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Resumen

Objetivos: Las ataxias cerebel osas de aparicion tardia (LOCA) suponen un desafio alas técnicas de
diagndstico molecular. Los test diagndsticos de rutina solo permiten genotipar alrededor del 30% de los
pacientes. La presencia de expansiones mayores de 250 repeticiones GAA en el intron 1 del gen FGF14 ha
sido identificada recientemente en formas esporéadicas o familiares de LOCA tipo SCA27B (MIM: 620174).
Estudios en cohortes francocanadienses y alemanas sugieren que SCA27B podria representar la segunda
causa mas frecuente de LOCA.

Material y métodos: Varén de 69 afios que solicita segunda opinion por desequilibrio e inestabilidad desde
hace tres afos. Padres fallecidos alos 86 y 77 sin ataxia. El cuadro haido progresando, presentado en la
actualidad una SARA de 8 y un FARS-FSA de 3. En la exploracién destacaba una dismetria en extremidades
inferiores, disartrialeve, hipoacusia, vision borrosay un nistagmo evocado de la mirada con leve hipometria
bilateral. No espasticidad, no disautonomia. Atrofia vermianaen RM. Aportaba resultados de panel multigén
NGS para ataxias que habia identificado una variante patogénica POLG, siendo normal el nimero de
repeticiones paraDRPLA, FRDA, FXTAS, FRC1, SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA8, SCA10,
SCA12, SCA17, SCA36. De acuerdo con la presencia de lactato elevado habia sido orientado como una
ataxia mitocondrial. Recientemente un hermano suyo presenta también problemas en el equilibrio. Se solicita
estudio genético para SCA27B.

Resultados: Seidentificé una expansion de 337 repeticiones GAA en FGF14.

Conclusion: Nuestros hallazgos resaltan la necesidad inmediata de integrar SCA27B en el estudio
diagndstico de SCA en la préctica clinica, especia mente porque los pacientes con SCA27B pueden
beneficiarse del tratamiento con amifampridina.
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