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Resumen

Descripcion del caso: Vardn, 22 afos, No RAM, Sin factores de riesgo. TCE sin pérdida de
conocimiento a los 17 afios por accidente de trafico. Sin tratamiento habitual. AF: epilepsia en
padre. Refiere ligera pérdida de equilibrio en aumento desde hace 4 anos (mas intensa al coger peso
y caminar; caidas ocasionales), torpeza al saltar. No dificultad para coger cosas en lo alto ni
manipular objetos pequefios con manos. Mejoria tras ejercicio, nadar o comer. Dificultad para jugar
al futbol (por inestabilidad) y sensacién de contractura muscular con el ejercicio.

Exploracion y pruebas complementarias: BEG. C.0. No signos afasicos, bradilalia, alteracion en
pronunciacion de algunas letras, tono hipofénico. No disartria ni voz espastica. No extinciones ni
negligencias. Pupilas ICNR. MOE normales. V, VII y pares bajos normales. Sistema motor: tono
normal, no atrofia muscular. Pies cavos. Debilidad en cintura escapular 5-/5 a expensas de deltoides,
cintura pelviana 4+/5. ROT: MMSS+/++++, MMII+++/++++, clonus bilateral agotable.
Sensibilidad tactil, algésica y posicional normal. Leve hipopalestesia en MMII (pierde sensacion de
vibracion de 5 segundos antes que en MMSS). Coordinacion normal. Marcha balanceante, leve
ampliacion de base de sustentacion. Analitica: serologia lties, VHB, VHC, VIH-. Hemograma,
bioquimica, proteinograma, hormonas tiroideas, vitB12,CK normales. ANOES-. Félico 5,2. Ac
antigangliosidos y LCR normal. RMN cervical, dorsal, lumbar: escoliosis dorsal, pequefia protusion
D7-D8, canal espinal y cono medular normal. RMN craneal: megacisterna magna. RMN musculo
normal. EMG: moderada miopatia crénica, predominantemente proximal, sin signos de componente
necroético, vacuolar o inflamatorio de fibra muscular. Axonopatia distal sensitiva/neuropatia sensitiva
compatible con polineuropatia axonal sensitiva grado grave. Genética: alteracion genética en triplete
GAA.

Juicio clinico: Ataxia de Friedreich. Trastorno adaptativo.

Diagnostico diferencial: Lesiones vasculares (hemorragia cerebelosa...), malformaciones
cerebelosas (Arnold-Chiari, Dandy...), ataxia telangiectasia, enfermedad de Ramsay-Hunt, atrofia
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olivopontocerebelosa, krabbe, alcholismo.

Comentario final: Se solicita interconsulta preferente en Rehabilitacion, Cardiologia y logopedia.
Se completa estudio familiar. Se pauta arcalion 200 mg, coenzima Q, auxina E 100 mg, L-carnitina y
escitalopram 10 mg. La ataxia de Friedreich es la forma mas frecuente de ataxia hereditaria,
originada por una mutacién genética en el triplete GAA. Se suele presentar en < 25 afios, mediante
trastornos musculoesqueléticos, endocrinos y miocardicos. En la actualidad no existe un tratamiento
especifico para las ataxias hereditarias. De forma empirica, se emplean farmacos que mejoran el
estrés oxidativo, como coenzima Q10, vitamina E, idebenona.
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