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El pasado 22 de noviembre tuvo lugar, en el salón de 
actos cedido amablemente  por la Parroquia de San 
José María Escrivá de Valencia, la celebración de la 
Asamblea General Ordinaria de la Asociación, en 
agradecimiento a los socios de la zona. El motivo de 
la elección del lugar fue la cercanía al Palacio de 
Congresos, donde del 18-22 de noviembre se estaba 
celebrando la Reunión anual de la Sociedad Española 
de Neurología (SEN) y para facilitar el 
desplazamiento de los profesionales que iban a 
participar en nuestra asamblea. 
Este año la asistencia de familias estuvo muy bien, 
rondando los 40 el número de participantes. Previo al 
inicio de la asamblea, diferentes profesionales 
impartieron charlas informativas muy interesantes.  

 
 

El Dr. José M Millán, de la Unidad 
de Genética del Hospital 
Universitario La Fe, centró su charla 
en “el análisis genético de la 
enfermedad y el diagnostico 
preimplantacional”. Hace pocos 
años relativamente, desde el 1991, 
que se identificó el gen responsable 
de la enfermedad de Huntington 
(EH) y en la actualidad sabemos que 
cuando una persona se somete al 
análisis genético para la EH, en base 
al número de repeticiones CAG en 
ese gen, las situaciones que se 
pueden dar son: 
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NUMERO DE REPETICIONES CAG: 
MENOR DE 27, persona sana para la EH. 
ENTRE 27-35, persona sana inestable 
para la EH. 
ENTRE 36-39, persona afecta para la EH, 
los síntomas tendrán una penetrancia 
incompleta. El 40% de las personas son 
asintomáticas a los 65 años y el 30% a 
los 75 años. 
MAYOR DE 40, persona afecta para la EH, 
los síntomas tendrán una penetrancia 
completa. 
Además del número de repeticiones, 
existen otros factores que van a influir en 
el desarrollo de la enfermedad como son: 
otros genes denominados modificadores 
genéticos, factores ambientales (estilo de 
vida, alimentación, actividad física) y 
socioeconómicos. Todos estos aspectos 
en conjunto podrían explicar por qué 
personas con el mismo número de 
repeticiones, incluso siendo familiares, 
desarrollan la enfermedad de forma tan 
distinta en síntomas y velocidad de 
progresión. 
En cuanto al Diagnóstico Genético 
Preimplantacional (DGP), técnica que 
permitiría tener hijos libres de la EH, nos 
informó de que ya se realiza en La Fe a 
través de la Seguridad Social para 
personas residentes en la Comunidad 
Valenciana. Que tiene una tasa de 
eficacia no muy alta, de un 25%, porque 
sería una fecundación in vitro especial. 
Que no está exenta de error, un 5%, por 
lo que si el embarazo se produce, 
aconsejan una amniocentesis a las 16 
semanas. Que en el protocolo permiten a 
las parejas hasta 3 intentos, que la edad 
de la mujer debe ser menor de 38 años y 
que no haya problemas de fertilidad. Nos 
indicó que el tiempo de espera es sólo de 
meses y que los pasos a seguir para 
solicitar el DGP serían: 

El Dr. Rafael Vázquez Manrique, 
investigador en el Hospital Universitario 
La Fe. Presentó su charla “Resultados y 
planes de futuro de la investigación en 
modelos de la enfermedad de Huntington 
(EH)”. Trabaja en el campo de la 
Investigación Básica con un modelo 
animal de enfermedad de Huntington 
(EH) llamado C. Elegans, es un gusano 
de 1mm de longitud que se usa mucho 
como modelo en Biomedicina por su 
sencillez y fácil manipulación. Los 
estudios sobre enfermedades con 
modelos sencillos son siempre etapas 
previas necesarias para el desarrollo de 
nuevos fármacos.  
La proteína responsable de la EH se llama 
huntingtina, todos la expresamos y no se 
conoce su función, aunque se sabe que 
es imprescindible para la vida. La 
enfermedad aparece cuando la 
huntingtina tiene una mutación, que 
consiste en una expansión del triplete 
CAG en el gen, que se traduce en una 
expansión de Glutaminas (Q) en la 
proteína y que hace que se vuelva 
“pegajosa” dentro de las neuronas y 
resulte tóxica. 
La edad de inicio de la EH es variable, se 
sabe que personas que tienen entre     
45-50 repeticiones CAG, pueden 
desarrollar la enfermedad entre los 20-70 
años. Que una diferencia de 5 
repeticiones se traduzca en un rango de 
50 años en el inicio de los síntomas, sería 
una prueba de la influencia de otros 
factores, entre ellos los genes 
“modificadores”. Se ha visto que existen 
genes que protegen de la toxicidad de la 
huntingtina mutada y genes que 
aumentan la toxicidad de la huntingtina 
mutada. Para el desarrollo de futuros 
fármacos contra la EH, resultaría igual de 
interesante activar estos genes 
protectores como bloquear a los genes 
potenciadores de la toxicidad en las 
neuronas. 

Cita URA (Unidad de Reproducción Asistida)- Hospital Fe. 
Informe Genético.

Propuesta Unidad Genética. Valoración

Cita Estudios Previos.

Inicio del Ciclo 
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El proyecto científico que ha desarrollado 
Rafael para conocer cuáles son los genes 
“modificadores” se llama “Cribado de 
moduladores de agregación de la 
huntingtina en C. Elegans”. Hacen que los 
gusanos expresen la huntingtina mutada 
con diferentes expansiones de Glutamina 
(Q) que están unidas a una proteína 
fluorescente verde, esto permite seguir lo 
que está pasando en el gusano mediante 
un microscopio. Con este modelo tan 
sencillo, de alguna manera se reproduce 
la situación que ocurre en la EH y es que 
por debajo de 35 Glutaminas (Q) la 
huntingtina no agrega porque es soluble 
y por encima de 40Q se forman agregados. 
 
 
 
 
 
 
 
De esta forma tan visual, se pretende 
encontrar genes que modulen la 
agregación de la huntingtina mutada    
(40 Q), tanto genes que la aumenten 
como que la disminuyan. La estrategia en 
el laboratorio consiste en someter a los 
gusanos que expresan la huntingtina 
mutada 40Q a tratamientos químicos que 
muten sus genes (los hacen inservibles) y 
seleccionar los casos en los que aumenta 
o disminuye el número de agregados 
verdes en el gusano. Después se 
necesitan procesos de secuenciación de 
genes y programas de bioinformática 
muy complejos con el fin de descifrar cual 
es el gen que hemos mutado y 
responsable de ese cambio en la 
tendencia de agregación de la huntingtina 
mutada. De esta forma se han aislado ya 
varios genes “modificadores” interesantes. 
El gen sir2.3/SIRT4, se ha visto que al 
mutarlo la agregación de la huntingtina 
disminuye. Este gen se encuentra en la 
mitocondria, que sería como la planta 
energética de la célula, así SIRT4 estaría 
implicado en la producción de ATP 

(gasolina de la célula). Una bajada en 
SIRT4 va asociada con una subida en 
AMPK, cuyo papel es neuroprotector en 
modelos animales de EH. La Vía AMPK a 
su vez, está conectada al sistema celular 
UPS (recogida y limpieza de basura) que 
facilitaría la eliminación de los agregados 
de la htt mutada.  
Con los datos científicos que existen se 
podría proponer a este gen SIRT4 como 
una futura diana para combatir la EH, con 
la hipótesis de que si consiguiéramos 
bloquearlo se podría disminuir la 
toxicidad de la huntingtina (htt) mutada a 
través de AMPK. Pero otra alternativa 
podría ser activar directamente a la 
proteína AMPK, resulta que existen ya 
activadores químicos de AMPK que se 
usan en pacientes con diabetes tipo II 
(memformina). Ya está comprobado que 
si activamos AMPK las células sobreviven 
más frente a daños, en breve Rafael 
empezará un estudio para ver si al activar 
AMPK en ratones modelo de EH los 
agregados disminuyen. 
El gen unc-1/Estomatin-like, se ha visto 
que al mutarlo la agregación de la htt 
aumenta. Con la información existente se 
podría proponer a este gen Estomatin-like 
como una futura diana para combatir la 
EH, con la hipótesis de que si 
consiguiéramos activarlo se podría disminuir 
la toxicidad de la huntingtina (htt) mutada. 
 
El Dr. Saül Martínez Horta, Servicio de 
Neurología del Hospital Santa Creu y Sant 
Pau de Barcelona. Como coordinador del 
Grupo Europeo de Huntington nos 
presentó su charla “Pasado, presente y 
futuro de la investigación en la EH” en la 
que nos resumió lo más destacado del 
Congreso del Grupo Europeo de 
Huntington (EHDN) 2014, celebrado en 
Barcelona, del cual se informa en el 
boletín más adelante. 
Nos explicó que en los últimos años la 
investigación sobre la EH ha experimentado 
un rápido crecimiento gracias a la 
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creación de una estructura organizativa a 
nivel mundial liderada por la Fundación 
americana CHDI, que es una organización 
privada, sin ánimo de lucro, que trabaja 
con una red internacional de científicos 
para descubrir fármacos que retrasen la 
progresión de la enfermedad de 
Huntington. Su actividad abarca la 
identificación/validación de dianas tera-
péuticas, el descubrimiento de fármacos y 
el desarrollo de ensayos clínicos.  
La Fundación CHDI ha sido capaz de 
crear la mejor plataforma imaginable 
para poder investigar la EH, de esta 
forma las principales organizaciones 
mundiales que trabajan con la EH han 
formado una red de colaboración muy 
eficaz. El unir esfuerzos por todo el 
mundo es muy importante en una 
enfermedad de baja prevalencia (rara) 
como la nuestra, ya que cuantos más 
pacientes se puedan estudiar mejor se 
conocerá la EH y las dianas sobre las que 
actuar para curarla. Las características 
genéticas de la EH hacen que exista un 

test genético pre-sintomático para 
detectar a personas con la mutación de la 
EH mucho antes de que aparezcan los 
síntomas. La triste situación de conocer 
con años de antelación que uno será 
enfermo de Huntington se puede 
aprovechar para caracterizar cambios 
iniciales que se puedan dar en muestras 
biológicas (sangre, orina, líquido 
cefalorraquídeo), imágenes cerebrales 
porque es cierto que muchos años antes 
de iniciarse los síntomas ya están 
ocurriendo cosas. Por eso los estudios 
con personas pre-sintomáticas son muy 
importantes para caracterizar el inicio de 
la enfermedad de cara a futuros 
tratamientos, Saül afirma  “no es lo 
mismo reparar un daño celular que evitar 
que se produzca un daño celular”. Con 
esta filosofía la estrategia ha sido desde 
el primer momento la búsqueda de 
BIOMARCADORES de todo tipo. 
 
 

 
 

 

http://chdifoundation.org

http://www.huntington-study-group.org http://www.euro-hd.net

Grupo de Estudio de Huntington (HSG) 
Desde 1993, en EEUU y otros países.

Grupo Europeo de Huntington (EHDN) 
Desde 2004, en Europa.

ESTUDIO OBSERVACIONAL COHORT ESTUDIO OBSERVACIONAL REGISTRY

ESTUDIO OBSERVACIONAL ENROLL-HD:
SERA EL MAYOR ESTUDIO DE 
PACIENTES  DE EH DEL MUNDO….
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La enfermedad de Huntington (EH) es 
una enfermedad complicada. Los 
investigadores pueden estudiar deter-
minados aspectos de la enfermedad en 
células, moscas, gusanos y ratones, pero 
en definitiva lo que importa es lo que 
ocurre en humanos. Las personas con EH 
y las que son portadoras del gen mutado 
son la mejor fuente de información para 
saber lo que no funciona bien en la EH y 
que serán Biomarcadores de la misma.  
Los estudios “observacionales” son 
estudios en los que las personas que 
desean participar de manera voluntaria 
facilitan su información o sus muestras 
biológicas para la investigación. No se 
prueba el efecto de ningún fármaco o 
ninguna terapia y el único objetivo es 
aprender todo lo posible sobre la EH. 
Uno de los primeros que se realizaron fue 
llamado TRACK-HD, en él han parti-
cipado alrededor de 400 pacientes de EH. 
Los resultados obtenidos muestran que 
15 años antes de que aparezcan los 
síntomas visibles se pueden detectar 
cambios en el cerebro por técnicas de 
imagen, como la PET que mide el 
metabolismo de la Glucosa en el cerebro. 
Con esta técnica se observa que 15 años 
antes, determinadas zonas del cerebro, 
como el caudado, están alteradas pero 
también que la actividad del cerebro está 
aumentada en otras zonas del cerebro, 
para compensar los daños, esto se 
conoce como mecanismos de compen-
sación, todos estos cambios serían 
biomarcadores. Otro biomarcador de 
conducta que se ha detectado en la EH y 
que precede más de 15 años a los 
síntomas motores es la Apatía, se está 
investigando su causa a nivel celular. 
Otro dato interesante es que la Depresión 
no es exclusivo de los enfermos de EH, 
ya que los estudios muestran que tanto 
los cuidadores de enfermos, como las 
personas con resultado negativo para las 
pruebas de EH, como las personas con 
resultado positivo, todos padecen 
depresión y no hay diferencia entre los 

grupos. Está claro que hay que mejorar la 
asistencia a los familiares de EH. 
Más tarde se pusieron en marcha dos 
estudios a largo plazo que pretenden 
recoger toda la información posible del 
mayor número de familias con EH, sin 
tener en cuenta la condición genética de 
la persona, es decir pueden participar 
todos los miembros de la familia. 
COHORT es un estudio observacional 
de la EH llevado a cabo en 42 centros en 
los EEUU, Canadá y Australia perte-
necientes al Huntington Study Group 
(Grupo de Estudio de Huntington). Se 
han incluído personas afectas de la EH y 
sus familiares. Estos participantes son 
vistos una vez al año y facilitan muestras 
de sangre, se les realiza una valoración 
neurólogica básica y un examen médico y 
pueden facilitar información adicional. 
ESTUDIO REGISTRY 
Un estudio similar está siendo llevado a 
cabo en Europa fundamentalmente por el 
Grupo Europeo de Huntington (EHDN) y 
se llama REGISTRY. Recoge toda la 
información posible de las familias 
afectadas con la EH. En la actualidad, se 
han incluido más de 12.000 voluntarios. 
En REGISTRY se administran cues-
tionarios básicos, un examen neurológico 
y se recogen muestras biológicas (sangre 
y orina), que se pueden analizar con una 
serie de técnicas para buscar cambios 
asociados con la EH. El objetivo del 
estudio REGISTRY es recoger e integrar 
todos estos datos en la población 
europea de EH. 
La diferencia entre los estudios COHORT 
y REGISTRY es que cubren dos áreas 
geográficas diferentes. Pero la EH es la 
misma en EEUU, en Europa y en Australia 
y por eso los investigadores han decidido 
unirlos. El nuevo estudio “ENROLL-HD” es 
una combinación de los dos y dará como 
resultado una base de datos mayor que 
estará a disposición de los investigadores 
de todo el mundo. Las visitas de los 
participantes serán muy parecidas a las 
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actuales en los estudios COHORT y 
REGISTRY. En la actualidad, en España 
se tiene previsto empezar con ENROLL-
HD, pero no hay una fecha fijada por lo 
que sigue en marcha REGISTRY. 
Saül Martínez, concluyó su interesante 
charla animando a todas las familias a 
participar en REGISTRY, recalcando que 
es muy importante que la gente joven 
participe, ya que en la actualidad sólo el 
11% de los participantes de los estudios 
observacionales son jóvenes y es 
imprescindible su participación debido a 
su condición de pre-sintomáticos. 
Asunción Martínez Descals, 
coordinadora del Grupo Europeo de 
Huntington y presidenta de la Asociación 
de Jóvenes de Huntington de España, fue 
la organizadora junto con nuestra 
presidenta Mercedes del encuentro. Por 
falta de tiempo, fue muy breve y directa 
en su mensaje, hay que fomentar la 
participación de las familias en el estudio 
REGISTRY y los futuros.  
Debido a las dudas planteadas por 
muchos asistentes sobre los pasos a 
seguir para participar en Registry, vamos 
a explicar cómo se puede entrar. Como 
se muestra en el mapa, hay diferentes 
centros de estudio donde se realizan las 
pruebas por toda España.  
http://www.euro-hd.net/html/network/ 
locations/spain/ 

Donde más Hospitales hay que participan 
es en Madrid y Barcelona, por lo que son 
un poco las ciudades de referencia. Pero 

también en Valencia y Murcia podemos 
participar, en los hospitales siguientes: 
*Hospital Universitario La Fe, Valencia 
Consultas Externas de Neurología. 
Torre C. Planta 5. Bulevard Sur s/n 
46026 Valencia 
Tf. 961244163 
Mª Carmen Peiró Vilaplana- Neuróloga, 
responsable de la E. Huntington, Principal 
Investigador estudio REGISTRY. 
*Hospital Universitario Virgen de la 
Arrixaca, Murcia 
Neurología-Unidad de Demencias. 
Ctra Madrid-Cartagena 
20120 El Palmar, Murcia 
Tf. 968369409 
Mª Fuensanta Noguera Perea- Neuróloga, 
responsable de la E. Huntington, Principal 
Investigador estudio REGISTRY. 
Estos dos Hospitales son los más 
cercanos, pero sólo La Fe está en nuestra 
comunidad autónoma. Por eso vamos a 
explicar la forma de acceder a cada uno 
de ellos por separado: 
Hospital Universitario La Fe: 
Para pedir cita la primera vez hay que ir 
remitido por el médico de cabezera o 
cualquier especialista. El interesado debe 
solicitar a su médico de cabecera o 
especialista una Solicitud de Interconsulta 
para participar en el Estudio Registry 
sobre la Enfermedad de Huntington que 
se realiza en el Hospital la Fe de Valencia.  
 
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca: 
Como pertenece a otra comunidad, 
habría que ponerse en contacto con 
Asunción Martínez, que es coordinadora 
de Registry en España. 
Tf. 689463417 
e-mail: asun@euro-hd.net 

Cualquier persona interesada en 
participar, que no dude en ponerse en 
contacto con AVAEH, para poder 
orientarle de forma más personalizada. 
Ana Sempere Bonete. 
asemperebonete@gmail.com 
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Finalizadas las charlas se procedió a la 
celebración de la asamblea que tenía el 
siguiente orden del día: 
- Lectura y aprobación del acta anterior. 
- Presentación de la memoria de 

actividades de 2013. 
- Aprobación del estado de cuentas del 

año 2013. 
- Presentación presupuesto económico 

para el año 2014. 
- Propuesta de actividades para el año 

2014 - 2015 
- Ratificación ó modificación de la Junta 

Directiva. 
- Ruegos y preguntas. 
Se aprobaron la memoria, el estado de 
cuentas, el presupuesto para este año y 
la renovación de la actual junta directiva 
que sigue compuesta por las siguientes 
personas: 

Presidenta: Mercedes Muñoz Díaz 
Vicepresidenta: Mónica Bonete Segarra 
Tesorero: Hilario Esclapes Pastor 
Secretario: Jorge Marco Guirado 
Vocales: Ana Sempere Bonete 

Esther Guillén Martorell 
Francisco Redondo Berenguer 
Fátima Pérez Carbonell 

Durante la celebración de la asamblea se 
expuso a los asistentes los diversos 
puntos y se adoptaron diversos acuerdos 
entre los que destacar: 
 Bajada de la cuotas de AVAEH. 

A partir del próximo año 2015, la 
asociación bajará las cuotas de socios 
de 72 euros a 48 euros y de las 
cuotas de colaboradores de 36 a 24 
euros. 

 Subvención de atención al enfermo 
por parte de profesionales (como los 
servicios de fisioterapia, logopedia, 
terapia ocupacional, y otros.). Esta 
aportación desde AVAEH supondría un 
50% del coste de una sesión semanal 
durante 6 meses en 2015. Aquellas 
familias interesadas pueden ponerse 
en contacto con la asociación. 
avaeh@avaeh.org. 

 
 

 
Estas dos propuestas se informaran de 
forma más detallada a los asociados a 
través de una próxima carta. 
 Fomentar la participación en el 

estudio europeo Registry a través de 
la subvención de gastos de 
desplazamiento a los centros de 
referencia a aquellas familias que así 
lo soliciten a la asociación. 

 Nuestra presidenta, Mercedes, nos 
informó sobre la existencia de grupos 
de ayuda mutua organizados por 
FEDER en Valencia. Aquellas familias 
interesadas, pueden dirigirse al correo 
de la asociación avaeh@avaeh.org. 

 En el Congreso de Barcelona, las 
diferentes asociaciones de Huntington 
en España acordaron organizar un 
encuentro de familias en el Centro de 
Referencia de Enfermedades Raras de 
Burgos para el año 2015. Seguiremos 
informando de los detalles de este 
encuentro. 

Después de una mañana muy intensa, 
algunos de los asistentes nos fuimos a 
comer a un restaurante próximo al lugar 
de celebración de la asamblea, momento 
que aprovechamos para poder compartir 
nuestras experiencias y saludarnos 
después de algún tiempo.  
Un saludo para todos y gracias por 
acompañarnos en este día. 
Desde AVAEH estamos abiertos a 
cualquier sugerencia o propuesta 
por parte de las familias.  
Esperamos vuestra colaboración. 
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8ª REUNION PLENARIA DEL GRUPO EUROPEO PARA LA ENFERMEDAD DE 
HUNTINGTON (EHDN). 

EHDN es un gran grupo de científicos, médicos y familias de enfermedad de 
Huntington de toda Europa, que en 2014 celebra su 10º aniversario. 

Este año la reunión tuvo lugar en Barcelona, del 19-21 de septiembre. Asistieron 
varios socios, entre ellos nuestra presidenta Mercedes y Alfred. Gracias a su relato, 
tenemos información de primera mano de lo que ocurrió.  

Han sido días muy intensos y emocionantes. Había tantos profesionales que están 
trabajando para nosotros que no podía por menos que oír fuertemente latir mi corazón. 
Era muy reconfortante ver el anagrama de la rosa por todas partes y en diferentes lugares 
del mundo. Había mucha gente joven, con muchísimo entusiasmo y mucha interacción 
entre ellos cambiando impresiones. 

Estaban muchos profesionales españoles Chema Millán, Rafa Martínez, Nacho 
Muñoz, J.J.Lucas, Carmen Peiró, neurólogos y psiquiatras de Barcelona que conocíamos de 
oídas. También personas de otras Asociaciones como Madrid, Bilbao, Cáceres, Palma de 
Mallorca, Castilla y León, Barcelona y nosotros. También algún familiar afectado. 

 
Todo lo relativo al Congreso lo podéis 
encontrar en internet a través de la 
página web del Grupo europeo de 
Huntington en la pestaña EHDN2014, 
http://www.euro-hd.net 
 
 

 
 
 

IIINNNVVVEEESSSTTTIIIGGGAAACCCIIIÓÓÓNNN   YYY   
HHHUUUNNNTTTIIINNNGGGTTTOOONNN 
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Hubo una gran exposición de posters con 
trabajos científicos sobre la enfermedad 
de Huntington. Al investigador J.J. Lucas 
(Fundación Jiménez Díaz, Centro de 
Biología Molecular "Severo Ochoa" 
CSIC/UAM &ciberNed, Madrid) se le 
concedió el primer premio por su trabajo 
"Huntingto's Disease as a Tauopathy". 
Las Taupatías son un grupo de 
enfermedades degenerativas, entre las que 
se incluye el Alzheimer, caracterizadas por 
alteración del metabolismo y deposición de 
microtúbulos asociados con la proteína 
tau. En los cerebros de enfermos de 
Huntington se ha observado un nivel de 
tau aumentado, además de la formación 
de depósitos de la proteína tau en forma 
de rueda, alrededor del núcleo de las 
neuronas. Un papel de tau en la 
patogénesis de la Enfermedad de 
Huntington (EH) se hace evidente por el 
hecho de que las alteraciones motoras 
disminuyen en modelos transgénicos de 
la EH, a los que se les ha anulado la 
proteína tau. Los datos experimentales 
sugieren que la proteína tau podría ser 
una nueva diana terapéutica contra la 
que actuar para tratar la EH. 

 

 
 
 

A lo largo de los tres días, que 
duró la reunión, se fueron detallando los 
diferentes ensayos clínicos que hay en 
marcha en todo el mundo para conseguir 
un tratamiento contra la enfermedad de 
Huntington. Comentaremos los más 
importantes: 

 
Ensayo PRIDE-HD. 

Es un ensayo clínico en faseII en el que 
se estudia el efecto de la Pridopidina 
sobre el movimiento, el pensamiento y el 
comportamiento en personas diagnosticadas 
con EH. Es un estudio a nivel mundial en 
el que participan 400 personas repartidas 
en 51 centros de estudio. Este fármaco 
actuaría a nivel de la señalización por 
Dopamina en el cerebro y que está 
alterada en la EH.  

 
Estudio LEGATO-HD 

Es un ensayo clínico con un fármaco 
llamado Laquinimod administrado a 
pacientes con EH. Laquinimod es un 
medicamento que bloquea un proceso 
llamado “inflamación” que ocurre en el 
cerebro de los pacientes con EH. Bloquea 
las autodefensas del organismo. 
Laquinimod ha sido probado en pacientes 
con esclerosis múltiple, otra enfermedad 
en la que hay inflamación y muerte de 
neuronas.  
Legato-HD se ha diseñado para estudiar 
si Laquinimod es seguro en pacientes con 
EH y si mejora los síntomas motores. El 
estudio incluirá participantes con 
síntomas iniciales de la EH. No hay 
población muestra todavía. Lo dirige 
Sarah Tabrizi, del instituto George 
Huntington, de Londres. 
Gracias a la información obtenida del 
estudio observacional TRACK-HD, en el 
que participaron 400 personas desde 
2007 a 2010, se ha podido diseñar el 
estudio LEGATO-HD y otros ensayos 
clínicos. 
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Estudios OMEROS-APACHE-AMARYLIS 
Cristina Sampaio que es la directora 
médica de la fundación CHDI, hace una 
actualización de una clase de 
medicamentos llamados “inhibidores de 
PDF10”. Actualmente hay dos compañías 
farmacéuticas (Omeros y Pfizer) que 
están interesadas en estos fármacos.  
El estudio Omeros incluirá 120 pacientes 
con EH en E.E.U.U., con el objetivo 
principal de establecer si es seguro, pero 
también seguirá los síntomas de la 
enfermedad. 
Pfizer realizará dos estudios. El estudio 
APACHE, que incluirá 56 pacientes en 
Francia, de los que se tomarán imágenes 
de la función cerebral. El estudio 
AMARYLIS, incluirá pacientes de E.E.U.U, 
Canada, Alemania y Polonia, en una 
primera fase del estudio se realizarán 
imágenes del cerebro, lo que permitirá a 
los investigadores ver el efecto del 
fármaco en el cerebro de los pacientes. 
Ella dice medio en serio medio en broma 
que quisiera encontrar una única flor que 
diera los frutos que deseamos. Animó a 
todo el mundo que propongamos el 
nombre de una flor. 
 
REDUCCIÓN DE LA HUNTINGTINA. 

Es el primer estudio sobre el silenciamiento 
del gen de la EH en seres humanos. 
Isis Pharmaceuticals ha desarrollado unos 
medicamentos llamados “oligonucleótidos 
antisentido” (ASOs) que disminuyen el 
nivel de la proteína de la EH. Cuando se 
administran estos ASOs en el cerebro de 
modelos de ráton con EH mejoran los 
síntomas.  
Isis ha desarrollado un medicamento 
específico, llamado “HttRx”, que está 
pensado para administrarlo a los 
pacientes con EH mediante infusión en el 
líquido cefalorraquídeo (punción lumbar, 
en la médula espinal baja, como una 
epidural y en tratamientos para el 

cáncer). Duraría más o menos cuatro 
meses, y se inyectaría una dosis cada 
cuatro o seis semanas. Actualmente, Isis 
está terminado los estudios de toxicidad 
en animales, para asegurarse de que el 
medicamento es seguro antes de 
administrarlo en seres humanos. 
Está en Fase I. El primer estudio está 
centrado en la seguridad, diseñado para 
asegurar que la administración de ASOs 
en el cerebro no perjudica a los 
pacientes. La inyección de un fármaco en 
el líquido cefalorraquídeo ya se utiliza en 
estudios de cáncer. Los ASOs que se 
administran en el líquido cefalorraquídeo 
llegan al cerebro. El plan es 
administrarlos de manera intermitente, 
en lugar de hacerlo de forma constante. 
Isis está trabajando en otra enfermedad, 
la atrofia muscular espinal (AME), con la 
administración de medicamentos 
similares a los niños con técnicas 
similares. A los niños con AME se les ha 
administrado un fármaco muy similar al 
HttRx y fue seguro. A más de 70 
pacientes con AME se les ha dado ASOs 
en el líquido cefalorraquídeo sin que 
hubiera efectos adversos. El estudio del 
tejido cerebral de un paciente con AME y 
tratado con ASOs demuestra que estos 
fármacos se propagan ampliamente por 
el cerebro.  
El estudio de silenciamiento del gen está 
previsto que comience en el primer 
semestre del 2015 y se centrará en la 
seguridad por encima de todo. Los ASOs 
no penetran muy bien en el cuerpo 
estriado, una región del cerebro de 
particular interés en la EH, pero se 
extienden ampliamente en la corteza.  
El objetivo del primer estudio de los ASOs 
en la EH es asegurarse de que sean 
seguros. Si funcionara se haría con 
personas que están todavía bien. 
Se puede ver éste trabajo en HD BUZZI. 
NET/023. La investigadora responsable es 
Sarah Tabrizi. 
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Estudio ESTIMULACIÓN CEREBRAL 
PROFUNDA. 

Consiste en estimular unas regiones 
específicas del cerebro con electrodos. 
Han implantado electrodos en 6 pacientes 
que fueron seguidos durante 12 meses, 
algunos de los cuales mostraron mejoría  
en los síntomas motores. A partir de 
estos resultados, se va a comenzar un 
estudio más grande con 40 pacientes en 
4 países europeos llamado HD-DBS. 
Vimos un video, en el cual la paciente 
mejora sensiblemente los movimientos, 
pero no se sabe cuánto se mantiene en el 
tiempo esa mejoría. En Parkinson se hace 
ya y parece que con buenos resultados. 

CONCLUSIONES 
Clausuró el Congreso el presidente Dr. 
Bernhard Landwehrmeyer de Ulm, 
Alemania, dirigiéndose a todos con unas 
palabras para mantener la esperanza y 
no abandonar los retos que tenemos 
frente a nosotros. 
El habla del TIEMPO, porque llevamos 
años rozando un tratamiento, una cura 
que parece que está al llegar pero que 
realmente no llega. Los profesionales se 
sienten impostores porque después de 
tratar a un paciente durante veinte años, 
la respuesta a sus hijos parece la misma      
" la cura está al caer ". Pero hoy hay más 
personas que nunca que asumen riesgos 
tomando drogas en ensayos, como 
Riluzol, CQ10, Amantadine, Benzodiacepinas, 
Antipsicóticos... 
El dice que tiene siempre muy presente 
unas palabras de Winston Churchill:           
"La ruta hacia el éxito consiste en 
mantener tu entusiasmo frente a los 
fracasos". Tenemos que perseverar. Los 
grandes resultados requieren tiempo. 
Necesitamos de la CIENCIA, para no 
sentirnos engañados por nuestro cerebro, 

que e veces nos envía datos que no son 
reales; por eso necesitamos la  
constatación de la ciencia. Y tenemos que 
ir paso a paso: 
 COMPRENDER LA CAUSA 
 BUSCAR UN TRATAMIENTO 
 TIEMPO A LOS ENSAYOS PORQUE 

LLEVAN SUS PASOS 
 SI NO FUNCIONAN, VOLVER A 

EMPEZAR CON OTROS NUEVOS. 
Necesitamos cimientos sólidos, y para 
que funcionen las cosas hay que cumplir 
unos principios básicos, como que el 
fármaco llegue donde queremos que 
llegue, con las propiedades adecuadas y 
poder predecir las causas de intolerancia 
que puedan producirse. 
Hay otros aspectos que no son 
farmacológicos y que están funcionando 
como la fisioterapia, y musicoterapia; y 
sobretodo la actitud. Pensar más en lo 
que se tiene que en lo que se ha perdido. 
Tener una información real. 
Abandonar esa sensación de dispersión, 
ayudarnos todos, mantener la esperanza, 
tener coraje, animarnos unos a otros, no 
desfallecer. 
Son importantes las Asociaciones, que 
sepamos que hay muchas personas 
trabajando para nosotros, que nos 
comprenden y que para ellos Huntington 
no es algo desconocido. La mayoría de 
los jóvenes que entran en los proyectos, 
se quedan aquí para siempre. 
Hay que agradecer a la fundación CHDI 
porque se haya realizado este congreso, 
(es la fundación donde trabaja Nacho 
Muñoz en E.E.U.U). 
Todo lo relativo a la investigación sobre la 
EH, en un lenguaje accesible para todos, 
lo podéis encontrar en internet a través 
de la página web www.hdbuzz.net  
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      ENFERMERÍA Y CRONICIDAD: 
UNA PROPUESTA DE ORIENTACIÓN 
PARA FAMILIARES DE PACIENTES 

CON LA ENFERMEDAD DE 
HUNTINGTON (EH) 

A principios de año se puso en contacto 
con AVAEH Esther Sánchez Vila, 
enfermera y familiar de personas 
afectadas por la Enfermedad de 
Huntington, que en colaboración con la 
Universidad CEU Cardenal Herrera de 
Valencia (Facultad de Ciencias de la 
Salud), quería realizar un estudio con el 
fin de conocer el perfil real de los 
pacientes de EH de la Comunidad 
Valenciana y las necesidades de sus 
familiares. Con la información recogida 
del estudio, esperaba obtener resultados 
que ayudasen a los sanitarios a 
comprender mejor al paciente con 
Huntington y a su familia, y a que se 
conozcan realmente cuáles son sus 
necesidades y qué tipo de atención 
necesitan. De este modo, se les podrá 
ofrecer un trato más personalizado y 
adecuado en el futuro. 

En octubre nos traslado los resultados del 
estudio junto con su agradecimiento a 
todos las familias que han participado. Os 
presentamos un resumen del mismo, 
quedando la versión completa a 
disposición de cualquier interesado. 

Esther comenta que todos los estudios 
hechos hasta el momento hacen 
referencia a los aspectos clínicos de la 
enfermedad de Huntington. Por esto, 
decidió investigar tanto el perfil y las 
necesidades de los pacientes como las de 
sus cuidadores en la Comunidad 
Valenciana, para poder tener datos que 
en un futuro pudieran ayudar a las 
familias. 

El primer paso fue contactar con la 
Asociación Valenciana de Enfermedad de 
Huntington (AVAEH)  para que le 
facilitáramos el contacto con las familias. 
Desde la Asociación nos pusimos en 
contacto con las familias que tuvieran 
enfermos de Huntington y que estuvieran 
en casa asistidos por un familiar como 
cuidador principal. Obtuvimos una 
respuesta muy colaboradora por parte de 
las familias, lo que es de agradecer.                            

 

 

 

 

 

 

 

Objetivos del estudio 

Conocer el perfil y las necesidades de los 
pacientes  y de sus cuidadores: 
 Saber si los cuidadores están 

sobrecargados por cuidar al enfermo y 
si tienen apoyo de su familia y amigos 
para compartir el cuidado.  

 Conocer si las cuidadoras tienen más 
sobrecarga por el cuidado del enfermo 
que los cuidadores hombres. 

 Saber si conforme aumenta la edad de 
un cuidador aumenta su cansancio y 
sobrecarga.  

 Analizar si otros aspectos como: la 
situación laboral, el vivir en pareja, la 
religión, el tener ayuda de otros 
familiares o de la Ley de la 
Dependencia, etc., influyen o no en 
tener más sobrecarga.  

 Saber qué nivel de dependencia física 
tienen los enfermos y su nivel de 
deterioro cognitivo. 
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 Saber la edad media de inicio de la 
enfermedad y la de diagnóstico.  

 Saber si el sexo, la edad, el nivel de 
estudios, el tratamiento farmacológico, 
las actividades diarias que hace, etc., 
influían en su nivel de dependencia 
física y en su nivel de deterioro 
cognitivo. 

Cómo se realizó el estudio 

Para obtener los datos se hizo una 
encuesta con preguntas dirigidas al 
paciente y a su cuidador principal. La 
encuesta tenía dos apartados; el primero 
contenía preguntas sobre la vida personal 
del cuidador, pero también el Test de 
Sobrecarga del Cuidador Zarit y el Test 
de Apoyo Funcional Duke. La segunda 
parte también tenía preguntas personales 
sobre el enfermo e incluía el Índice de 
Barthel, que valora el nivel de 
dependencia del paciente, y el Test de 
Pffeifer que valora su grado de deterioro 
cognitivo. Esta última parte tenía que 
rellenarla el enfermo pero si no podía 
hacerlo podía rellenar el cuidador principal.  

Se envió por correo postal a las 
familias participantes un sobre con la 
encuesta y un papel donde se explicaba 
los motivos por los que se realiza el 
estudio, la posibilidad de abandonar en 
cualquier momento y las instrucciones 
para rellenar la encuesta. Las familias 
tenían que firmar un documento de 
Consentimiento Informado para afirmar 
que estaban de acuerdo en participar. 
También se incluía un sobre para que 
devolvieran la encuesta y el 
Consentimiento Informado a la sede en 
Alicante de la asociación AVAEH. Una vez 
devuelta la documentación, AVAEH 
archivó los consentimientos informados, 
que incluían los datos personales, y 
entregó a Esther las encuestas anónimas 

con un código asignado a cada familia. 
De las 29 familias seleccionadas 21 de 
ellas devolvieron las encuestas rellenadas. 

Los resultados del estudio 

El cuidador principal 

La mayoría de los cuidadores son 
mujeres, con una media de 57 años, de 
la provincia de Alicante, están casadas y 
viven con su marido o con su marido e 
hijos. Son amas de casa o están en paro, 
no tienen estudios o tienen estudios 
primarios y no tienen formación sanitaria 
que les facilite y guíe para cuidar al 
enfermo.  

En cuanto a los aspectos clínicos, sólo 
una parte de los cuidadores tienen alguna 
enfermedad, y ésta se debe a la edad 
avanzada o al cansancio y estrés que les 
provoca cuidar al enfermo de Huntington, 
como por ejemplo: hipertensión arterial, 
osteoporosis, artrosis, hernia de hiato, 
depresión y ansiedad. 

La mayoría de los cuidadores tienen el 
hospital más cercano a menos de diez 
kilómetros. 

Una gran parte de los cuidadores 
tiene problemas importantes para dormir 
y necesitan tomar medicación para ello.  

Hay que reseñar que todos los 
cuidadores saben qué es la Enfermedad 
de Huntington y están satisfechos con el 
trato y la información recibidos por parte 
de los sanitarios, tanto para ellos como 
para el paciente. 

Los cuidadores sólo tienen a una 
persona dependiente a su cargo y una 
parte importante de ellos recibe ayuda de 
su familia para cuidarlo. Generalmente 
reciben ayuda de sus hijos, básicamente 
de las hijas, pero sin embargo, no 
pueden contratar a un cuidador externo o 



14 
 

una enfermera para compatibilizar el 
cuidado del enfermo.  

La mayoría de las familias han tenido 
que adaptar su casa por las necesidades 
del enfermo y cuentan con una silla de 
ruedas para que éste pueda desplazarse. 
Sin embargo, los que viven en un bloque 
de pisos o casa adosada no tienen un 
ascensor que les facilite salir a la calle. 
Tampoco tienen una grúa o cama 
articulada, lo que mejoraría la calidad de 
vida del enfermo y facilitaría el trabajo al 
cuidador. 

Ninguna familia recibe ayuda por 
parte de los Servicios Sociales y sólo la 
mitad la reciben por parte de la Ley de la 
Dependencia. Es más, ninguna familia 
está satisfecha con la ayuda prestada por 
estos dos servicios y sólo un tercio de los 
cuidadores han recibido cursos de 
formación del cuidador de la Ley de la 
Dependencia. 

Según los datos representados en el 
gráfico, el 68% de los cuidadores 
encuestados tienen una sobrecarga 
intensa y sólo un 10% de ellos no tiene 
sobrecarga por cuidar de la persona con 
Huntington. 

También el 85,7% de los cuidadores 
manifiesta tener un apoyo familiar y 
social escaso y únicamente el 14,3% 
tiene un apoyo normal de su entorno.  

Se ha conocido que conforme 
aumenta el nivel de sobrecarga del 

cuidador disminuye su nivel de apoyo 
social y familiar. También hay que 
destacar que la edad no influye ni en el 
nivel de sobrecarga ni en el de apoyo 
social del cuidador. Por lo que, se ha 
sabido que los cuidadores de mayor edad 
no tienen mayor sobrecarga ni mayor 
apoyo. 

Por otro lado, se ha observado que 
las mujeres no presentan mayor 
sobrecarga por cuidar al enfermo que los 
hombres. Aunque las mujeres manifiestan 
sentirse más agobiadas por intentar 
compatibilizar el cuidado con su vida 
laboral y familiar que los hombres. El 
estudio nos aporta que hombres y 
mujeres tienen el mismo nivel de apoyo 
por parte de su familia y entorno. 

Se ha conocido que los cuidadores 
que no tienen estudios o con estudios 
primarios tienen mayor sobrecarga. 

También se aprecia que los 
cuidadores que presentan alguna 
enfermedad son los que mayor sobrecarga 
tienen. 

Todos los cuidadores que toman 
algún tratamiento farmacológico tienen 
una sobrecarga intensa.  

Además, el 91% de los cuidadores 
que no reciben ayuda por parte de la Ley 
de la Dependencia tienen una sobrecarga 
intensa. 

El enfermo de Huntington 

La mayoría de los pacientes 
encuestados son varones, con una media 
de 60 años y que viven en la provincia de 
Alicante. La mayor parte de ellos están 
casados y otra parte menor están solteros 
o separados, donde el 66,7% de ellos son 
cuidados por su pareja y en menor 
proporción, por sus padres (25%). No 
tienen hijos menores a su cargo. Los 
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pacientes no tienen estudios y cabe 
reseñar que ninguno tiene formación 
universitaria o sanitaria. Además, hay que 
mencionar que la mayoría se encuentran 
en situación de invalidez o jubilados. Del 
mismo modo, casi todos tienen una 
pensión por discapacidad, aunque la 
mitad de ellos afirma que es insuficiente 
para su sustento personal.  

En cuanto a los aspectos clínicos, la 
edad media de inicio de los síntomas es 
de 41 años, pero la media de diagnóstico 
de 46, por lo que todos los pacientes son 
diagnosticados unos cinco años después 
de empezar a manifestar los síntomas.  

En cuanto al tratamiento 
farmacológico, todos toman algún tipo de 
tratamiento y coinciden en tomar: 
nitoman, olanzapina, quetiapina, risperdal, 
rivotril, antidepresivos y ansiolíticos.  

Resulta llamativo que el 86% de ellos 
tienen antecedentes familiares de la 
enfermedad, y donde el 52,4% han 
recibido la enfermedad por vía materna.  

También es importante mencionar que 
el 66,7% de ellos afirma que ha tenido 
que dejar de trabajar a causa de la 
enfermedad y el 76,2% ha tenido que 
dejar de conducir. Además, el 71,4% 
afirma haber tenido que delegar el 
cuidado de sus hijos en su pareja u otros 
familiares a causa de la enfermedad. 

Se puede decir que el 52,4% de los 
pacientes tiene una dependencia física 
total, el 28,6% tiene una dependencia 
grave y el resto es totalmente 
independiente.  

El 43% de los pacientes tiene un 
deterioro cognitivo importante y el 23,8% 
tiene un nivel cognitivo normal.  

Además, según aumenta la 
dependencia física del paciente aumenta 
también el deterioro cognitivo que tiene. 

Se puede decir que los hombres no 
tienen más dependencia física que las 
mujeres o viceversa, ya que el sexo del 
paciente no influye en su dependencia. 

Los pacientes más dependientes son 
los que han tenido que dejar de conducir, 
ya que el 93,7% de los que han tenido 
que hacerlo tienen una dependencia 
importante. 

El nivel de deterioro cognitivo influye 
en el hecho de haber tenido que delegar 
el cuidado de los hijos en otros familiares, 
ya que el 60% de los que han tenido que 
hacerlo tienen un deterioro cognitivo 
importante.  

Con todo lo anterior se confirma la 
hipótesis del estudio, ya que se ha 
comprobado que el cuidador principal de 
un paciente con la Enfermedad de 
Huntington presenta una sobrecarga 
intensa y un escaso apoyo social y 
familiar. De los resultados obtenidos se 
puede extraer que deberían realizarse 
más estudios de enfermería sobre los 
cuidadores y pacientes con esta 
enfermedad, en los que se debería 
profundizar en las necesidades tanto de 
cuidadores como de pacientes, y 
desarrollar un plan de cuidados para 
ayudarles a mejorar su situación. 
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66º REUNIÓN ANUAL DE LA 
SOCIEDAD ESPAÑOLA DE 

NEUROLOGÍA (SEN)  
Del 18-22 de noviembre de 2014 tuvo 
lugar el mayor encuentro científico de la 
Neurología Española en el Palacio de 
Congresos de Valencia.  
Gracias a Asunción Martínez Descals 
(coordinadora del Grupo Europeo de 
Huntington) y a Mercedes (nuestra 
presidenta), AVAEH participó en el 
encuentro mediante una mesa 
informativa, con el objetivo de sensibilizar 
sobre la enfermedad de Huntington a los 
profesionales investigadores y clínicos del 
área de la Neurología. 

   
   

 
Como todos los años la Asociación ha 
puesto a disposición de todos los socios, 
familiares y amigos décimos de la lotería 
de navidad. A principios de Octubre, la 
recogimos de la administración y se ha 
ido distribuyendo a petición de los socios 
como en años anteriores. MUCHAS 
GRACIAS POR VUESTRA COLABORACIÓN 
Y MUCHA SUERTE. 
 
APROVECHANDO LAS 
NUEVAS TECNOLOGÍAS  
PARA ESTAR MÁS CERCA. 
 
Desde enero 2014 existe un grupo 
WhatsApp llamado “Amigos AVAEH”, 
poco a poco hemos ido incorporando a 
las familias que disponen de esta opción 
en sus móviles.  

En la actualidad somos 18 participantes, 
no hemos seguido ningún criterio para 
añadir a la gente, sólo que tengan 
internet en el teléfono. Pedimos disculpas 
si alguien se ha molestado por incluirlo 
sin pedirle permiso, nuestro único 
objetivo ha sido abrir un nuevo canal de 
comunicación rápido entre familias que se 
encuentran en la misma situación y por 
supuesto el que lo desee nada más fácil 
que salirse del grupo. 

LLLAAA   AAASSSOOOCCCIIIAAACCCIIIOOONNN      
DDDIIIAAA   AAA   DDDIIIAAA    
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ATENCIÓN A FAMILIAS 
 

La atención a las familias con enfermos de Huntington es uno de los pilares que 
fundamentan la existencia de AVAEH, porque supone una ayuda para estas familias que, en 
muchos casos, se encuentran desorientadas ante el diagnóstico de la enfermedad. Es un 
espacio donde se comparten experiencias comunes y se ofrece información y 
asesoramiento sobre las diversas problemáticas relacionadas con la enfermedad. En 
definitiva, resulta un apoyo para hacer frente a la realidad de vivir el día a día con la 
enfermedad de Huntington. 
Desde principios de año, tanto Mercedes en Valencia como Ana, Mónica e Hilario en 
Alicante, han ido atendiendo a nuevas familias que se han puesto en contacto con AVAEH 
demandando información sobre la enfermedad, centros de referencia y profesionales, 
recursos socio-sanitarios, prestaciones económicas y otros aspectos relacionados con el 
impacto de la enfermedad en la vida de todos los miembros de la familia.  
Nos parece muy útil volver a incidir sobre los trámites y gestiones para solicitar una 
pensión de incapacidad permanente y el reconocimiento del grado de minusvalía. 

 
INCAPACIDAD PERMANENTE (PRESTACIÓN CONTRIBUTIVA). 

¿QUÉ ES? 
Se trata de una prestación de la seguridad con carácter permanente y de por vida para 
aquellas personas que por un problema a través de una enfermedad incapacitante, no 
pueden incorporarse o seguir en el mundo laboral. 
Existen 4 grados en los que se clasifica la Incapacidad Permanente y que sirven para 
establecer qué tipo de prestaciones son las más adecuadas a la persona. 

 Incapacidad Permanente Parcial para la profesión habitual: ocasiona al trabajador 
una disminución en su rendimiento normal para dicha profesión que debe ser 
superior al 33%, aunque no le impide dedicarse a lo mismo o a otra profesiona 
diferente. 

 Incapacidad Permanente Total: impide a la persona realizar dicha profesión, pero 
puede dedicarse a otra diferente. 

 Incapacidad Permanente Absoluta para todo tipo de trabajo: impide a la persona 
cualquier trabajo. 

 Gran Invalidez: la persona necesita la asistencia de otra persona para realizar las 
Actividades Básicas de la Vida Diaria (ABVD) a causa de pérdidas anatómicas o 
funcionales. 

DOCUMENTOS QUE HAY QUE APORTAR: 
Llevar siempre original y fotocopia. 

- Acreditación de identidad del interesado, representante legal y demás personas que 
figuran en la solicitud mediante la siguiente documentación en vigor: 

- Españoles: Documento Nacional de Identidad (DNI). 
- Extranjeros residentes o no residentes en España: pasaporte o, en su caso, 

documento de identidad vigente en su país y NIE (Número de Identificación 
de Extranjero). 
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- Bases de cotización a través de: 
- Certificación de la última empresa o empresas en las que ha trabajado.  
- Justificantes de pago de cuotas, si es usted el obligado al ingreso de las mismas. 

- Certificado expedido por el SPE u organismo competente en su Comunidad 
Autónoma, si está usted en desempleo. SERVEF (Comunidad Valenciana). 

- Si está en su poder, Historial clínico elaborado por el Servicio de Salud Pública 
competente en su Comunidad Autónoma o, en su caso, Informe de la Inspección 
Médica de dicho Servicio. 

DÓNDE SOLICITARLO: 
Para una revisión o valoración médica habrá que pedir cita en la Inspección Médica de la 
Seguridad Social. 
Procedimiento: 
Por parte del solicitante: 

- Cumplimentar el modelo de solicitud de incapacidad permanente 
- La documentación personal y la específica que se indica en el modelo de solicitud 
- La documentación se entregará en cualquiera de los Centros de Atención e 

información del Instituto Nacional de la Seguridad.  
Valoración posterior: 
El equipo de valoración de incapacidades (EVI), formulará el dictamen-propuesta en base al 
informe del INSS y los informes médicos entregados. 
Las direcciones territoriales del INSS dictarán resolución expresa. 
Este es el enlace de la página web del Instituto de la Seguridad Social donde descargar la 
solicitud e información más extensa sobre la incapacidad permanente. http://www.seg-
social.es/Internet_1/Masinformacion/TramitesyGestiones/PensionesdeIncapac
ida45982/index.htm 

RECONOCIMIENTO DEL GRADO DE DISCAPACIDAD 
Es un concepto diferente de la incapacidad. Mientras ésta se refiere a la capacidad para 
desarrollar un trabajo, la minusvalía se relaciona con las limitaciones de un individuo para 
llevar a cabo las actividades cotidianas (tabla II). La calificación del grado de minusvalía 
responde a criterios técnicos unificados, fijados mediante baremos cerrados. En su 
valoración se tienen en cuenta, además de las discapacidades personales, los factores 
sociales, el entorno familiar y la situación laboral, educativa y cultural que puedan 
dificultar su integración social. Se puede decir que la calificación legal de minusvalía es el 
documento oficial que acredita que una persona precisa de más apoyos que la mayoría. 
Los derechos que confiere están en función del porcentaje asignado e incluyen 
prestaciones familiares, pensiones no contributivas y beneficios fiscales. 

LUGAR DONDE SE PUEDE SOLICITAR ESTA VALORACIÓN 
En los registros de los órganos administrativos a que se dirijan o ante cualquier órgano 
administrativo que pertenezca a la Administración General del Estado, a la de cualquier 
administración de las Comunidades Autónomas, o a la de alguna de las entidades que 
forman la Administración Local. También en cualquier oficina de Correos. En este caso se 
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deberá presentar en sobre abierto para que se pueda estampar el sello y la fecha en el 
impreso de solicitud y en la copia. 
Y, preferentemente, en: 
ALICANTE 
Centro de evaluación y orientación de discapacitados - Alicante 
C/ Fernando Madroñal, 52 03007 Alacant/Alicante Tel: 965934751 
VALENCIA 
Centro de evaluación y orientación de discapacitados - Valencia 
C/ San José de Calasanz, 30 46008 Valencia Tel: 963989550 
Registro del servicio de evaluación y orientación de discapacitados - Valencia 
C/ Arolas, 1 46001 Valencia Tel: 963152222 

 
DOCUMENTOS QUE HAY QUE PREPARAR PARA APORTAR: 

Antes de acudir a la oficina para la entrega de los papeles, llevar fotocopiado y ordenado 
todos los papeles a entregar ya que irán comprobando original y fotocopia para 
compulsarlo. 

- Impreso de solicitud. Más abajo está la página web donde debéis entrar para 
descargar el modelo de impreso a rellenar. Se cumplimentará por duplicado y uno se 
lo quedará el Registro de entrada con todas las fotocopias compulsadas y otro para 
vosotros para tener constancia que habéis entregado la documentación. 

- Fotocopia del DNI del interesado o, en su defecto, fotocopia del Libro de Familia. 
 En su caso, fotocopia del DNI del representante legal y del documento acreditativo 
 de la representación legal. 
 En caso de no tener nacionalidad española, deberá aportarse documentación 
 acreditativa de su identidad y/o fotocopia de la tarjeta de residente. 

- Informes médicos, psicológicos y/o sociales que acrediten las deficiencias alegadas.  
Este es el enlace de la página web de la Generalitat para que podáis descargar el modelo 
de impreso que hay que rellenar: 
http://www.gva.es/downloads/publicados/IN/22021_BI.pdf 
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Este boletín se ha elaborado con la colaboración de : 
 

                          
      
 

            
 

                   
     
Y en nombre de la Asociación agradecerles su participación en  la asociación, 
ya que gracias a Vds. nuestros socios disponen de una mejor calidad de vida.  
 
 
 
Inscrita en el Registro de Asociaciones de la Generalitat Valenciana al número 11386 
de la Sección Primera. Inscrita en el Registro de Titulares de Acción Social y de 
Registro y Autorización de Funcionamiento de los Servicios y Centros de Acción Social, 
en la Comunidad Valenciana, al núm. 2071, de la sección A. CIF: G97105563. 
Miembro de FEDER. 

ASOCIACIÓN VALENCIANA 
ENFERMEDAD HUNTINGTON 


