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Resumen

Objetivos: La ataxia cerebelosa es un sindrome clinico con una gran variabilidad en su
etiopatogenia (téxico-metabdlicas, estructurales, neurodegenerativas, genéticas...). A pesar de la
identificacion de nuevas causas de ataxia, un porcentaje importante queda sin un diagndstico
etiologico. Nuestro objetivo fue revisar los casos de ataxias en nuestro centro, analizar el porcentaje
de casos sin diagndstico y la rentabilidad de las diferentes pruebas genéticas.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo de pacientes con diagnostico de ataxia
cerebelosa identificados en el registro de un hospital terciario, descartando aquellos con causa
toxico-metabdlica, estructural, y las formas cerebelosas de atrofia multisistémica.

Resultados: En esta serie (n = 130), el 52% (67) no tenian un diagndstico etioldgico. Dentro de los
diagnosticados (63), la mayoria fueron de causa genética (59), dentro de las cuales, las mas
habituales fueron: amplificaciéon de RFC1 (9), ataxia de Friedreich (8), SPG7 (7), SCA 6 (4) y ataxias
episddicas (4). EI 56% de los pacientes diagnosticados tenian mutaciones puntuales identificables
por exoma, mientras que el 44% presentaban mutaciones por amplificacion de nucleotidos.

Conclusion: En nuestra serie, en la mitad de los casos no se llegé a un diagndstico preciso. La
amplificacién de RFC1 fue de gran rentabilidad, superior a la ataxia de Friedreich (considerada la
causa mas frecuente de ataxia hereditaria), por lo que deberia plantearse dentro de la bateria inicial
de pruebas genéticas. Dentro de los diagnosticados, el 56% presentaban mutaciones identificables
por exoma, remarcando la importancia de esta técnica en estas enfermedades, frecuentemente
relegada a un segundo plano.
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