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Resumen

Objetivos: Describir un caso de ataxia espinocerebelosa tipo 27B (SCA27B) con sindrome vestibulo-
cerebeloso, detallando su evolucion clinica, hallazgos diagndsticos y confirmacion genética en el
contexto del diagnostico diferencial de ataxias inmunomediadas y genéticas.

Material y métodos: Varon de 63 afios, con antecedentes de hipertension, dislipemia, apnea del
sueno y enfermedad de Lyme tratada que, tras un accidente laboral, comienza con inestabilidad
episddica progresiva hacia desequilibrio crénico y oscilopsia. Asociaba tinnitus izquierdo y cefalea
occipital lancinante. Tenia antecedentes familiares de ataxia. La exploracion mostré nistagmo
horizontal y vertical inagotable sin signos cerebelosos clasicos. El estudio ORL revel6 vestibulopatia
bilateral con nistagmo vertical hacia abajo y ganancia hipométrica. La RM cerebral, PET-FDG y EMG
fueron normales. Se descartaron causas infecciosas, autoinmunes (anticuerpos anti-GADG5,
antineuronales, anti-GFAP, anti-mGluR1, anti-NMDA, serologia celiaca) y CANVAS. EI estudio
genético mediante NGS identific una variante patogénica en el gen FGF14, confirmando el
diagndstico de SCA27B.

Resultados: Se diagnostico un sindrome vestibulo-cerebeloso en el contexto de SCA27B,
confirmada por mutacion patogénica en FGF14. Se instaur¢ tratamiento sintomatico con
amitriptilina, obteniéndose una mejoria clinica significativa del nistagmo y el malestar subjetivo, y se
realizd seguimiento funcional. Dada su presentacion solapada con ataxias inmunomediadas o
CANVAS, el estudio genético fue clave para evitar pruebas innecesarias y orientar el manejo clinico
y familiar.

Conclusion: La SCA27B, causada por mutaciones en FGF14, puede presentarse con fenotipo
vestibulo-cerebeloso y simular ataxias inmunomediadas. Este caso subraya la importancia del
estudio genético en sindromes ataxicos crénicos y la utilidad de un abordaje diagndstico integral
para orientar el tratamiento y el consejo genético.
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