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Estudio clinico genético y neuropatoldgico de una serie de 50 pacientes
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Resumen

Objetivos: Estudio clinico y genético de una serie de adultos afectos de ataxia vestibulo-cerebelosa
esporadicos y hereditarios iniciados en forma episddica o progresiva.

Material y métodos: 50 pacientes. Se analiza la clinica en los episodios, periodos intercriticos y
fase progresiva. Se comparan los estudios radiologicos. Estudios genéticos: en la mayoria se
estudiaron las mutaciones en genes de SCAs. En 25 pacientes se buscaron mutaciones en KCNA1,
CACNA1 y CACBN4. En un caso (post mortem) en GBE1. En 36 analizamos expansiones GAA en
FGF14. Datos neuropatoldgicos de 4 pacientes.

Resultados: 22 mujeres. 40 esporadicos, 10 hereditarios (9 familias). Presentacion: 43 ataxia
episddica, 7 progresiva. Edad inicio 66 (50-87). Edad primera visita 72. Inicio progresién: 71. Edad
ultima visita: 80. Sin discapacidad o leve: 18. Afectacion grave: 14. Desconocido: 18. Discapacidad
maxima: bipedestacion imposible. Cuatro tienen episodios sin progresion. Clinica: ataxia con down-
beat nystagmus. Todos los episodios con clinica vestibulo-cerebelosa. Disartria 30%. RM: atrofia
cerebelosa global en 3, vermiana en 14, sin atrofia clara en 23. No se detectan mutaciones en SCAs,
KCNA1, CACNA1, CACNBA4. Expansién patogénica heterocigota en FGF14 (GAA > 250) en 24: 17
con ataxia episodica, 7 progresivos. La expansion en cerebelo es mayor que en linfocitos. Mutacion
GBE1 (enfermedad por cuerpos de poliglucosano) en un paciente. Neuropatologia (4): pérdida de
Purkinje en vermis, oliva bulbar y dentado normales. Enfermedad por poliglucosanos en uno.

Conclusion: La AVC se presenta de forma esporadica y episddica tardia. Etiologia en 67%:
expansion patogénica heterocigota GAA FGF14 (SCA27B). Un 40% sufre discapacidad grave.
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