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RESUMEN

Introduccion. Las ataxias cerebelosas autosémicas
dominantes forman un grupo heterogéneo de enfermeda-
des neuroldgicas, caracterizadas por degeneracion del
cerebelo, médula espinal, tallo cerebral y puede incluir
nervio Optico y retina.

Reporte de caso. Mujer de 30 afios con pérdida de la
agudeza visual progresiva, bilateral, asi como alteracio-
nes en la marcha y el habla. A la exploracién se encontré
pardlisis supranuclear de la mirada, atrofia macular bila-
teral y un sindrome pancerebeloso. La resonancia mag-
nética demostrd atrofia cerebelosa importante, asi como
disminucién del diametro del tallo cerebral. La fluorangio-
grafia (FAG) demuestra atrofia del epitelio pigmentario de
la retina en el area macular de ambos ojos.

Discusion. Las ataxias cerebelosas autosémicas do-
minantes son padecimientos muy poco frecuentes, solo
reconocibles por una adecuada historia clinica y compro-
bables a través de un estudio genético.

Palabras clave: Ataxia espinocerebelosa, atrofia
macular, sindrome pancerebeloso, atrofia cerebelosa,
autosémica dominante, paralisis supranuclear.

INTRODUCCION

Las ataxias cerebelosas autosémico dominantes
(ACAD) son un grupo genéticamente heterogéneos de
padecimientos neurodegenerativos que afectan el ce-
rebelo y otros componentes del sistema nervioso.!
Existe una variedad de presentaciones clinicas, que
incluye: ataxia, disartria, dismetria, disdiadococine-
cia y temblor de intencién.?

Presentan degeneracion progresiva de la corteza
cerebelosa y en ciertos subtipos degeneraciéon asocia-
da en otras estructuras nerviosas tales como: nucleo
cerebeloso, base del puente, nucleo olivar inferior,
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Introduction. The autosomal dominant cerebellar
ataxias are a heterogeneous group of neurodegenerative
disorders affecting the cerebellum, spinal cord, brainstem
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Case report. A 30-years old female patient with chronic
progresive, bilateral loss of visual acuity, with gait distur-
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ataxias are rare disorders, just visually with a excellent
phisycal examination, and needs a comprobation with the
genetical study to ataxias.
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médula espinal, nervios periféricos, ganglios basa-
les, nervio optico y retina. La nosologia es muy com-
plicada por la variabilidad en la severidad, edad de
inicio y progresion, aiin en una misma familia.?
Basado en las caracteristicas fenotipicas, Har-
ding® clasific6 las ACAD (ataxia cerebelosa autoné-
mica dominante) en tres tipos: ACAD I, ACAD Il y
ACAD III. Los padecimientos comprendidos en ACAD
II muestran ataxia cerebelar acompafiado de degene-
raciéon macular. Los avances en genética molecular
humana han llevado a una reclasificaciéon basada en
la identificacion de genotipos y el término ACAD ha
sido reemplazado por el de ataxia espinocerebelosa
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(SCA, por sus siglas en inglés). Actualmente las
ataxias espinocerebelosas incluyen de la 1 a 8 y de
la 10 a 16.'* Las SCA 1-4 tienen afeccién extracere-
belosa y corresponden a la categoria de Harding
ACDA 1. SCA7 tiene degeneracion retiniana (ACDA
II). SCA 5,6.8,11,14 y 16 son ataxias cerebelosas
puras (ACDA III).

La ataxia es un sintoma universal y constante
en todos los grupos de edad. Por otro lado, la es-
pasticidad y sintomas oculares son variables de
acuerdo con la edad de inicio. La pérdida visual y
cambios electrorretinograficos pueden preceder las
anormalidades en fondo de 0jo®. Una variedad de
manifestaciones oculares se han descrito en aso-
ciacién con ataxias espinocerebelosas, que incluye
blefaroptosis, oftalmoplejia progresiva externa, nis-
tagmus, atrofia optica y degeneracion de la retina’.
Esta tultima constituye un importante componente
en la presentaciéon juvenil y en adulto joven(< 25
anos), pero es variable en la presentacién tardia (>
40 anos)® En pacientes con inicio tardio, la falla
visual debido a degeneracién de la retina, es un
sintoma tardio, y en algunos pacientes no se encuen-
tra por periodos que varian entre 17 a 27 anos.®

REPORTE DE CASO

Mujer de 30 anos de edad, sin antecedentes per-
sonales ni familiares de importancia, cursé con pa-
decimiento de cinco afios de evolucién, caracterizado
por disminucién de la agudeza visual, bilateral y
progresiva. Posteriormente present6 debilidad para
la marcha y alteraciones del equilibrio, con caidas.
En la exploracién neurolégica se encontré: orientada
en espacio, tiempo y persona, con lenguaje que emi-
te, repite y nomina, discretamente escandido, con
disminucién de la velocidad de movimientos ocula-
res de seguimiento, mirada vertical disminuida en
20% para infra y supraversion, que mejoré con los
reflejos oculocefalicos, sugestivo de tipo supranu-
clear.

Los movimientos sacadicos fueron lentos en las
cuatro direcciones. Paresia facial central izquierda,
con disminucién del pliegue nasolabial izquierdo y
de la fisura oral izquierda. Tono muscular aumen-
tado de las extremidades superiores a expensas de
espasticidad grado II de la escala de Asworth. Refle-
jos de estiramiento muscular hiperactivos, +++ en
extremidades superiores y ++++ en extremidades
inferiores, con clonus agotable de cinco latidos. Ex-
ploracién de cerebelo con disdiadococinecia, discro-
nometria, dismetria y ataxia de las cuatro extremi-
dades, con un discreto predominio izquierdo.
Marcha con base de sustentacién amplia y giros en
bloque. La exploracion oftalmolégica con agudeza vi-
sual de cuenta-dedos a dos metros, ambos ojos sin
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mejoria con estenopeico, con una papila palida con
excavacién amplia de 9/10 y un area atréfica macu-
lar bilateral (Figura 1).

La fluorangiografia demostr6 una imagen de hi-
perfluorescencia macular en todas las fases del es-
tudio que corroboraron la atrofia coriorretiniana
(Figura 2).

En la Resonancia Magnetica de craneo, la atrofia
cerebelosa fue evidente, con cisterna magna promi-
nente y disminucién del didAmetro anteroposterior
del tallo a nivel de mesencéfalo, puente y bulbo (Fi-
gura 3).

Figura 1. Se demuestra atrofia macular importante en la revisién
del fondo de ojo.

Figura 2. Mismo fondo de ojo con fluorangiografia.
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Figura 3. Im&genes por resonancia magnética. Atrofia del tallo ce-
rebral y cerebelo por (A) resonancia magnética en corte axial y (B)
sagital en secuencia T1.

En un inicio se sospechd la posibilidad de una
enfermedad mitocondrial tipo Kearns-Sayre; poste-
riormente en una ataxia espinocerebelosa del Grupo
II de Harding, en especial la ataxia espinocerebelosa
tipo 7.

La biopsia muscular fue negativa para enferme-
dad mitocondrial y el estudio genético fue positivo
para SCA tipo 7.

DISCUSION

Esta paciente se present6 al inicio con una dis-
minucién de la agudeza visual, se encontré atrofia
macular bilateral como causa de la misma (Figura
1), pero ademas mostré alteraciones en la marchay
el habla por lo que se pidi6 revisién al Servicio de
Neurologia, presenté un sindrome pancerebeloso,
evidenciado en su marcha atéaxica, lenguaje escandi-
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do, diadococinecia, discronometria y dismetrias. Asi
también la paciente presenté una paralisis su-
pranuclear de la mirada, observada en la paresia
leve de la mirada vertical y lentitud de los movi-
mientos sacadicos.

El inicio sintomatico en ataxias espinocerebelo-
sas ocurri6 por lo general después de los 20 afnos
con ataxia progresiva de la marcha. La edad media
de inicio se situd en la cuarta década de la vida en
todas las categorias de ACAD, excepto en la
SCA 6, donde los sintomas aparecieron mas
tarde.”

En ACAD I, la semiologia cerebelosa constitui-
da por ataxia estatica y apendicular, asi como
disartria, fue, tarde o temprano, acompanada por
signos no cerebelosos que se resumieron en la for-
ma siguiente: movimientos anormales 39%, rigidez
extrapiramidal 39%, demencia subcortical 57%, sig-
nos piramidales 50%, signos espinales no pirami-
dales 50%, incontinencia vesical 39%, oftalmoplejia
supranuclear o nuclear 26%, nistagmus de la mi-
rada 19% o disfagia 33%. Se realizaron diferen-
tes intentos para diferenciar los fenotipos de las
ataxias cerebelosas I, II y III, pero la variabili-
dad clinica y su evolucién irregular hicieron dificil
esta tarea.

En la ACAD III se observaron a los pacientes con
un sindrome cerebeloso progresivo aislado, estatico
y apendicular con disartria escandida y nistagmus
de la mirada.?

El signo distintivo de las ACAD II, teniendo a la
SCA7 como su principal exponente fue la degenera-
cién pigmentaria de la retina, con un cuadro similar
ala SCAL. Con el cuadro clinico de nuestra paciente
fue muy sugerente de ataxia espinocerebelar por los
sindromes ya citados.

En los diagnésticos diferenciales, las neuroimage-
nes nos ayudaron a diferenciar los diferentes tipos
de ACAD, ya que la RM o TAC en AEC 1, 3y 7 mos-
traron atrofia combinada del cerebelo y tronco ence-
falico, mientras que en las ataxias espinocerebelo-
sas tipo 5, 6, 10, 11 se observé atrofia cerebelosa
con troncos encefalicos normales.

Actualmente la prueba diagnéstica esencial es el
estudio molecular que permita detectar las corres-
pondientes mutaciones dinamicas.

Los datos clinicos y de imagenologia nos ayuda-
ron a pensar que nuestra paciente entré en el contex-
to dediagnéstico de las familias de ataxias cerebelo-
sas autosémicas dominantes y podemos incluirla en
las del grupo II de Harding, en especial a la AEC-
7, hecho que se comprob6 con el estudio gené-
tico.

Las ataxias espinocerebelosas son enfermedades
muy poco frecuentes y el punto de diagnéstico prin-
cipal es una muy detallada historia clinica y explo-
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racion fisica, ya que en este caso la paciente solo
acudié por disminucion de la agudeza visual, res-
tando importancia a sus sintomas neurolégicos, por
lo que es muy importante realizar una valoracion cli-
nica completa.
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