener un buen estado de hidratacion mediante la ingesta de liquidos por via
subcutanea o intravenosa, en funcién del estado clinico y de los electrolitos en
sangre; una sonda nasogastrica (solucién de espera siempre que el paciente haya
aceptado una posible gastrostomia)

Reeducacion logopédica (terapia del habla) para reducir el nimero de falsas vias.
Poner en marcha un abordaje por un logopeda (por ejemplo, desencadenar el reflejo
de deglucion con hielo), y/o fisioterapia adaptada (tos asistida) manual o mecénica,

A valorar: Consulta ORL, fibroscopia.

» Situacion de emergencia 2: trastornos de conducta en situaciones agudas:

1. Medidas diagndsticas en urgencias

Caracteristicas clinicas de diagnostico:

Hay que tener en cuenta dos contextos distintos de los trastornos de conducta agudos:

Estado de agitacion con agresividad, oposicion relacionada con una causa somatica:

Busqueda de una etiologia metabdlica, infecciosa, embolia pulmonar, globo vesical,
un problema de transito (en particular impactacién fecal), un absceso dental,
deshidratacion, ante la aparicion o el empeoramiento de un trastorno de la conducta,
especialmente en pacientes con dificultades en la comunicacion.

Evocar la posibilidad de una situacion de dolor, incluso en ausencia de queja.

Eliminar un hematoma subdural si hay sospecha de caida, incluso en ausencia de
deficiencias motoras, causa no extrafia de agravacion neurolégica o de
comportamiento.

Trastornos psiquiatricos agudos

Estado de ansiedad grave, sindrome depresivo con comportamientos y/o
pensamientos suicidas

Sintomas psicéticos mas raros, pero posibles (delirios, alucinaciones).

Puede ser temporalmente necesaria una hospitalizacion psiquiatrica para el
establecimiento de un tratamiento y la hospitalizacion forzada a veces es necesaria
inicialmente.
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= Evaluar la gravedad:
- Evaluacién del riesgo de suicidio para elegir una solucién para tener un control de la
situacion. La impulsividad es un factor que puede promover un acto suicida.
= Exploraciones de emergencia:
- lonograma sanguineo (electrolitos séricos), calcemia, pruebas de la funcion tiroidea,
- Andlisis de orina (ECBU),
- Radiografia de torax,
- Escaner cerebral.

2. Medidas terapéuticas inmediatas
» Medidas sintomaticas:

- Tratamiento de la causa somatica de raiz que origina la agitacion en su caso (una
sedacion puede ser necesaria de forma concomitante al tratamiento somatico
especifico).

- En caso de trastorno psiquiatrico sin causa somatica evidente:
Avisar a un psiquiatra y/o psicélogo.

Llevar a cabo una entrevista estructurada para la deteccion de trastornos de
ansiedad y del estado de animo.

Algunas crisis conductuales pueden estar relacionadas con los trastornos
psicoldgicos relacionados con una situacion especifica (malentendido, conflicto, un
problema en el trabajo o en casa...).

Establecer un tratamiento antipsicotico y sedante con el psiquiatra.

= Tratamientos especificos:

Tratamiento rapido de los trastornos del estado de animo y de la ansiedad para reducir
el riesgo de suicidio y tratamiento de los posibles sintomas psicéticos (alucinaciones,
delirios). Se puede proponer psicoterapia.

No hay contraindicacion relativa para los tratamientos psicotropicos utilizados en
psiquiatria (todas las clases de antidepresivos, ansioliticos, neurolépticos), incluyendo
altas dosis si es necesario.

La tolerancia y eficacia deben ser monitorizadas.
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» Situacion de emergencia 3: empeoramiento del trastorno del equilibrio o del sindrome
coreico.

1. Medidas diagndsticas en urgencias
= Elementos clinicos del diagnéstico:

- Todas las afecciones intercurrentes (hematoma subdural, infeccién pulmonar, globo
urinario, patologia digestiva, infecciosa, dolorosa, trastornos metabdlicos) pueden
exacerbar los trastornos del equilibrio o el sindrome coreico.

- Un sindrome ansioso-depresivo o un trastorno de ansiedad aislado también pueden
causar un empeoramiento motor.

= Exploracion en urgencias:

- Buscar una causa iatrogénica ante el aumento reciente de la frecuencia de caidas,
especialmente después de la introduccion o el aumento de un tratamiento con
neurolépticos o benzodiazepinas.

- Reduccion de los tratamientos sedantes (cuando los signos psiquiatricos lo permiten)
para reducir la frecuencia de accidentes relacionados con las caidas.

2. Medidas terapéuticas inmediatas
» Medidas sintomaticas:

- El tratamiento de la causa intercurrente puede ser suficiente para controlar el
aumento en los trastornos motores (en particular del sindrome coreico).

- No se recomienda aumentar la dosis de neurolépticos o introducir los neurolépticos
en "urgencias" antes de haber tratado una posible condicién causal.

- En caso de la imposibilidad de una alimentacion oral, garantizar una buena
hidratacion parenteral.

= Tratamientos especificos:

- Debe discutirse la consolidacion de un tratamiento anti-coreico, ya que a veces
puede favorecer a las caidas.

- En el transcurso de una urgencia, recurrir algunas sesiones de fisioterapia puede
contribuir a la mejora del equilibrio y de la marcha.
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» Situacion de emergencia 4: pérdida de peso grave - caquexia

1. Medidas diagnosticas en urgencias

Elementos clinicos del diagndstico:

- Astenia, alteracion del estado general, fiebre,

- Pesar y realizar el calculo del indice de masa corporal,
- Problemas de transito, vomitos.

Exploraciones en urgencias:
- Analiticas de rutina.

Medidas terapéuticas inmediatas

Medidas sintomaticas:

- Hidratacién: aporte de liquidos por via subcutanea o intravenosa en funcion del
estado clinico y de los electrolitos en sangre,

- Orientacion de un dietista para ayudar a medir el aporte de calorias existente en el
momento de la atencién (a veces se presenta un adelgazamiento grave a pesar de
las contribuciones significativas, en casa o en las instituciones),

- Evitar la realimentacion demasiado rapida: menos de 500 cc a las 24h en los 2
primeros dias, si la atencién hospitalaria de la pérdida de peso ha implicado un
periodo de parada del suministro alimentario o la reduccion grave del aporte (por
ejemplo, en un contexto de asfixia en repetidas ocasiones, complicaciones
infecciosas...),

- Aumentar sin esperar, la ingesta de calorias, si la desnutricion se produce en un
contexto de una ingesta no reducida en calorias, incluso en trastorno por atracon:
una cuidadosa evaluacion de la dieta es esencial para evaluar el aporte necesario
para la inversion de la curva de peso (teniendo en cuenta que pueden ser
sustanciales, del orden de 5000 a 6000 calorias para algunos pacientes).

Tratamientos especificos:

Si la alimentacién oral es imposible, garantizar en todos los casos una buena hidratacién
parenteral,

La colocacion de una sonda nasogastrica puede ser indispensable en la fase aguda si
el aporte via oral es insuficientes o imposibles,

Si es necesario, discutir de modo secundario la colocacion de una sonda de
gastrostomia (gastrostomia endoscépica percutanea/GEP), para mantener un estado
nutricional satisfactorio especialmente en caso de molestias asociadas al hambre; esta
sonda permite la comodidad del afectado: la saciedad y la administracion de la
terapéutica sintomatica (ademas de la reduccion del tiempo de comidas que requieren
ayuda y eliminacion total del riesgo de falsa via alimentaria),

Esta medida se tiene en cuenta después de obtener el consentimiento y/o directrices
anticipadas del paciente, si las hay, ademas de la opinién de su familia y personas de su
confianza.
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- No es una sistematica en el desarrollo de la enfermedad de Huntington, puesto que
algunos pacientes mantienen un estado nutricional satisfactorio en etapas muy
avanzadas de su dependencia.

- Por lo general, no es una medida urgente, por lo que permite recabar las
recomendaciones de los médicos habituales y saber si ya se han discutido estas
medidas fuera de la fase de agravamiento agudo relacionada con un dispositivo de GEP.

» Situacion de emergencia 5: problemas relacionados con la sonda de gastrostomia
endoscopica percutanea (GEP)

1. Lainflamacion alrededor del tubo de gastrostomia:

- Antisépticos locales,
- Terapia antibidtica parenteral si hay signos sistémicos de infeccion,
- Drenaje quirdrgico si coleccion parietal.

2. Sonda de gastrostomia taponada

- Amasar suavemente la sonda para fragmentar el tapon,
- Inyectar agua tibia en la sonda,
- En caso de fallo, inyectar 2 ml de agua oxigenada en la sonda,

Si el obstaculo no se elimina rapidamente, dejar alrededor de media hora e intentarlo de
nuevo,

- Como ultimo recurso cambiar la sonda.

3. Sonda de gastrostomia desgarrada

Insertar en el orificio de la gastronomia una sonda catéter urinaria sin inflar el globo, fijarla y
contactar lo mas rapidamente posible con el servicio de gastroenterologia o radiologia
intervencionista que le ha colocado la sonda.
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» Situacion de emergencia 6: deshidratacion — hipernatremia

La deshidratacion — hipernatremia no son especificas de la enfermedad de Huntington y
requieren las mismas medidas que en cualquier otra patologia (reequilibrio de las
alteraciones electroliticas, consejo de un reanimador si es necesario...).

Existen casos extremos de la EH de hipernatremia (>190mmol/l) con una evolucion
favorable después de la reanimacion con liquidos y electrolitos.

» Situacion de emergencia 7: crisis convulsivas

Las crisis convulsivas no son especificas de la enfermedad de Huntington y requieren las
mismas medidas que para cualquier otra enfermedad.

En primer lugar hay que verificar la ausencia de interrupcion subita o la falta de
medicamentos estabilizadores del animo (a menudo antiepilépticos), la existencia de un
trastorno metabolico o de un hematoma subdural.

» Transporte desde el hogar al servicio de urgencias

- Es posible contactar, si es necesario, con los centros de referencias de la enfermedad
de Huntington (CSUR en enfermedades raras que cursan con trastornos del movimiento)
para el asesoramiento sobre la atencion de urgencia.

- Un contacto con el neur6logo habitual (tanto si pertenece como si no al centro de
referencia o al mas préximo) es siempre aconsejable.

» Orientacion durante la urgencia en el hospital
- Dependiendo de la condicion del paciente y la causa que lo llevé a la urgencia: volver a

casa, cuidados post-agudos, hospital psiquiatrico, o cualquier otro servicio relacionado
con la patologia (neurocirugia, neurologia ...).

No hay especificaciones vinculadas a esta patologia.

Ninguna caracteristica especifica y ninguna en especial sobre la sedacion.
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Medidas especiales:

Las medidas de proteccion adaptadas (para la instalacion en la cama, silla o mesa, para
los desplazamientos, el servicio) pueden ser necesarias cuando el sindrome coreico es
intenso ya que pueden producirse lesiones traumaticas (proteccion de barreras de para
evitar choques relacionados con la corea que a veces es muy violenta).

Prevencion de falsas vias: posicion sentada para cualquier ingesta por via oral, posturas
de la cabeza (barbilla contra el esternon) para evitar posturas anémalas (hiperextension del
cuello) y favorecer la deglucién (eleccion de texturas adaptadas, agua gelificada, liquidos
espesos, cremas enriquecidas con proteinas).

Aprendizaje de una ingesta alimentaria lenta y tranquila, (masticacion cuidadosa, bocados
pequefios, pausas en cada bocado, sin hablar y sin distracciones mientras se come). Dejar
a la persona sentada 20 minutos después de la comida.

Durante la hospitalizacién por una complicacién, es necesario volver a evaluar con los
cuidadores, familiares y una asistente social las medidas a establecer o reforzar (por
ejemplo, asistencia técnica apropiada, asistencia humana profesionalizada) si se registra un
aumento de la dependencia, a fin de asegurar el regreso a casa en condiciones
satisfactorias.

Durante el curso de la hospitalizacion puede ser necesaria la intervencion de un
profesional (cuidador, educador, enfermero, auxiliar, asistente social, psicélogo, coordinador
con trayectoria sanitaria...) (medidas de compensacién de los trastornos motores y
cognitivos).

Por otra parte, la vuelta a casa a veces es posible s6lo después del refuerzo de las ayudas
(fisioterapia, terapia ocupacional, psicomotricidad, logopedia, neuropsicélogia, psicologia...)
gue pueden ayudar en la seleccion de los materiales disponibles y en la atencién especifica
del paciente durante de la emergencia.

La hospitalizacion debe ser la oportunidad para llevar a cabo una evaluaciéon necesaria de
las dificultades de los cuidadores familiares, los cuales estdn desbordados por esta
enfermedad particularmente exigente y compleja en términos de apoyo a causa de las
afectaciones tanto fisicas como cognitivo-conductuales.

El aislamiento y el agotamiento de los cuidadores no es extrafio, y debe ser objeto de una
prevencion activa. Por ello, el Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias, CREER (www.creenfermedadesraras.es), ha
desarrollado el Programa de Respiro Familiar, un servicio de estancias temporales, en
régimen residencial de 12 dias de duracién, para personas afectadas por una enfermedad
rara con el objetivo de servir de soporte a las familias en las tareas de atenciéon y cuidado,
permitiéndoles desarrollar una vida familiar y social satisfactoria asi como mejorar su calidad
de vida.
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En el contexto del conocimiento actual, la donacién de 6rganos es posible en funcion de la
evaluacion de cada caso (evaluacion individual, clinica y paraclinica del donante, los érganos y
el historial de tratamiento).

Para una informacion particularizada, deben comunicarse con el centro de referencia o la
Organizacion Nacional de Trasplantes.

En el estado actual del conocimiento:

Los datos actuales de la literatura, no confirman que haya riesgo de transmision de la
enfermedad.

Se sabe que la huntingtina se puede propagar (un sélo caso descrito) por proximidad en los
injertos intracerebrales y puede propagarse desde el portador de la enfermedad de
Huntington en el espacio extracelular de las neuronas. El impacto de la huntingtina mutada
en los injertos se desconoce. La experiencia actual de los ultimos 8 afos, no pone de
manifiesto ningun riesgo en particular en los receptores, pero si un beneficio claro cuando
se trasplantan érganos vitales. La decision de trasplantar un érgano debe ser tomada en
base al beneficio esperado para el destinatario.

La donacién por lo tanto, parece posible para todos los 6rganos, dependiendo de la
evaluacion clinica y paraclinica del donante, del 6rgano y del historial de tratamiento.

La donacion de tejidos esta contraindicada.

Organizacion Nacional de Trasplantes
C/ Sinesio Delgado 6-8, Pabellon 3

28029 Madrid

Teléfono: 917 278 699
Fax: 912 104 006
Correo electrénico a: ont@msssi.es

Web ONT: www.ont.es

Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de
Salud: CSUR en enfermedades raras que cursan con trastornos del
movimiento

(http://lwww.msc.es/profesionales/CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm)

CSUR en enfermedades raras que cursan con trastornos del movimiento registrados en
Orphanet
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Este documento es una traduccion de las recomendaciones francesas
elaboradas por:

Dr. Katia YOUSSOV, y Prof. Anne Catherine BACHOUD-LEVI

Centre National de Référence pour la maladie de Huntington - huntington.aphp.fr

Servicio de Neurologia del Prorf. BACHOUD-LEVI

GHU Henri Mondor - 51 Avenue du Maréchal de Lattre de Tassigny - 94010 Créteil Cedex.

En colaboracién con:

- La Société Francaise de Médecine d'Urgence (SFMU)
Dr. Gilles Bagou: anestesista-reanimador de urgencias SAMU-69, CHU de Lyon.

Dr. Olivier Ganansia: commission des référentiels de la SFMU — jefe del servicio de urgencias -
Groupe Hospitalier Paris Saint-Joseph - 75014 - Paris.

Dr. Mikaél Martinez: Urgence/SMUR/Soins Intensifs Polyvalents - Centre hospitalier du Forez BP 219,
42605 - Montbrison cedex.

Dr. Christophe Leroy: médico de urgencias - Hopital Louis Mourier 92700 - Colombes.

- La Agenciade Biomedicina (ABM)

Dres. Héléne Jullian Papouin, Francine Meckert y Olivier Huot: service de régulation et d’appui de
'Agence de BioMédecine (ABM).

- Asociaciones de pacientes:
Comité inter-associations Maladie de Huntington que agrupa a las siguientes asociaciones:

» Apoyo directo alas familias:

- Huntington France: AHF
40, rue du Chateau des Rentiers, 75013 PARIS - http://huntington.fr/

- Huntington avenir
5 rue Milton Freidman ZI Montbertrand - 38230 Charvieu-Chavagneux. -
http://www.huntingtonavenir.net/

- Union des associations Huntington Espoir - https://www.huntington.asso.fr

» Otras asociaciones (solidaridad local, apoyo a la investigacion, acciones
culturales...):

- Dingdingdong - Institut de coproduction de savoir sur la maladie de Huntington
http://dingdingdong.org/

- Huntington Actions, 31 chemin des ormes 78860 St Nom La Breteche,
https://associationhuntingtonactions-idf.jimdo.com

- Un arc en ciel pour les malades de Huntington, route de Tartavisat, Le clos de Tartavisat,
33650 Matrtillac.

- Association Sale géene: page « Sale géne » sur Facebook.

- Association Kachashi: Maison des Associations du 12e, BAL122, 181 avenueDaumesnil75012
PARIS - www.philippechehere.com.

Fecha de realizacion y publicacion de la edicion francesa: 17/02/2017
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Algunos de los procedimientos mencionados, en particular los tratamientos con medicamentos,
pueden no estar validados en el pais donde usted practica.

Validacion de la traduccién al castellano:

- Dr. Jon Infante — Jefe de seccidn de Neurologia del Hospital Universitario Marqués de
Valdecilla de Santander

Fecha de la traduccion y adaptacion al castellano: mayo de 2017

Este documento de Orphanet forma parte de la accién conjunta 677024 RD-ACTION que ha recibido una financiacion del programa de salud
de la Unién Europea (2014-2020).

El contenido de este informe de Orphanet representa Unicamente las opiniones del autor, y es Unicamente de su responsabilidad.

No puede considerarse que refleje la posicion de la Comisién europea y/o de la Agencia ejecutiva de los consumidores, de la salud, de la
agricultura y de la alimentacion o de cualquier otro organismo de la Unién Europea. La Comision europea y la Agencia declinan cualquier
responsabilidad por el uso que pueda hacerse de las informaciones que contiene.
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