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OBJETIVOS
Identificar entre los pacientes que sufren algun tipo de ataxia hereditaria, las formas progresivas
tipo Friedreich (FRDA), determinando el tipo de herencia y correlacionar el genotipo encon-
trado con las manifestaciones genotipicas.

MATERIALES Y METODOS
Los pacientes fueron identificados de acuerdo a los criterios descritos por Harding. El DNA geo-
némico fue extraido mediante la técnica de fenol-proteinasa K. El andlisis de las expansiones GAA
se realizé mediante PCR con los oligonucleotidos GAA-F y GAA-R. Los productos fueron separa-
dos en gel de agarosa y visualizados por coloracién en bromuro de etidio. EI FAD1 fue amplifi-
cado utilizando los oligonucleotidos FAD1-S1 y FAD1-52 y determinados mediante la técnica
SSCP en gel de poliacrilamida y los productos fueron visualizados mediante coloracién de plata.

RESULTADOS

Nosotros estudiamos 24 pacientes con FRDA. En 17 pacientes se observé la forma cldsica
de FRDA y 7 presentaban la variante FARR. Todos los pacientes presentaban ataxia en la mar-
cha y extremidades, disartria, signos piramidales y polineuropatia axonal. La expansién de
tripletas GAA fueron encontradas en ambos alelos del gen de la frataxina en 20 pacientes.
En los 20 pacientes homocigotos para la expansién GAA el rango de repeticiones correspondia
a 206-951. La media de las repeticiones GAA del alelo pequefio y grande fueron de 650 y 709
respectivamente. Evidenciamos una correlacién inversa entre el inicio de la enfermedad y la
severidad con el nimero de expansién GAA del alelo pequefio (p<0.05). El estudio del SNP
FAD1 en los pacientes indicé una fuerte asociacién entre el alelo B y los cromosomas FRDA.

CONCLUSIONES
Nosotros demostramos que el espectro de manifestaciones genotipicas en los pacientes con
FRDA es amplio en la poblacién colombiana. El diagndstico molecular directo a través de la
determinacién de las expansiones GAA es una herramienta esencial en la practica clinica y en
el asesoramiento genético de pacientes con ataxias recesivas o esporadicas.





