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17924 - ATAXIA EPISODICA TARDIA. ANALISIS DE UNA SERIE DE 39 PACIENTES.
IDENTIFICACION DE UNA NUEVA MUTACION EN NUESTROS PACIENTES
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Resumen

Objetivos: Describir los datos clinicos, genéticos, y neuropatol 6gicos de una serie de 39 pacientes con ataxia
episddicadeinicio tardio (AEIT).

Material y métodos:. Criterio de inclusion principal: episodios agudos de ataxia que se inician después de los
50 anos. Datos: herencia, semiologia, evolucion y estudios genéticos realizados. Descripcion de nueva
mutacién. Resultados de tratamiento. Descripcién de estudio neuropatol 6gico (cuatro donantes).

Resultados: Cuatro ataxias dominantes, dos ataxias recesivasy 33 casos esporadicos. Edad de inicio 71 afios
(56-84). Discapacidad grave en 8 afios (marchay bipedestacion imposibles). Clinica en episodios.

bi pedestacion imposible. Sindrome principal: ataxia (100%), down-beat nystagmus (85%), caidas (80%),
vértigo (38%), nauseas-vomitos (33%), nistagmo horizontal (32%), disartria (42%). Clinica en periodo
interictal: ataxia (88%), tAndem alterado (91%), giro alterado (73%), caidas (64%), down-beat nystagmus
(70%), Romberg positivo (60%), disartria (30%). Estudio genético SCA’s: no se detectan mutaciones.
Estudio mutaciones ataxia episodica: Unico caso con mutacion en CACNA1A (ataxia dominante). Nueva
Expansion intronica (en 10 casos). Hallazgos comunes: atrofia vermiana, pérdida de neuronas de Purkinje en
vermis, pérdida de neuronas en dentado y nucleos vestibulares. Detectada nueva mutacion en 2 de estos
donantes. Tratamiento: acetazolamida sin mejoria. 4-aminopiridina reduce episodios (nimero y gravedad).

Conclusion: LaAEIT se presenta en forma esporéadica en la mayoria, y como hereditaria en unos pocos. La
evolucion es progresiva (80%) con sindrome vestibul o-cerebel 0so, que conduce a unaimposibilidad parala
bipedestacion y la marcha. La 4-aminopiridina puede disminuir los sintomas. La reciente mutacion
encontrada permite un diagndstico certero de algunos de |los pacientes con AEIT, tanto hereditarios como
esporéadicos
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