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Resumen

Objetivos: La ataxia espinocerebelosa con neuropatia axonal tipo 2 (SCAN2) es una enfermedad
rara que se suele diagnosticar entre los 7 y los 25 afios de edad. Se caracteriza por ataxia cerebelosa
progresiva asociado a neuropatia periférica, atrofia cerebelosa, apraxia oculomotora y elevacion de
niveles de alfa-fetoproteina en suero. Es causada por variantes en el gen SETX de herencia
autosémica recesiva.

Material y métodos: Mujer de 42 afos con cuadro de ataxia desde infancia. Padres sanos y
hermano con fenotipo y cuadro clinico similar, pendiente de estudio genético.

Resultados: Se presenta el caso de una paciente que comienza en la infancia con alteracién de la
marcha y afectacion de los movimientos oculares externos. Ademas, asociaba deterioro cognitivo
leve, debilidad de miembros inferiores, neuropatia sensitivomotora axonal y temblor de tipo
postural. La RM objetivé signos de atrofia cerebelosa y el estudio genético mostrd que era portadora
heterocigota de los cambios ¢.5308 5311del (p.E17701fs15) y ¢.4987C>T(p.R1363*) en el gen SETX,
relacionado con ataxia espinocerebelosa con neuropatia axonal tipo 2 (SCAN2). Actualmente se
encuentra con tratamiento sintomatico con clonazepam.

Conclusion: Las ataxias hereditarias conforman un amplio espectro de enfermedades donde la
clinica y la genética se complementan para llegar a un correcto diagnostico. Se han desarrollado
nuevas formas de estudio que posibilitan la confirmacion, con un alto indice de exactitud. Conocer
mejor la genética y la fisiopatologia ayudara al desarrollo de tratamientos modificadores y es
fundamental realizar un diagndstico anticipado para la prevencion de complicaciones y consejo
genético.
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