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Resumen

Objetivos: Describir una serie de pacientes con ataxia episodicatipo 2 (AE2), atendiendo a variables
epidemiol bgicas, clinicas, radiologicasy terapéuticas.

Material y métodos: Revision retrospectiva de pacientes con diagndstico molecular de AE2 (mutacion en gen
CACNAZ1A), entre 2009-2022. Datos recogidos de |a base de datos de la Unidad de Trastornos del
Movimiento de nuestro centro.

Resultados: Se analizaron 10 pacientes (cuatro familiasy un caso aislado). La mayoria fueron mujeres (60%).
Lamediana de edad al diagndstico fue 39,5 afios, con un retraso diagndstico mediano de 27,5 afios. El 80%
tenian historiafamiliar previa del espectro fenotipico de CACNA1A (ataxia, migrafia, epilepsia), aunque solo
el 40% asociaban epilepsia 0 migrafia. Dos casos consanguineos tuvieron descendencia homocigota con
mortalidad infantil por encefalopatia epiléptica del desarrollo tipo 42. Se detectaron 5 mutaciones diferentes
de CACNA1A, siendo lamas frecuente ¢.5569C>T (p.Argl857X). El 80% tenian desencadenantes, siendo el
estrés (87,5%) el mas comun. La mayoria (60%) tuvieron unafrecuencia mensual de episodios. Seis
pacientes desarrollaron ataxia crénica, aunque solo uno precisaba apoyo en lamarcha. El 71% de pacientes
con neuroimagen presentaron atrofia cerebel osa (100% predominio vermiano). El 70% inici6 acetazolamida
durante el seguimiento, con respuesta a dosis bagjas en el 66,7%. La mitad asociaron complicaciones
(nefrolitiasis).

Conclusion: La AE2 presenta alta variabilidad fenotipicaintrafamiliar. Podria existir asociacion entre
frecuencia de episodios y ataxia cronica, no asi con la atrofia cerebel osa. La acetazolamida, aungue es eficaz,
no esta exenta de complicaciones. El retraso diagnéstico es laregla, por |o que se requiere elevado indice de
sospecha.
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