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I ntroduccion:

La ataxia espinocerebelosa tipo 7 (SCA7) es un desorden neurodegenerativo hereditario causado por la
expansion del triplete CAG en el gen ATXN7, lo que resulta en una proteina con una region de
poliglutaminica anormalmente larga. En genera la SCA7 se considera una enfermedad de baja
prevalencia, sin embargo, en algunas regiones esta puede ser muy superior a la esperada, como en la
region central de Veracruz. Se sabe que cada SCA puede tener variaciones significativas en su
velocidad de progresion dependiendo de la longitud de la expansion CAG, jugando un papel crucia en
ladeterminacion del curso de la enfermedad de cada individuo

Objetivo:

Evaluar la progresion de la ataxia en pacientes con diagnéstico molecular y clinico de ataxia
espinocerebel osa tipo 7 mediante la Escala de Calificaciéon y Evaluacion de la Ataxia (SARA) durante
un periodo de seguimiento de hasta 5 afios, analizando el impacto del nimero de repeticiones del
triplete CAG sobre la evolucion.

M etodologia:

Se evaluaron 17 pacientes diagnosticados con ataxia espinocerebelosa tipo 7, confirmada mediante
pruebas moleculares, en dos momentos a lo largo de un periodo de hasta cuatro afios, una evaluacion
inicial a inicio del estudio y una segunda evaluacién a final del seguimiento. La duracién del
seguimiento vari6 entre los participantes, hubo una diferencia de tiempo de entre 25 a 60 meses (media
de 46.5 meses D.E.: 7.96). Se utiliz6 SARA paramedir la severidad de la ataxia en cada evaluacion, las
puntuaciones se convirtieron a porcentajes en relacion con la puntuacién maxima posible. Los indices
de progresion se calcularon para cada individuo dividiendo SARA en porcentaje obtenido entre los
meses transcurridos desde el inicio de la sintomatologia hasta el momento de la evaluacion. Se
utilizaron métodos no paramétricos para el analisis estadistico debido ala distribucion no normal de los
datos.

Resultados:

Las puntuaciones promedio del SARA expresado en porcentaje fueron de 43.08% en la primera
evaluacion y 55.29% en la segunda, lo que indica un aumento general en la severidad de la ataxia. Sin
embargo, se observd que algunos pacientes presentaron una mejoria en la segunda evaluacion,
sugiriendo una variabilidad individual en la progresion de la enfermedad. La correlacion del nimero de
repetidos con |las puntuaciones de la primera evaluacion de SARA fue bgja (rs=0.222) al igua queenla
segunda evaluacion (rs=0.353). La velocidad promedio de progresién calculada desde la aparicién de
los sintomas hasta la primera evaluacion fue de 0.57% del total de SARA por mes, mientras que la



velocidad promedio para la segunda evaluacion fue de 0.42% del total de SARA por mes. La prueba de
rangos con signo de Wilcoxon revel 6 diferencias estadisticamente significativas en las puntuaciones de
SARA y lavelocidad de progresion entre ambas eval uaciones.

Conclusiones:

Se evidencia € aumento de la ataxia en los pacientes estudiados durante e seguimiento, medido
mediante SARA. El cdculo de la velocidad de progresion evidencié una baja de velocidad en la
segunda medicion, lo que puede significar que la velocidad de progresion puede variar
significativamente segin el tiempo de evolucion de la enfermedad.



