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Escala clinica para pacientes PKAN: Estudio piloto

PKAN (Pantothenate kinase-associated neurodegeneration), en castellano neurodegeneracion
asociada a pantotenato kinasa es un trastorno neuroldgico progresivo que se manifiesta tanto
en la infancia como en la edad adulta.

Nuestro objetivo fue desarrollar una escala clinica denominada PKAN-Disease Rating Scale
(PKAN-DRS), destinada a objetivar el fenotipo neurolégico complejo y la consiguiente
alteracion funcional en pacientes PKAN.

Los métodos utilizados para este estudio fueron los siguientes:

o Estudio internacional y transversal donde los pacientes fueron examinados en los
centros de referencia siguiendo un protocolo estandarizado.

o La escala PKAN-DRS incluyé 34 items. La puntuacién de maxima severidad
corresponde a 135 puntos. La escala total estd integrada por seis subescalas
destinadas a valorar distintos aspectos de la enfermedad: 1) cognicién 2)
comportamiento 3) discapacidad 4) parkinsonismo 5) distonia y 6) otros signos
neurolégicos.

o Elexamen motor de los pacientes fue filmado, lo que permitié a tres especialistas en
trastornos del movimiento, de forma independiente, analizar a 28 pacientes con el
objetivo de evaluar el acuerdo inter-evaluador de la escala.

Los principales resultados obtenidos fueron los siguientes:

o Un total de 47 pacientes PKAN genéticamente confirmados (30 + 17 afios, rango 6-77)
fueron examinados con la escala PKAN-DRS (puntajes promedio: 62 + 21, rango 20-
106).

o Examinamos la fiabilidad y la validez de la escala PKAN-DRS mediante la evaluacién de
pacientes filmados segun un protocolo de videofilmacién especialmente disefiado
para la escala.

o El estudio permitié una evaluacién precisa del amplio espectro neuroldgico asociado
con la enfermedad. Todos los pacientes presentaron distonia con afectacién craneal y
caracteristicas de parkinsonismo atipico. Otros signos comunes fueron el deterioro
cognitivo, alteraciones psiquiatricas y los movimientos sacadicos lentos e
hipométricos. La distonia, el parkinsonismo y la disfuncién cognitiva tuvieron un
fuerte impacto en la discapacidad.
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O

El PKAN-DRS mostré una buena consistencia interna para la escala total (a de
Cronbach = 0,87). En el andlisis inter-evaluador, los valores de kappa ponderado
(0,30-0,93) mostraron una concordancia sustancial o excelente en el 85% de los
items.

La escala también discrimind a un subgrupo de pacientes homocigotos c.1583C> T con
puntajes PKAN-DRS mas bajos, lo que apoya la validez de constructo para la escala.

Conclusiones:

O

La escala PKAN-DRS propuesta es un método confiable y valido para la evaluacién
semicuantitativa de pacientes afectos con PKAN.

Permitié una evaluacién precisa de la gravedad en una cohorte de pacientes
clinicamente representativa, incluidos nifios y adultos.

La escala PKAN-DRS tiene el potencial de ser una herramienta util tanto en la practica
clinica como en la investigacion.




