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RESUMEN

Se informa de una familia con 8 pacientes del sexo femenino afectadas de ataxia
espinocerebelosa residentes en areas del poblado de Gaspar, municipio de Baragua
en la provincia de Ciego de Avila, con un posible patréon hereditario autosémico
dominante. Las manifestaciones generales observadas fueron dificultad para el
lenguaje y la marcha, aumento de la base de sustentacion, dismetria, Romber
simple y sensibilizado positivo, temblor de accion, hiporreflexia bicipital y nistagmo.
Se traza el objetivo de la creacién de un equipo multidisciplinario en la provincia y
la creacion de vinculos con la Clinica de Ataxia de la provincia de Holguin para el
estudio clinico y molecular de estos enfermos.

Palabras clave: Ataxia espinocerebelosa, ataxias hereditarias autosémico
dominantes, ataxia espinocerebelosa tipo 2.
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ABSTRACT

It is reported about a family with eight female patients suffering from
spinocerebellar ataxia in areas of Gaspar town, Baragua municipality in Ciego de
Avila province with a possible autosomal dominant inheritance. The general
manifestations observed were difficulty to walk and speech, increase of the
sustentation base, positive simple and sensitized Romber, action tremor, bycipital
hyporeflexia and nystagmus. It traces the goal of creating a multidisciplinary team
in the province and the relationship with the Ataxia Clinic in Holguin province for
clinical and molecular studying of these patients.

Key words: Spinocerebellar ataxia, autosomal dominant hereditary ataxias,
Spinocerebellar ataxia type 2.

INTRODUCCION

Las ataxias hereditarias con patréon autosomico dominante representan un grupo
heterogéneo de desérdenes neurodegenerativos caracterizado predominantemente
por un sindrome cerebeloso de ataxia progresiva, disartria, dismetria y
disdiadocosinesia. Se ha observado una gran variacién en la edad de comienzo, la
progresion, severidad y en la apariciéon de sintomas secundarios.*

Los ultimos 15 afios han sido testigos de una revolucién en lo que respecta a la
comprension de las causas de las ataxias hereditarias dominantes. Alrededor de 30
tipos genéticos diferentes se conocen. Se han descrito mutaciones en 16 de las 28
llamadas ataxias espinocerebelosas, conocidas por sus siglas en inglés como SCAs.?

Las ataxias del adulto son de causa adquirida o por desordenes genéticos. La causa
genética de la ataxia se sugiere por su comienzo de forma insidiosa, lenta e
inexorable progresion y generalmente de sus hallazgos simétricos al examen fisico,
asi como una historia familiar positiva de ataxia.?

Se plantea que las primeras observaciones efectuadas en Cuba fueron realizadas

por el Dr. Estrada en el Instituto de Neurologia y Neurocirugia en Ciudad de La

Habana, al sefialar que dichos pacientes procedian de las provincias orientales del
<3

pais.

Habitualmente las ataxias se dividen en dos grandes grupos, las causadas por
defectos enzimaticos y las degenerativas progresivas. Los avances en los
mecanismos patogénicos de las ataxias han permitido el planteamiento de una
clasificacién mas reciente.”

En el presente trabajo se informa de nuevos pacientes afectados de ataxia
espinocerebelosa en una familia en la provincia de Ciego de Avila. Por la
importancia de este hallazgo se realiza el informe preliminar.
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METODOS

Durante la busqueda en un grupo familiar de pacientes afectados de una rara
afeccién compuesta de tortuosidades vasculares retinianas y otros dismorfismos en
el municipio de Baragua, en areas del poblado de Gaspar y sus alrededores, a 25 km.
de la ciudad de Ciego de Avila, fortuitamente se encontré un grupo familiar
relacionado con los mencionados anteriormente, pero en esta ocasion con
caracteristicas diferentes y especiales en su cuadro clinico.

Un total de 8 pacientes del sexo femenino del grupo en cuestién fueron remitidas a
consulta especializada de neurologia donde se les realizé un minucioso examen
fisico neuroldgico, que confirmd el diagnodstico inicial de ataxia espinocerebelosa.

Se confecciond el arbol genealdgico familiar.

RESULTADOS

Hasta el presente se ha logrado examinar y diagnosticar como enfermos afectados
de ataxia espinocerebelosa a 8 pacientes del sexo femenino en dos generaciones
sucesivas de un grupo familiar, las cuales no tienen lazos de parentesco con los
enfermos de ataxia de la provincia de Holguin.

Los hallazgos mas frecuentes en las pacientes fueron: dificultad para el lenguaje y
la marcha, aumento de la base de sustentacién, dismetria, Romber simple y
sensibilizado positivo, temblor de accidn, hiporreflexia bicipital y nistagmo.

DISCUSION

La tasa de prevalencia para las ataxias espinocerebelosas (SCAs) oscila
internacionalmente entre 1 y 5 casos por cada 100 000 habitantes. La provincia de
Holguin es el territorio del pais mas afectado por esta enfermedad
neurodegenerativa para la que no existe cura. Solo en esa zona existen mas de 2
000 descendientes directos de pacientes ataxicos con riesgo de enfermar en los
proximos afios.®

En Cuba, el subtipo mas comdn y de mayor prevalencia es la ataxia
espinocerebelosa tipo 2 (SCA2), una de las mas severas por su velocidad de
progresion y la invalidez que produce a quienes la padecen. Se plantea que existen
por lo menos 800 pacientes y 8 000 presintomaticos que enfermaran en los
proximos afios.>®

Conforme a dos comunicaciones relacionadas con el tema, Cuba presenta la mayor
tasa de prevalencia e incidencia de ataxias hereditarias en el mundo. Se informa
que la prevalencia de (SCAs) en el pais se encuentra entre 6,73 casos y 7,9 casos
por 100 000 habitantes. En Holguin, la SCA2 alcanza una tasa de prevalencia entre
39,6 y 43 casos por cada 100 000 habitantes.>®

Familias que padecen ataxia con patrén autosémico dominante no se habian
localizado en ningun otro lugar de Cuba, hasta que recientemente, en el afio 2007
se informd en el municipio de Trinidad en la provincia de Sancti Spiritus de 6
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enfermos con 23 posibles presintomaticos, algunos de ellos con vinculos familiares
de pacientes afectados en la provincia de Holguin.”’

El diagndstico, el estudio clinico y molecular, el tratamiento y rehabilitacién, la
apertura de un centro para el diagndstico y la atencién de estos pacientes y de los
familiares posibles presintomaticos, el desarrollo constante de nuevas
investigaciones sobre el tema, la determinacion de nuevos afectados ademas de la
publicacién de los resultados de las investigaciones realizadas en revistas médicas
de primera linea, indican que ha sido uno de los problemas de salud mejor tratados
y de mas impacto en el pais.>*°

Al analizar el arbol genealdgico familiar de los nuevos pacientes diagnosticados en
Ciego de Avila es factible sugerir un patron de herencia dominante debido a que los
individuos enfermos al menos tienen un progenitor afectado, mostrando un patrén
de herencia vertical. Ademas es posible una herencia autosémico dominante o
dominante ligada al X por la presencia de mayor proporciéon de hembras, aunque
todo puede ser debido al azar.

La creacién a muy corto plazo en la provincia de un equipo multidisciplinario
integrado por neurdlogos, neurofisiélogos, genetistas, clinicos, oftalmdlogos,
rehabilitadores y otras especialidades, asi como iniciar las relaciones de trabajo
para el estudio clinico y molecular de estos pacientes y sus familiares con una
institucidon de excelencia como lo es la Clinica de Investigacién y Rehabilitacién de
la Ataxia en Holguin, es el camino a seguir en la continuacién de esta investigacién.

Se informé en la provincia de Ciego de Avila de una familia con 8 pacientes del sexo
femenino afectadas de ataxia espinocerebelosa y se planted el inicio de una
rigurosa investigacién con la formacion de un equipo multidisciplinario en la
provincia y la creacion de vinculos de cooperacién con la Clinica de Ataxia de la
provincia de Holguin para la atencion, estudio y tratamiento de estos enfermos y
sus familiares.
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