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Resumen

Objetivos: Describir las peculiaridades clinicas, moleculares y radioldgicas de la ataxia
espinocerebelosa tipo 15 (SCA15) por mutacion del gen ITPR1.

Material y métodos: Revision de la historia clinica de varios miembros de una familia con SCA15
por mutacién del gen ITPR1.

Resultados: La muestra se compone de 10 individuos (todos hermanos), 7 sintométicos, 6 mujeres,
con una edad media de 64 afos y debut clinico en torno a los 44 afios. Entre las generaciones
previas, destacaba que tanto el padre, como la abuela paterna presentaban un trastorno de la
deambulacidén no filiado. El desarrollo clinico fue lentamente progresivo, compuesto por un sindrome
vertiginoso posicional, asociado a una inestabilidad de la marcha, sin sintomatologia piramidal ni
datos cognitivos significativos. La gravedad clinica, cuantificada mediante la escala SARA abarca
desde 5 hasta 18 puntos. Se dispone de datos de neuroimagen de 8 miembros, en los que 5 muestran
una atrofia disbalanceada, mayor del vermis y con relativa preservacion de los hemisferios
cerebelosos; ademads no se aprecia alteracion de las estructuras supratentoriales ni del
troncoencéfalo. Dos de los pacientes presentan datos de polineuropatia sensitiva desmielinizante
leve crural distal en el estudio neurofisioldgico. El estudio genético mediante NGS no ofrecié datos
patologicos. No fue hasta la realizacion de array-CGH en 3 sujetos, donde se observé una delecion
de 133 kilobases en el gen ITPR1, relacionado con el fenotipo clinico de SCA15.

Conclusion: Fl andlisis del gen ITPR1 puede ayudar en el diagndstico de confirmacion de las ataxias
genéticas y, por tanto, se recomienda su inclusion en los paneles genéticos.
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