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Ataxia espinocerebelosa (SCA) es un término que se refiere a un grupo de las
ataxias hereditarias, que son enfermedades neurolédgicas que se caracterizan por la
degeneracion de las células que componen el cerebelo y, algunas veces, la médula
espinal. Por esta razén, en las ataxias espinocerebelosas hay alteraciones en la
fuerza, velocidad y destreza de los movimientos.

Se han identificado mas o menos 43 tipos de ataxias espinocerebelosas pero
conforme se descubren otros genes se identifican nuevos tipos. Todas las formas
tienen ataxia, pero existen algunas sefales o sintomas distintivos como sefales
piramidales o extrapiramidales, como reflejos aumentados o disminuidos,
movimientos musculares bruscos y repentinos, neuropatias periféricas, problemas
en los 0jos como retinitis pigmentaria o movimientos anormales, deterioro cognitivo,
discapacidad intelectual, convulsiones, demenciay otros, que pueden indicar un tipo
particular.

El diagnostico se sospecha con las sefiales y sintomas que hay y con la historia
familiar y personal. Como hay muchos tipos de ataxia espinocerebelosa (SCA) es
dificil distinguirlas solo por las sefiales y sintomas ya que son bastante parecidos.
La distincion entre las varias formas de SCA se hace de acuerdo al gen alterado, ya
gue cada una de las SCA esta causada por las alteraciones en un gen diferente. El
diagnéstico por tanto, se hace con la prueba genética que identifica el gen alterado
especifico del tipo de SCA.

Otros estudios adicionales se pueden hacer si las pruebas genéticas no muestran
ningun gen alterado o si se cree que hay una enfermedad asociada. La resonancia
magnética o tomografia computarizada del cerebro muestra la tipica atrofia
cerebelosa. La electromiografia puede mostrar defectos en la conduccion del
impulso nervioso.

SCAl: Llamada también enfermedad de Schut, atrofia hereditaria
olivopontocerebelar (OPCA, o Ataxia Olivo-Ponto-Cerebelosa), o ataxia de Marie.
Sefiales piramidales y neuropatia periférica.

SCA2: También conocida como Ataxia Cubana. Movimientos muy rapidos de los
0jos (sacadas), mioclonos y ausencia de reflejos.

SCA3: Enfermedad de Machado-Joseph. Ojos quedan viendo fijamente, sacadas
lentas, sefiales extra piramidales y neuropatia periférica.

SCA4: Neuropatia sensorial axonal (alteraciones de la sensibilidad).

SCAb: Se hereda en una forma autosémica dominante. A veces se la conoce por el
nombre de "ataxia de Holmes". En Norteamérica también es conocida como "ataxia
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de Lincoln" porque esta enfermedad esta relacionada con la familia del Presidente
Abraham Lincoln. Comienza temprano pero es lentamente progresiva. « SCAG:
Puede haber movimientos anormales de los ojos (nistagmo).

SCA7: También se ha llamado ADCA (Ataxia cerebelosa autosomica dominante)
tipo Il - OPCA (Ataxia olivopontocerebelosa) tipo Ill o Ataxia con retinopatia
pigmentosa.

SCAS8: Sefales y sintomas leves.

SCA10: Poco corriente. Convulsiones ocasionales.

SCA11: Enfermedad con sefales y sintomas leves.

SCA12: Puede haber convulsiones y demencia.

SCA13: Atras quedo el intelectual.

SCA14: Mioclonos intermitentes intermitentes que comienzan temprano.
SCA15/16: Lentamente progresiva.

SCA17: Incoordinacion para caminar y demencia.

SCAL8: Sefales piramidales, debilidad, problemas en la sensibilidad (neuropatia
sensorial axonal).

SCA19/22: Sefales y sintomas principalmente relacionados a la coordinacion de los
movimientos (cerebelares) pero puede haber deterioro cognitivo y mioclonos.

SCAZ20: Temblor en el paladar y problemas para hablar.

SCAZ21: Puede ser leve y hay deterioro cognitivo.

SCAZ23: Problemas para sentir en los pies y manos.

SCAZ25: Neuropatia sensorial, tics faciales, sintomas en el estbmago e intestinos.

SCAZ26: Solamente problemas en la coordinacion de los movimientos por problemas
en el cerebelo (ataxia cerebelar pura).

SCAZ27: Deterioro cognitivo.

SCAZ28: Caida (ptosis) de las palpebras.

SCA29: Inicio temprano, ataxia no progresiva. Parecida con la SCA15.
SCAS30: Lentamente progresiva.

SCA31: Disminuciéon del tono muscular.
|
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SCA32: Deterioro cognitivo, varones afectados con falta de esperma (azoospermia).
SCA33. Sin datos

SCAZ34: Lesiones en la piel que parecen placas rojizas y con piel seca.

SCAS35: Inicio tardio, marcha lenta y progresiva y ataxia.

SCAS36: Inicio tardio, trastornos en la postura (ataxia troncal), problemas para
articular las palabras (disartria), enfermedad de la neurona motora variable y
sordera de tipo neurosensorial.

SCAZ37: Inicio tardio, caidas, disartria, torpeza, movimientos anormales de los 0jos.
SCA38: Lentamente progresiva.

SCAS39. Sin datos

SCA40: Reflejos aumentados y musculos tensos y rigidos.

El tipo SCA3, también conocido como enfermedad de Machado-Joseph, es el tipo
mas comun de SCA. Los tipos SCA 9 a 36 son raros y menos estudiados.

Otros tipos de ataxia hereditaria que tienen sintomas parecidos son:

DRPLA: Movimientos involuntarios anormales de los pies y manos (corea),
convulsiones, mioclonos y demencia.

ADCADN: Sordera, episodios anormales de suefio incontrolable (narcolepsia),
pérdida de la sensibilidad.

Leucoencefalopatia hipomielanizante: Poca mielina, rigidez, contracciones
involuntarias de los musculos (distonia), corea.

Es posible que se encuentre el término "espinocerebelar" para referirse a
enfermedades que tienen sintomas parecidos a la ataxia espinocerebelar y se
heredan de forma autosémica recesiva, pero que no son incluidos en la clasificacion
anterior de las ataxias espinocerebelosas

Hay muchos tipos diferentes de ataxia espinocerebelosa (SCA) pero, en general, la
SCA causa problemas con el movimiento que tienden a empeorar con el tiempo.
Las siguientes personas afectadas pueden tener los problemas: [7] [8] [4]

Problemas con la coordinacién y el equilibrio (ataxia)
Andar tambaleante

Falta de coordinacién ojo-mano
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Habla anormal (disartria)

Movimientos involuntarios del ojo

Problemas de vision

Problemas o dificultad para el aprendizaje y recordar informacion.

Dependiendo del tipo de SCA, los signos y sintomas pueden aparecer en cualquier
edad.

Epidemiologia

Se estima que la prevalencia es de 1-2 en 100.000, con significativas variaciones
geograficas y étnicas.

Descripcion clinica

La enfermedad se presenta tipicamente en la cuarta década de vida (rango de edad
= 4-74 afhos). La ataxia progresa gradualmente y pueden surgir signos adicionales,
como pérdida propioceptiva, reflejos hipoactivos, oftalmoparesia, y neuropatias
Opticas leves. Se ha descrito una presentacion inicial de blefaroespasmo, distonia
oromandibular y retrocolis precediendo a la ataxia. La cognicion esta relativamente
a salvo en un primer momento; sin embargo, puede desarrollarse disfuncion
ejecutiva y deterioro de la memoria verbal en etapas posteriores.

Etiologia

La SCAL esta causada por expansiones de repeticiones del trinucledtido CAG en la
region del gen ATXN1, en el cromosoma 6p23.

Prondstico

Su pronéstico es desfavorable. En las etapas tardias de la enfermedad,
normalmente entre los 10 y 15 afios desde su aparicién, la disfuncién bulbar
secundaria a la afeccion de los nucleos medulares inferiores ocasiona aspiracion,
lo que pone en riesgo la vida.

La ataxia espinocerebelosa tipo 1 (SCAL) es una afeccion que se caracteriza por
problemas progresivos de movimiento. Las personas con esta afeccion inicialmente
experimentan problemas de coordinacion y equilibrio.

Otros signos y sintomas de la SCA1 incluyen dificultades para hablar y tragar,
rigidez muscular y debilidad en los musculos que controlan el movimiento ocular. La
debilidad de los musculos oculares provoca movimientos oculares rapidos e
involuntarios.
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Con el tiempo, las personas con SCAl pueden desarrollar entumecimiento,
hormigueo o dolor en los brazos y las piernas, tensién muscular incontrolada, atrofia
muscular, y espasmos musculares, En raras ocasiones, se han reportado rigidez,
temblores y movimientos espasmadicos involuntarios en personas que han estado
afectadas durante muchos afios.

Epidemiologia

Se estima que la prevalencia es de 1-2 en 100.000, con significativas variaciones
geograficas y étnicas.

Descripcidn clinica

La SCA2 se presenta en la tercera y cuarta década de vida (edad media = 30 afios;
rango de edad = 2-64 afios). No hay caracteristicas clinicas claras que distingan de
forma certera la SCA2 de la SCA1L, aunque los temblores y la disfuncion autonémica
son mas comunes en la SCA2. El parkinsonismo es también una manifestacion
menos comun pero bien documentada. El curso de la enfermedad es similar en la
SCAlyenla SCA2.

Etiologia

La enfermedad esta causada por mutaciones en el gen ataxin 2 ATXN2. El tamafio
normal de la repeticion CAG es 15-24; 35 repeticiones 0 més se asocian con las
manifestaciones clinicas de la SCA2.

Pronéstico

Su prondstico es relativamente bueno en muchos casos. Se han descrito casos con
una duracion de la enfermedad que supera los 20 afios. Sin embargo, en algunos
casos, especialmente aquellos con una edad temprana de aparicion de la
enfermedad sintomatica por debajo de 20 afos, la progresion puede ser rapida.

Definicion: La ataxia espinocerebelosa tipo 3 (SCA3, del inglés spinocerebellar
ataxia type 3), también conocida como enfermedad de Machado-Joseph, es el
subtipo mas comun de ataxia cerebelosa autosomica dominante tipo 1 (ADCA 1), un
trastorno neurodegenerativo, que se caracteriza por ataxia, oftalmoplejia externa
progresiva y otras manifestaciones neurologicas. ¢« Epidemiologia: La prevalencia
estimada es de 1 a 2 casos por cada 100.000 habitantes, con importantes
variaciones geogréficas y étnicas: la prevalencia mas alta se ha encontrado en las
Azores (Isla de Flores, 1/239), con tasas de prevalencia intermedia en Portugal,
Alemania, Paises Bajos, China y Japon, siendo menores en América del Norte,
Australia y la India. No hay disponibles estimaciones precisas de prevalencia. Sin
embargo, la SCA3 es la forma mas comun de ADCA | en las poblaciones mejor
_______________________________________________________________________________________________________________|]
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caracterizadas genéticamente (es responsable de hasta el 72% de las familias con
ataxia). Segun una revision de la literatura en inglés, se han publicado alrededor de
600 casos. * Clinica: La SCA3 se divide en 3 formas. La SCA3 tipo 1 (enfermedad
de Machado-Joseph tipo 1) se asocia con ataxia, oftalmoplejia, signos piramidales,
tales como la espasticidad e hiperreflexia, y signos extrapiramidales, incluyendo
distonia y otros trastornos del movimiento que se presentan en la adolescencia.

La SCAS tipo 2 (enfermedad de Machado-Joseph tipo 2), se presenta en la edad
adulta con ataxia, espasticidad y distonia. La SCAS3 tipo 3 (enfermedad de Machado-
Joseph tipo 3) aparece después de los 40 afios e incluye oftalmoplejia y
manifestaciones de la afectacion del asta anterior medular, tales como como
fasciculaciones, amiotrofia y debilidad muscular.

También pueden presentarse otros sintomas en la SCA3. Un sintoma que puede
pasarse por alto, pero que es bastante comun, es la alteracion de la sensibilidad a
las temperaturas, que afecta al cuerpo entero. « Etiologia: La enfermedad se asocia
con la expansion anémala de trinucleétidos CAG (que codifican la glutamina) en el
gen ATXN3 (14g21) mostrando un fenomeno de anticipacion. La longitud normal de
la repeticion es de 13 a 41, mientras que la longitud de la repeticién que causa la
SCA3 es mayor de 56. La SCA3 sigue un patrén de herencia autosémica dominante
con penetrancia completa y un fendmeno de anticipaciéon. Se recomienda
proporcionar asesoramiento genético a los pacientes sintomaticos o a aquellos con
antecedentes familiares en los que la mutacibn SCA ha sido identificada,
debiéndose considerar el diagnostico presintomético.

Manejo y prondstico: Debido a la ausencia de tratamientos especificos para retrasar
o detener el progreso de la enfermedad, el tratamiento es Unicamente de soporte.
Por ejemplo, el parkinsonismo, el sindrome de piernas inquietas, la espasticidad,
los trastornos del suefio y la depresion pueden ser tratados farmacoldgicamente.

La distonia y la espasticidad pueden tratarse con inyecciones locales de toxina
botulinica. La ergoterapia y la fisioterapia son fundamentales.

La logopedia también puede resultar beneficiosa para el tratamiento de la disartria.
El prondstico es desfavorable pero ciertos pacientes pueden vivir varias décadas
tras la aparicion de los primeros sintomas.

La fisioterapia y la ergoterapia La fisioterapia y la ergoterapia ocupan un papel
importante en el manejo de los problemas de equilibrio y de coordinacion de los
movimientos. Estrictamente hablando no modifican su progresion, pero ayudan a
compensar los trastornos y combatir sus efectos. Las sesiones regulares de
fisioterapia permiten aprender a manejar las posturas y los cambios de posicion. El
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ergoterapeuta hace una propuesta de las ayudas técnicas necesarias para la
autonomia de la persona afectada tras haber analizado sus dificultades y puede
contribuir al desarrollo de la autonomia requerida para la vida diaria: comer, vestirse,
desplazarse Los bastones, andadores y otros dispositivos de ayuda para la marcha
pueden evitar las caidas.

A medida que la enfermedad evoluciona, es necesario adaptar el hogar,
fundamentalmente para permitir la utilizacibon de una silla de ruedas. La
psicomotricidad El seguimiento por parte de un psicomotricista tiene como objetivo
acompafar el desarrollo motor trabajando el aspecto psicolégico: toma de
conciencia de la imagen corporal y familiarizacion con diversas experiencias
sensoriales que facilitan la comunicacién y la expresion de las emociones. Le
ayudara ademas a trabajar la postura y el equilibrio y a ejecutar movimientos para
la realizacion de tareas de la vida diaria.

La logopedia La logopedia permite mejorar la comunicacién en las personas que
presentan dificultades de elocucion, asimismo aborda los problemas de deglucion.
Ayudas visuales

El ortoptista, en colaboracion con el oftalmélogo, asegura la reeducacion de los
problemas de la vision, sobre todo la diplopia. La vision doble puede corregirse
mediante la utilizacion de lentes.

Manejo dietético La pérdida de peso que acompafia a la enfermedad debe ser
evaluada por un dietista especializado en enfermedades neuroldgicas.

Epidemiologia

La prevalencia mundial de la ataxia espinocerebelosa tipo 6 (SCA6) se ha estimado
en menos de 1/100.000. Se ha descrito con mayor frecuencia en Japon, Corea,
Paises Bajos y Alemania.

Descripcidn clinica

La edad media de aparicidn es de 45 afios pero puede estar comprendida entre los
16 y 72 afios. Por lo general se presenta con signos cerebelosos de ataxia, disartria
y disfagia. Algunos pacientes también experimentan vértigo episodico y diplopia. En
los pacientes con SCAG6 se observan habitualmente alteraciones de los movimientos
oculares, tales como nistagmo provocado al mirar hacia abajo, movimientos de
seguimiento lento y anomalias del reflejo vestibulo-ocular. Las presentaciones
menos frecuentes incluyen signos piramidales y neuropatia periférica. Muy
infrecuentemente se ha descrito parkinsonismo, distonia, mioclono, temblores y
alteraciones cognitivas. La SCA6 también se ha asociado a depresion y cansancio.
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La gravedad de la enfermedad parece incrementar durante el embarazo. La SCA6
progresa muy lentamente con una duracion de la enfermedad de hasta 25 afios.

Etiologia

La SCAG6 esta causada por pequefias expansiones de secuencias de repeticiones
del triplete (CAG) en el gen CACNA1A (19p13) que codifica una subunidad alfa 1
de un canal de calcio dependiente de voltaje de tipo P/Q necesario para una
adecuada comunicacion neuronal en el cerebro. Por lo general, las expansiones en
los pacientes con SCAG6 son de 21-29 repeticiones de CAG.

Métodos diagndsticos

El diagnéstico se basa en hallazgos clinicos caracteristicos y pruebas de genética
molecular. Dado que las manifestaciones de la SCA6 son inespecificas, el
diagnéstico se confirma Unicamente con la identificacion de una mutacién en el gen
CACNA1A.

Diagnostico diferencial

Differential diagnosis includes other types of autosomal dominant cerebellar ataxia,
familial or sporadic hemiplegic migraine and episodic ataxia type 2.

Diagndstico prenatal
El diagndstico prenatal es posible en las familias con una mutacion conocida.
Consejo genético

La SCA6 se hereda de forma autosomica dominante, siendo posible el
asesoramiento genético. Se debe ofrecer consejo genético a aquellos individuos
gue tienen la mutacion causante de la enfermedad, informandoles de que el riesgo
de transmitir la mutacion a la descendencia es del 50%.

Manejo y tratamiento

A fecha de hoy no hay cura para la SCA6 y el tratamiento es de apoyo. La
acetazolamida puede ayudar con los episodios de ataxia pero no detiene la
progresion de la enfermedad. Se deberia facilitar el acceso a fisioterapia, asi como
el uso de bastones y andadores con el fin de maximizar la fuerza y mantener la
actividad fisica. En ultima instancia es necesaria la silla de ruedas. La logopedia y
los dispositivos de comunicacion pueden ser Utiles para aquellos pacientes con
disartria. La disfagia se debe monitorizar para disminuir el riesgo de neumonia por
aspiracion. En pacientes con vértigo, los supresores vestibulares pueden resultar
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beneficiosos. Se recomienda realizar examenes neurolégicos anuales para
monitorizar la progresion de la enfermedad.

Pronéstico

Aunque la esperanza de vida no esta reducida, la calidad de vida puede estar
significativamente afectada. La edad media a la que se suele necesitar ayuda para
deambular es de aproximadamente 53 afos, y la edad media a la que se requiere
una silla de ruedas es de aproximadamente 60 afios.
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