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éQUE ES UNA ATAXIA?

Denominamos ataxia a un grupo de enfermedades neuroldgicas,
habitualmente degenerativas, en las que se afecta y degenera
principalmente una parte del encéfalo llamada cerebelo cuya funcién es
la coordinacién de los movimientos, el equilibrio y el habla. No se trata de
una enfermedad concreta sino un grupo de enfermedades que pueden tener
diferentes causas.

éQUE TIPOS DE ATAXIA HAY?

Hay mas de 200 tipos de ataxia. Una ataxia puede deberse a una infeccion,
un tumor, una enfermedad autoinmune o un déficit vitaminico, entre otras
causas. Estas son las primeras causas que investigara su neurdlogo. Muchas
de las ataxias, sin embargo, tienen una causa degenerativa. Algunas de estas
se deben a alteraciones en diversos genes (mas de 100) y les llamamos
ataxias hereditarias. Otras, desconocemos cuadl es su causa y les llamamos
ataxias degenerativas idiopaticas. Entre las ataxias hereditarias la mas
frecuente es la ataxia de Friedreich. Entre las ataxias degenerativas no
hereditarias la mas frecuente es la atrofia multisistémica cerebelosa.

TIPOS DE ATAXIA

Adquiridas Genéticas Idiopaticas

(Degenerativas de
causa desconocida)

(Secundarias a otra

efatimanad (Mas de 100 tipos)
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E.QUE SINTOMAS EXPERIMENTA EL PACIENTE CON ATAXIA?

Los sintomas que mas frecuentemente tiene un paciente con ataxia son los
siguientes:

e Inestabilidad y pérdida de equilibrio al andar.
e Incoordinacion de los movimientos con las manos.
e Problemas de pronunciacion al hablar.

Ademads de éstos, que se observan en la mayor parte de tipos de ataxia,
pueden presentarse otros sintomas dependiendo del tipo de ataxia y del tipo
de paciente: alteraciones en la vision, problemas para el control urinario o de
la tensidon arterial, alteraciones de la sensibilidad, debilidad muscular,
alteraciones del suefio, problemas de memoria y de rendimiento intelectual,
etc. Hay que tener en cuenta que aun teniendo el mismo tipo de ataxia no
todos los pacientes experimentan los mismos sintomas ni la enfermedad
evoluciona de la misma manera.
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éCOMO EVOLUCIONA LA ATAXIA?

Dependera del tipo de ataxia y de su causa, pero en términos generales las
ataxias degenerativas empeoran poco a poco con el tiempo, normalmente
con el paso de los anos. Esto es muy variable no obstante de unos casos a
otros y dependera no sélo del tipo de ataxia que tiene el paciente sino de
otros factores que aun no conocemos del todo, pero entre los que pueden
estar factores ambientales, el estilo de vida, etc.

/
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éCOMO SE DIAGNOSTICA LA ATAXIA?

Para diagnosticar una ataxia su neurdlogo puede indicar las siguientes
pruebas:

e Un analisis de sangre

e Un TAC o Resonancia Magnética craneal y espinal

e Un estudio neurofisioldgico (electromiografia y/o potenciales evocados)
e Una puncién lumbar (solo en ocasiones)

Con estos procedimientos se descartan la mayor parte de ataxias
secundarias.

A partir de ahi, si los resultados han sido normales, su neurdlogo llevara a
cabo:

o Test genéticos (para investigar los tipos de ataxia hereditaria mas
frecuentes)

Es importante saber que en una proporcion importante (cercana al 50%)
de las ataxias degenerativas, incluso las hereditarias, no se llega a saber
con certeza el tipo de ataxia que tiene el paciente. Este porcentaje,
conforme estdn mejorando las técnicas de diagndstico genético, se esta

reduciendo en estos ultimos afos.

En los casos en los que se diagnostica una ataxia de causa genética su
neurdlogo les explicard si existe un riesgo en sus familiares de haber
heredado la alteracién genética y por tanto la enfermedad. Sélo en algunas
de las ataxias genéticas existe riesgo de transmision de la
enfermedad a los hijos. Entre éstas se encuentran las Ilamadas ataxias
dominantes. En las ataxias recesivas por el contrario el riesgo de transmision
a la descendencia es extremadamente bajo, siempre y cuando no haya
parentesco entre los progenitores.

L Electromiografia

CONSEJO GENETICO
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TEST GENETICOS PRESINTOMATICOS

En algunos tipos de ataxia genética hereditaria existe la posibilidad de
analizar en un familiar en riesgo si tiene o no tiene la alteracién genética,
antes de que aparezcan sintomas de la enfermedad. Es necesario un
asesoramiento genético previo y ser mayor de edad para tomar tal decision.

¢HAY TRATAMIENTO PARA LA ATAXIA?

En la mayor parte de las ataxias degenerativas no existe actualmente una
medicacion que cure la enfermedad o que frene su avance, salvo en
tipos muy concretos e infrecuentes de ataxia, que de ser el caso su neurdlogo
le informaria.

Si que existen tratamientos que pueden mejorar algunos sintomas y
mejorar la calidad de vida de los pacientes:

e Medicamentos para mejorar sintomas como los trastornos del suefio,
el dolor, los problemas urinarios, los calambres, la espasticidad, las
bajadas de tension, etc.

e Tratamiento rehabilitador integral (Fisioterapia, Logopedia vy
Terapia ocupacional), para mejorar aspectos de la movilidad y también
el habla y la deglucioén.
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Se estan produciendo muchisimos avances en la investigacion de estas
enfermedades y cada vez conocemos mejor lo que falla en cada tipo de ataxia
para que se produzca la enfermedad. Por este motivo los neurdlogos estamos
convencidos de que pronto tendremos terapias para muchos de los tipos de
ataxia que hasta ahora no podemos curar.

ACCESO A INFORMACION DE INTERES

En las siguientes paginas web puede encontrar informacion fiable y de
utilidad sobre diferentes aspectos de las ataxias. Contienen informacién
relativa a los sintomas de estas enfermedades, su diagndstico, sus
tratamientos, recomendaciones de estilo de vida y avances en investigacion.
También le pueden poner en relacion con asociaciones de pacientes.
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FEDAES (Espaia) https://fedaes.org

Pagina Oficial de la Federacion de Ataxias de Espafia. Ofrece Logopedia Online
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EuroAtaxia (Europa) https://www.euroataxia.org

ataxia

Ataxia UK (Reino Unido) https://ataxia.org.uk

Ataxia
UK

National Ataxia Foundation (EE.UU.) https://ataxia.org

NAF

National Ataxia
Foundation

En esta pagina web, se muestran videos de 11 ejercicios para pacientes con
ataxia https://ataxia.org/11-exercises-for-ataxia-patients/

Red Europea de Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND)
https://www.ern-rnd.eu/

o3l Buropean | Neurological Diseases
.8 Reference

.:.;;;' Network (ERN—RND)
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EQUIPO DEL CSUR DE ATAXIAS Y PARAPLEJIAS HEREDITARIAS
DEL HOSPITAL MARQUES DE VALDECILLA

Composicion del equipo

El equipo del CSUR de ataxias y paraplejias del HUMV es un equipo
multidisciplinar y lo integran las siguientes personas:

- Dr. Jon Infante (Neurologia. Coordinador del CSUR)

- Dra. Ana Lara Pelayo (Neurologia)

- Dra. Esther Onecha (Genetista)

- Dr. Pedro Orizaola (Neurofisiologia Clinica)

- Dr. Enrique Marco (Neurorradiologia)

- Dra. Rocio Gonzalez (Otoneurologia)

- Dra. Andrea Cerverod (Neurooftalmologia)

- Dra. Lourdes Lépez de Munain (Rehabilitacion)

- Dna. Guadalupe de Federico (Fisioterapia)

- Dna. Mar Larena (Logopedia)

- Dra. Ana Pozueta (Neuropsicologia)

- Dfa. Maria Victoria Sanchez (Enfermera area de consultas)

- Dfa. Coro Sanchez (Técnico de laboratorio)

- Dfa. Ana Belén Centeno Negreira (Enfermera area de hospitalizacion)
- Dfa. Maria del Mar Piedrafita Albertin (Auxiliar administrativo)

Trayectoria asistencial

El Servicio de Neurologia del HUMV cuenta con una larguisima trayectoria en
la asistencia especializada de pacientes con ataxia. El Dr. José Berciano
impulsé esta consulta especializada hace mas de 20 afos, que se convirtid
durante afios en una unidad de referencia nacional para el estudio de las
ataxias. En ella se atienden numerosos pacientes de otras Comunidades
Auténomas. Desde el aifo 2011 el Centro cuenta con el reconocimiento del
Ministerio como CSUR (Centro de Referencia Nacional) y desde 2024
forma parte de la Red Europea de Enfermedades Neuroldgicas Raras
(ERN-RND) en este mismo campo de conocimiento. La unidad evalla
anualmente una media de 30 pacientes nuevos con ataxia y hay
aproximadamente 120 pacientes con ataxia en seguimiento. El CSUR es
sometido a evaluaciones anuales por parte del Ministerio, que garantizan el
cumplimiento de los objetivos de actividad y resultados.

CENTROS,SERVICIOS Y
UNIDADES DE REFERENCIA
(CSUR)

DEL SISTEMA NACIONAL DE SALUD
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Trayectoria investigadora

Ademas de la actividad asistencial el CSUR de Ataxias y Paraplejias
Hereditarias se ha caracterizado por una importante actividad investigadora
en el campo de las ataxias. Desde hace mas de 20 anos formamos parte
de un consorcio europeo que investiga en ataxias genéticas dominantes,
siguiendo de manera programada y en coordinacion con otros centros
europeos a un gran numero de pacientes para investigar marcadores de la
enfermedad y estar en condiciones de poner en marcha ensayos clinicos.
Nuestra unidad cuenta con un laboratorio de neurogenética en el que se
procesan y almacenan las muestras de ADN de los pacientes con ataxia, el
cual se encuentra coordinado con el Biobanco del Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla-IDIVAL, cumpliendo con las normativas respecto al
almacenamiento y procesamiento de muestras bioldgicas.

Valdecilla
s IDIVAL

Contacto

Dr. Jon Infante Ceberio

Coordinador CSUR Ataxias y Paraplejias hereditarias
Servicio de Neurologia

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla

Avda. Valdecilla s/n. Santander 39008

TIf: 942 20 25 07

Email: csurataxias.humv@scsalud.es
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