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Resumen

Objetivos: Describir un caso de ataxia genética por mutacion en el gen SYNE1.

Material y métodos: Varon de 55 afios, en seqguimiento en consulta de Neurologia durante 18 afios
por una clinica que se inicié a los 39 afios, consistente en distonia cervical (con escasa respuesta a L-
dopa) y que asocié de forma lentamente progresiva un cuadro cerebeloso con erratica respuesta a
multiples tratamientos sintomaticos, desarrollando una importante dependencia funcional.

Resultados: En la exploracion neuroldgica se objetivo disartria escandida, dismetria de las cuatro
extremidades, Babinski bilateral y marcha atdxica grave con lateropulsion hacia la derecha. Las
pruebas de neuroimagen (TC y RM cerebrales) evidenciaron atrofia cerebelosa marcada. El estudio
molecular descarto las principales ataxias genéticas. Un nuevo panel genético detecto la variante
genética en homocigosis del gen SYNE1 (variante c.229324+1G>A), que también portaba la madre
del paciente en heterocigosis, asumiéndola como probablemente patogénica.

Conclusion: La ataxia cerebelosa autosomica recesiva (ARCA) tipo 1 se debe a la mutacion del gen
SYNEI1. Es una patologia neurodegenerativa muy poco frecuente, con debut en la etapa adulta
temprana, con ataxia de la marcha, disartria y dismetria. Ademads, también pueden aparecer otros
sintomas tales como afectaciéon oculomotora leve, deterioro cognitivo, signos extrapiramidales,
neuropatia periférica, etc. SYNE1 es uno de los genes mas grandes del genoma humano, por lo que
es necesario seguir estudiando las distintas mutaciones que puede presentar y su significacién
clinica.
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