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INTRODUCCION 

La ataxia hereditaria es un término que se -

aplica a un grupo de enfermedades que incluyen -

a la degeneración espinocerebelosa y a la atrofia 

olivopontocerebelosa(AOPC). Ambas son un grupo de 

alteraciones genéticas que tienen en común una -

ataxia lentamente progresiva,pueden estar asocia

das a síntomas de afección de cordones posterio -

res,vía piramidal,núcleos pontinos,ganglios basa

les,demencia,atrofia óptica y neuropatía perifé-

rica. (l ,4 ,6,8,10,19). 

Los síntomas,edad de presentación y curso va

rían de familia en familia.La transmisión genéti

ca puede ser autosómica dominante,recesiva,espo-

rádica y la ligada al sexo no ha sido bien docu-

mentada. (22,30). 

La clasificación de la degeneración del ce-

rebelo y sus conexiones,hasta el momento,no ha -

sido del todo satisfactoria,debido a que frecuen

temente no hay una correlación clínica y anatómi

ca ,así como también a la existencia de muchos -

casos incompletos y además por el número de --

formas aberrantes,de transición,que otras las -

convencionales ya establecidas.(8,10,56). 

Existen cuando menos unos 60 síndromes dife-

rentes. Para Roger Duvoisin (16) la atrofia ali-
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vo pontocerebelosa(AOPC) la considera como

un grupo heterogeneo de enfermedades neuroló 

gicas degenerativas morfologicamente marca-

das por más de una enfermedad.La mayoría de

los autores están de acuerdo con Oppenheimer 

(1984)de que la AOPC debe de estar incluída

sobre la amplia rúbrica patológica de la de

generación sistémica múltiple.(6,47). 

La AOPC ha sido expuesta a múltiples re

visiones com~ la de Scherer en 1933;Welte en-

1939; Rosenhagen en 1943;Crichtley y Green--

field en 1954; Ule en 1957;Bullo en 1960¡Es

courolle y Masson en 1967;Veron en 1968;Be-

cker en 1969;Konigsmark y Weiner en 1970;Ea-

die en 1975; Harding en 1981. 

INVESTIGACIONES BIOQUIMICAS 

Los estudios bioquimícos especialmente

en la ataxia de Friedreich (AF)empezaron con

trabajos de Robinson en estudios de necrop-

sias .El encontró disminución del glutamato-

Y aspartato con un incremento de la glucosa-

6 fosfato deshidrogenasa en la médula espi-

nal( 56). Posteriormente otros autores como 

Butterworth y Huxtable lo encontraron tam -

bién en el cerebro. 
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Tanto Uarbcau,D' Angelo y Livingstonc en

contraron elevación anormal de piruvato -

despuós de la carga de glucosa en los pa

cientes con ataxia de Friedreich (AF)(3,4, 

5,15) .Kark y Blass y Menen reportaron una

una deficiencia de piruvato y una disminu

ción de la actividad del complejo alfa-ce

to-glutarato deshidrogenasa(KGDHC) en los

fibroblastos de los pacientes con AF sugi

riendo un def~cto en la deshidrogenasa li

poamida ( 31), así como en la decarboxilación 

del piruvato(PDHC).Sin embargo otros es-

tudios como los de Robinson ponen en duda -

estos hallazgos ya que de sus pacientes el 

50% tenían estas deficiencias y no eran-

ataxia de Friedreich (AF). 

En el estudio Cooperativo de Quebcc la

hipótesis principal es un defect.o en el -

ácido linoléico al incorporarse dentro de

las lipoproteinas (51),más reciente Bar -

beau(3) señala como anormalidad principal

en el transporte de ácido taurino en la -

célula y subsecuentemente elevación en el

cerebro. s tumpf junto con Bottacchi y DiDo

nato encontraron deficiencia en la activi

dad en la enzima málica mitocondrial en 

los fibroblastos, 
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ASPECTOS HISTORICOS 

La AOPC es un síndrome patologico que

comprende la degeneración del puente,nu -

cleos arcuatos,pontinos,pedúnculo cerebe-

loso, junto con una disminución de la subs

tancia blanca y células de Purkinje en los 

hemisferios cerebelosos(6,13,14) .Esta cons

telación de características patológicas--

raramente se .presentan aisladas,los cambios 

asociados degenerativos en los ganglios ba

sales, nucleo dentado,corteza cerebral,médu

la espinal o nervios periféricos es la regla

mas que la excepción.Las manifestaciones ce

rebelosas se presentan en el 90%. (16,18). 

En 1894 Menzel reportó el primer caso-

de AOPC.En la familia había 6 miembros afec

tados durante 3 generaciones.La edad de pre

sentación varió entre los 13 y 59afios.Las -

manifestaciones clínicas principales fueron

la ataxia,temblor, movimientos involuntarios 

alteraciones aensitivaa,diaartria,disfagia,

signos de afección de neurona motora superior 

(35).Patologicamente se encontró atrofia de

hemisferios cerebelosos y en menor proporción 

al vermis,amígdala t floculo.Hubo disminución 

en las celulas de Purkinje y granulosas,así -

tambien alteración en la substancia blanca.La

disminución neuronal fué igual tanto en los --
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nucleos oliva~es y en la base del puente. 

La medula espinal mostró menos fibras en 

el tracto piramidal y espinocerebeloso-

dorsal, en algunos se encontró disminución 

neuronal en los cuernos posteriores,colum 

nas de Clarke y en los cuernos anteriores. 

El término de AOPC fué empleado por -

primera vez por Oejerine y Thomas en 1900-

( 22, 30) .Su descripción lo fué en 2 pacien

tes jovenes sin antecedentes familiares,-

con edades entre 40 y 52 años cuyas carac

terísticas clínicas fué la disartria,ata-

xia cerebelosa,aumento del tono muscular-

en los miembros inferiores y en un caso -

hubo atrofia de los musculos de las manos. 

El estudio post mortero reveló degeneración 

de la corteza cerebelosa, de mayor predo-

minio en los hemisferios,disminución en -

las celulas de Purkinje,moderada atrofia-

del nucleo dentado con mayores cambios en

las olivas,nucleos pontines y pedúnculos-

cerebelosos, la médula espinal no fué exami

nada adecuadamente,(35) 

CLASIFICACION 

~-Los intentos de clasificar las AOPC se -

remonta desde 1900 cuando Dejerine y Thomas 

separan sus casos aislados con los de tipo-
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familiar(Menzel) .Greenfield las dividió lue

go en un tipo hereditario familiar (tipo A -

de Menzel) y un grupo esporádico(Dejerine 

Thomas);Pratt la dividió en 2 tipos:un grupo 

con compromiso medular y el otro sin involu

cro a la misma.Luego Becker la dividió en 3-

grupos:dominante, recesiva(en éste grupo in

cluyó a los casos esporádicos) y el tercer

grupo comprendió a los casos atípicos con

presentación clínica variable.Konigsmark y

Weiner las clasificaron en 5 tipos de acuer

do a bases clínicas,genéticas y patológicas: 

tipo I dominante;tipo II recesiva;tipo III 

con degeneración retiniana; tipo IV de Schut 

y Haymaker;tipo V con demencia,oftalmoplegia 

y signos extrapiramidales(35).Este último es

tudio tiene su crítica por la mayoría de los 

autores(6)debido a que hay incertidumbre en -

algunos pacientes con los diferentes grupos, 

como por ejemplo el paciente de Gray y Oliver 

(1941) tipo I,debería de corresponder al ti

po IV por tener pedigree Schut, así como tarn

bien los casos de Destunis (1944)y los de -

Rosenhagen (1943) que deberían de estar en el

tipo V debido a la demencia profunda que pre

sentaron. Para Berciano(6) la clasificación -

ideal es la de Greenfield (1954). 
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En termines generales hay 3 grandes 

grupos en los pacientes con ataxias.La -

de herencia dominante,la recesiva y la -

esporádica. 

Las ataxias dominantes son comunes,la 

enfermedad empieza desde los 2 a los 80-

afios, aunque con mayor frecuencia entre -

la segunda y quinta decada de la vida.La 

ataxia involucra la marcha y las extremi 

dades,la oftalmoplegia es frecuente,so-

bre todo en los movimientos sacádicos,la 

rigidéz resulta del involucro tanto de -

la vía piramidal y de los ganglios basa

les.Típicamente hay hiperreflexia al i-

nicio de la enfermedad.La demencia se -

desarrolla tardiamente en algunos pacien 

tes. 

Las ataxias dominantes han sido des-

cri tas por una gran variedad de nombres

( ver tabla l).Hay involucro de los cor

dones de la medula espinal,cerebelo,oli

vas,puente,retina,así como tambien afe-

cción de las motoneuronas de las astas-

anteriores, ganglios basales y corteza -

cerebral.En varias familias la lesión--

se encuentra localizada cerca del locus -

HLA del cromosoma 6 (43,52). 

En las ataxias de herencia recesiva

la variedad mas común es la de Friedreich 

otras formas son reconocidas debido a -

sus características clínicas o anorma--
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lidades metabólicas.Es importante hacer 

mención en este grupo a las ataxias tra

tables. (tabla 2). 

ATROFIA OLIVO PONTOCEREBELOSA TIPO II 

De los 5 grupos de la clasificación 

de Konigsmark,es la única con patrón au

tosómico recesivo.Fué descrita por Fick

ler y Winkler.Clinicamente se diferencia 

de la del tipo I debido a que no hay al

teraciones sensitivas y no hay movimien

tos anormales.Patologicamente no hay in

volucramiento de substancia nigra,nucleo 

dentado y la médula eepinal,muchos de 

este grupo se consideran esporádicos. 

ATROFIA OLIVO PONTOCEREBELOSA TIPO III 

~-La enfermedad es transmitida con un -

caracter autosómico dominante,ha sido -

descrita en 5 familias,se caracteriza-

por ataxia,temblor,disminución progresi

va de la agudeza visual por degeneración

retiniana, en algunas ocasiones hay oftal

moplegia,nistagmus,la afección de neuro

na motora superior fué mas que la del ti

po I o II.El estudio patológico mostró-

AOPC con mayor involucro en el vermis,-

retinitis pigmentosa con adhesión de !a

retina a la coroides.(35). 
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ATROFIA OLIVO PONTOCEREBELOSA TIPO IV 

(SCHUT-HAYMAKER) 

Es autos6mica dominante,la edad de -

presentaci6n es entre los 17 a 30 aHos,

el cuadro clínico se manifiesta por ata

xia tanto en los miembros superiores co

mo en los inferiores,disartria, parálisis 

facial,laríngea,disfagia y la hipo e hi

perreflexia pueden estar presentes.Pato

logicamente además de la disminuci6n neu

ronal tanto cerebelosa y olivar,la médu

la espinal muestra disminuci6n celular-

de las astas anteriores,de los tractos -

espinocerebelosos y cordones posteriores 

También distingue a este tipo el involu

cro de los nervios craneales IX,X,XII. 

ATROFIA OLIVO PONTOCEREBELOSA TIPO V 

Es autos6mica dominante,aparece entre

los 7 y 45 aHos, las familias fueron des

critas por Carter y sukavajana así como 

también por Konigsmark y Lipton.El cua-

dro clínico se manifiesta por ataxias-

extremidades, disartria, parálisis oculo

motora,demencia y signos extrapiramida-

les .Patologicamente mostr6 atrofia olivo

pontocerebelosa y una disminuci6n neuro

nal muy marcada en la substancia nigra-

nucleo del tercer nervio,nucleo lenticu-~ 

cular y corteza cerebral. 
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TABLA 1 ATAXIAS DOMINANTES 

- Degeneración espinocerebelosa tipo Marie 
- Degeneración espinocerebelosa tipo Holmes 
- Degeneración espinocerebelosa tipo Menzel 
- Ataxia espastica hereditaria tipo Sanger Brown 
- Atrofia cerebelosa cortical tardía 
- Degeneración Cerebelo-olivar 
- Atrofia olivo pontocerebelosa 
- Degeneración estriado-nigral 
- Enfermedad de Machado 
- Enfermedad de los Azoreanos 
- Enfermedad de Joseph 
- Ataxia de cordones posteriores de Biemond 
- Paraplejia espastica hereditaria 
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TABLA 2 CAUSAS TRATABLES DE ATAXIAS JIEREDITARIAS 

Enfermedad 

Refsum 

Bassen
Kornzweig 

Wilson 

Ha rtnup 

Ataxia 
period 
familiar 

Defectos 
ciclo de 
urea. 

Def.de Car
boxilasa mul 
tiple 

anormal id 
metabolica 

alfa hidro 
xilasa del nci 
do fitanico. -

Abetalipo-pro 
tcinemia. -

Acumulación 
de cobre 

mala absorción 
de tryptofano 

desconocida 

enzimas del 
metabolismo 
urea 

def1c1enc1a de 
de biotinidasa 

caract 

clinicas t ra t 

retinitis 
pigmcntosa 
ca rd iomiop 
neurop.hipert 
ictiosis. 

Acanthocytosis 
retin.pigmcnt. 
mala absorc.<lc 
grasas. 

anillo de Kayser 
Flcischer 
alt. hepaticas 

pelagra 
ataxia interm. 

ataques cp1sod 
empeora con el 
embaraza 

hipcr-amonemia 

alopecia 
inf.recurrentes 
organica-ciduria 

res trie 
en diet 
acido -
fitnnic. 

Vit E 

pcnicila 
mida. BAJ, 
EDTA 

niacina 

acctazo
lamida. 

_rest prot 
arginina
benzoatos 
alfa ceto
acidos. 

biotina 
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E O A O 

En la revisión de Berciano(6),en 117 -
casos,la edad de presentación fué entre
los 2 meses y 53 anos en la AOPC familiar 
y hasta 66 anos en la esporádica.El pro
medio de edad es de 28.35+-l.8 anos para 
la del tipo familiar y 49.22+-l.64 anos
para la esporádica (Pmenor a 0.001).La -
duración de la enfermedad en esta misma
revisión vari6 entre los 3 meses y 38 -

anos(tipo familiar) y de 4 meses a 20 -
anos(esporádica), la duraci6n promedio -
fué de 14.88+-l.22 anos para la de tipo
familiar y la de 6.31+-0.53 anos para-
la esporádica (P menor a 0.001), 

El sexo (masculino y femenino) en la 
tipo familiar es de 1.9:1' (34/20) y de -
1:1(31/32) en la esporádica. 

ATAXIA DE PRIEDREICH 
~-Es una enfermedad hereditaria progre
siva ,degenerativa de la médula espinal-
caracterizada por involucro a los tractos 
espinocerebelosos,cordones posteríores,
via corticoespinal,comúnmente asociados

ª defectos miocárdicos,así como tambien
a ciertos cambios degenerativos del sis
tema nervioso fuera de la médula espinal, 
de acuerdo a Geoffroy el fenotipo básico
de la ataxia de Friedreich es el siguien
te: 
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Herencia autosómico recesivo 

antes de la pubertad: ataxia 

escoliosis 

rápida progresión en el transcurso de 2años 

ataxia de los Ms inferiores 

escoliosis 

disminución del sentido de posición,vi-

bración y ligero en el tacto. 

disminución de los REM. 

Cardiomiopatía 

ausencia de oftalmoplegia y demencia. 

ASPECTOS HISTORICOS 

Nicolaus Friedreich de Heidelberg entre 

los años de 1863 y 1877 describió 9 pacien

tes,miembros de 3 familias(28,56,57,60)que

padecian una enfermedad cuya característica 

principal era la ataxia de la marcha.Frie

dreich la llamó atrofia degenerativa de los 

cordones posteriores(60).Distinguió clara

mente sus casos con los de las tabes dorsal 

sifilítica(l)manifestó su patrón heredita

rio,la edad temprana de su presentación,la

afección predominante en el sexo femenino, 

(7 de sus 9 casos)y ausencia de alteración

sensorial excepto en los casos avanzados·.··· 

Notó además ataxia en las 4 extremidades,

nistagmus,transtornos en la coordinación-

de la palabra,debilidad muscular en los -

miembros inferiores y después en los supe-

riores, arreflexia en los miembros inferio

res,xifoescoliosis.deformidades en los pies 
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defectos cardiacos,cinco de los 9 pacien

tes murieron de fiebre tifoidea y 4 de -

estos fueron autopsiados.Se encontró dege

neración de cordones posteriores a nivel

de la medula espinal incluso llegando has

ta el bulbo.Involucró además a los cordo

nes laterales,microscopicamente se encon

tró atrofia de las fibras nerviosas,des

mielización y reemplazo por tejido f ibri

lar fino,había degeneración de las colum

nas de Clarke y también en el nucleo hi

pogloso, las raíces nerviosas se encontra

ron atroficas especialmente en la región -

lumbar(60) 

Tiene un patrón de herencia autosómico -

recesivo,aunque también se han considera

do algunos casos como autosómico dominan

te. Stucki y Luban en 1953 hacen mención

de factores predisponentes o precipitan

tes como las infecciones.Nardone en 1956 

describe a 2 pacientes con AF precipita

das por ataques de estomatitis y de trau

ma craneal por Gimeno y Martinez(l,56,57). 

Ya se mencionó la importancia de los cam

bios bioquímicos en el cerebelo como la

disminución del GABA,Glutamato,aspartato, 

y el aumento del ácido taurino.(16), 

INCIDENCIA 

Kinnier y Wilson (1954) reportaron 15923 

admisiones al Nationale Hospital for Ner-

vous Diseases London,de las cuales sole

e! 0.4% eran ataxia de Friedreich. 

En Suecia ocupa el 2 por cada ----
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100,000 de la población (60). 

De acuerdo a la extensa revisión de casos
publicados ( 47Z) por Bell y Carmichael concluye!!. 
que no hay diferencia de sexo.(60). 

La edad de presentación para la mayoría de lo~ 

autores es la de antes de la pubertad,frecuente
mente entre los 7 y 8 afies y raramente después-
de los 16 (Zl,60). 

El curso clínico es gradual ,lentamente pro-
gresivo ,los síntomas prodrÓmicos duran de S a -
10 aftos antes de la aparición de la ataxia,co-
mo la astenia,fatiga,nerviosismo,cefalea, inclu
so al enfermo lo catalogan como neurótico.Ante~ 
de la ataxia puede haber disminución o ausencia
de los reflejos osteotendinosos,pie cavo,escoli.2_ 
sis,enfermedades congénitas de los oidos,ojos y
y corazón. El síntoma inicial es la ataxia de la 
marcha,ocasionalmente puede presentarse en f~rma
brusca sobre todo después de una enfermedad fe-
bril,hay un involucro importante en las habili-
dades del movimiento voluntario sobre todo en-
los miembros inferiores y luego en los superio-
res,asi como tambien la paresia y la atrofia.-
Es obvia la participación de la sensibilidad --
por afección de cordones posteriores con sensi-
bilidad superficial normal.Los nervios craneale~ 
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pueden estar normales pero se puede pre

sentar sordera,vértgo,parálisis ocular,a

trofia 6ptica,retinitis pigmentosa,catara

tas(ll,47 ,56 ,60). 

Como parte del tratamiento en algunos -

estudios se menciona la mejoría transito

ria de la ataxia con la administración de

tirotrofina, así como la lecitina.El estu-

dio de Melancon(40) no apoya tal beneficio 

así tambien se menciona a la fisostigmina 

y guanidina(56), 

ATAXIA TELANGIECTASIA 

Fué descrita por primera vez por Louis

Bar en 1941,sin embargo el nombre se le

debe a Border y Sedgwick que pensaban que

podría formar parte de las llamadas f aco

matos is. El síndrome se caracteriza por -

ataxia cerebelosa progresiva que empieza -

en la infancia,acompaftada de telangiecta

sia oculocutanea e infección senopulmonar

La enfermedad es hereditaria autosómico -

recesivo.Un defecto en el mecanismo de in

munidad e hipoplasia del timo han sido de

mostrados. El desarrollo de neoplasia malig

na no es raro(24,36,46).Existe un decre-

mento en las inmunoglobulinas séricas predo

minantemente de IgA.De las neoplasias aso

ciadas se mencionan a los linfomas malignos 

disgerminomas del ovario,meduloblastomas, 

gliomas y adenocarcinomas gástrico(24,61). 
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De acuerdo a Strich(SS) se caracteriza desde el
punto de vista neuropatol6gico de atrofia cere-
belosa, médula espinal involucrando predominante
mente los cordones posteriores,amiotrofia neurogé
nica y cambios peculiares en las raíces dorsales -
ganglios simpatices y nervios perifericos.Aguilar
y colaboradores confirman los hallazgos de strich 
(1966),llamando la atención sobre la presencia de
cambios degenerativos en los cuernos anteriores d~ 
la medula espinal(36),junto con Centerwall y Mi-
ller tambien reporataron anormalidades en la subs· 
tancia nigra,nucleos mesencefaÍicos,los cuales ex
plican la apraxia ocular y un tipo de parkinsonis
mo que tienen los enfermos. 
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MATERIAL Y METODOS 

Este es un estudio de revisión retros
pectiva, estadística y descriptiva de 81 -
expedientes con diagnostico clínico de ata
xia hereditaria,de acuerdo al tipo de -
herencia,hallazgos clínicos y estudios pa-
raclínicos.Por medio de dendrogramas de
grupos intentamos clasificarlas y encasi-
llarlas de acuerdo a los 60 síndromes y/o 
enfermedades heredo-ataxicas descritas en 
la literatura. 

Los expedientes fueron obtenidos del -
archivo de la Clínica de Genética,de la de -
Discinesias,del sector de internamiento,
así como del archivo general del Instituto 
Nacional de Neurología y Neurocirugía.Los
datos que se recogieron para su análisis -
estadístico fueron el número de expedien
te, fecha de la primera consulta,sexo,edad, 
antecedentes familiares de consanguinidad
intoxicaciones, alcoholismo, diabetes melli
tus,tiempo de evolución del padecimiento, 
y 99 síntomas y signos neurol¿gicos.Así -
también se valoraron las características -
de los siguientes estudios:TAC de cráneo,
EEG,IRM, LCR. El análisis estadístico se
llevó a cabo por medio de tablas de contin
gencia 2x2 y con la prueba exacta de Fisher. 
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Se excluyeron los expedientes que demos
traron, por medio de estudios de neuro--
imagen y de LCR1 neoplaaia,proceso inflama
torio o enfermedad desmielizante. 
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RESULTADOS 

De los 81 expedientes con el diagnóstico 

de ataxia hereditaria,43 fueron mujeres 

(53.09%)y 38 fueron hombres(46.91%) .Con he

rencia dominante fueron 19(23.45%),recesiva 

18(22.22%)y sin antecedentes de familiares

afectados fueron 44(54.32%)(gráfica * ll:
de acuerdo con esta clasificación tuvieron 

herencia dominante en los masculinos un --

57, 89%, para los recesivoa el 50% y para -

los de no antecedentes el 39.53%(gráfica#2l

La edad promedio f ué mayor para los pacien

tes que no tenían antecedentes familiares -

y fué de 38.l6aftos,en cambio para los que

tenían herencia dominante fué de 33.0Saños, 

para los recesivos fué de29.94 aftos(Pmenor

a 0.05).(gráfica#3 ).El tiempo de evolución 

en aftos también se valoró con los siguien

tes resultados:con patrón de herencia re-

cesiva fué de ll.17aftos,dominante 9.13aftos 

y sin antecedentes familiares 4.72aftos (P 

menor a 0.05).Gráfica t 4 ). 
Los pacientes con alcoholismo fueron 14 

(17.5%),13 hombres y una mujer.(gráfica * 
5 ).Los que tuvieron contacto con tóxicos 

(marihuana y otros) fueron 2 hombres(2.5%) 

(gráfica# 6 ),los que tenían antecedentes 

de consanguinidad fueron 6(7.40%) (gráfi

ca# 7 ). 
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En relación al cuadro clínico, se agru

paron en síndromes,el cerebeloso fué el 

más frecuente:con ataxia de la marcha-

( 98. 76%) ,dismetría (98.76%),disdiado -

cocinesia (88.88%),trastornos del equi

librio(83.93%),disartria(82.71%) ,Tan -

dem alterado(60.49%),nistagmus(54.32%), 

temblor (S0.71%),Romberg(43.20%),ata-

xia troncal(38.27%),dismetría ocular-

(33.33%),Holmes(32.09%),hipotonía --

(22.22%),disinergia(9.87%) ,mioclonías

(l.23%) (Gráficas # 8,9 J. 

Como parte de síndrome de afección

de neurona motora superior se presen

taron los siguientes: hiperreflexia -

( 58 .02%) ,Babinski(41.97%) ,espastici -

dad(20.94%) y disminución de la fuer

za muscular (16.04%).(gráfica t J.Q). 

Las alteraciones corticales:memo-

ria(48.l4%) ,atávicos(40. 74%) ,inaten-

ción(34.56%),trastornos de abstra --

cción(30.86%) ,de juicio(24.69%),de -

afecto(20.98%),agnosias(9.87%),con--

vulsiones(9.87%),alucinaciones(8.64%) 

y alteraciones en los esfínteres 

(4.93%).gráficatu J. 
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Como parte de síntomas y signos de tallo
cerebral: la alteraci6n en el nistagmo 
6ptico-cinético(NOC) se present6 en un --
48 .14%, la oftalmoplegia externa en un· 

25.92%,diplopia(20.98%),ptosis palpebral 
(2.46%),disfagia(l.23%) y Parinaud en la
misma proporci6n.(gráfica # 12 ). 

Como parte de síndrome de afecci6n de
nervios periféricos, la hiporreflexia os
teotendinosa se present6 en un 22.21%, -
las alteraciones sensitivas en un 16.04%, 
la atrofia muscular en un 13.58%,la hi¡>e
acusia en un 8.64% y la presencia de fas
ciculaciones en un 7.40t(gráfica t 13 ). 
Corno alteraciones oculare•:la disrninuci6n 
de la agudeza visual se presentó en un 
13.58%,las telangiectasias en un 3.70% y
las cataratas en un 2.46% (gr4fica t14 ). 

Corno parte de trastorno extrapirarnidal-~ 
los movimientos involuntarios se presen-
taron en un 8.64%,con igual porcentaje -
la rigidéz y en un 2.46% la distonía (gr4-
fica # 15 ).Por últirno,corno deforrnacio-
nes articulares,la escoliosis se present6-
en un 7.40%,el pie cavo en un 6.17% y la
xifosis en un 4.93%.(gráfica 16 ). 
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Se realizaron 63 LCR de los cuales 3(4.76%) 

se consideraron anormales por tener pleoci

tosis mayor de cinco,12(19.04%) por proteino

rraquia mayor de 45mg%.A 13 se determinó ban

das oligoclonales que resultaron negativas.

(gráfica #17).EEG se realizó a 41 pacientes, 

13 fueron anormales(31.70%)por actividad 

theta-delta.PEV en siete pacientes,5(57.14%) 

fueron anormales por disminución del voltaje 

y latencias prolongadas.A 23 pacientes se -

les realizó PEAT y se encontró anormalidad

en 19(82.60%lpor morfología alterada y pro

longación de las latencias entre las ondas-

! a V.Así también los PESS de 7,cinco fue

ron anormales por sus latencias prolonga-

das. (gráfica #18). 

Se realizaron 68 TACs de cráneo y 31 IRM 

de las cuales 48(70.58%) y 29(93.54%) fue-

ron anormales respectivamente.En las TACs

se encontró atrofia de cerebelo y en las -

IRM se determinó además atrofia de tallo -

cerebral.(gráfica # 19). 

De acuerdo con el patrón de herencia,se 

analizó la frecuencia de los siguientes 

signos y síntomas en cada subgrupo con los

s iguientes resultados: 
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Romberg alterado que correlacionó en forma -

significativa en los pacientes con "con heren 

cia esporádica•,mas que con los de "herencia

dominante".(gráfica #24) ,La ataxia de tronco

la memoria alterada y la inatención fueron -

mas frecuentes en los pacientes con "heren

cia recesiva"que en los de herencia dominan

te". (gráficas 25,26,27).Las ~gnosias lo fue

ron en los pacientes con "herencia esporádi

ca• ,cuando comparados con los 2 grupos res-

tantes.(gráfica#28).Las crisis fueron mas-

en lo• pacientes con "herencia recesiva"que 

en los "esporadicos".(gráfica 129).Las alu

cinaciones fueron significativamente mas pa

ra los de "herencia dominante"como para los

" recesivos". (gráfica 130).La oftalmoplegia

externa tambien lo fué para·los pacientes

con"herencia dominante" en contra de los -

2 grupo• restantes.(gráfica 131).La diplo

pia lo fué para los de herencia "dominante" 

y menor en los de "herencia recesiva•.(grá

fica 132).La hiporreflexia o arreflexia,la

escoliosis,el pie cavo y la xifosis correla 

cionaron en forma estadisticamente signif i

cativa en los sujetos con "herencia recesi

va", al compararlos con loe 2 grupos restan

tes.(gráficas #35,36,37,38).Las alteraciones 

sensitivas fueron mas frecuentes en los 

pacientes con "herencia dominante"que en -

los "esporádicos".(gráfica #39).En el grupo 

de"recesivos"las atrofias musculares fueron-
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mas frecuentes(gráfica# 40).La hipoacusia

en los 11 recesivos"fu~ mas frecuente que en 

los"esporadicos"(gráfica #41) .Las fascicu

laciones y la rigidéz muscular,ambas signi

ficativamente mas frecuentes enºherencia

dominante'' que en los ''recesivos"(gráfica 

#42,43).Por último, en los movimientos -

coreicos se presentaron en los de 1'heren

cia recesiva'' y no en los de 1'herencia do

minante" en forma estadísticamente signi

ficativa. (gráfica #44). 

Se correlacionaron todos los datos -

obtenidos con los 3 grupos de herencia-

( dominante, recesi va y esporádica)por me

dio de tablas de contingencia 2x2 y con

la prueba exacta de Fisher.En la Tabla -

t 3, se muestran los datos de. correlación 

positiva o negativa para lo.s de herencia

dominante y la tabla 1 4 para los de he

rencia recesiva. 

Por Último los cuadros clínicos de

los 81 sujetos se cotejaron con los cua

dros de AOPC y se obtuvo la frecuencia -

de subgrupos a la clasificación de Ko -

nigsmark y Weiner;como lo sefiala la grá

fica (47) la AOPC tipo II fué la mas -

frecuente, en un 28%,luego la AOPC no -

especificada(NSP)en un 22.5%,la AOPC--
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tipo I y la tipo V en un 10% cada una,la

AOPC tipo IV en un 5% y la tipo III en un 

2.5%.Incluímos en "otros diagnosticas" a -

la ataxia de Friedreich y a la ataxia Te

langiectasia,que juntas representaron el-

21% de todo el grupo. 
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CONCLUSIONES 

1.-De los 81 sujetos con ataxia no hubo predo
minio de los sexos. 

2.-La frecuencia(S3.7S•ly la edad promedio --
(38.16aftos)fueron mayores en los pacientes 
•sin patrón de herencia•(p menor a O.OS). 

3.-El mayor tiempo de evolución se encontró -
en los sujetos con ataxia con herencia re
cesiva ( ll. l 7aftos) y el menor en los pacien
tes•sin antecedentes familiares o esporádi
cos• ( 4. 72aftos, P menor a O.OS). 

4.-Bn las ataxias los síndromes mas frecuentes 
fueron: el cerebeloso global,el de afección 
de neurona motora superior,el de alteracio
nes corticales,el de alteraciones de tallo
cerebral,el de afección de nervios perif,ri
cos,así como también las afecciones ocula-
res,los trastornos extrapiramidales diver-
sos y las deformaciones esqueléticas espe-
cíf icas de 'ata patología. 

s.-con antecedentes de alcoholismo se encontró 
el 17.S• de los sujetos,en su mayor parte -
del sexo masculino. 

6.-Por medio de tablas de contingencia 2x2 y -
prueba exacta de Pisher,se obtuvieron las 

determinantes para el diagnostico diferen 
cial de las ataxias.De acuerdo al tipo de -
herencia.Las asociaciones positivas llllS fre-
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cuentes para los de "herencia dominante• -
fueron: la ofta1moplegia externa,la diplopia 
y las alteraciones sensitivas.Las asociacio
nes negativas para esa misma herencia fueron 
las alteraciones del equilibrio,los reflejos 
atávicos y el Romberg. 

7 .-En cambio las asociacion'es positivas para -
el diagnostico de las ataxias con "herencia
recesiva• fueron:la disdiadococinesia,la hi
po o arreflexia,el pie cavo,las alteraciones 
de la marcha en Tandem,la escoliosis,la xi
fosis,loe movimientos coreicoe,las atrofias 
muscularee,la inatenci6n,el Babinski,lae -
alteracionee de memoria y de otras funciones 
nervio••• superiores.Con asociación negati
va de valor eignificante fueron:la dismetria 
ocular,la dieminuci6n de la agudeza viaual
la diplopia y la hiperproteinorraquia. 
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TAXONOMIA DE LAS ATAXIAS 
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TAXONOMIA DE LAS ATAXIAS 
HERENCIA DOMINANTE:determlnantea del dx.dlferenclal 

Pe CORRELACIONES POSITl\!\S 
.00015 AOPC-1 
.0040 OFTALMOPLEGIA EXTERNA 
.01500 DIPLOPIA 
.01500 ALT.SENSITIVAS 

pe CORRELACIONES NEGATIVAS 
.0177 ALTERACIONES EQUILIBRIO 
.0401 REFLEJOS ATAVICOS 
.01500 AOPC NSP 
.oeoo ROMBERG 
.01100 AOPC-11 
.OllOO OTRAS RECESIVAll 

prueba •11A1cta de Flllhllr otero/aloneo/rlvu 1991 



(-76-) 

TAXONOMIA DE LAS ATAXIAS 
HERENCIA RECESIVA:determlnantee del dx.dlferenclal 

P• CORRELACIONES POSITIVAS 
.0002 AOPC-11 
.0014 DISDIADOCOCINESIA 
.0028 HIPO/O ARREFLEXIA 
.0048 PIE CNO 
.0118 ALI.MARCHA TANDEM 
.0128 ESCOLIOSIS 
.0230 XIFOSl8 
.0288 MOVIMIENTOS COREIC08 
.03511 ATROFIAS MUSCULARES 
.0428 INATENCION 
.01100 BA81N8KI 
.01100 ALI.MEMORIA 
.01100 ALI.OTRAS fl'N8 

prueba ex.acta ele Fleher 

P• CQBBELACIONES NEGATl~S 

.0109 AOPC NSP 

.0193 ATAXIAS HEREN.DOMINANTE 

.04111 Dl8MEIRIA OCULAR 

.OIOO DISMINUCION DE A.VISUAL 

.OIOO HIPERPROTEINORRAQUIA 

.01100 DIPLOPIA 
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