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Resumen

La presente investigacion se realizé con el objetivo de caracterizar las funciones
cognitivas del Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo en jovenes con SCA-2. En
nuestro pais el presente estudio constituye uno de los primeros abordajes
relacionados con estos pacientes. Ademas de contar con una herramienta
poderosa para determinar si poseen o no el sindrome y lograr el seguimiento de
un paciente a través del tiempo. Se realizd una investigacion descriptiva, de corte
transversal apoyado en la metodologia cuantitativa, empleando la revision de las
historias clinicas, entrevista semiestructurada y la escala CCAS-S. Para el
procesamiento estadistico se utilizé el programa SSPS v23.0. Los resultados
obtenidos evidencian déficits en la funcibn ejecutiva caracterizada por
alteraciones en la memoria de trabajo, el razonamiento abstracto y la fluidez
verbal. Se detectaron dificultades en el lenguaje, ademas de agramatismo y
diprosodia. Las habilidades visoespaciales evidencian un comprometimiento en la

organizacion visoespacial.



Abstract

The present investigation was conducted with the objective of characterizing
cognitive functions in Cerebellum Cognitive Affective Syndrome in young
individuals with SCA-2. In our country, this investigation constitutes one of the first
approaches related to these patients, in addition to having a powerful tool to
determine if they suffer from the syndrome or not, thus achieving the patient’s
follow up throughout time. A cohort transversal descriptive investigation was
carried out using medical records revision, semi-structured interview and CCAS-S
scale. SSPS v23 program was used for statistic processing. Results show deficits
in executive function characterized by alterations in working memory, abstract
reasoning and verbal fluency. Speech difficulties were detected apart from
agramatism and diprosody. Visospatial abilities are evidence of compromised

visospatial organization.
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Introduccioén

Las enfermedades neurodegenerativas se agrupan en un género de desordenes
cognitivos y constituyen una alteracion en la estructura y funcion del Sistema
Nervioso Central de inicio insidioso, curso lento y progresivo, mucho mas lento
gue las enfermedades hereditarias metabdlicas, a tal punto que el paciente o los

familiares no recuerdan el inicio preciso de las mismas (Bringas, 2009).

La Ataxia se encuentra dentro de estas enfermedades neurodegenerativas y se
refiere a un estado patoldgico de la coordinacion de los movimientos con una
sintomatologia amplia que impacta tanto en el quehacer diario del que la padece,

como en su entorno familiar de forma negativa.

Las Ataxias Espinocerebelosas se caracterizan por trastornos neurodegenerativos
hereditarios, muy heterogéneos desde el punto de vista clinico, patologico y
genético. Actualmente se conocen 48 formas moleculares diferentes (Veldzquez y
Escalona, 2009). Dentro de ellas, la Ataxia Espinocerebelosa tipo Il (SCA2)

presenta la tasa de prevalencia mas elevada en Cuba.

En nuestro pais los primeros reportes acerca del incremento de estas afecciones
fueron realizados por Estrada, al observar que la mayoria de los pacientes
atendidos con ataxias hereditarias provenian de la region oriental del pais
(Veldzquez, 2006).

En Cuba hay, 160 familias de SCA2, que involucran casi 800 pacientes, 3.500
descendientes de primer grado "en riesgo”, y 6,500 personas "en riesgo" de

segundo, tercer o cuarto grado (Velazquez, Rodriguez y Fernandez, 2017).

En Holguin vive el 96,4 % de los enfermos y el 95,7 % de las familias como
resultado de investigaciones y rehabilitacion del efecto fundador antes

mencionado (Velazquez, 2012).

Esta situacion de salud en la provincia de Holguin propicié la creacion de un
Centro especializado para la Investigacion y la Rehabilitacion de las Ataxias
Hereditarias en Cuba (CIRAH) en el 2002, donde se atienden a todas las familias



procedentes de los diferentes territorios del pais, con el objetivo de desarrollar
diferentes  investigaciones clinicas, epidemioldgicas, = moleculares vy

neurofisiolégicas.

La SCA2 se caracteriza por la degeneracion del cerebelo y otras estructuras del
sistema nervioso tales como el tallo cerebral, la médula espinal, el tdlamo y la
corteza. Estd acompafada también por un trastorno de la marcha que se
manifiesta por inestabilidad, incoordinacion y aumento de la base de sustentacion,
asi como incoordinacion de las extremidades, dismetria y disartria. Los pacientes
presentan, ademas, disfagia, trastornos oculomotores, neuropatia periférica,
alteraciones del suefio y deterioro cognitivo (Velazquez, 2012). Estas ultimas
manifestaciones brindan evidencias importantes sobre el posible rol del cerebelo

en el control de las funciones cognitivas.

Aunque el cerebelo ha sido relacionado siempre con el control y la coordinacion
del movimiento, en los dltimos afios se ha acumulado un nimero importante de
datos que sugieren su implicacién con funciones de alto nivel. Los primeros
informes en general, eran anecdéticos y no patoldgicamente verificados y la
posibilidad de una contribucion del cerebelo a la funcibn no motora era

menospreciado.

Recientemente los cientificos han estado en funcion de comprender las funciones
del cerebelo y la posibilidad de que esté involucrado en areas de procesamiento
neurolégico mas alla del control motor, como las funciones de alto nivel, teniendo
en cuenta su anatomia y las conexiones con los hemisferios cerebrales y el tallo

cerebral (Schmahmann, 2004).

Producto al dafio cerebeloso que ocurre en los pacientes con SCA2, se han
desarrollado diferentes estudios desde varias disciplinas cientificas que han
permitido conocer sobre los déficits en el area neurocognitiva. Por lo que
investigaciones realizadas sugieren que la pérdida del componente cerebeloso de
estos circuitos neuronales produce una dismetria del pensamiento.
(Schmahmann, 1996, Schmahmann & Sherman, 1998).



Schmahmann y Sherman describen por primera vez en la revista Brain en el
afnol1998 el término Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo (CCAS) o Sindrome
de Schmahmann, para englobar las disfunciones observadas tras analizar a 20
pacientes con lesiones cerebelosas adquiridas como Unica patologia,

describiendo un perfil de alteraciones cognitivas, conductuales y afectivas.

Esta investigacion asume la participacion del cerebelo en las funciones de alto
nivel y la necesidad de describir casos relevantes que fundamenten esta teoria.
Para ello, Schmahmann y Sherman, emplean pruebas neurologicas, test de
estados mentales, estudios neuropsicoldgicos y de neuroimagenes en pacientes
con enfermedades cerebelosas y obtienen como resultado la descripcion de esta

nueva entidad clinica, el CCAS.

Este sindrome se manifiesta en déficits en las funciones ejecutivas (planeacion,
fluidez verbal, razonamiento abstracto, memoria de trabajo), en la cognicién
espacial especificamente en la organizacion visoespacial, déficit en el lenguaje,
agramatismo, aprosodia y anomia. Ademas de cambios de personalidad, como el

aplanamiento afectivo, desinhibicion y comportamientos inapropiados.

La disfuncion del cerebelo se manifiesta como ataxia cuando esta involucrado el
cerebelo sensoriomotor y como un CCAS cuando la patologia se encuentra en el
hemisferio lateral del cerebelo posterior (involucrado en el procesamiento

cognitivo) o en el vermis (cerebelo limbico) (Schmahmann, 2004).

El debate acerca de la relevancia clinica de las funciones no motoras del cerebelo
se ha visto obstaculizada por la falta de datos en pacientes que muestran una
correlacion entre el dafio del cerebelo y cambios en el comportamiento.
Schmahmann y Sherman (1998) realizaron estudios donde describen las
manifestaciones conductuales clinicamente relevantes en pacientes cuyas
lesiones son confinadas al cerebelo, indicando que los hallazgos en estos
cambios de comportamiento pueden ser diagnosticados por especialistas y
cuantificado por pruebas neuropsicoldgicas, y es consistente con las predicciones

derivadas de anatomia, fisiologia y estudios de neuroimagen funcional.



Desde la practica clinica se ha observado cédmo a estos pacientes se le
diagnostica el sindrome motor asociado a la enfermedad mediante la historia
familiar, la evaluacién neuroldgica (con estudios de apoyo en los que se incluyen
estudios de imagen, electrofisiologia y patologia) y el analisis genético. Sin
embargo, se han trabajado, pero con poca profundidad las manifestaciones del
deterioro neurocognitivo en estos sujetos que presentan caracteristicas propias

segun el transcurso de la enfermedad.

En estos pacientes existe una pérdida de la funcion general, pero son los
aspectos cognitivos (los procesos del conocimiento) los que mas desgaste le
producen para su desarrollo social, siendo tan necesarios para manejarse

adecuadamente en la vida cotidiana.

Estas alteraciones se abordaran asociadas al Sindrome Cerebeloso Cognitivo
Afectivo en pacientes jovenes holguineros con SCA2, siendo esta poblacion la
mas propensa a padecer la enfermedad o en riesgo de enfermar, pues en los
ultimos afios la edad de aparicion de las SCA2 es mas temprana, manifestandose
con mas frecuencia en la etapa de la juventud, trayendo consigo que el deterioro

sea aun mayor.

El escenario anterior descrito requiere de lograr en el entorno una descripcion de
este sindrome en estos pacientes que permita el diagndstico temprano y la

evolucién del mismo a partir de los aspectos conservados.

Hasta el momento existe escasa literatura cientifica que refiera estudios de
manifestaciones cognitivas en SCA2 especificamente en jovenes, estos aspectos
importantes del comportamiento de alto nivel tienen un impacto en la calidad de
vida, el empleo, las relaciones personales y la necesidad de ser reconocido por la

profesion médica, los pacientes y sus familias.

La necesidad de detectar a tiempo las deficiencias y potencialidades en la
cognicion de estos pacientes, facilitara a los profesionales implicados desarrollar,
aplicar y evaluar programas de rehabilitacion mas especificos y eficaces que

pueden optimizar el curso de la enfermedad.



Los elementos anteriormente expuestos llevaron a elaborar el siguiente problema
de investigacion: ¢Qué caracteristicas de las funciones ejecutivas, lenguaje y
habilidades visoespaciales presenta el Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo

en jovenes con Ataxia Espinocerebelosa tipo 2 en la provincia de Holguin?

Para solucionar el problema cientifico se propone como objetivo general:
Caracterizar las funciones ejecutivas, déficit de lenguaje y las habilidades
visoespaciales del Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo en jovenes con Ataxia

Espinocerebelosa tipo 2 (SCA 2) en la provincia de Holguin.

Objetivos especificos:
v Describir las funciones ejecutivas del CCAS en jovenes con SCA2 en la
provincia de Holguin.
v Describir el déficit de lenguaje del CCAS en jovenes con SCA2 en la
provincia de Holguin.
v Describir las habilidades visoespaciales del CCAS en jovenes con SCA2 en

la provincia de Holguin.

El valor tedrico de la investigacion radicara en la contribucion a los escasos
estudios que dispone nuestro pais, asi como una vision mas amplia de las
funciones ejecutivas, lenguaje y habilidades visoespaciales del Sindrome
Cerebeloso Cognitivo Afectivo en pacientes joévenes con SCA2. También
posibilitard una nueva comprension de como definir y entender el papel del
cerebelo en el comportamiento de las funciones de alto nivel, cuyos resultados
seran de beneficio para futuras investigaciones psicoldgicas y neuropsicoldgicas

desde diferentes enfoques cientificos.

La proyeccion social consistirh en proveer una descripcion de las funciones
cognitivas de este sindrome en pacientes con SCA2 mediante un instrumento
psicométrico del que no se disponia para determinar la presencia del CCAS,
permitiendo el monitoreo en el tiempo de los cambios cognitivos, la aparicion de
nuevos déficits en dominios previamente no afectados, asi como la mejora o

recuperacion de una lesion con terapia.



La presente investigacion se encuentra estructurada en dos capitulos. La
Fundamentacion Tedrica se plantea en el Capitulo I. En el mismo se abordan
consideraciones necesarias acerca de la SCA2, la implicacién del cerebelo en los
procesos del alto nivel, las caracteristicas del Sindrome Cerebeloso Cognitivo

Afectivo y aspectos generales de la juventud.

En el segundo capitulo se describe el disefio metodoldgico de la investigacion,
metodologia, tipo de estudio, poblacion y muestra, definicibn tedrica y
operacional, procedimientos y técnicas empleadas, procesamiento estadistico de
los datos, el analisis de los resultados obtenidos en la investigacion y la discusion

de los mismos.

Por dltimo, se ofrecen las conclusiones y recomendaciones del trabajo.



CAPITULO 1. FUNDAMENTACION TEORICA.

1.1 Ataxias Hereditarias: aproximacion a sus aspectos generales

Las primeras observaciones clinicas sobre la marcha atéxica fueron realizadas
segun Velazquez (2008) por Galen en 1821, quien consideré como causas
desencadenantes el efecto de la embriaguez alcohdlica y la senilidad, incluyendo
posteriormente a la sifilis.

A comienzos del siglo XIX, Duchenne utilizé el término “ataxia locomotora” para
denominar a la Tabes Dorsal. Friedreich, en 1863, fue el primer autor en describir
pacientes con una forma hereditaria de ataxia autosémica recesiva que se
diferenciaba de la “ataxia locomotora”. En 1893, Pierre Marie llamé la atencion
sobre un grupo de familias, reportadas en la literatura, que sufrian de una forma
de ataxia hereditaria clinicamente distinta de la reportada por Friedreich,

usualmente con herencia autosdomica dominante (Veldzquez, 2006).

Desde entonces, numerosos tipos de ataxias han sido descritas en la literatura.
Harding (1984) considera que no es exagerado plantear la existencia de tantas
clasificaciones como autores han trabajado en el tema. Esto dio paso a que a
finales del siglo XX, se produjeran avances notables en la genética molecular que
permitieron la identificacion de los genes responsables de varias de estas

condiciones (Delplanque, 2008).

Por tanto “ataxia” (del griego a- que significa "negativo” o "sin" y taxia que significa
"orden") es un signo clinico que se caracteriza por provocar la descoordinacion en
el movimiento de las partes del cuerpo de cualquier animal, incluido el hombre.
Esta descoordinacion puede afectar a los dedos y manos, a los brazos y piernas,

al cuerpo, al habla, a los movimientos oculares, al mecanismo de deglucion, etc.

Actualmente, se entiende por ataxia un trastorno de la coordinacion de los
movimientos, debido a la lesién del cerebelo, sus vias aferentes y/o eferentes, la
médula espinal, los nervios periféricos y/o el tallo cerebral (Tallaksen, 2008).
Segun su causa, las ataxias se clasifican en hereditarias, adquiridas y
esporadicas. Las formas hereditarias constituyen un grupo clinico vy
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genéticamente heterogéneo de multiples afecciones neurodegenerativas que, en

Su mayoria, se transmiten con patron de herencia autosomica dominante.

Lo planteado anteriormente expone que la Ataxia es una enfermedad
neurodegenerativa que con el paso del tiempo deteriora la actividad motora y la
coordinacion de los movimientos de las personas que la padecen. Estas
patologias se consideran como parte de las afecciones neurolégicas mas graves
gue afectan al ser humano, lo que esta dado por su presentacién clinica
progresiva e invalidante, y la evolucion inevitable a la muerte por la inexistencia

de tratamientos efectivos (Periman, 2016).

En 1993, investigadores identificaron el sitio cromosémico donde se localiza el
gen productor de esta enfermedad y en el afio 1996 se descubre su mutacion. A
esta forma de ataxia, se le dio la designacion molecular de Ataxia
Espinocerebelosa tipo 2 (SCA2, del inglés Spinocerebellar Ataxia type 2) y le fue
atribuido un lugar en la clasificacién de las ataxias hereditarias en el Handbook of
Clinical Neurology: Punto G 11.51: dominant ataxia Cuban type with imbalance,
slow eye movements and decreased reflexes (Gispert, Twells, Orozco, Brice,
Werer y Heredero, 1993 citado en Medrano, 2009).

Las SCAs tienen una prevalencia mundial de 1 -4 casos/100 000 habitantes. Sin
embargo, en algunas regiones pueden ser mas comunes (Durr, 2010). Tal es el
caso de la SCA3 en las Islas Azores, Portugal (Sequeiros y Coutinho, 1993; Vale
y col., 2010 citado en Rodriguez, 2013) y la SCA2 en Holguin, Cuba (Velazquez y
Escalona, 2009). Estas dos formas moleculares son las mas frecuentes a nivel
internacional, con una frecuencia estimada del 21% para la SCA3 y del 15% para
la SCA2 (Schdls y col., 2004 citado en Rodriguez, 2013).

Hasta la fecha se han descrito varias formas moleculares SCA, dentro de ellas la
SCAZ2 es la segunda forma mas frecuente en el mundo, en Cuba en la provincia
de Holguin es donde se registra la mayor prevalencia, con 500 afectados por 100
000 habitantes y mas de cinco mil descendientes propensos a padecerla. Entre
los municipios mas afectados se encuentran: Holguin, Baguanos y Cacocum
(Velazquez, 2012).



Por esta razon se propicié la creacion de un Centro especializado para la
Investigacion y Rehabilitacion de las Ataxias Hereditarias en Cuba (CIRAH), con
el objetivo de brindar asistencia médica a familias afectadas y se desarrollan
programas de Diagndstico Prenatal, Presintomatico y la Neurorehabilitacion
Multifactorial de la SCA2 (Montero, 2009).

Como resultado, se logré la caracterizacion neurofisiolégica somaética y
autonomica de la SCA2, la identificacion de factores modificadores en la edad de
inicio y el curso evolutivo, la existencia y caracterizacion de un gen modificador
(gen de la SCA®B), o el efecto del estrés oxidativo y algunos oligoelementos, asi

como el desarrollo de un modelo celular y de animal transgénico (Montero, 2009).

Dentro de esos programas se encuentran el de rehabilitacién y el de diagnostico
predictivo de la SCA2. El primero se dirige a modificar los efectos de la
neurodegeneracion, por lo que constituye una beneficiosa alternativa terapéutica.
El segundo, brinda a las personas con riesgo la opcion de conocer su estado
genético desde los estadios preclinicos de la enfermedad; también posibilita optar
por el diagnostico prenatal, encaminado a cortar la cadena de transmision, por lo

gue contribuye a reducir la incidencia de la SCA2 a largo plazo (Velazquez, 2012).

En la actualidad el Programa de Rehabilitacion Integral que ofrece Cuba en este
centro posee una experiencia de mas de 10 afos, donde se han beneficiado mas
de 700 pacientes de Cuba, ademas de otros provenientes de México, Espafia,

Francia y Republica Dominicana.

Dentro del programa de rehabilitacion se encuentra la fisioterapia respiratoria, la
técnica de locomocién reflejada, la estimulacion sensorio - motriz, las técnicas de
fisioterapia considerada como tradicionales que se sustentan en llevar a cabo
ejercicios de refuerzo muscular, de posicionamiento, estiramientos, masajes e
incluso ejercicios de movilizacién, yoga, y la ejercitacion con el especialista de

terapia ocupacional donde llevan a cabo acciones diarias de la vida cotidiana.

Las afecciones del tipo neurolégico, asi como la Ataxia requieren de manera

irremediable el trabajo y la ayuda de fisioterapeutas especializados. Gracias a



estos, es que las personas que se enfrentan a dichas situaciones de salud
pueden conseguir reducir los dolores que sufren, evitar el avance de las mismas e

incluso lo mas importante, pueden lograr una mejor calidad de vida.

La SCA2 ha sido investigada desde diferentes disciplinas cientificas como la
genética, neurofisiologia, quimica, neurologia, fisiatria, entre otras, develando a la

ciencia grandes avances en este tema.

El cuadro clinico de la SCA2 fue descrito inicialmente por Orozco DG y cols. en
1990, en enfermos procedentes de Holguin. Establecieron como criterios
diagnésticos el sindrome cerebeloso, asociado a movimientos oculares sacadicos
(MOS) lentos y a reflejos osteotendinosos anormales. Describieron la ausencia de
rigidez, espasticidad, atrofia Optica, retinopatia y demencia (Medrano, 2006). Sin
embargo, las mayores contribuciones al cuadro clinico de la enfermedad han sido
aportados por Velazquez y colaboradores en varios estudios (Veldzquez, 2009).

La edad de inicio de los sintomas es variable y se relaciona con el tamafio de la
mutacion, aunque el promedio de comienzo es en la cuarta década. La
enfermedad progresa mas rapidamente cuando empieza a manifestarse antes de

los 20 arfios.

Las primeras descripciones anatomopatologicas de la SCA2 la realizaron Estrada
y varios investigadores, donde encontraron alteraciones en el cerebelo, tallo
cerebral y médula espinal. En el cerebelo reportaron la disminucién del peso
global y pérdida marcada de las células de Purkinje. En el tallo cerebral existe
disminucién del peso y el volumen, y reduccién de las fibras olivocerebelosas y
pontinas del pedunculo cerebeloso medio. Se presenta una marcada disminuciéon
neuronal en la oliva inferior, el puente, los ndcleos precerebelosos y los
relacionados con la ingestion (Estrada, 1999). En la médula espinal existe
desmielinizacion en los cordones posteriores, los haces espinocerebelosos
dorsales, las raices anteriores y posteriores, y las fibras intraganglionares. Las
neuronas motoras del asta anterior, las de las columnas de Clarke y las sensitivas

de los ganglios dorsales estan disminuidas (Rub, 2007).
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Esta situacién de salud que involucra una degeneracion del cerebelo, permite
vincular la modulacién cerebelosa de los diferentes subsistemas con los déficits

gue provocan en los pacientes que la padecen.

1.2 Cerebelo mucho mas que coordinacion motora
Una estructura de gran importancia en el sistema nervioso central (SNC) de los
vertebrados, es el cerebelo, que tiene una participacion importante en la ejecucion

de actos motores eficaces y ajustados.

El término cerebellum significa “cerebro pequefo”, lo que sugiere que los
anatomistas clasicos lo consideraron como una especie de afiadido, de menor
tamano, al cerebro principal. Su papel seria dar continuidad, suavidad y armonia
al comportamiento motor. Su lesién total o parcial perturba esta funcién de
coordinacion motora y produce, por lo tanto, alteraciones en la postura y el
movimiento (Ghez, 2000).

El cerebelo se encuentra ubicado en la zona posterior del cerebro a la altura del
puente tronco encefélico, bajo el I6bulo occipital (ligeramente por encima de la
nuca). Se une al resto del cerebro mediante los pedudnculos inferior, medio y
superior, que son un conjunto de fibras nerviosas que llevan informacion del resto
del cuerpo al cerebelo (aferencias), o del cerebelo al resto del cuerpo (eferencias).
De hecho, de no ser por los pedunculos, se encontraria separado del resto del

cerebro (Asencio, 2017).

Estéa dividido en dos hemisferios, y la porcidén del cerebelo que se encuentra entre
estos es llamado vermis. Ademas, es la Unica parte del cerebro que cuenta con
Células de Purkinje, un tipo de neuronas esenciales para su funcionamiento que

permite integrar la informacién que recibe (Asencio, 2017).

Las neurociencias han abordado algunas de las funciones del cerebelo entre ellas
la de “comparador” de las diferencias existentes entre las érdenes motoras y sus
resultados practicos, tratando de disminuir los desajustes que se producen
durante el movimiento. Otra de sus funciones es la de actuar como “coordinador”
del movimiento, haciendo que los distintos actos motores que componen la

secuencia de un comportamiento complejo se sucedan en armonia y sin
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sobresaltos. Por otra parte, el cerebelo actua también como un “reforzador” del
movimiento, facilitando las sefiales motoras generadas inicialmente en los centros

motores corticales y el tronco encefalico (Ghez, 2000).

Sin embargo, investigaciones clinicas recientes y estudios experimentales en
poblaciones normales han proporcionado evidencia sustancial orientada hacia la
implicacion del cerebelo en las mas altas funciones no motoras (Grasso,
Gagliardi, Triulzi, Bresolin, Fabbro & Borgatti, 2007). Esta evidencia lo vincula en
la modulacion del procesamiento cognitivo afectivo (Andreasen & Pierson, 2008;
Baillieux, De Smet, Paquier, De Deyn & Marién, 2008).

Estudios en pacientes con lesiones cerebelosas, sugieren que este desempeia
un papel importante en las funciones superiores y que es necesario un adecuado
funcionamiento cerebeloso para una ejecucidn correcta de las funciones

cognitivas.

Es necesario destacar que los aportes clinicos y de neuroimagen sugieren que las
diferentes funciones cognitivas se encuentran bajo el servicio de diferentes areas
cerebelosas lo que apoya la nocion de una division topografica dentro del
cerebelo. Por lo tanto, diversos estudios estan siendo encaminados a esclarecer
si la afectacién que se produce en la conducta por una lesién cerebelosa se debe
a un fallo en una funcién global controlada por el cerebelo, o si por el contrario

una lesién especifica en este provoca déficits concretos en la conducta.

Las funciones cognitivas que quedan afectadas tras una lesion cerebelosa son
muchas y muy variadas, pero los mecanismos por los cuales el cerebelo afecta a
la cognicién aun no se conocen (Hickey, Sherman, Goldenberg, Kritzer, Caruso,
Schmahmann & Colvin, 2018). No obstante, se han planteado diferentes
hipotesis, que proporcionarian una explicacion general de cuales son las
operaciones que lleva a cabo el cerebelo y cOmo estas afectan a las funciones

mentales superiores (Barrios & Guardia, 2001).

Una de las hipotesis mas plausibles es que el cerebelo lleve a cabo una funcién

global, en la que éste funcione como un sistema corrector capaz de anticipar,
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prevenir y rectificar errores que pueden producirse en la conducta, sea esta

motora, cognitiva y/o afectiva.

Lo cierto es que la evidencia neuroanatomica ha dado paso a una serie de
hipotesis apoyadas por distintos autores, que, en esencia, propondrian que los
mecanismos por los cuales el cerebelo afecta a la cognicién son basicamente los

mismos que se implicarian en el movimiento (Barrios & Guardia, 2001).

Una de las hip6tesis mas sistematizadas es la de Schmahmann, que propone que
la disrupcion de las conexiones anatémicas cortico-ponto-cerebelosas y cerebelo-
talamo-cortex cerebral serian las responsables de los déficit neuropsicolégicos y
afectivos que se evidencian tras las lesiones cerebelosas. El cerebelo seria capaz
de integrar la informacion que recibe procedente del cortex asociativo, y generar
respuestas adecuadas en cada caso. De esta manera, al igual que el cerebelo es
capaz de regular el ritmo, la fuerza y la precisibn de los movimientos, también
seria capaz de regular la velocidad, la consistencia y la adecuacion de los
procesos cognitivos, y provocar en caso de error una dismetria en el pensamiento
(Schmahmann, 1998).

Por tanto, el cerebelo participaria de modo directo y activo en los procesos de
aprendizaje de tareas motoras; dicha participacion se afadiria de alguna manera
a su papel regulador y coordinador de la reaccién de actos motores concretos; por
lo que podria ser este el sitio donde ocurre el proceso de aprendizaje motor vy,
quiza también, el lugar donde dicha informacion queda almacenada en forma de

memoria.

Para ello, se ha propuesto un mecanismo a través del cual seria posible este
proceso de aprendizaje, donde la fibra trepadora tendria la capacidad de disminuir
la respuesta de la célula de Purkinje a la accion excitadora de las fibras paralelas.
Este efecto podria almacenarse de modo indefinido en los circuitos cerebelosos,
produciendo una “depresién a largo plazo’ de la actividad de las células de
Purkinje (Krupa, 1993 citado en Delgado, 2001).

Por otra parte, al referirnos a los procesos cognitivos se ha mostrado activacion

cerebelosa cuando se han estudiado diferentes aspectos de la memoria. Por
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ejemplo, la memoria de trabajo como la habilidad de mantener y manipular la
informacion en la mente, y en estudios recientes se ha hallado activacion en
diferentes areas, que formarian un circuito compuesto por regiones prefrontales
(areas 6, 44, 46 y 9 de Brodmann), parietales, temporales, del cingulado anterior y
cerebelosas (Delgado, 2001).

Con respecto a la atencion, estudios de resonancia magnética funcional (RMF)
hallaron activacion en el cerebelo posterior en tareas de atencion selectiva y
atencion de desplazamiento, al parecer independiente de la activacion motora.
Mientras que el hemisferio cerebeloso anterior derecho, mostr6 una clara
activacion durante la realizacion de una tarea puramente motora, la region
posterior superior del cerebelo se activd cuando la tarea a realizar era atender a
un estimulo visual; en este caso, el hemisferio cerebeloso anterior derecho, no
mostrd ninguna activacion. Al realizar una tarea que requeriria atencion visual y

una respuesta motora se activaron ambas zonas (Barrios & Guardia, 2001).

Este resultado hizo concluir a los autores que el cerebelo se implica en la atencion
selectiva y que la activacion que se puede observar en él durante estas tareas se

diferencia anatbmicamente de la activacion puramente motora.

Gracias al avance de las neurociencias siguen incrementandose los datos que
avalan la posible implicacion del cerebelo no solo en el comportamiento motor
sino en las conductas emocionales, procesos de tipo perceptivo y cognitivo, asi

como su lesiéon produce también déficit diversos en la esfera neuropsicologica.

En el caso de la cognicién y las emociones se propone, por un lado, que las
regiones cerebelosas mas antiguas, el l6bulo foculonodular, el vermis, el nicleo
fastigial y, en menor medida, el nucleo globoso, podrian considerarse
equivalentes de un cerebelo limbico y serian responsables de los primitivos
mecanismos de defensa. Por otro lado, también se ha hipotetizado que los
hemisferios laterales cerebelosos y los nucleos dentado y emboliforme pueden
ser responsables de la modulacién del pensamiento, la planificacion, la
formulacién de estrategias, el aprendizaje, la memoria y el lenguaje (Guell,
Gabrieli & Schmahmann, 2018).
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Mientras que las tareas que requieren razonamiento conceptual o solucion de
problemas, tradicionalmente se han considerado como pruebas sensitivas en
lesiones del I6bulo prefrontal y dada la complejidad de estas pruebas y teniendo
en cuenta los diversos procesos cognitivos que requieren, algunos trabajos de
neuroimagen funcional se han centrado en el estudio de diferentes regiones que

son esenciales para solucionar este tipo de tareas.

Barrios & Guardia (2001) realizaron un estudio de la activacion que se produce en
los nucleos profundos del cerebelo cuando un grupo de sujetos sanos realiza una
tarea que requiere la solucion de problemas. Para ello, proponen una tarea control
en la que Unicamente se requiere una ejecucion motora y una tarea experimental
comparable, en el a&mbito motor, con la tarea control que implicaba un
componente cognitivo. Se observa que, durante la tarea experimental, la
extension de la activacion en el nacleo dentado es tres o cuatro veces mayor en
relacion con el nidmero de pixels activados durante la ejecucion de la tarea
control; por ello, los autores concluyen que el incremento de activacion en el

nucleo dentado se asocia con el procesamiento cognitivo.

Por tanto, la funcién del cerebelo en la cognicién, al igual que en el movimiento,
consistiria en la de prevenir, detectar y corregir errores. De esta forma el cerebelo
funcionaria como un nodo decisivo en la distribucion de circuitos neuronales que
se subordinan no solo a la funcion motora sino también a comportamientos

autonémicos limbicos y cognitivos.

1.3 Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo/ Sindrome de Schmahmann.

Recientemente investigadores se han dado a la tarea mediante experimentos de
neuroimagen funcional, nociones teodricas, estudios de comportamiento y
fisiologicos, asi como hallazgos anatomicos de mostrar la activacion cerebelosa

por tareas no motoras.

Las enfermedades hereditarias degenerativas del cerebelo, en particular, han

recibido considerable atencién en los ultimos afios, ya que las SCAs se han
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identificado como un grupo distinto de trastornos que en muchos casos tienen una

base genética definible.

Estos trastornos se caracterizan por incoordinacion, pérdida del equilibrio,
dificultades en la marcha, extremidades y movimientos oculares, y disartria. Sin
embargo, las lesiones cerebelosas no siempre se manifiestan con sindromes

ataxicos motores.

Por ello Schmahmann y Sherman en 1998 realizaron una investigacion con el
objetivo de determinar si existia un patron predecible de los cambios cognitivos y
conductuales clinicamente relevante en este tipo de pacientes, cuyos resultados
indicaron que existia un patréon de anomalia de comportamiento denominando el
Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo, donde aplicaron diversos examenes
neuroldgicos, pruebas mentales y evaluaciones neuropsicologicas. Entre los
principales resultados encontraron un patrén de cambios conductuales que
conforman este sindrome clinico y es consistente con las predicciones derivadas

de los estudios de neuroimagenes funcionales, anatémicos y fisioldgicos.

El sindrome es descrito por primera vez en la revista Brain en ese mismo afo en
el articulo The cerebellar cognitive affective sindrome. Plasmando en el
documento las caracteristicas siguientes del sindrome: (i) Alteraciones de las
funciones ejecutivas. Esto incluye deficiencias en la planeacién, razonamiento
abstracto, memoria de trabajo y disminucién de la fluidez verbal. (ii) Deterioro de
la cognicion espacial, incluida la desorganizacion visoespacial y memoria
visoespacial deteriorada. (iii) Cambio de personalidad, caracterizado por
aplanamiento o embotamiento afectivo y comportamiento desinhibido o
inapropiado. (iv) Dificultades linguisticas, incluida disprosodia, agramatismos y
anomia leve. El efecto de estas alteraciones en el funcionamiento cognitivo es una

disminucién general de la funcién intelectual (Schmahmann & Sherman, 1998).

El CCAS desde su primera descripcion ha sido objeto de varias investigaciones

en diferentes poblaciones y patologias cerebelosas.

Entre ellos en el afio 2000 los investigadores Levisohn, Golomb y Schmahmann
publican el estudio Neuropsychological consequences of cerebellar tumuor
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reception in children. The cerebellar cognitive affective syndrome in a paediatric
population con el objetivo de describir el comportamiento de este sindrome en la
poblacion infantil con lesiones cerebelosas adquiridas. Para ello evaluaron
neuropsicolégicamente 19 nifios sobrevivientes de tumores que han mostrado
déficit cognitivo a largo plazo después de la cirugia. Como resultados se evidencio
un deterioro en las funciones ejecutivas, especificamente en la planeacion y la
secuenciacion, las funciones visoespaciales, la expresion del lenguaje, la
memoria verbal y la modulaciébn de los afectos; y que los déficits en el
comportamiento son mas visibles en los adultos que en los nifios (Gonzalez,
2018).

Méas tarde en febrero del 2004 Jeremy Schmahmann publica el articulo Disorders
of the Cerebellum: Ataxia, Dysmetria of Thought, and the Cerebellar Cognitive
Affective Syndrome con el objetivo de realizar una revision de los principales
aspectos de los trastornos del cerebelo. Se sistematiza la definicion de CCAS y se
abordan sus componentes cognitivos y psiquiatricos, junto con la discapacidad
ataxica motora de los trastornos del cerebelo y se conceptualizan dentro de la
hipétesis de la dismetria del pensamiento (Gonzalez, 2018).

Posteriormente en el 2017 los investigadores Hoche, Guell, Vangel, Sherman y
Schmahmann publican The cerebellar cognitive affective/ Schmahmann sindrome
scale, la escala del sindrome de Schmahmann (CCAS_Scale) validada en el

contexto norteamericano. Los principales objetivos del estudio fueron examinar el

perfil neuropsicolégico de pacientes con lesiones del cerebelo para probar y
explorar las conclusiones originales relativas al sindrome; desarrollar una bateria
de pruebas cognitivas del cerebelo para su uso y detectar el deterioro cognitivo en
pacientes; ademas de analizar si el rendimiento cognitivo es diferente en
pacientes con lesiones cerebelares aisladas frente a aquellos con patologia

cerebelosa compleja.

Un aspecto importante del CCAS es la desregulacion afectiva que ocurre cuando

las lesiones involucran el vermis y el ndcleo fastigial. La desregulacion afectiva es
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abordada por diferentes autores como cambios de personalidad y en otros como
alteraciones neuropsiquiatricas (Schmahmann, 2004). Estas dltimas son las que

se evallan en la escala CCAS-S.

Una de las investigaciones foraneas relacionadas con este tema, fue publicada
por Schmahmann, Weilburg & Sherman en el 2007 The neuropsyquiatric of the
cerebellum- insight from the clinic con el objetivo de describir los trastornos

neuropsiquiatricos en adultos y nifios con varias patologias cerebelosas.

Los resultados arrojaron comportamientos como distractibilidad e hiperactividad,
impulsividad,  desinhibicién, ansiedad, comportamientos estereotipicos,
pensamiento ilogico y la falta de empatia, asi como también agresion e
irritabilidad. Ademas de comportamientos obsesivos y rumiativos, disforia y

depresion, apatia e incapacidad para apreciar los limites sociales.

En el estudio Schmahmann’s syndrome- identification of the third cornerstone of
clinical ataxiology, los investigadores Manto y Marién (2015) hacen referencia que
este sindrome incluye sintomas neurocognitivos, afectivo comportamentales
complejos, que se asignan a una alteracion funcional de caminos reciprocos que
conectan al cerebelo con circuitos limbicos, prefrontales y la corteza asociativa
temporal- parietal. En consecuencia, la introduccion de este sindrome ha
permitido enriquecer la forma de acercarse a enfermedades como las ataxias

hereditarias.

Los estudios realizados en los pacientes con una disfuncion cerebelosa como las
ataxias hereditarias, sus componentes cognitivos han sido investigados y se
presentan como limitaciones en la capacidad cognitiva, la flexibilidad, los tiempos
de reaccion mas lentos durante el procesamiento y una modulacién atencional.

El CCAS ha sido ampliamente replicado en adultos y nifios con enfermedades
cerebelosas neurodegenerativas y adquiridas (Tedesco, Chiricozzi, Clausi, Lupo,
Molinari & Leggio, 2011), asi como también en congénitas y lesiones neonatales

propiciando un desarrollo del concepto de CCAS (Levisohn, Cronin &
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Schmahmann 2000, Schmahmann, 2007; Limperopoulos, Bassan, Gauvreau,
Robertson, Sullivan & Benson, 2007).

Estos aspectos relevantes del comportamiento de las funciones de alto nivel y el
cerebelo, tienen un impacto en la calidad de vida, el desempeiio profesional y las
relaciones personales de estos pacientes que deben ser de dominio del equipo

multidisciplinario y la familia que los asisten.

1.4 Aspectos generales de la juventud

El sindrome de Schmahmann ha permitido sistematizar aspectos relevantes al
deterioro cognitivo de los pacientes con ataxia en general, especificamente en la
SCA2, a medida que el inicio de esta, se manifiesta mas temprano en el

desarrollo, trae consigo que se agudicen sus alteraciones.

Por lo que diagnosticar el CCAS en la juventud permitiria avanzar hacia
estrategias de rehabilitacion novedosa y mas especifica. Siendo esta etapa
considerada durante muchos afios, un tema de especial interés, no solo por las
particularidades que encierra, sino por las huellas que deja generalmente en cada
individuo. Donde ademas se producen cambios cualitativos y cuantitativos que
influiran en el desarrollo de cada sujeto, siendo clave el proceso de socializacion,
y en el transcurso de la misma, el joven se preparara para cumplir determinados

roles sociales propios de la vida adulta.

Por ello podria definirse como un proceso de transito, independientemente de la
concepcion tedrica que sobre el desarrollo asumen diversos autores, casi la
totalidad considera que el criterio principal para la delimitacion de esta etapa no

responde a la edad cronolégica.

Sin embargo, la doctora Laura Dominguez enfatiza que la juventud constituye
ante todo “una edad psicoldgica”, pues parte de considerar el desarrollo como un
proceso que no ocurre automaticamente, ni esta determinado fatalmente por la

maduracion del organismo, sino que tiene ante todo una determinacion historico
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social, al decir de L.S. Vigotsky, creador del enfoque historico-cultural sobre el

desarrollo de las funciones psiquicas superiores.

Dominguez (2003) considera que, en la etapa de la juventud, los sujetos han
cambiado tanto el contenido como la forma de sus ideales, por tanto, son mas
estructurados que en etapas anteriores. La tarea principal que debe enfrentar el
joven es la de autodeterminarse en las diferentes esferas de su vida, dentro de

sus sistemas de actividad y comunicacion.

En la etapa juvenil segun refiere esta autora los sujetos se insertan en grupos de
manera mas intencionada e independiente segun sus necesidades, identidad,
motivaciones. Esos grupos constituyen un refugio y una plataforma de desarrollo
del estilo de vida, siendo el grupo un espacio donde los sujetos pueden ser
creativos y sentirse seguros. Lo mismo ocurre con sus familias, siempre y cuando
la comunicacion con ambos padres sea en base al respeto, la comprensién, la

reflexion y la busqueda de consenso.

Surge la concepcion del mundo permitiendo al joven estructurarse a través de
planes, objetivos, metas y estrategias correspondientes para su consecucion, el

sentido de la vida o proyecto de vida.

En la juventud, la identidad personal, también denominada autovaloracién
(autoconocimiento y autoevaluacion del sujeto de sus cualidades fisicas,
psicoldgicas y morales) debe alcanzar un importante grado de estructuracion y
estabilidad y conducir al joven a proponerse tareas para su autoeducacion, ya que
el principal propdsito que él debe acometer es el de determinar su futuro lugar en
la sociedad. Asi, la eleccion de la futura profesién o actividad laboral, y su
desemperio, se apoyan en la valoracion que hace el sujeto de sus capacidades,
cualidades e intereses, y forma parte esencial de la elaboracion de un proyecto de
vida, que le permita encaminar su conducta presente en pos de objetivos

situados, temporalmente, a largo plazo (Dominguez, 2007).

Transitar por esta etapa es un gran paso, pero si ademas son jévenes con una

discapacidad, su trayecto encierra preocupaciones y retos que les impone su
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condicion. Entonces ese joven al igual que el resto compartira una serie de
caracteristicas, vivencias y dificultades, y al mismo tiempo experimentara otros

obstaculos derivados de su situacion de discapacidad.

Pongamos entonces la mirada en una realidad que impacta la vida de un grupo de
personas cubanas, especificamente holguineros, que su cotidianidad esta
marcada por una enfermedad hereditaria que afecta su bienestar fisico y mental.
Donde ser portador del gen de la ataxia, indicaria la pérdida de oportunidades,
rechazo, dificultades en las relaciones de pareja, limitaciones en la
independencia, transformar sus proyectos, en conclusiones se acelerara su

tiempo de vida.

Por tanto, la préactica clinica para avanzar, demanda conocer cuéles son
especificamente las caracteristicas de las funciones cognitivas presentes del
Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo en estos jovenes, teniendo en cuenta
ademas al cerebelo como un componente esencial de los mecanismos cerebrales

para la personalidad, el estado de &nimo y el intelecto.
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CAPITULO Il ASPECTOS METODOLOGICOS

En el capitulo se abordan los presupuestos metodolégicos de la investigacion,
ofreciéndose una caracterizacion de la muestra seleccionada para el estudio, asi
como los criterios que se tuvieron en cuenta para su conformacion. Ademas, se
ofrece una descripcion de las etapas del mismo, las técnicas empleadas en cada
una, sus respectivos procedimientos de aplicacion, el analisis y discusion de los

resultados.

2.1 Metodologia

La presente investigacion toma posicion en el paradigma cuantitativo, para dar
cumplimiento a los objetivos planteados. Los métodos cuantitativos son muy
potentes en términos de validez externa, ya que, con una muestra representativa
de la poblacion, hacen inferencia a dicha poblacién con una seguridad y precision

definida.

Este tipo de investigacion debe ser lo mas objetiva posible. Los fen6menos que se
observan y/o miden no deben ser afectados por el investigador. Este debe evitar
en lo posible que sus temores, creencias, deseos y tendencias influyan en los
resultados del estudio o interfieran en los procesos y que tampoco sean alterados

por las tendencias de otros (Hernandez, Fernandez y Baptista, 2010).

2.2 Tipo de Estudio

Basandose en el propdsito o finalidad perseguida se desarrollé un estudio de tipo
descriptivo clasificado entre los estudios empiricos con metodologia cuantitativa,
encaminado a buscar especificamente las caracteristicas de las funciones
cognitivas del Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo en un grupo de jovenes
con SCA2. Ademas de ser un estudio observacional que tiene como objetivo “la
observaciéon y registro” de acontecimientos sin intervenir en el curso natural de
estos.

Segun su dimension temporal es un disefio transversal, pues los datos se

recolectaron en un solo momento.

22



2.3 Poblacion y muestra

Esta investigacion esta enmarcada dentro de la ciudad de Holguin.

Se selecciona como poblacién de estudio los pacientes jovenes con Ataxia
Espinocerebelosa tipo 2 del municipio de Holguin. Esta poblacion es escogida a
partir del criterio de accesibilidad, pues la poblacién accesible permite que sea
factible en tiempo y cientificidad la investigacion. Por tanto, porta las

caracteristicas necesarias para tomar la muestra de estudio.

Se tienen en cuenta los siguientes criterios de inclusién:

v Diagnéstico clinico y molecular de Ataxia Espinocerebelosa tipo 2.

v Estadio | de la enfermedad: es un estadio ligero, inicial donde los pacientes
presentan trastornos ligeros de la marcha, que pueden desempefiar de forma
independientes las actividades de la vida diaria, ademas de no presentar un
avanzado deterioro cognitivo que dificulte la investigacion.

v'Diagnosticado CCAS.

v Edad comprendida entre 18 y 35 afios.

v Voluntariedad para participar en la investigacion.

Criterios de exclusion:
v' Sujetos con patologia psiquiétrica.
v' Sujetos con tratamiento psicofarmacoldgico.

v Sujetos con otras enfermedades neuroldgicas asociadas o no a la SCA2.

Criterios de salida:

v Que no deseen continuar en el estudio.

Para el proceso de seleccion de la muestra se parti6 de los 25 jévenes con
diagnéstico de SCA2 y se seleccionaron 6 sujetos que fueron diagnosticados con
CCAS por la clinica con otros instrumentos, para garantizar que los objetivos de la

investigacion sean cumplidos.

Se utilizé un muestreo no probabilistico intencional pues se requiere no tanto una

‘representatividad” de los elementos de la poblacién, sino una cuidadosa y
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controlada eleccion de los casos que cumplen con las caracteristicas
especificadas.
De la muestra seleccionada en cuanto al sexo, existe un emparejamiento, un 50%

de mujeres y un 50% hombres (Ver Anexol).

Desde el punto de vista de la edad en el grupo de pacientes se cuenta con 2 de
22 afios que representa el 33.3%, 1 de 26 afos que representa 16.7%, 1 de 29
afnos que representa 16.7%, 1 de 30 afos representando el 16.7% y 1 de 35 afios
gue representa 16.7%, para un total de 6 (Ver Anexo 1).

De acuerdo al grado de escolaridad, con nivel 1(noveno grado) 2 casos, en nivel 2

(obrero calificado) 1 caso y en nivel 3 (técnico medio) 3 casos (Ver Anexol).

2.4 Definicion tedricay operacional de la variable

2.4.1 Definicién tedrica

Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo (CCAS): se caracteriza por (i)
alteraciones de las funciones ejecutivas. Esto incluye deficiencias en la
planeacion, razonamiento abstracto, memoria de trabajo y disminucién de la
fluidez verbal. ii) deterioro de la cognicion espacial, incluida la desorganizacion
visoespacial y memoria visoespacial deteriorada. (iii) Cambio de personalidad,
caracterizado por aplanamiento o embotamiento afectivo y comportamiento
desinhibido o inapropiado. (iv) Dificultades linglisticas, incluida disprosodia,
agramatismo y anomia leve. El efecto de estas alteraciones en el funcionamiento
cognitivo es una disminucion general de la funcion intelectual (Schmahmann &
Sherman, 1998).

2.4.2 Definicion Operacional de la variable

Funciones Ejecutivas (FE)
Las funciones ejecutivas son las capacidades implicadas en la formulacion de

metas, planificacion para su logro y ejecucion de la conducta de forma eficaz,
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creativa y socialmente aceptada. Los procesos asociados a las FE son diversos e
incluyen principalmente la anticipacion, seleccion de metas, planeacion, iniciacion
de la actividad, autoregulacion, flexibilidad mental, control de la atencion, uso de
la retroalimentacion, inhibicion y la memoria de trabajo (Anderson, 2002 citado en
Lozano & Ostrosky, 2011). Son responsables tanto de la regulacion de la
conducta manifiesta como de la regulacion de los pensamientos, recuerdos y
afectos que promueven un funcionamiento adaptativo (ver Fuster, 2000, 2004).

En la escala CCAS las funciones ejecutivas referidas anteriormente son medidas
por las pruebas: fluidez semantica, categoria de alternar, retentiva verbal,
intervalo numérico hacia adelante, intervalo numérico hacia atras, similitudes y go

no go.

Déficit de Lenguaje (DL)
La utilizacion del lenguaje verbal implica modalidades particulares de
comportamiento cuyas variedades primarias son la produccion y la comprension

de mensajes (Stoodley & Schmahmann, 2009).

Aunque parece haber suficiente evidencia para creer que el cerebelo lateral
derecho se implica en la generacion y seleccion de palabras, la localizacién de
esta activacion varia en los distintos estudios; por ello, no queda claro si estas
diferencias en la localizacién se deben a factores metodolégicos o a que las
diferentes versiones utilizadas de la prueba activen subregiones especificas

dentro del cerebelo (Stoodley & Schmahmann, 2009).

Una posterior comprension del rol modulador del cerebelo en el lenguaje incluye
la contribucion del cerebelo a la percepcion del lenguaje y el discurso, la
planificacibn motora del lenguaje, el procesamiento sintactico y la produccion
dinamica del lenguaje, la lectura y la escritura (Marién, Adamaszek, Barwood,
Beaton & Desmond, 2014).

En la escala CCAS-S las alteraciones del lenguaje son evaluadas en la fluidez

semantica y fonoldgica.
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Disminucidn de las Habilidades Visoespaciales (HV)
El déficit en la cognicion espacial en la descripcion original del CCAS es
demostrada en el orden secuencial y las caracteristicas de la figura cuando los

pacientes dibujan o copian los diagramas.

La prueba de la copia del Cubo, marca diferencias cuando se realiza en 2D
contrario a 3D, en la que se presentan dafios en el I6bulo posterior cerebeloso
gue se conecta con la corteza asociativa parietal posterior (Schmahmann &
Pandya, 1998). Se muestran asi déficits en la cognicion espacial incluida la

desorganizacion visual-espacial y la alteracién de la memoria visual-espacial.

Andlisis de errores

En la escala se obtienen como resultados dos puntuaciones, un total y un total de
errores.

El total de errores se obtiene a partir de los puntos de corte que se calcularon
para cada subescala, que van determinar que, al cometer un error en una prueba,
se considere que la prueba es fallida. El total de errores es la medida que va a

permitir discriminar si se posee o no el sindrome CCAS (Ver Anexo 2).

2.5 Procedimientos y técnicas empleadas

Escala CCAS-S: La escala del Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo (CCAS) /
Sindrome de Schmahmann es un instrumento de deteccion para revelar este
sindrome en pacientes con lesion cerebelosa. Evallua diferentes dominios
cognitivos: atencion y concentracion, funciones ejecutivas, memoria, lenguaje,
habilidades visuales espaciales, pensamiento abstracto y caracteristicas

neuropsiquiatricas.

El tiempo para administrar la escala es de aproximadamente 10 minutos en los
controles saludables y de aproximadamente 12 minutos en los pacientes con

deterioro.

El total se obtiene sumando la puntuacion de cada una de las subescalas. El

rango de puntajes de aprobado en la escala se extiende desde 82 (suma de
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puntajes minimos de aprobacion para cada item en la escala) a 120 (suma de
puntajes maximos para cada item); la medida de aprobado / reprobado

proporciona un error maximo de puntaje de 10 (es decir, 10 pruebas fallidas).

El resultado total no determina si un paciente tiene o no el CCAS, pero
proporciona detalles cuantitativos adicionales del rendimiento de estos en cada
dominio y va permitir tener una medida para seguir la evolucién en el tiempo de la
progresion o no con respecto al deterioro que presentan. El total de errores es el
gue determina si esté presente o no el sindrome (Ver Anexo 2).

Dominios Subescalas Descripcién
Funciones Fluidez semantica, | La reduccién o pérdida de
ejecutivas categoria de  alternar, | estas funciones afecta la

retentiva verbal, intervalo | capacidad del individuo para
numeérico hacia adelante, | llevar una vida

intervalo numérico hacia | independiente socialmente
atrds, similitudes y go no | aceptada, que propicia que

go. se manifieste en rechazo y

aislamiento social.
Déficit de | Fluidez semantica y | Las dificultades en estos
lenguaje fonologica y durante la | dominios dan cuenta de las

aplicacion de las otras | afectaciones en el lenguaje,
pruebas que facilitan la | sobre todo la produccién
expresion oral de los |oral, que va marcando un

participantes deterioro que afecta su

diario vivir.
Disminucion de | Cubo Estos resultados son
las habilidades | Copia de Cubo transversalizados por la
visoespaciales pérdida de la motricidad fina

para escribir y dificulta la

realizacion del dibujo.
Tabla 6.Relacion de dominios y subescalas que evalla la escala CCAS-S.

Entrevista semiestructurada: con el objetivo de extraer la mayor cantidad de
informacion necesaria. Se parte de una guia con una serie de preguntas
preestablecidas, pero que en este caso constituyen una “guia flexible” que el
entrevistador puede manejar de acuerdo a la informacion valiosa, Util o novedosa

gue vaya apareciendo, asi como profundizar en el déficit cognitivo (Ver Anexo3).
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La observacién abierta se utilizé conjuntamente con la aplicacion de la escala

como medio de obtener informacion y/o corroborar la recibida.

Historia Clinica del paciente: con el objetivo de obtener un conocimiento inicial
de cada uno de los pacientes, sus antecedentes personales, familiares, el tiempo
de diagnosticado de la enfermedad, su cuadro sintomatico, tipos de tratamientos y

descartar patologias psiquiatricas.

Procedimientos:

La investigacién se realiza en dos sesiones de trabajo para cada paciente donde
se controlaron las condiciones ambientales de la aplicacion (iluminacion,
ventilacién), el horario del dia (la sesion de la mafiana), los niveles de ayuda y el

rapport.

En la primera sesion de trabajo se le solicitd el consentimiento informado para
participar en el estudio (Ver Anexo 4). Luego se le realiz6 una entrevista para

determinar el déficit cognitivo de estos pacientes.

En la segunda sesion de trabajo se aplicé la escala CCAS-S, donde se describe a
cada paciente detalladamente las instrucciones para su aplicacion.
2.5.1 Procesamiento estadistico de los datos

El andlisis de los datos en el estudio se realizd6 mediante el uso de diferentes

estadigrafos, utilizando el programa SPSS v 23.0 para Windows.

Una vez que se introdujeron los resultados de la aplicacion al programa, se
procedié a realizar tablas cruzadas y el célculo de frecuencia pertenecientes a la

estadistica descriptiva.
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2.6 Analisis de los resultados

Inicialmente se llevé a cabo la revision de la Historia Clinica de los pacientes en
estudio, obteniéndose informacion previa y datos generales que posteriormente
se corroboraron con la aplicacién de otros métodos y técnicas en el transcurso de

la investigacion.

Los pacientes fueron notificados portadores del gen de la ataxia a los 18 afios, sin
manifestar aun los sintomas propios de la enfermedad. En algunos casos no
transitd mucho tiempo para comenzar a observarse la sintomatologia referente, a
la coordinacibn motora como inestabilidad, incoordinacién, dismetria y como
expresion de la dificultad del lenguaje la disartria, entre otras. También se
comprobd que los pacientes no presentaran patologias psiquiatricas o tuvieran
tratamientos con psicofarmacos, ademas de descartar enfermedades

neurolégicas asociadas a la enfermedad.

Por su parte en el transcurso de la entrevista semiestructurada en conjunto con la
observacion se encontraron dificultades en la distribucion del fondo atencional, les
costaba trabajo recordar las fechas, acontecimientos recientes, manifestando
alteraciones en la memoria, reveld reduccion de las habilidades de razonamiento,
pobre planificacion de la capacidad de organizacion, problemas en lenguaje en
cuanto al discurso poco fluido, pobreza de contenido, comprension, flexibilidad
comprometiendo asi su adecuado funcionamiento y desarrollo en su medio. Sin

embargo, no presentaron dificultades en cuanto a la orientacién temporal.

Las afectaciones cognitivas en estos pacientes se analizaron también tras la
aplicacion de la escala CCAS-S, donde se midio el desempefio de las tareas que
responden a los dominios de la funcion ejecutiva, déficit de lenguaje y habilidades

visoespaciales.

En primer lugar, las funciones ejecutivas son evaluadas en las pruebas de

fluidez semantica, categoria de alternar, retentiva verbal, intervalo numérico hacia
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delante y hacia atras, similitudes, go no go, pues permitird describir estas

capacidades.

La fluidez semantica se evalla en los dominios de la funcion ejecutiva y déficit de
lenguaje, para las cuales tiene el mismo punto de corte. Las puntuaciones
minimas de los pacientes oscilaron entre 7 y 14 puntos representando el 83.3%,
mientras que solo un caso obtuvo la calificacidon superior de 15 puntos

representando el 16.7% (Ver tabla?7).

Porcentaje
Puntuaciones | Frecuencia | Porcentaje | acumulado
7 1 16,7 16,7
11 1 16,7 33,3
12 1 16,7 50,0
13 1 16,7 66,7
14 1 16,7 83,3
15 1 16,7 100,0
Total 6 100,0

Tabla 7. Distribucion por frecuencia de la puntuacién Fluidez semantica

Como se muestra en la tabla anterior casi el total de los pacientes de estudio,
tuvieron dificultades para enunciar la mayor cantidad de animales segun el tiempo

indicado, ademas de la repeticion de palabras ya mencionadas.

En la categoria de alternar el punto de corte para esta subescala es de 5 puntos,
donde las calificaciones obtenidas por los pacientes se comportaron de la
siguiente forma, 4 de ellos oscilaron entre 2 y 5 puntos representando el 66.7%, y

2 pacientes alcanzaron la puntuacion de 6 puntos para un 33.3% (Ver tabla 8).

Categoria de alternar
Porcentaje
Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado
2 1 16,7 16,7
3 1 16,7 33,3
4 1 16,7 50,0
5 1 16,7 66,7
6 2 33,3 100,0
Total 6 100,0
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Se encontraron dificultades en el transcurso de la tarea, pues requirieron la
repeticion de la demanda y presentaron problemas en ir alternando un vegetal y
profesion segun exigia la orden, manifestandose asi un funcionamiento

defectuoso en la capacidad para planificar, controlar y verificar.

El intervalo numérico hacia delante en correspondencia con el punto de corte se
comporté de la siguiente manera, 1 paciente de 4 puntos para un 16.7%, 3
pacientes de 5 puntos para un 50% y 2 de 6 puntos para un 33.3% (Ver grafico
3).

Intervalo numérico hacia delante

60,0

40,0
20,0 M Porcentaje

00 | 0

4 5 6

Grafico 3. Distribucion por frecuencia de la puntuacion Intervalo numérico hacia delante

Se presentaron algunas dificultades para establecer adecuadamente la secuencia
de los digitos, en algunos casos la cadena mas larga que lograron mencionar fue
de seis numeros pero incluye algunas correcciones luego de verbalizada la
respuesta, por lo que se revelan problemas en las capacidades mentales
necesarias para formular metas, planificar el modo de lograrlas y llevar adelante el

plan de manera eficaz.

En la prueba para el intervalo numérico hacia atras las evaluaciones estuvieron en
el rango de 2 y 3 puntos representando el 50% respectivamente, lo cual no
presenta dificultades en relacion con el punto de corte (Ver gréafico 4).
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Intervalo numérico hacia atras
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Gréfico 4. Distribucién por frecuencia de la puntuacion Intervalo numérico hacia atras

Sin embargo, los pacientes solo lograron reproducir hasta la serie de tres digitos,
presentaron dificultades en la concentracion de la atenciéon, al no lograr el
mantenimiento de la misma durante el periodo de tiempo que demandaba la
tarea, apreciandose una afectacion de la estabilidad o mantenimiento del proceso

atencional de forma centrada y continua en el objetivo.

En cuanto a la retentiva verbal la muestra arroj6é 1 paciente con 9 puntos para un
16.7%, 3 con 11 puntos para un 50% y por ultimo 2 con 12 puntos representando
un 33.3% (Ver gréfico 5).

Retentiva verbal
60,0 500
40,0 33,3
- .
20,0 16,7 Porcentaje
oo I | |
9 11 12

Grafico 5. Distribucién por frecuencia de la puntuacion Retentiva verbal

En la prueba se encontraron resultados bajos de retencién o registro de la
informacion como primera fase de la memoria, seguida por el almacenamiento o
conservacion, se evidenciaron alteraciones para encontrar la palabra requerida

segun la lista original (flor, Roberto, coraje, hablar, amarillo).
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En la similitud el punto de corte es de 5 puntos, las calificaciones de los pacientes
se comportaron de la siguiente manera, 5 estuvieron en un rango entre Oy 5
puntos para un 83.3%, solo 1 obtuvo puntuacion de 8 para un 16.7% (Ver tabla
12).

Porcentaje
Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado
0 1 16,7 16,7
2 2 33,3 50,0
4 1 16,7 66,7
5 1 16,7 83,3
8 1 16,7 100,0
Total 6 100,0

Tabla 12. Distribucién por frecuencia de la puntuacion Similitudes

En esta tarea las respuestas fueron calificadas de acuerdo al nivel de abstracciéon
reflejado en cada caso. El segundo y tercer ejemplo no denotaron dificultades
para la gran mayoria de los pacientes, no siendo asi con el primero que plantea
establecer semejanza entre 0jo y nariz representando un mayor nivel de
complejidad. De igual manera se obtuvieron respuestas que no guardaban
ninguna relacion de semejanza entre ambos estimulos ejemplo “son anchas, son
hoyos”.

En go no go 1 es el punto de corte, en esta prueba 5 pacientes obtuvieron la
calificacion de 0 puntos para un 83.3% y solo 1 pacientes alcanzé la calificacion
de 2 puntos representando el 16.7% (Ver grafico 7).

Go no Go
100,0 83,3
80,0
60,0
40,0 167 B Porcentaje
20,0
00 —
0 2

Gréfico 7. Distribucion por frecuencia de la puntuacién Go No Go

33



Se puede decir que con excepcidn de un paciente el resto no retuvo las
instrucciones presentando dificultades para responder ante el estimulo y a inhibir
la respuesta ante él.

En cuanto al dominio déficit de lenguaje las subpruebas que lo evalian son
fluidez seméantica y fluidez fonoldgica, dando cuenta de las afectaciones en el

lenguaje, sobre todo la produccion oral.

En la fluidez fonética 6 es el punto de corte, donde 3 de los pacientes obtuvieron
calificaciones bajas entre 2 y 4 puntos representando el 50%, mientras que los
restantes pacientes alcanzaron una puntacion que oscilé entre 8 y 10 para un
50% (Ver tabla 14).

Porcentaje
Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado
2 1 16,7 16,7
3 1 16,7 33,3
4 1 16,7 50,0
8 1 16,7 66,7
9 1 16,7 83,3
10 1 16,7 100,0
Total 6 100,0

Tabla 13.Distribucién por frecuencia de la puntuacion Fluidez fonética

En esta tarea las diferencias resultaron algo mas evidentes, cuando lograron decir
las palabras que comienzan con la letra F, omitiendo los nombres propios o
lugares, apreciandose que el nivel escolar esta relacionado con la fonética.

En las habilidades visoespaciales los resultados son transversalizados por la

pérdida de la motricidad fina para escribir y dificultad en la realizacion del dibujo.

En la copia del cubo el punto de corte es 10, los resultados més bajos fueron, 1
de 7 puntos representando el 16.7%, 2 de 10 puntos para un 33.3%, mientras que
3 obtuvieron la puntuacién mas elevada de 12 puntos para un 50% (Ver grafico
9).
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Grafico 9. Distribucion por frecuencia de la puntuacion Copia de cubo

En los pacientes de estudio aun cuando en tres de los casos aparecen todos los
elementos, en los restantes se encontraron dificultades en el tamafio y

alteraciones en el caracter de las lineas.

Aunque en el estudio no se pretende realizar una comparacion entre ambos
sexos, en el andlisis de los datos recolectados se evidenciaron los siguientes

resultados (Ver gréafico 10).

Errores en los dominios en mujeres y hombres

12

w
[ \
58—
S ‘\\
v 4 —o—Femenino
°
:g 4 ~—#— Masculino
15
S
S 2
a \

0

FE DL HV

Grafico 10. Distribucion de los errores por dominios en hombres y mujeres

Por lo que se ilustran pequefias diferencias en el procesamiento de las pruebas
gue responden a las funciones ejecutivas en cuanto al sexo, siendo los hombres
los de menor rendimiento, cometiendo mayor cantidad de errores con respecto al
sexo femenino, arrojando una calificacion de forma general para las mujeres de

13 errores y para los hombres de 17.
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Como muestra el grafico los dominios de la funcion ejecutiva, déficit de lenguaje y
habilidades visoespaciales, varian su puntuacion promedio en relacion con el nivel
escolar de la muestra seleccionada (Ver grafico 11).

50
40
30 N 9no grado
20 \ Obrero calificado
Técnico medio

10

0

FE DL HV

Grafico 11. Distribucion de la puntuacion en los dominios segun nivel escolar

Proyectando asi, pequefias diferencias estadisticas de acuerdo al nivel escolar,
corroborando segun la teoria que mientras el nivel escolar es mas alto, mayor
reserva cognitiva posee el sujeto y funge como un factor protector de las

funciones cognitivas.

Teniendo en cuenta el comportamiento de la puntuacion segun los dominios que
evalla la escala en cada paciente seleccionado, no existe una uniformidad en
cuanto al deterioro cognitivo del CCAS, pues no progresa de la misma forma, por
lo que aspectos como el inicio de la enfermedad en esta etapa, el nivel escolar y
el tiempo de evolucidn de los sintomas, incidiran en cada uno de ellos de forma

especifica (Ver grafico 12).
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Grafico 12. Puntuacion por dominio de cada paciente
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2.6.1 Discusién de los resultados

Esta investigacion fue realizada con el proposito de caracterizar las funciones
ejecutivas, lenguaje y habilidades visoespaciales del Sindrome de Schmahmann

en un grupo de jovenes con SCA 2 de la provincia de Holguin.

Los pacientes del estudio muestran sintomas caracteristicos de la SCA2 en
estadio |, siendo mas visibles trastornos ligeros de la marcha, donde aun pueden
desempeniarse de forma independiente en las actividades de la vida diaria. Los
resultados indican que existe un patrén de anomalias que incluyen alteraciones
en las funciones ejecutivas, distraccion o falta de atencion, dificultades con la
produccion del lenguaje, asi como desorganizacion visual- espacial. Las
deficiencias observadas no pueden explicarse por dificultades con el control motor
como movimiento de las extremidades, desequilibrio; sino por las funciones no
motoras, resultando en dismetria de pensamiento o cognitiva, segin engloba el
CCAS.

El comportamiento de esas manifestaciones en los sujetos de estudio ha hecho
notoria la participacion del cerebelo en un nimero de tareas cognitivas que estan
desprovistas de movimientos, haciendo evidente la participacién del mismo en

dichas funciones segun declara la teoria existente.

El desempefio en las tareas relacionadas con los dominios del lenguaje,
habilidades visoespaciales y las funciones ejecutivas mostraron un compromiso
cognitivo de forma global. En el que los portadores de la Ataxia Espinocerebelosa
tipo 2 pueden desarrollar alteraciones en la memoria, problemas de
concentracion, alteraciones del razonamiento conceptual y disfuncion ejecutivo-

frontal en las pruebas.

En los resultados obtenidos se percibe las alteraciones en la memoria
especificamente en la codificacion y recuperacion de la informacion para
completar la tarea o llevar a cabo actividades simultaneas, también para ordenar

la informacion e identificar las ideas principales.
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Igualmente se encontraron dificultades en la atencién durante la realizacion de la
ejecucion de las pruebas, que sugiere la intervencion del cerebelo para optimizar
la calidad de la informacion sensorial, para coordinar la atencion selectiva,

permitiendo la anticipacién, el cambio, la distribucion y la orientacién de la misma.

En cuanto a la funcién ejecutiva las pruebas asociadas a la retentiva verbal se
vieron algo afectada mostrando alteraciones de la memoria a corto plazo
(memoria operativa), donde fue necesario sefalar las categorias requeridas o las
de seleccion multiple para recuperar las restantes palabras. Siendo consistente
con la observacion de que el cerebelo participa en la unién de las conexiones
cognitivas y de aprendizaje asociativo. Existe un deterioro en el conjunto verbal
por medio de la tarea categoria de alternar. Los déficits de la memoria de trabajo
verbal se fundamentan en la prueba de retencién de digitos hacia delante una
medida de la atencién y en la retencién de digitos hacia atras una medida de la
memoria de trabajo. El razonamiento abstracto fue afectado en la prueba de
similitud. La tarea go no go se encontré afectada debido a los errores de omision,
indicando pérdida con la atencién sostenida, asi como el control de impulsos y la

desinhibicion.

En las tareas de fluidez verbal semantica y fonologica y pruebas de memoria de
trabajo también aprovechan la funcion ejecutiva, pero estas pruebas se basan en
gran medida en la produccion verbal y, por tanto, reflejan también la integridad del

procesamiento del lenguaje.

El lenguaje se caracterizé por dificultades evidentes en la conversacion
espontanea, déficit en el lenguaje expresivo, sintaxis alterada, estuvo presente la
disprosodia, agramatismo, se encontro la fluidez semantica mas deteriorada que
la fluidez fonética, por lo que el papel modulador del cerebelo en el lenguaje
incluye la contribucion con el habla, la percepcién del lenguaje, planificacion
motora del habla, procesamiento de la sintaxis y la dinAmica de la produccion del

lenguaje.
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En las habilidades visoespaciales demostraron déficit en la copia del cubo, donde
el enfoque del dibujo no se ordend secuencialmente y las caracteristicas de la
figura eran desorganizadas, pudiendo tratarse de representaciones internas

relacionadas con la corteza premotora dorsal.

Dentro de los hallazgos evidenciados se pudo apreciar variabilidad en cuanto a la
puntuacion de las tareas para cada dominio, donde los pacientes con un nivel
escolar mas alto mostraron diferencias con respecto a los otros de una mejor
reserva cognitiva, evidenciando un estrecho vinculo entre el tiempo de diagndstico

de la enfermedad y la aparicién de los sintomas.

Otro de los aspectos a sefalar son las diferencias estadisticas en el
procesamiento cognitivo que se percibié entre hombres y mujeres, mostrando un

mayor nimero de errores en los hombres en relacién con las mujeres.

Los presentes hallazgos estan en consonancia con los resultados obtenidos por
Schmahmann, donde los pacientes muestran déficits en el control de la atencion,

dificultades linguisticas, en lo ejecutivo y en la cognicién espacial.

La asistencia clinica ahora cuenta con un instrumento que permite el diagndstico
especifico de este sindrome, el cual fue traducido al espafiol y ajustado en
términos formales al contexto cubano, ademas se adaptaron los baremos de la
escala determinando los puntos de corte, la sensibilidad y la especificidad para la

poblacion de Ataxia Espinocerebelosa tipo 2.
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Conclusiones

v' Las alteraciones en las funciones ejecutivas se caracterizaron por las
dificultades en la memoria de trabajo, razonamiento abstracto, fluidez

verbal.

v' En los pacientes de estudio se presencié déficit en el lenguaje,

agramatismo y diprosodia.

v' La cognicién espacial se caracterizd6 por dificultad en la organizacion

visoespacial.
v' El tiempo de diagnéstico de la enfermedad, la aparicion de los sintomas,

asi como el nivel escolar (que funge como reserva cognitiva), influyen en el

deterioro cognitivo de los pacientes.
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Recomendaciones

v/ Continuar la presente linea investigativa haciendo extensivo el estudio

hacia otro grupo etario de Ataxias Espinocerebelosas tipo 2.

v' Realizar otras investigaciones donde se aborden los componentes

afectivos del Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo.

v' Realizar estudios en los pacientes con un seguimiento longitudinal que

propicie el rendimiento en cada dominio de la escala.
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Anexo 1

Distribucién segun el sexo

Porcentaje

Sexo Frecuencia | Porcentaje | acumulado
femenino 3 50,0 50,0
masculino 3 50,0 100,0
Total 6 100,0
Distribucién segun la edad

Porcentaje
Edad | Frecuencia | Porcentaje | acumulado
22 2 33,3 33,3
26 1 16,7 50,0
29 1 16,7 66,7
30 1 16,7 83,3
35 1 16,7 100,0
Total 6 100,0
Distribucién segun el nivel escolar

Porcentaje

Nivel escolar Frecuencia | Porcentaje acumulado
Noveno 2 33,3 33,3
Obrero
calificado ! 16,7 50,0
Técnico medio 3 50,0 100,0
Total 6 100,0
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Anexo 2

Escala del Sindrome de Mombre: Mivel de escolaridad:

Schmahmann{CCAS)S Cognitivo Fecha:
Afectivo Cerebeloso version 1A

) N (usela casilla derecha parala anofacion) el Apredc
Fluidez semantica =
Porfavor nombre la mayor cantidad de animales que Ud. pueda en un minuto

26
i usela casilla derecha parala anotacion)
Fluidez fi i ( P ’
Porfavor nombre la mayor cantidad de palabras que Ud. Pueda en un minuto que empiecen conlaletraF. no
seaceptan nombres de personas o lugares o repitirlas mismas palabras en diferentesformas. 18
P _ _ (usela casilla derecha parala anotacion)
Categoria de alternar
Porfavor nombreun tipo deveagetal “enselada overdura™ v luegouna profesién o trabajo v entonces otro
wvegetal y otra profesiony asi sucesivamente alternando entre las dos listas. Mombre la mayor cantidad que Ud. 15
pueda en un minuto.
Retentiva verbal
Levoy a leerunalista de palabras las cuales me gustaria que aprendiera. Por favor repita estas palabras. Se
las voy a preguntar en pocos minutos (lea las & palabras a intervalo de 1 por segundo}. Repitalas unavesz,
entonces repitalas de nuevo. Repita la prueba hasta retener las cinco palabras. Detengase despues de 4
intentos.
Flor Roberto caraje hablar amarillo
1erintento [} _ [} _ 0 _ L} _ [ ]
2do intento [} _ [ ) _ L) _ [} _ [ )
3erintento [y _ [ _ 0 _ _ {1}
dto intento O [ ) _ 0 I _ [}
Levoya leeralgunos nimeros. Porfavor repitalos exactamente en el mismo orden.(repitalo en wvoz alta a
intervalo de 1 por segundo). Comience con*y administre los items anteriores sifalla al repetir
E 9 { ) 4 8 7 0* () 3 0 1_2 6 4 {1} 20686595738 ()
213 () 1.6 95 25 () T 3 1. 983486 () 3
Intervalo numérico hacia atras
Forfavor ahora diga estos niomeros hacia atras |, en el orden inverso (de 1 ejemplo v comience®) s
(ej. 5 8=856) *6._1() 3 8 2() 4709 () 6281 () 59503741
Cubo (dibuiol
Por favor dibuje un cubo _ una caja ded lados, hdgalatransparente o g se puedaver através de ella. (use el ME
espacio de abajo alaizquierdal)
bo g se muestra en la padgina 2 ( sin puntuacidonde nitidez o limpieza)
Anotacion:
Dibuje el cubo agqui Fluidez Fluidez Categoria
Semantica Fonética de alternar
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uselacasilla derecha para la anotacion) Funtua | Aprob
Retentiva Verbal l: P : cibn ﬂ§D=D
cudles fueron las palabras quele pedi que aprendiera anteriormente Erro=
. Flaor Roberto coraje hablar amarillo 1
recuerdo espontaneo () _ {1} _ 0 I _ (]
recuerdo concategoria indicio () _ [} _ 1] I _ [}
recuerdo conmultiples opciones [y _ [ ] _ 1) I _ (] nas
usela casilla derecha para la anotacion)
Similitudes i P :
En queson las siguientes palabras iguales. Cudl es susemejanza.(deun gjemplo y luegalos items)
Eje. Pelota/ luna= redondo1. Marizioreja 2. Owvejalelefante 3. Laguna'rio 4. Avion/motocicleta
(_2)  2) 2)  2) /3
. (usela casilla derecha parala anotacion)
=0 no EO
Woy atocarla mesa. Cuandotoqueunavez levante sudedo y luego vuélvalo atras otra vez. Cuando toque dos
veces no haga nada.( deun ejemplode cada condiciony asegurese de que comprendia)
11 12 2 1.2 2 2 1_2_1_2_1 2
() dificultad para focalizar |a atencion o flexibilidad mental
(}labilidad emocional, emociones incongnentes, aparicion de deses peranza o depresion
[} muestra facil sobrecarga sensorial o evitacion de comportamientos
(jexpresa sentimientos ilogicos o paranoia
()falta de empatia, es apatico o tiene embotamiento afectiva
() Molesto o agresivo, irritable, oposicionista, dificultad en las relaciones sodales y sus limites.
e
Puntuacidn total
MN20 Mo
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Anexo 2 Continuacioén

Punto de corte para la escala CCAS

Subescala Punto de corte
Fluidez seméntica <14

Fluidez fonética <6

Categoria de alternar <5

Intervalo numérico hacia delante | <3

Intervalo numérico hacia atras <1

Cubo <10
Retentiva verbal <6

Similitudes <5

Go no go 1

Afectos <4

Punto de corte para errores

Punto de corte Descriptor cualitativo

1 prueba fallida Posible CCAS

2 pruebas fallidas | Probable CCAS

3 pruebas fallidas | Definido CCAS
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Anexo 3 Entrevista semiestructurada

Para comenzar la entrevista necesito que me diga su nombre y apellidos, estado

civil, edad, nivel escolar.

Podria decirme en qué lugar estamos, y la fecha del dia de hoy.
¢, Qué tiempo hace que le diagnosticaron la enfermedad?
¢,Cudles fueron los sintomas que empezé a manifestar?

¢,Como llegd a recordar esa respuesta?

¢ Podria decirme cada qué tiempo asiste a rehabilitacion?

¢, Qué tanto conoce de ataxia?

¢, Qué tan seguro se siente Ud. hablando del tema?

¢, Qué significa para usted la palabra tablero?

Piense en vos alta las actividades que usted realiza en el horario de la mafiana
Por favor lea este pequefio relato y cuente luego de que se trata:

El barcoy el mar

Un barco cargado de piedras hasta el tope exclamé: Sera posible que yo lleve sin protestar
esta carga tan enorme. Pero el mar lo estaba oyendo y le dijo: ;Qué es eso, por qué te
quejas asi, como te has olvidado de mi que llevo el mismo peso que td y ademas te llevo a
ti?
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Anexo 4 Consentimiento informado

Estimado/a compariero/a:

Con motivo de una investigacion que se esta desarrollando por el departamento
de Psicologia, de la Universidad de Holguin, cuyo propdsito es caracterizar las
funciones cognitivas del Sindrome Cerebeloso Cognitivo Afectivo (CCAS) en
jovenes con Ataxia Espinocerebelosa tipo 2, solicitamos su colaboracion

voluntaria para tales efectos.

Se utilizaran instrumentos sencillos para la recogida de la informacion, ésta tendra
caracter confidencial. Usted es libre de salir de la investigacion en el momento
gue asi lo considere pertinente. Por tales razones pedimos su consentimiento una

vez conocido el propdsito de la investigacion.

He comprendido el propdsito de este estudio y acepto voluntariamente participar.

Nombre y Apellidos del participante Firma
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Anexo 5

Tabla 9. Distribucién por frecuencia de la puntuacion
Intervalo numérico hacia delante

Porcentaje
Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado
4 1 16,7 16,7
) 3 50,0 66,7
6 2 33,3 100,0
Total 6 100,0

Tabla 10. Distribucién por frecuencia de la puntuacion Intervalo
numérico hacia atras

Porcentaje | Porcentaje

Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje vélido acumulado

2 3 50,0 50,0 50,0

3 3 50,0 50,0 100,0
Total 6 100,0 100,0

Tabla 11. Distribucion por frecuencia de la
puntuacién Retentiva verbal

Porcentaje

Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado

9 1 16,7 16,7

11 3 50,0 66,7

12 2 33,3 100,0
Total 6 100,0

Tabla 13. Distribucion por frecuencia de la
puntuacién Go No Go

Porcentaje

Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado

0 5 83,3 83,3

2 1 16,7 100,0
Total 6 100,0

Tabla 14. Distribucion por frecuencia de la
puntuacién Copia cubo

Porcentaje

Puntuacién | Frecuencia | Porcentaje | acumulado

7 1 16,7 16,7

10 2 33,3 50,0

12 3 50,0 100,0
Total 6 100,0
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Anexo 6

Tabla 15. Errores en las pruebas para hombres y mujeres

Sexo
Dominio Femenino Masculino
FE 8 11
DL 4 4
HV 1 2
TOTAL 13 17
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Anexo 7

Tabla 16. Puntuacién promedio segun los dominios y nivel escolar

Puntuacion por nivel escolar

Dominio FE DL HV Total

9no grado 37 18 9,5 64.5
Obrero calificado 38 16 12 66

Técnico medio 40,34 18,67 10,67 69,68
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Anexo 8

Tabla 17. Distribucion de la puntuacion de cada dominio por paciente

Resultados por paciente
Dominio 1 2 3 4 5 6
FE 33 38 39 38 41 44
DL 13 16 15 23 23 18
HV 12 12 10 10 7 12
TOTAL 58 66 64 71 71 74
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Anexo 9

Grafico 1. Distribucion en porciento de la puntuacion Fluidez semantica

Fluidez semantica

20,0 16,7 16,7 16,7 16,7 16,7 16,7
15,0
10,0 .
M Porcentaje
5,0
0,0 T T T T T T
7 11 12 13 14 15

Gréfico 2. Distribucion en porciento de la puntuacién Categoria de alternar

Categoria de alternar

40,0 33,3

30,0

20,0 - .
M Porcentaje

10,0 -

0,0 -

Grafico 6. Distribucion en porciento de la puntuacion Similitud

Similitud
40,0 33,3
30,0
20,0 16,7 16,7 16,7 16,7

M Porcentaje
0,0 T T T T T
0 2 4 5 8
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Anexo 9 Continuacioén

Gréfico 8. Distribucion en porciento de la puntuacién Fluidez fonética

Fluidez fonética

20,0

16,7 16,7 16,7 16,7 16,7 16,7
15,0 -
10,0 - .

M Porcentaje

5,0 -
0,0 -
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