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Diagnostico y tratamiento de Parkinson juvenil.
Pamela Nicole Vintimilla Rojas, Diana Laura Guerra Ortega

Universidad Catodlica de Cuenca, pnvintimillarl 1 @est.ucacue.edu.ec

RESUMEN

Introduccién: El Parkinson juvenil se trata de una enfermedad neurodegenerativa de muy
baja prevalencia. El mecanismo fisiopatoldgico es por la acumulacion de cuerpos de
Lewy produciendo dafio neuronal importante dando lugar a signos y sintomas de
predominio motor, y seglin su ubicacion en el encéfalo presenta sintomas no motores. El
campo de la investigacion genética y terapéutica han descubierto nuevos puntos de origen
de la enfermedad, asi como las mejores opciones en el tratamiento que si bien es cierto
no es curativo, puede mejorar la calidad de vida de los pacientes que padecen esta
enfermedad, ya que es de suma importancia debido a la corta edad en que se manifiesta.
Objetivo: Analizar el diagnostico y el tratamiento relacionado al Parkinson juvenil,
mediante una revision bibliografica. Método: Este proyecto de investigacion se basa en
una revision bibliografica contando con un enfoque metodoldgico de tipo cualitativo con
alcance descriptivo, para lo cual se han servido de bases de datos como Pubmed, Scopus,
Taylor & Francis, Google Scholar y Scielo. Conclusiones: El Parkinson juvenil primario
es el mas prevalente, se han identificado mediante pruebas genéticas a PARK2, ATP13A2,
y DNAJC6 como los genes més importantes de su etiologia. El tratamiento se enfoca en
el empleo temprano de farmacos agonistas de la dopamina como la levodopa, mas la
terapia fisica y rehabilitacion de las funciones motoras. La terapia modificadora de la

enfermedad se encuentra aun en estudio.

Palabras clave: Enfermedad de Parkinson, enfermedades neurodegenerativas, técnicas y

procedimientos diagnosticos, terapéutica
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Diagnosis and treatment of juvenile Parkinson's disease.

ABSTRACT

Introduction: Juvenile Parkinson's disease is a neurodegenerative condition of very low
prevalence. The pathophysiological mechanism involves the accumulation of Lewy
bodies, causing significant neuronal damage and resulting in signs and symptoms
predominantly motor; depending on its location in the brain, it also presents non-motor
symptoms. Genetic and therapeutic research has discovered new points of origin for the
disease and identified better treatment options; although not curative, these treatments
can improve the quality of life for patients suffering from this disease, which is of utmost
importance due to its manifestation at a young age. Objective: To analyze the diagnosis
and treatment related to juvenile Parkinson's disease through a bibliographic review.
Method: This research project is based on a literature review with a qualitative
methodological approach and descriptive scope; various databases such as PubMed,
Scopus, Taylor & Francis, Google Scholar, and SciELO were employed. Conclusions:
Primary juvenile Parkinson's disease is the most prevalent, and genetic tests have
identified PARK2, ATP13A2, and DNAJC6 as the most important genes in its etiology.
Treatment focuses on the early use of dopamine agonist drugs, such as levodopa, along
with physical therapy and rehabilitation for motor functions. Disease-modifying therapy

is still under study.

Keywords: Parkinson's disease, neurodegenerative diseases, diagnostic techniques and
procedures, therapeutics
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INTRODUCCION

La enfermedad de Parkinson Juvenil, ha representado hasta la actualidad un importante
desafio médico y social. Aunque es mucho menos comun que sus otras variantes como la
de inicio temprano (21 a 40 afios), y la comun (>50 afios), esta se manifiesta en individuos
menores de 21 anos de edad, lo que conlleva un impacto sustancial en la calidad de vida
de los pacientes afectados, sobre todo en aquellos periodos de la vida en la que su plenitud
y productividad estan en su apogeo. (1) Esta enfermedad se ha caracterizado por poseer
sintomas motores y no motores incapacitantes, a los que se suma la incertidumbre sobre
su origen y progresion, lo cual plantea una problematica médica que debe dar una atencion
mas profunda en el enfoque investigativo. (2) Este motivo ha llevado a una creciente
atencion hacia el Parkinson juvenil en los campos de la neurologia, la genética y la
medicina, con el objetivo de comprender mejor sus causas, sus vias de progresion y, lo

que es mas importante, desarrollar estrategias de diagndstico y tratamiento mas efectivas.

Ademas, el enfoque en la genética y los factores de riesgo ambientales relacionados con
el Parkinson juvenil puede proporcionar informacion crucial sobre las causas de la
enfermedad, lo que potencialmente permitird estrategias de prevencion mas efectivas en
el futuro. Aqui reside la trascendencia de este estudio, ya que, aunque la incidencia del
Parkinson en edades tempranas sea relativamente baja, plantea un desafio médico
apremiante en términos de lograr un diagnostico precoz y una intervencion oportuna.
Esto, a su vez, puede tener un impacto significativo en la ralentizacion de la evolucion de
la enfermedad y en la mejora de la calidad de vida de quienes la experimentan. Asimismo,
la identificacion temprana de factores genéticos y ambientales asociados al padecimiento
puede abrir la puerta a estrategias preventivas en poblaciones con riesgo potencial. Por
ultimo, el enfoque en la causa subyacente del padecimiento a través de terapias
especificas y la mejora de la atencion médica pueden propiciar avances notables en el

tratamiento y el prondstico de los pacientes afectados.



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA'Y JUSTIFICACION

El estudio del Parkinson juvenil no solo busca abordar las necesidades médicas urgentes
de quienes lo padecen, sino que también arroja luz sobre los mecanismos subyacentes de
la enfermedad de Parkinson en general. (2) A medida que investigadores y clinicos
profundizan en la comprension de esta variante temprana, se pueden descubrir
conocimientos valiosos que podrian tener implicaciones para el tratamiento y la gestion

de todas las formas de la enfermedad de Parkinson. (1)

Ya que el Parkinson Juvenil se engloba dentro de las patologias de baja incidencia, los
datos epidemioldgicos en los distintos paises, incluso entre los paises del primer mundo,
son escasos y poco estudiados, y lo incluyen dentro de las cifras de prevalencia global de
la enfermedad del Parkinson. Siendo asi que, dentro de los registros a nivel internacional,
en Estados Unidos se ha presentado una prevalencia de 0.8 casos de Parkinson Juvenil
por cada 100.000 personas al afio, en individuos entre 0-29 afios. (1) En Espana, de forma
general se reportaron para el afio 2020, 160.000 casos de Parkinson, recalcando que posee
una incidencia y prevalencia similar dentro del territorio europeo. (1) En México, estudios
reportan su mayor incidencia entre el género masculino, manifestandose en 50 por cada
100.000 habitantes al afio. (3) De estudios realizados en Colombia, para el Parkinson en
general, se han reportado 315-1.900 casos por cada 100.000 personas mayores a 80 afios.
(4) Por ultimo, en Ecuador, en un proyecto de investigacion de pregrado realizado en el
2020, se encontrd que existe una prevalencia de 243 casos en 100.000 habitantes, y que
se estima existe un total de 48.480 casos reportados de Parkinson (5), siendo este con

cifras mas actualizadas a nivel nacional y local.

Aqui reside la trascendencia de este estudio, ya que, aunque la incidencia del Parkinson
en edades tempranas sea relativamente baja, plantea un desafio médico apremiante en
términos de lograr un diagnostico precoz y una intervencion oportuna. Esto, a su vez,
puede tener un impacto significativo en la ralentizacion de la evolucion de la enfermedad
y en la mejora de la calidad de vida de quienes la experimentan. Asimismo, la
identificacion temprana de factores genéticos y ambientales asociados al padecimiento
puede abrir la puerta a estrategias preventivas en poblaciones con riesgo potencial. Por
ultimo, el enfoque en la causa subyacente del padecimiento a través de terapias
especificas y la mejora de la atencion médica pueden propiciar avances notables en el

tratamiento y el pronostico de los pacientes afectados. Lo que beneficia también a



profesionales de la salud para tener pautas especificas sobre la deteccion oportuna de la

enfermedad.

FUNDAMENTO TEORICO

El Parkinson Juvenil

La enfermedad de Parkinson juvenil se define como una variante menos comun de la
enfermedad de Parkinson que se desarrolla en individuos menores de 21 afios. Aunque
comparte algunas similitudes en términos de sintomas motores con el Parkinson de inicio
tardio, el Parkinson juvenil presenta sus propias caracteristicas distintivas. (1) Los
sintomas principales del Parkinson juvenil incluyen temblores, rigidez muscular,
bradicinesia (movimientos lentos), inestabilidad postural y problemas de coordinacién.
No obstante, lo que hace especialmente desafiante esta forma de Parkinson es su aparicion
en una etapa de la vida donde la independencia y la productividad son fundamentales.
Esto frecuentemente resulta en dificultades significativas en las actividades diarias, asi

como en el ambito laboral y social de los afectados. (2)

En términos de epidemiologia, el Parkinson juvenil es relativamente raro en comparacion
al de inicio tardio. Constituye una fraccion minoritaria de todos los casos de enfermedad
de Parkinson, estimandose que alrededor del 5% de los pacientes con Parkinson
pertenecen a la categoria de inicio temprano.(2) Sin embargo, las cifras pueden variar
segun la regién geografica y la poblacion estudiada. Es importante sefialar que, a pesar
de su baja prevalencia en comparacion con el Parkinson de inicio tardio, el impacto del
Parkinson juvenil es significativo debido a su inicio en edades mas jovenes y sus

implicaciones Unicas para la vida de los afectados. (6)
Etiologia

Las causas del Parkinson juvenil, al igual que las de la forma mas comun de la enfermedad
de Parkinson de inicio tardio, son complejas y multifactoriales. De manera general como
en la mayoria de enfermedades se ha planteado su etiologia de tipo primario, es decir por
alteraciones genéticas, y de tipo secundario, como las adquiridas ya sea por diversos

factores externos o a firmacos empleados para el tratamiento de otras enfermedades.

Una de las principales areas de investigacion se centra en factores genéticos. (7) Se ha

identificado que mutaciones en varios genes, incluido el gen PARK2 (también conocido
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como PRKN), estan fuertemente asociadas con el Parkinson juvenil. Estas mutaciones
genéticas parecen aumentar la susceptibilidad de una persona a desarrollar la enfermedad,
aunque no todos los casos de Parkinson juvenil estdn relacionados con mutaciones
genéticas conocidas. (8) Las mutaciones en el gen PARK2 son responsables de un
subconjunto significativo de casos de Parkinson juvenil. Esta proteina juega un papel
esencial en la eliminacion de proteinas dafiadas o innecesarias en las células nerviosas, y
las mutaciones en PARK?2 pueden interferir con este proceso de eliminacion, lo que lleva
a la acumulacion de proteinas toxicas en las neuronas y la posterior degeneracion

neuronal. (9)

Otra mutacion genética relacionada con el Parkinson juvenil se encuentra en el gen
PINK1 (PTEN-induced kinase 1) y en el gen DJ-1. Estos genes también estan
involucrados en la funcion mitocondrial y la eliminacion de proteinas defectuosas en las
células nerviosas. (8) Las mutaciones en PINK1 y DJ-1 pueden alterar la capacidad de las
células para protegerse del estrés oxidativo y la acumulacion de proteinas mal plegadas.
En conjunto, estas mutaciones genéticas disruptivas contribuyen al dafio neuronal vy,
finalmente, al desarrollo de los sintomas del Parkinson juvenil. (10) Recientemente se ha
visto también una implicacion de mutaciones en el gen ATP13A2 como causa del

parkinsonismo juvenil. (11)

Es importante destacar que las interacciones entre los genes y los factores ambientales
también pueden desempeniar un papel en el desarrollo de la enfermedad. Se han
identificado exposiciones ambientales, como pesticidas y toxinas industriales, que pueden

aumentar el riesgo de desarrollar Parkinson en personas genéticamente susceptibles. (7)

Un enfoque significativo en la investigacion sobre las causas del Parkinson juvenil se
enfoca en los procesos neurodegenerativos subyacentes. Se postula que la acumulacion
de proteinas anormales, como la alfa-sinucleina, en el cerebro juega un papel fundamental
en el desarrollo de la enfermedad. Estas proteinas mal plegadas pueden interferir con la
funcion normal de las células nerviosas, desencadenando asi una serie de eventos que

llevan a la degeneracidon neuronal caracteristica del Parkinson. (10)
Fisiopatologia

La fisiopatologia del Parkinson juvenil, al igual que en otras formas de la enfermedad de

Parkinson, se caracteriza por cambios neurodegenerativos en el cerebro, especificamente



en areas que controlan el movimiento y la coordinacion. En el nivel celular y molecular,

varios procesos contribuyen a esta patologia. (12)

En primer lugar, una caracteristica especifica de la enfermedad de Parkinson, incluyendo
el Parkinson juvenil, es la acumulacion anormal de una proteina llamada alfa-sinucleina
en forma de agregados conocidos como cuerpos de Lewy. Estos cuerpos de Lewy se
encuentran principalmente en las neuronas dopaminérgicas, que son células nerviosas que
liberan dopamina, un neurotransmisor crucial en el control del movimiento. (9) La
acumulacion de alfa-sinucleina mal plegada interfiere con la funcion normal de estas
neuronas y puede llevar a su degeneracion, llevando a los sintomas motores
caracteristicos, como temblores, rigidez muscular y bradicinesia. La afectacion de otras
areas cerebrales, como el cortex cerebral y el sistema limbico, debido a la propagacion de
la alfa-sinucleina, contribuye a los sintomas no motores del Parkinson juvenil, como

problemas cognitivos, trastornos del suefio y alteraciones del estado de 4nimo. (12)

En segundo lugar, la disfuncién mitocondrial desempefia un papel crucial en la
fisiopatologia del Parkinson juvenil. Las mitocondrias, conocidas como las "centrales
eléctricas" de las células, estan implicadas en la produccion de energia. Las mutaciones
genéticas, como las encontradas en los genes PARK2 y PINKI, afectan la funcion
mitocondrial y la eliminacion de mitocondrias dafadas. Esto resulta en un aumento del
estrés oxidativo y en la disminucion de la capacidad celular para mantener su energia, lo
que tiene un impacto negativo en la supervivencia de las neuronas. (13) Ademas, se ha
demostrado que defectos en el gen DNAJC6 también juega un papel importante en la
fisiopatologia, este gen contiene las instrucciones para producir una proteina llamada
auxilina, que desempefia un papel en la endocitosis de las vesiculas sinapticas, un proceso
importante en las células nerviosas. (14) Los pacientes afectados muestran desequilibrios
en los niveles de dopamina, probablemente debido a la falta de auxilina y a la
neurodegeneracion. Ademads, se ha observado un aumento en los niveles de una enzima
llamada quinasa asociada a ciclina G en el liquido cefalorraquideo de los pacientes, junto

con niveles reducidos de auxilina. (15)

Por ultimo, la inflamacién cronica en el cerebro, también conocida como
neuroinflamacion, ha sido asociada con la fisiopatologia del Parkinson juvenil. Las
células microgliales, que son las células inmunitarias del cerebro, pueden volverse
hiperactivas y liberar sustancias inflamatorias que causan dafio a las neuronas. Este

proceso inflamatorio prolongado empeora la degeneracion neuronal y contribuye a la
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progresion tanto de los sintomas motores como no motores. La neuroinflamacion cronica
no solo intensifica la pérdida de neuronas, sino que también amplifica los sintomas no

motores, como la depresion y la ansiedad. (12)

En conjunto, estos mecanismos fisiopatologicos estan interconectados y contribuyen a la
degeneracion neuronal observada en el Parkinson juvenil. Comprender estos procesos es
fundamental para el desarrollo de tratamientos efectivos que puedan ralentizar o detener

la progresion de la enfermedad y mejorar la calidad de vida de los pacientes. (10)
Manifestaciones clinicas

El Parkinson juvenil se manifiesta con una variedad de sintomas motores y no motores
que pueden tener un impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes. Uno de
los sintomas motores mas destacados es la bradicinesia, que se caracteriza por
movimientos lentos y dificultad para iniciar y ejecutar acciones voluntarias. (2) Ademas,
la rigidez muscular y la pérdida de la destreza manual son comunes, lo que puede hacer
que tareas cotidianas como escribir o vestirse sean desafiantes. Los temblores,
especialmente en reposo, son otro sintoma motor caracteristico del Parkinson juvenil y

pueden afectar las extremidades, la mandibula o la lengua. (1)

Es cierto que los sintomas no motores tienen un papel significativo en el Parkinson
juvenil. Los problemas cognitivos, que abarcan dificultades en la memoria, concentracion
y funciones ejecutivas, pueden ser especialmente relevantes en algunos casos y afectar la
capacidad de los pacientes para realizar sus actividades diarias de manera efectiva.
(Anexo 1) Es comun que los pacientes con Parkinson juvenil experimenten depresion y
ansiedad, que pueden ser resultado de cambios en la quimica cerebral y las
preocupaciones relacionadas con la enfermedad. Ademas, los trastornos del suefio, como
el insomnio y la somnolencia diurna excesiva, son frecuentes y pueden contribuir a la

fatiga y al deterioro en la calidad de vida de estos pacientes. (7,8)
Diagnostico

La historia clinica y el examen neurologico son elementos fundamentales en el proceso
de diagnostico del Parkinson juvenil. La historia clinica implica una interaccion detallada
entre el paciente y el médico, en la que se recopilan datos sobre los sintomas, su duracion
y progresion. Durante el examen fisico, se identifican signos motores caracteristicos
como temblores, rigidez muscular, bradicinesia (movimientos lentos) y problemas de

equilibrio. Ademads, se investigan posibles sintomas no motores como problemas
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cognitivos, alteraciones del suefio y cambios en el estado de animo. También se indaga
sobre la historia familiar de enfermedades neurodegenerativas, dado que el Parkinson

juvenil tiene un componente genético importante. (7)

La evaluacion neuroldgica en el contexto del diagndstico de Parkinson juvenil implica
una evaluacién minuciosa de las funciones neuromusculares y cerebrales del paciente por
parte de un neurdlogo especializado en trastornos del movimiento. Esta evaluacion
comienza con una observacion cuidadosa de los sintomas motores caracteristicos, como
los temblores en reposo, la rigidez muscular y la bradicinesia al igual que tener en cuenta
la postura y la marcha del paciente, pueden revelar inestabilidad postural y la dificultad

para caminar son comunes en el Parkinson. (4)

Ademas de los sintomas motores, la evaluacion neuroldgica abarca la exploracion de los
sintomas no motores, como problemas cognitivos, alteraciones del suefio, cambios en el
estado de animo y disfuncion autonémica. Para cuantificar la gravedad de estos sintomas
y evaluar como afectan la vida diaria del paciente, se utilizan escalas de evaluacion
estandarizadas como la Escala Unificada de Calificacion de la Enfermedad de Parkinson

(UPDRS). (11)

El diagndstico por imagen desempefia un papel importante en la evaluacion del Parkinson
juvenil y puede ayudar a confirmar el diagndstico y descartar otras afecciones
neurologicas que puedan presentar sintomas similares. Una de las técnicas de imagen mas
utilizadas es la resonancia magnética (RM), que permite obtener imagenes detalladas del
cerebro. (2) A través de la RM, los médicos pueden observar la morfologia cerebral,
identificar anomalias estructurales y descartar otras enfermedades que puedan imitar los
sintomas del Parkinson juvenil, como tumores o lesiones cerebrales. Sin embargo, la RM
no es capaz de detectar directamente las caracteristicas patoldgicas especificas del
Parkinson, como la acumulacion de cuerpos de Lewy, por lo que se utiliza principalmente

para excluir otras causas de los sintomas. (6)

Ademas de la RM, se han desarrollado técnicas de imagen molecular, como la tomografia
por emisioén de positrones (PET), que pueden ayudar a identificar la acumulacion de
proteinas anormales, como la alfa-sinucleina, en el cerebro. Otras modalidades permiten
captar el metabolismo de la dopamina en los centros cerebrales (Anexo 2). Estas técnicas
permiten una visualizacion mas especifica de los cambios neurodegenerativos asociados

con el Parkinson juvenil. Sin embargo, el acceso a estas técnicas puede ser limitado y, en



la actualidad, su uso se centra principalmente en la investigacion y la caracterizacion de

la enfermedad mas que en el diagnostico clinico estandar. (1)

El diagnodstico histologico del Parkinson juvenil se hace generalmente mediante la
autopsia cerebral después de la muerte del paciente. Durante este procedimiento, se
examinan detenidamente las estructuras cerebrales, especialmente la sustancia negra, en
busca de sefales de acumulacion de proteinas anormales como los cuerpos de Lewy y la
alfa-sinucleina. (8) Estos hallazgos, combinados con la correlacion clinica de los sintomas
motores y no motores durante la vida del paciente, permiten confirmar definitivamente el
diagnostico de Parkinson juvenil. Sin embargo, este tipo de diagndstico histologico suele
realizarse para fines de investigacion o en casos excepcionales, ya que, en la practica
médica habitual, el diagnostico del Parkinson juvenil se basa principalmente en la

evaluacion clinica y en criterios establecidos mientras el paciente estd vivo. (12)

El diagnostico a través de pruebas genéticas se basa en la identificacion de mutaciones
especificas en genes relacionados con la enfermedad, como PARK2, PINK1, DJ-1 y otros.
Estas pruebas genéticas pueden ser especialmente utiles en casos con antecedentes
familiares de Parkinson o cuando hay una sospecha clinica de una forma genética de la
enfermedad. Los resultados de estas pruebas pueden confirmar la presencia de mutaciones
responsables del Parkinson juvenil, lo que puede tener implicaciones tanto para el

paciente como para sus familiares. (16)

Como se aprecia, el diagnostico del parkinsonismo juvenil en la préctica clinica puede
ser dificil en primera instancia, y de seguro suele confundirse con otras afecciones
neurologicas. Como en un reporte de caso publicado en el 2020 en el cual un caso
Parkinson juvenil fue diagnosticado erroneamente como distonia sensible a dopa (DRD)
en una mujer de 32 afos. Inicialmente, se penso que tenia paraplejia espéstica hereditaria,
pero mostrd una respuesta positiva a dosis bajas de L-dopa, lo que llevo al diagndstico
incorrecto de DRD. Posteriormente, a través de pruebas genéticas avanzadas, se descubrio
que la causa de su enfermedad de Parkinson era una mutacion en el gen PARK?2. El caso
destaca la importancia de comprender adecuadamente el JP para un diagndstico temprano

y un tratamiento efectivo de los trastornos del movimiento en edades tempranas. (9)
Tratamiento

El tratamiento del Parkinson, implica un enfoque integral que combina intervenciones

farmacoldgicas y no farmacoldgicas para gestionar los sintomas y mejorar la calidad de



vida de los pacientes. El enfoque de comenzar con el tratamiento farmacoldgico seguido
del tratamiento no farmacoldgico en pacientes con Parkinson es crucial por varias
razones. En primer lugar, los medicamentos dopaminérgicos, como la levodopa, tienen
un impacto directo en los sintomas motores al reponer la dopamina perdida en el cerebro,
lo que proporciona alivio inmediato de los temblores, la rigidez y la bradicinesia. Esto no
solo mejora la calidad de vida del paciente, sino que también establece una base mas
solida para participar en las intervenciones no farmacoldgicas. Al reducir los sintomas
motores, los pacientes pueden participar de manera mas efectiva en terapias fisicas y

ocupacionales, facilitando asi la mejora de la movilidad, el equilibrio y la coordinacion.

(17)

Desde el punto de vista farmacoldgico, los medicamentos dopaminérgicos, como la
levodopa y los agonistas dopaminérgicos, son fundamentales para reemplazar la
dopamina perdida en el cerebro y aliviar los sintomas motores, como temblores y rigidez
muscular. (17) La levodopa se combina tipicamente con un inhibidor de la descarboxilasa
(como el carbidopa) para aumentar su eficacia y reducir los efectos secundarios. Los
agonistas dopaminérgicos, como el pramipexol y la ropinirol, también se utilizan para
estimular directamente los receptores de dopamina en el cerebro. Sin embargo, el
tratamiento con levodopa y agonistas dopaminérgicos debe ser monitoreado de cerca para

ajustar las dosis y minimizar las complicaciones, como la discinesia. (18)

Ademas de estos medicamentos, pueden recetarse anticolinérgicos para aliviar la rigidez
muscular, y en algunos casos, se utilizan inhibidores de la MAO y amantadina para ayudar
a controlar los sintomas. A medida que la enfermedad progresa, puede ser necesario
aumentar las dosis o ajustar la combinacién de medicamentos. Es importante destacar que
el tratamiento farmacologico del Parkinson juvenil es sintomdtico y no curativo, y los

efectos beneficiosos de los medicamentos pueden disminuir con el tiempo. (12)

La terapia fisica y la rehabilitacion desempenian un papel fundamental en el tratamiento
del Parkinson juvenil al abordar los desafios motores que enfrentan los pacientes. Los
fisioterapeutas trabajan en estrecha colaboracién con los pacientes para desarrollar
programas personalizados que incluyen ejercicios de estiramiento, fortalecimiento
muscular y entrenamiento de equilibrio. (1) Estos programas buscan mejorar la
movilidad, reducir la rigidez muscular y aumentar la independencia funcional en la vida
diaria. Ademas, la terapia fisica puede ayudar a prevenir complicaciones secundarias,

como caidas y lesiones relacionadas con la inmovilidad. (4) (Anexo 3)



La rehabilitacion también abarca terapias ocupacionales que se enfocan en mantener o
mejorar las habilidades necesarias para realizar actividades de la vida diaria, como
vestirse, cocinar y escribir. Los terapeutas ocupacionales trabajan en la adaptacion del
entorno y la ensefianza de técnicas compensatorias para ayudar a los pacientes a mantener

su independencia funcional. (17)

El abordaje psicolégico en pacientes con Parkinson juvenil se enfoca en brindar apoyo
emocional, identificar y tratar problemas de salud mental, y mejorar la adaptacion a la
enfermedad. Esto implica proporcionar un espacio seguro donde los pacientes pueden
expresar sus preocupaciones, miedos y emociones relacionados con el diagnostico y los
desafios que enfrentan. (7) La terapia psicologica, como la terapia cognitivo-conductual,
puede ayudar a los pacientes a desarrollar estrategias para afrontar la depresion, la
ansiedad y el estrés, y mejorar su calidad de vida. Ademas, se enfatiza la educacion sobre
la enfermedad y se promueven técnicas de manejo del estrés y la relajacion. El abordaje
psicoldgico no solo aborda el bienestar emocional del paciente, sino que también puede
tener un impacto positivo en la adherencia al tratamiento y la capacidad de adaptacion a

la enfermedad a largo plazo. (19)
PREGUNTAS DE INVESTIGACION

(Como se realiza el abordaje diagnoéstico en la actualidad para los pacientes con sospecha

de Parkinson juvenil?

(Cual es el tratamiento Optimo y de eleccion actual en pacientes diagnosticados con

Parkinson juvenil?

(Qué implicaciones en la calidad de vida refieren haber tenido los pacientes que padecen

esta enfermedad?

OBJETIVOS

GENERAL

Analizar el abordaje diagnostico y terapéutico relacionado al Parkinson juvenil, mediante
la busqueda bibliografica para lograr una adecuada actualizacion de conocimientos de

acuerdo a los ultimos avances cientificos.
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ESPECIFICOS

Describir de forma secuencial el procedimiento diagnostico de los pacientes con indicios

de Parkinson juvenil, desde la anamnesis hasta las pruebas complementarias especificas.
Identificar el tratamiento de eleccion actual de los pacientes que padecen la enfermedad.

Exponer el impacto en la calidad de vida de los pacientes diagnosticados con Parkinson

juvenil.

METODOLOGIA

Tipo y area de estudio

Este proyecto de investigacion se basa en una revision bibliografica contando con un
enfoque metodoldgico de tipo cualitativo con alcance descriptivo, puesto a que se buscara
informacion y métodos actuales asociados al diagndstico y tratamiento del Parkinson

juvenil.
Métodos, técnicas e instrumentos para la recoleccion de la informacion
Criterios de seleccion

Para este estudio se van a incluir a todas aquellas publicaciones obtenidas en las bases
digitales, que tengan no mas de 5 afios de publicacion, correspondiendo a un periodo del
2019-2023. Se tendré preferencia por aquellos articulos publicados en idioma espaiol e
inglés. Se incluirdn a todos aquellos trabajos cuya metodologia sea de tipo experimental,
explicativo, estudios de caso, ensayos clinicos aleatorizados. Como se ha propuesto en la
tematica, la poblacion de estudio comprende a la enfermedad de tipo juvenil es decir a
menores de 21 afios. Nuestra area de estudio se ubica dentro de la Promocion de salud y

prevencion de enfermedades.
Criterios de exclusion

No se consideraran a aquellas publicaciones fuera del periodo de vigencia expuesto.
También se excluiran aquellos articulos que no contengan informacion de identificacion,
como fecha de publicacion, revista, autor, y de fuentes no confiables. También se evitara

la informacion publicada en otros idiomas.
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Extraccion de datos

Para la obtencion de la distinta informacion, se emplearan las bases de datos mencionadas,
y de acuerdo al uso de palabras claves que estén relacionadas a este trabajo, se procedera
a la busqueda de articulos relacionados al Parkinson Juvenil. Todas estas bases de datos
cuentan con una herramienta que ayudard a establecer como preferencia el rango de
publicaciones comprendido entre el 2019-2023, lo cual sera de mucha ayuda para excluir
publicaciones antiguas. La informacion que brinde cada uno de los articulos se evaluara
en funcion de sus objetivos y resultados encontrados, y que sean de utilidad de acuerdo a
las necesidades del presente proyecto. Una vez seleccionado el articulo, serd anotado en
una ficha bibliografica elaborada por la autora que tendra distintos parametros como:
Autor, afo, titulo, revista y enlace web; que serd de mucha ayuda para su posterior

identificacion.
Estrategias de busqueda

Las palabras clave obtenidas de la plataforma digital DeCS son: Enfermedad de
Parkinson, Enfermedades neurodegenerativas, Técnicas y procedimientos diagnosticos,
Terapéutica. Para la estrategia de busqueda, se han usado los operadores boleanos como
NOT, AND, OR, que han permitido discriminar a aquellas publicaciones que pueden
incluirse en el estudio en funcion a los objetivos establecidos. Para este efecto, nos hemos
servido de distintas bases de datos donde se encuentran articulos cientificos confiables,
aquellos que se encuentran en la biblioteca virtual de la Universidad Catélica de Cuenca

como Scopus, Web of Science, Taylor & Francis, Google Scholar y PubMed.

Numero de registros identificados
mediante busquedas en bases de datos

Numero de registros tras eliminar citas Ndmero de registros tras excluir por afio

(n=672)
PubMed (n=222)
Scopus (n=171)

Web of Science (n=39)
Taylor & Francis (n=98)
Google Scholar (n= 142)

duplicadas (n= 496)
PubMed (n=172)
Scopus (n=119)

Web of Science (n=28)
Taylor & Francis (n=75)
Google Scholar (n=102)

Numero de articulos a incluir en la
revision bibliografica
PubMed (n=18)

Google Scholar (n=7)
Scopus (n=5)

de publicacion (n=382)
PubMed (n=113)
Scopus (n=101)
Web of Science (n=10)
Taylor & Francis (n=61)
Google Scholar (n=97)

umero de registros tras primera lectura
completa y aplicacion de criterios de
exclusion (n=97)

PubMed (n=31)
Scopus (n=13)
Web of Science (n=2)
Taylor & Francis (n=12)
Google Scholar (n= 39)

Numero de registros tras lectura de
titulo y resumen (n= 183)

PubMed (n=52)
Scopus (n=54)
Web of Science (n=9)
Taylor & Francis (n=24)
Google Scholar (n= 44)
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Plan de analisis

Una vez se obtengan articulos que aporten informacion actualizada sobre el diagnostico
y tratamiento del Parkinson juvenil, se procedera a redactar en el apartado de discusion
aquellos avances de alto impacto, novedosos, y seran contrastados con otros estudios,
zonas geograficas, grupos poblacionales, asi como publicaciones de indole nacional e

internacional
Aspectos bioéticos y sociales

Nuestro trabajo de investigacion no se trata de realizar un estudio directo en seres
humanos, y tomara en consideracion articulos ya publicados y que fueron aprobados por
distintos organismos en materia de bioética. De todas maneras, aqui se contemplan los
principios €ticos para investigacion médica en seres humanos por la Asociacion Médica
Mundial (AMM) de la Declaracion de Helsinki y lo estipulado en el Reglamento de los
Comités de Etica de Investigacion en Seres Humanos del Ministerio de Salud Ptblica del

Ecuador. La autora declara no poseer conflictos de intereses.
Difusion de resultados

Los resultados alcanzados en este trabajo seran publicados en el repositorio institucional
de la Universidad Catolica de Cuenca, mismos que estaran disponibles para el publico en

general.

En caso de existir la posibilidad el presente trabajo se podria considerar difundir este
trabajo en alguna revista nacional o de Latinoamérica, para apoyar de alguna manera al

conocimiento dentro de la comunidad estudiantil y profesional en ciencias de la salud.

Fichas bibliograficas:
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Base de datos | Autor Afo | Titulo Disefio Objetivo del estudio | Resultados
metodoldgico

Google Cambindo F, | 2022 | Avances en el conocimiento | Revision Examinar Los  trastornos  del
Scholar Montero E, del Parkinsonismo Juvenil y | sistematica nuevamente la | movimiento en nifios y
Rodriguez L, su tratamiento:  Revision influencia actualizada | adolescentes representan
Valle V, Baldosea sistematica de la literatura de las alteraciones en | un desafio significativo
Y la calidad de vida en | para los médicos debido a
individuos jovenes y | su rareza. El
adultos que padecen | parkinsonismo juvenil, en
enfermedad de | particular, es una
Parkinson 'y otros | condicion que esta siendo
parkinsonismos en las | investigada y sobre la
primeras etapas de la | cual ain no se dispone de
enfermedad. mucha informacién. A
pesar de esto, es crucial
tenerla en cuenta al
enfrentarse a sintomas
parkinsonianos en estas
edades. Ademas, es
importante  considerar
diversas estrategias de
tratamiento para mejorar
la calidad de vida en este

grupo de pacientes.
PubMed Riboldi GM, | 2022 | A Practical Approach to | Revision Resumir las | El parkinsonismo que se
Frattini E, Early-Onset Parkinsonism Bibliografica | condiciones mas | manifiesta en etapas
Monfrini E, importantes asociadas | tempranas puede ser el

Frucht SJ, Di
Fonzo A

al parkinsonismo de
aparicion  temprana
tanto de tipo primario
como secundario

sintoma de varias
condiciones  diferentes.
Es esencial realizar un
diagnéstico  répido vy
preciso para proporcionar
orientacion a los
pacientes, entender las
implicaciones

prondsticas y considerar
tratamientos  tempranos
que puedan prevenir
complicaciones

adicionales. En el caso de
formas monogénicas, las
mutaciones genéticas
especificas pueden ser
dificiles de distinguir solo
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a través del fenotipo
clinico, ya que su
presentacion clinica suele
superponerse
significativamente.

Google Valdés M, | 2023 | Aspectos psicoldgicos y | Revision Describir las | La  enfermedad de
Scholar Gonzélez J, avance de la enfermedad de | bibliogréafica implicaciones Parkinson es una afeccion
Garcia M, Iglesias Parkinson psicolégicas y las | que afecta a alrededor de
S, Gonzalez D. Gltimas 2 de cada 100 personas,
actualizaciones sobre | principalmente en
la enfermedad del | personas mayores de 50
Parkinson afios, aunque en algunos
casos se puede presentar
en adultos jovenes vy
raramente en nifios. Esta
enfermedad se centra
principalmente en los
problemas de
movimiento y se
caracteriza  por  tres
sintomas principales:
temblor, rigidez y
bradicinesia.
Google Rojas Castillo JC, | 2021 | Parkinson genético: Reporte | Estudio de | Analizar un caso | La  enfermedad  de
Scholar Ruiz AM, Moreno de un caso clinico y revisién | caso reportado de | Parkinson genética se
Lépez CL, Silva de la literatura. Acta Parkinson  genético | encuentra en un pequefio
Soler MA, Paez Neurolégica Colombiana desde el anélisis de | subgrupo de personas con
Gutiérrez CC sus manifestaciones | parkinsonismo,
clinicas, ademas de | especialmente en adultos
datos jovenes  que  tienen
epidemioldgicos en la | familiares cercanos
poblacién colombiana | afectados o provienen de
ascendencia judia o del
norte de Africa. A pesar
de ser una enfermedad
rara, hay esperanza en el
tratamiento  gracias a
terapias especificas para
cada tipo de mutacion.
Google Giuliano F 2020 | Somnolencia diurna excesiva | Tesis de grado | Determinar la | Los trastornos
Scholar y alteraciones del suefio en incidencia de | relacionados al suefio son
una cohorte con enfermedad trastornos del suefio y | manifestaciones clinicas
de  Parkinson evaluada somnolencia diurna | frecuentes referidas entre

durante el periodo entre

en pacientes que

los pacientes atendidos.
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mayo y noviembre del 2019,
en el Hospital Teodoro
Maldonado Carbo, en
Guayaquil-Ecuador.

padecen  Parkinson
atendidos en el
Hospital Teodoro
Maldonado Carbo

entre mayo y
noviembre del 2019

Mencionan ademas
existir en el Ecuador un
aproximado de 48480
casos de Parkinson

PubMed

Anwar A, Saleem
S, Akhtar A, et al.

2019

Juvenile Parkinson Disease

Estudio de
caso

Describir el sindrome
de Kufor-Rekab como
un subtipo del
Parkinson Juvenil,
debido a una
alteracion en el gen
ATP13A2, mediante
la revisién de un caso

El parkinsonismo juvenil,
debido a su amplia
variabilidad fenotipica, es
de dificil diagnéstico,
siendo catalogado como
una enfermedad rara. El
diagnostico temprano
permite  prevenir las
secuelas a largo plazo.

PubMed

Post B, van den
Heuvel L, wvan
Prooije T, wvan
Ruissen X, van de
Warrenburg B,
Nonnekes J

2020

Young Onset Parkinson’s
Disease: A Modern and
Tailored Approach

Revision
Bibliogréfica

Analizar las
consideraciones
clinicas y genéticas
asociadas al
Parkinson de inicio
temprano

La  enfermedad de
Parkinson  de inicio
temprano (YOPD)
representa un subgrupo
Unico dentro de los
pacientes con EP. Desde
el punto de vista clinico,
esto requiere una toma de
decisiones compartida, la
posibilidad de
asesoramiento genético y
opciones de tratamiento
multidisciplinarios

adecuados. En el ambito
de la investigacion
cientifica, la falta de
ensayos clinicos que se
centren exclusivamente
en personas con YOPD
subraya la necesidad de
estudios o andlisis de
subgrupos  especificos,
especialmente para
entender los efectos del
tratamiento en este grupo.

PubMed

Hua P, Zhao Y,
Zeng Q, Li L, Ren
J, GuoJ

2022

Genetic Analysis of Patients
With Early-Onset
Parkinson’s  Disease in
Eastern China

Estudio
experimental

Explorar el espectro
de mutaciones de
EOPD y las
caracteristicas

Los  pacientes  con
enfermedad de Parkinson
de inicio temprano en el
este de China muestran
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clinicas de los
portadores de
mutaciones en el este
de China.

un patron especifico de
mutacién regional. Se
necesitan  andlisis en
cohortes de pacientes mas
grandes para confirmar
estos hallazgos y los
estudios mecanicistas de
las cuatro nuevas
mutaciones sentido
ayudaran a entender su
papel en la causa de la
enfermedad de Parkinson
de inicio temprano.

9 | PubMed Hong S, Lee S, | 2020 | Juvenile Parkinsonism with | Estudio de | Presentar un caso de | El espectro clinico de los
Cho SR PARK2Gene Mutation | caso Parkinson juvenil | pacientes con
Misdiagnosed as  Dopa- errbneamente enfermedades
responsive Dystonia: a Case diagnosticado como | neuroldgicas durante sus
Report distonia sensible a | primeros abordajes,
dopa pueden con facilidad
confundir el diagndstico
debido a que presentan
similares
manifestaciones. Es
necesario el andlisis
complementario con
pruebas genéticas.
10 | Scopus Leuzzi V, | 2021 | Parkinsonism in children: | Articulo  de | Analizar las | El parkinsonismo deberia
Nardecchia F, Clinical classification and | revision consideraciones ser considerado como una
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determinar las | para producir la proteina
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DISCUSION

Dentro de lo que abarca el campo de la investigacion en neurologia y genética, ha sido
considerable el esfuerzo por los médicos, al aproximar el origen de las enfermedades de
baja incidencia, sobre todo aquellas que tienen un patron hereditario y que al momento
de su expresion pueden condicionar de gran manera el estilo de vida de los afectados. El
Parkinson Juvenil como se ha visto, es de muy baja prevalencia, que al momento de la
anamnesis puede confundirse con otras patologias, y de dificil diagndstico temprano,
hasta que los sintomas sean importantes y sean abordados por un especialista. Al ser de
causa predominantemente primaria, el apartado del abordaje diagnostico de esta
enfermedad se ha enfocado en el &mbito genético con las mutaciones mas importantes y

estudiadas en los ultimos afios, como potenciales causas de esta enfermedad. (20)

El parkinsonismo juvenil sensible a la levodopa, que cumple con los criterios de
diagnostico de la enfermedad de Parkinson, generalmente esta vinculado a mutaciones en
los genes PARK-Parkin, PARK-PINK1 o PARK-DJ1. Sin embargo, se estan identificando
cada vez mas trastornos parkinsonianos, tanto genéticos como adquiridos, que aparecen
en la infancia o en la temprana edad adulta. Estos trastornos a menudo presentan
caracteristicas inusuales, como la coexistencia de otros problemas de movimiento,
deterioro mental y sintomas psiquiatricos. El panorama genético del parkinsonismo
juvenil esta en constante evolucion debido al descubrimiento continuo de nuevos genes

relacionados. (20)

Para el Parkinson Juvenil, es importante recalcar que la gran mayoria de casos han sido
de tipo primario, es decir por alguna afectacion genética subyacente. De hecho, en los
ultimos afios multiples estudios han puesto en la mira a la proteina DNAJC6, que forma
parte de un grupo de proteinas citoplasmaticas neuronales que regulan la funcion de las
chaperonas. Se ha visto que defectos genéticos en esta proteina, han resultado en la
aparicion de defectos neuroldgicos a edad temprana, entre ellos el parkinsonismo. De
acuerdo a un estudio realizado en el afio 2021 por Manju A, y Abela L, mencionan que la
enfermedad de Parkinson por defectos en la proteina DNAJC6 se hereda de forma
autosdmica recesiva. Si se sabe que ambos padres son heterocigotos para una variante
patogénica de DNAJC6, cada hermano de un individuo afectado tiene en el momento de

la concepcion un 25 % de posibilidades de estar afectado, un 50 % de posibilidades de

23



ser heterocigoto y un 25 % de posibilidades de no heredar ninguna variante patogénica

de DNAJC6. (21)

De acuerdo a un estudio de caso publicado en el afio 2019 por la revista Cureus, se define
uno de los subtipos del Parkinson Juvenil, que es el sindrome de Kufor-Rekab. Esta
entidad se debe a una mutacion en el gen ATP13A2, que se ha relacionado con
alteraciones del metabolismo de Zing y Manganeso, importantes fuentes bioenergéticas
mitocondriales, disfuncion en la autofagia lisosomal y del metabolismo de la sinucleina,
resultando en una disminucion de neuronas dopaminérgicas. Se trata de una enfermedad
autosdmica recesiva debida a una delecion homocigodtica en el exdn 22. Se recalca en este
estudio que es una enfermedad rara de muy baja prevalencia, que, para su fecha de
publicacion, tan solo se habian documentado 50 casos. Las manifestaciones clinicas
incluyen temblores, bradicinesia, rigidez e inestabilidad postural, a lo que se puede
asociar también distonia, espasticidad, discinesias e hiperreflexia de miembros.
Problemas para el aprendizaje y trastornos intelectuales son unos de los sintomas no
motores mas comunes, en menor medida se ha visto ansiedad, anosmia, ataques de panico
y alucinaciones visuales o auditivas. La variabilidad fenotipica es gran medida
desconocida, y depende del grado de deterioro o tipo de mutacion del gen. Se conoce
como un subtipo de parkinsonismo que responde al tratamiento con levodopa. Como en
todas las formas de Parkinson, el objetivo de tratamiento se encamina a promover la
recuperacion funcional de sintomas, y minimizar los efectos secundarios del tratamiento,

con ajustes constantes de dosis. (6)

El Parkinsonismo de inicio juvenil también puede presentarse como parte de otras
afecciones genéticas, conformando parte de un sindrome. En un estudio experimental
publicado en el afio 2020 por la revista Movement Disorders, en el que se hizo la
caracterizacion genética de una familia, se vio que la paciente principal y su madre tenian
historial de retraso en el desarrollo, rasgos faciales levemente atipicos, anomalias oculares
de Axenfield, una forma leve de discapacidad intelectual y més tarde desarrollaron
parkinsonismo sensible a la levodopa en la temprana adultez. Las tomografias cerebrales
mostraron anomalias en los ganglios basales, asi como calcificaciones subcorticales. La
resonancia magnética reveld danos dispersos en la sustancia blanca del cerebro. Una
tomografia computarizada por emision de foton unico con 99mTc indicod una pérdida de
funcion dopaminérgica en ambos lados del cerebro. Todo esto form¢é parte de un nuevo

fenotipo del sindrome de delecion del cromosoma 6p25. (22)
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Como antes ya se menciond, el diagnostico de este subtipo del Parkinson puede ser dificil
en edades tempranas, sobre todo en la primera cita médica. Segiin una revision sistematica
publicada en el afio 2022 por Moncayo A, et al., sobre la utilidad de la tomografia por
emision de positrones (PET) con fluorodopa para el diagnostico del Parkinson Juvenil vs
la distonia sensible a dopamina (DRD), se vio que en los casos de pacientes con PJ se
encontrd un patron importante de disminucion de captacion a nivel del putamen y del
nucleo caudado, comparado a las imagenes obtenidas de pacientes con DRD, que
mostraron tener hallazgos semejantes a individuos normales o en algunos una minima
disminucion de captacion en las dreas mencionadas. Concluyen que el estudio de imagen
puede ser de gran utilidad al momento del diagnéstico diferencial entre ambas patologias.

(23)

En cuanto al tratamiento, en el afio 2019 se publicé un articulo de revision bibliografica
por parte del Consenso de la Asociacion Colombiana de Neurologia sobre la enfermedad
de Parkinson. Refieren que existen tres categorias del tratamiento: preventiva, que busca
restringir la muerte de células de la sustancia nigra, aunque no hay evidencia de que exista
algin farmaco neuroprotector; sintomatica, que restaura la funcion dopaminérgica; y
modificadora, que puede estimular células existentes o defectuosas, o implantar nuevas
células, esta ultima modalidad se encuentra aun en etapa de investigacion. Refieren que
para que se expresen los sintomas del Parkinson se deben haber perdido al menos el 80%
de las células dopaminérgicas, y que el objetivo del tratamiento sintomético es mejorar la
incapacidad funcional. En los casos de Parkinson de aparicion temprana, o con poca
incapacidad se recomienda iniciar con Inhibidores de la Monoamino Oxidasa (IMAO) o
un agonista dopaminérgico conjuntamente con terapia fisica y ocupacional a fin de
estabilizar los sintomas durante un tiempo, y retrasar el uso de levodopa, hasta que los
primeros farmacos ya no controlen la enfermedad. Se recomienda no superar una dosis
por dia de 400mg de levodopa, con una pauta en estadios iniciales de 5-9mg/dia con un
aumento lento y gradual. En cuanto a las intervenciones no farmacologicas, la terapia
fisica con distintas modalidades, permitirdn al paciente mejorar los sintomas motores. La
terapia ocupacional ayudard al afectado a su adaptacion al entorno en el que vive,

favoreciendo su autonomia para las actividades de la vida diaria. (24)

Segin una revision sistematica y metanalisis realizada en el afio 2021 para la Revista
Annals of Palliative Medicine, muestra que el ejercicio aerobico de intensidad moderada,

centrado en la recuperacion de la frecuencia cardiaca, ha demostrado mejorar de manera
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efectiva el equilibrio y la capacidad de marcha en pacientes con enfermedad de Parkinson
(EP). A pesar de esto, no se ha observado un efecto significativo en la mejora de los
sintomas motores de la EP. Ademas, se ha notado que diferentes tipos de ejercicio pueden
impactar de manera diferente en la mejora de la calidad de vida de los pacientes con EP
cuando se trata de ejercicio aerdbico de intensidad moderada. Estos hallazgos sugieren la
necesidad de investigaciones adicionales en esta area para comprender mejor como el
ejercicio especifico puede beneficiar a los pacientes con EP y mejorar su calidad de vida.

(25)

De acuerdo a otra revision sistematica y metanalisis de ensayos clinicos aleatorizados
publicada en el afio 2019 por Cugusi L, et al, se concluyo6 que el ejercicio acuatico mejora
significativamente las deficiencias motoras de la enfermedad de Parkinson mas que
ninguna terapia, y ofrece mayores beneficios en comparacion con el ejercicio en tierra en
términos de equilibrio, reduccion del miedo a caer y calidad de vida relacionada con la
salud. Estos beneficios son similares a los del ejercicio en tierra en otros aspectos para
personas con EP que tienen un grado de discapacidad leve a moderado. Por lo tanto, si
los pacientes prefieren el entorno acuatico y tienen acceso a un programa de rehabilitacion
en piscinas de hidroterapia, pueden optar por este enfoque sabiendo que no es menos

efectivo que el ejercicio en tierra. (26)

Segin un estudio publicado en el afio 2021 en el Journal of Personalized Medicine,
refieren que los hallazgos respaldan la idea de que la fisioterapia combinada con
rehabilitacion cognitiva puede ser mas beneficiosa que la fisioterapia sola en pacientes
con enfermedad de Parkinson (EP). Ambas intervenciones mostraron mejoras en la
capacidad para caminar, pero solo los pacientes que recibieron entrenamiento consecutivo
también demostraron mejoras en tareas de movilidad funcional y memoria. Estos
hallazgos proporcionan una base para investigar mas a fondo los efectos de este programa
de rehabilitacion en los sintomas cognitivos, motores y psicoldgicos de los pacientes con
EP. Desde un punto de vista clinico, estos resultados subrayan la importancia de
identificar y tratar los déficits cognitivos en pacientes con EP, y sugieren que los
programas de rehabilitacion que incorporan entrenamiento tanto motor como cognitivo

pueden ser beneficiosos. (27)

De acuerdo a un ensayo clinico aleatorizado publicado en el afio 2022 por Raciti L, et al,
en el que trataron sobre la terapia asistida por exoesqueleto, como Armeo Spring (un
dispositivo de soporte de gravedad), concluyeron que la fisioterapia mejorada con
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tecnologia puede representar una estrategia segura y eficaz para llevar a cabo un
entrenamiento intensivo y repetitivo, que es necesario para activar los mecanismos de
neuroplasticidad responsables de mejorar la funcion motora de las extremidades
superiores en pacientes con enfermedad de Parkinson. Sin embargo, existen pocos
estudios disponibles sobre la rehabilitacion de los miembros superiores en pacientes con
EP, especialmente en lo que respecta a la fisioterapia mejorada con tecnologia, a

excepcion del entrenamiento de la marcha. (Anexo 4) (28)

Segtn un reporte de caso publicado por Ramalingam A, et al, en el afio 2022 en el Journal
of Obstetric Anaesthesia and Critical Care, en el que se tratd sobre las consideraciones
anestésicas para efectuar una cesarea electiva en una paciente de 26 anos, quien fue
diagnosticada de Parkinson Juvenil a los 10 afos. Se dieron a conocer importantes puntos
al momento de elegir un tipo de anestesia en mujeres embarazadas: pueden ocurrir
respuestas exageradas o inespecificas durante el subaracnoideo causados por disfunciéon
autondmica; un riesgo mayor a neumonia por broncoaspiracion en el perioperatorio
debido a la deficiente accidon de expulsion de secreciones del aparato respiratorio debido
a posible paralisis de musculos faringeos; interacciones entre farmacos como la levodopa
pudiendo causar nausea, vomito, o en algunos casos hipotension. En el caso de la paciente
mencionada, optaron por elegir anestesia regional, por las ventajas que sefialan, pueden
permanecer en contacto con la paciente mientras estd despierta por posible sensacion de
nausea y evitar broncoaspiracion, presentd temblor generalizado durante las
contracciones uterinas y el acto quirurgico continudé cuando estos cesaban, presentd
hipotension que pudo deberse a una disfuncion autondmica, o al efecto de la levodopa
que era su medicacion de base, sin embargo fue resuelta con la administracion de liquidos
venosos. El postoperatorio fue exitoso, sin complicaciones y fue dada de alta a los 3 dias.
Concluye el estudio que, en casos de cesarea de emergencia en pacientes con Parkinson,

se recomienda el uso de anestesia regional a la general. (29)

Un estudio experimental publicado en el ano 2020 en el International Journal of
Molecular Sciences, se tratd sobre una interesante terapia génica para la enfermedad de
Parkinson juvenil debida a mutaciones de la proteina Parkina. Refieren primero que el
50% de los casos de Parkinson con patron autosémico recesivo se deben a mutaciones del
gen PRKN, que por una delecion en el Exon 3 se produce una pérdida funcional de la
proteina Parkina. Esta proteina participa en la homeostasis en las mitocondrias, con su

defecto, se produce inflamacion mitocondrial, expulsion de citocromo C y activacion de
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la via de caspasas, mediando asi muerte celular programada de neuronas y
neurodegeneracion. En este estudio, se utilizaron fibroblastos dérmicos de pacientes que
sufren Parkinson Juvenil autosomico recesivo por alteracion de la proteina Parkin,
mediante técnica in vitro, el uso de oligonucleoticos antisentido (AO). Estos AO, son
analogos de acidos nucleicos fabricados de forma sintética que pueden unirse a secuencias
de ARN especificas. En las muestras los AO pudieron provocar una omision del Exon 4
en estos pacientes que ya tenian una alteracion del Exon 3, que se traduce en una
transcripcion mas corta de una proteina Parkina que es mas funcional que aquellas células
que poseen alteraciones del Exon 3 o 4 de forma aislada. Estudios de genotipo-genotipo
han demostrado que las personas que tienen deleciones del Exon 3 y 4 de forma
simultdnea presentan sintomas mas leves. Asi, este estudio experimental demostro la
efectividad in vitro de una terapia modificadora de la enfermedad de Parkinson Juvenil

de una forma grave, a una forma leve. (30)
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CONCLUSIONES

Al realizar el abordaje de Parkinson Juvenil se concluye que al momento de realizar la
anamnesis puede confundirse con otras patologias, siendo dificil el diagnostico temprano,
hasta que los sintomas sean importantes. Al ser de causa predominantemente primaria, el
apartado del abordaje diagnostico de esta enfermedad se ha enfocado en el ambito
genético con las mutaciones mas importantes y estudiadas en los ultimos afos,
sirviéndose ademas de técnicas de imagen, como la tomografia por emision de positrones.
El tratamiento implica un enfoque integral que combina intervenciones farmacoldgicas y
no farmacologicas para gestionar los sintomas y mejorar la calidad de vida de los
pacientes, utilizando, los medicamentos dopaminérgicos, como la levodopa, puesto que
tienen un impacto directo en los sintomas motores. Al reducir estos sintomas se puede

combinar de manera mas efectiva con terapias fisicas y ocupacionales.

Debido a que el Parkinson Juvenil se engloba dentro de las patologias raras, para su
diagnostico no basta con la anamnesis y examen fisico sugerentes, son necesarias las
pruebas genéticas e imagenoldgicas respectivas para dar un diagndstico certero. La
utilidad de la tomografia por emision de positrones (PET) para el diagndstico del
Parkinson Juvenil se ha convertido en la técnica mas utilizada. Los ultimos avances en
tecnologia gendmica han permitido profundizar los estudios en los genes PARK2,
ATP13A2, DNAJC6 como los mas importantes dentro del mecanismo etiologico y

diagnéstico de la enfermedad del Parkinson Juvenil.

No existe atn un tratamiento curativo de la enfermedad del Parkinson en general, la
mayoria de estudios en la actualidad se basan en distintas modalidades fisioterapéuticas
para preservar o mejorar las funciones motoras y no motoras de los pacientes afectados.
Los medicamentos dopaminérgicos, como la levodopa y los agonistas dopaminérgicos,
son fundamentales para aliviar los sintomas motores. Sin embargo, se recomienda iniciar
con Inhibidores de la Monoamino Oxidasa (IMAO) o un agonista dopaminérgico
conjuntamente con terapia fisica y ocupacional a fin de estabilizar los sintomas durante
un tiempo, y retrasar el uso de levodopa. Las terapias modificadoras de la enfermedad,
que pueden convertir las formas graves del Parkinson hasta formas leves, se encuentran

aun en estudios, pero con resultados prometedores en los estudios in vitro.

Debido al espectro de manifestaciones clinicas motoras y no motoras, el Parkinson

Juvenil representa una enfermedad de alto impacto sobre la calidad de vida de los
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pacientes, ya que se manifiesta en periodos de la vida en la que su plenitud y

productividad estan en su apogeo.
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RECOMENDACIONES

- La enfermedad de Parkinson Juvenil a pesar de ser de muy baja incidencia, debe
ser considerada como uno de los diagndsticos diferenciales en nifios con
trastornos neuroldgicos asociados.

- En casos de sospecha se deben profundizar los estudios hasta los de especialidad
para prevenir las complicaciones severas del Parkinson en pacientes de edad
temprana, pudiendo asi mejorar su calidad de vida

- Es importante el seguimiento profesional multidisciplinario de esta enfermedad
ya que no solo se enfoca en la recuperacion funcional del individuo, sino en su
reinsercion social y su adecuado desenvolvimiento con sus familiares y entorno,

considerando su salud fisica y mental.
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ANEXOS

ANEXO #1

Curso temporal de la enfermedad del Parkinson
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Fuente: Jankovic J, Tan EK. Parkinson’s disease: etiopathogenesis and treatment. J
Neurol Neurosurg Psychiatry [Internet]. 2020 [cited 2023 Sep 7];91(8):795-808.
Available from: https://jnnp.bmj.com/content/91/8/795
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Algoritmo recomendado en el tratamiento del Parkinson

ANEXO #2

Istervencenes 2o femacciégen

Fuente: Vargas Jaramillo JD, Barrios Vincos G. Tratamiento de la enfermedad de

Parkinson temprana. Acta Neuroldgica Colombiana [Internet]. 2019 [cited 2023 Oct

8];35(3):11-8. Available from: http:/www.scielo.org.co/pdf/anco/v35s1/0120-8748-

anco-35-s1-11.pdf
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ANEXO #3

Tomografia por emision de positrones que revelan hipometabolismo de dopamina

en putamenes bilaterales y nicleos caudados

Fuente: Hong S, Lee S, Cho SR. Juvenile Parkinsonism with PARK2Gene Mutation
Misdiagnosed as Dopa-responsive Dystonia: a Case Report. Brain & Neurorehabilitation
[Internet]. 2020 [cited 2023 Sep 7];13(2):e14. Available from: https:/e-
bnr.org/DOIx.php?id=10.12786/bn.2020.13.e14
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ANEXO#4

Exoesqueleto utilizado como terapia para rehabilitacion funcional de miembros

superiores

Fuente: Raciti L, Pignolo L, Perini V, Pullia M, Porcari B, Latella D, et al. Improving
Upper Extremity Bradykinesia in Parkinson’s Disease: A Randomized Clinical Trial on
the Use of Gravity-Supporting Exoskeletons. J Clin Med [Internet]. 2022 [cited 2023 Oct
8];11(9):2543. Available from: https://www.mdpi.com/2077-0383/11/9/2543
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