ATAXIA SENSITIVA PURA COMO FORMA DE INICIO DE ENFERMEDAD DE FRIEDREICH

Objetivos-

Se han descrito casos de Ataxia de Friedreich (AF) con inicio atipico, de forma de

ataxia sensitiva aislada, que tras un largo periodo evolutivo desarrollaron 1la
sintomatologia clasica. Presentamos tres casos de AF cuya manifestacidn predominante

al inicio fue una alteracion en la sensibilidad profunda.

Métodos-

Tres pacientes, dos hermanas mujeres de 42 v 43 anos, con 17 anos de evolucidbn vy
una mujer de 63 anos de edad con 22 anos de evolucidn de ataxia sensitiva progresiva,

El caso 3 de comienzo a los 48 afios con parestesias, disestesias, dolor urente e inestabilidad en la

marcha, al octavo afio de evoluciéon de la enfermedad desarrolla sintomatologia cerebelosa,
expresado como temblor cefalico y disartria (tabla 1), el estudio electrofisiol6égico informo6 de
polineuropatia sensitiva de predominio axonal (Tabla 2); se realizd6 estudio genético donde se
observd la expansiéon homocigoto de GAA 75 (Tabla 1), el curso lentamente progresivo, con

puntuacion .

LPAH grado 2, sin cardiomiopatia.

Paciente

Sintomas Inicio

Alteraciones de la
sensibilidad
profunda

Romberg

Fuerza
Muscular

Reflejos

Sintomas
Cerebelosos
Instaurados

Expansién
GAA/N®
Tripletes

Inestabilidad
marcha

Moderada MMII vy
MMSS

Moderada

Positivo

Areflexia
global

Disartria
Dismetria Ocular
Temblor

314/Exp

Inestabilidad
marcha

Severa MMII y
MMSS

Moderada/
Severa

Positivo

Normal

Areflexia
global

Disartria
Dismetria Ocular
Temblor

314/Exp

se revisaron los datos clinicos y se realiz0 el estudio molecular del gen de la AF.

Inestabilidad
marcha

Parestesias de
63/F 48 | MMII

Areflexia
global

Caso 3 Moderada MMII Moderada Positivo Disartria Temblor

Resultados-

Tabla 1. Caracteristicas Clinicas vy expansion GAA

[Los casos 1 v 2 de inicio a los 25 v 26 afios (Fig.1) con inestabilidad en la marcha vy
perdida de sensibilidad propioceptiva en MMII v MMSS, cuatro afios después
manifestaron temblor, disartria vy dismetria ocular; el estudio electrofisiolégico informo
de polineuropatia sensitiva axonal (Tabla 2); molecularmente se determind la
expansion homocigoto GAA 314 v 314 respectivamente (Tabla 1). El curso de la
enfermedad fue lentamente progresivo,con una puntuaciéon en la Escala de Progresion
de Ataxias Hereditarias (EPAH) de grado 3 v sin repercusion cardioldgica en ambos
Ccasos.

Paciente |Conduccién Motora |Respuesta F |Conduccién sensitiva

Caso 1 Normal Normal Disminucion de amplitud PRS/velocidades de conduccién normales

Caso 2 Normal Normal Disminucion de amplitud PRS/velocidades de conduccién normales

Caso 3 Normal Normal Disminucion de amplitud PRS/velocidades de conduccion normales

Tabla 2. Estudio Electrofisiolégico

Conclusiones-

Portadora
N/exp.

Portador
N/314

[La forma de AF de inicio sensitivo, tiene una presentacién tardia (LOFA) yv se caracteriza por una
diminuta expansidn CAG. Esta forma hay que tenerla presente en el estudio de las Ataxias
Sensitivas Idiopaticas.

Homocigota
314/exp.

Caso 1

Homocigota
314/exp.

Caso 2
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Fig.1 Arbol genealdgico de los casos 1 y2




