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Resumen

Objetivos: La ataxia espinocerebelosa 27B (SCA27B) está causada por una expansión intrónica de
repeticiones GAA en el gen FGF14 (fibroblast growth factor 14). El objetivo de este trabajo fue
actualizar la frecuencia y el fenotipo de la SCA27B en una cohorte multicéntrica de pacientes con
ataxia cerebelosa de aparición tardía sin diagnóstico resuelto.

Material y métodos: Se cribaron 385 pacientes con ataxia de inicio tardío de causa desconocida y
se recogieron datos clínicos.

Resultados: De los 385 pacientes cribados, 92 (24%) presentaron una expansión patogénica (> 250
repeticiones) y 15 (4%) una expansión de significado incierto (200-249 repeticiones). Se recogieron
datos clínicos de 89 pacientes (66 de la cohorte cribada y 23 estudiados en otros laboratorios). La
mediana (rango) de edad de inicio fue 62 (20-82) y en el 39% de los pacientes los síntomas eran
episódicos. Las manifestaciones clínicas más comunes incluyeron ataxia de la marcha (94%),
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disartria cerebelosa (62%) y alteraciones en la motilidad ocular extrínseca (MOE) (76%). El
downbeat nystagmus (39%), el nistagmo evocado con la mirada horizontal (51%) y el seguimiento
lento fraccionado (25%) fueron las alteraciones más comunes de la MOE.

Conclusión: La SCA27B representa una causa genética frecuente de ataxia cerebelosa de aparición
tardía en la población española, con una prevalencia del 24% en pacientes sin diagnóstico previo. El
fenotipo clínico más característico incluye ataxia de la marcha, alteraciones en MOE y disartria
cerebelosa. Estos hallazgos destacan la importancia de incluir el estudio de la expansión GAA en
FGF14 en la primera línea de diagnóstico genético de ataxias tardías no resueltas.


