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INTRODUCCION
Las ataxias son un grupo de enfermedades neurodegenerativas que afectan el cerebelo, el tallo
y los tractos espinocerebelosos. 10 genes para las ataxias espinocerebelosas (SCA1, SCA2,
SCA3, SCA6, SCA7, SCA8, SCA10, SCA12, SCA13, y DRPLA) han sido clonados y han per-
mitido la clasificacién genética de estas patologias.

METODOS
Un total de 83 pacientes fueron diagnosticados con ataxia. Se obtuvo DNA genomico apartir
de sangre periférica y realizamos PCR para los loci SCA1,2,3,6,7,8 y FRDA. Para 50 controles
de la poblacién fue determinado el numero de expansiones normales.

RESULTADOS

A 83 pacientes con ataxia determinamos las expansiones para los loci SCA1, SCA2, SCA3,
SCAG6, SCA7, SCA8 y FRDA, 28.9% correspondid clinicamente a Ataxia de Friedreich y de este
nimero de pacientes 87.5% se confirmé que presentaban las expansiones GAA. 1.2% de los
casos correspondié a la forma de ataxia cerebelosa SCA8, 3.6% correspondié probablemente
a las formas por deficiencia de vitamina E y 69.9% de los casos no se evidencio ningtin tipo de
mutacién en los loci estudiados. Los rangos del tamafio de las expansiones para la poblacién
fueron: SCA1 4-13, SCA2 13-26, SCA3/MJD 9-31, SCA6 7-14, SCA7 11-17 y SCA8 17-42.

DISCUSION
La identificacién de expansiones CAG en pacientes con ataxia varian de acuerdo a las poblacio-
nes, en familias britdnicas 14% hasta 85% en alemanes. En espafioles y mejicanos la forma mas
comtin corresponde a SCA2 en 15% y 42.85% respectivamente. La diversidad de estos resulta-
dos esta correlacionado con la composicién racial diversa de nuestra poblacién.

CONCLUSION
En nuestra poblacién otras formas de ataxia hereditaria se presentan como SCA4, SCAS,
SCA10, SCA12, SCA13, SCA14, SCA15 o genes no identificados hasta el momento.



