


¿A QUÉ LLAMAMOS ATAXIA?

Ataxia como SÍNTOMA o SIGNO CLÍNICO

Del griego “SIN ORDEN”
Movimiento desorganizado, descoordinado o torpe (Massaquuoi y Hellet, 2002)

Torpeza derivada de lesiones en el cerebelo y sus vías de conexión, de las vías sensitivas propioceptivas o del 
sistema vestibular (Holmes, 1917)

Ataxia como ENFERMEDAD o SÍNDROME

Enfermedad o grupo de enfermedades, a menudo hereditarias o degenerativas, que cursan con afectación del 
cerebelo o de sus vías





• 50% de las neuronas del encéfalo

• Refina los movimientos que se originan en la corteza 
motora

• Coordinación de los movimientos, en especial los 
voluntarios que requieren habilidad, el control de la 
postura y de la marcha, y a regulación del tono muscular

• Interviene también en la modulación del estado 
emocional y en algunos aspectos de la función cognitiva

• Comparación constante e instantánea entre los 
movimientos deseados y los reales, en tanto estos se 
llevan a cabo

EL CEREBELO
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Ictus, EM, tumor…

Autoinmune, carencial…
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ATAXIAS ADQUIRIDAS

- Dominantes   - Ligadas al CrX

- Recesivas       - Mitocondriales

ATAXIAS DEGENERATIVAS 
NO HEREDITARIAS



ATAXIAS ADQUIRIDAS

ATAXIAS HEREDITARIAS

Atrofia multisistémica cerebelosa (AMS-C)

Ataxia esporádica del adulto (SAOA)
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Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, Sd. 

Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metotrexate, Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metotrexate, Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metotrexate, Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS

Ataxia 
inducida 

por 
fármacos

DFH

CBZ

LTG

5-FU

MTX

Tacrolimus

Ciclosporina

MetronidazolLitio

Amiodarona



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda

Ictus VB
Cerebelitis infecciosa
(VVZ, rubeola, VEB, …)

Brote EM
Wernicke

Intoxicación drogas 
(alcohol)

Tóxicos 
(mercurio, talio,…)

Fármacos 
(CBZ, DFH, Litio, Amiodarona, 5FU, 

Metronidazol)

Autoinmune
(Postinfecciosa, Sd. Miller Fisher, 
Sd. Opsoclono-mioclono-ataxia)

Subaguda/Crónica
DESCARTAR CAUSAS ADQUIRIDAS



Ataxia cerebelosa

Aguda Subaguda/Crónica
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Tóxica
OH

Autoinmune
Paraneoplásico (Hu, Yo, Ri…)

Anti-GAD
Celiaquía
Tiroiditis

Infeccioso
Prionopatía (ECJ, GSS)
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Inicio precoz (< 25 años) Inicio tardío 

Ataxia cerebelosa

Crónica 

Esporádica Familiar 

AR AD X Mt

DESCARTADAS CAUSAS ADQUIRIDAS

ATAXIAS RECESIVAS

ATAXIA DE FRIEDREICH33%

50%

17%

FRDA

NO TIPIFICADAS

OTRAS

ES LA ATAXIA GENÉTICA MÁS FRECUENTE
1-2 CASOS POR 100.000 HABITANTES





Inicio precoz (< 25 años) Inicio tardío 

Ataxia cerebelosa

Crónica 

Esporádica Familiar 

AR AD X Mt

DESCARTADAS CAUSAS ADQUIRIDAS

ATAXIAS RECESIVAS

ATAXIA DE FRIEDREICH

Otras Ataxias Recesivas



10 20 30 70605040Edad Inicio

POLG
SCA1 FXTAS

FRDA

POLR3A

AT

AOA1

ARSACS

AOA2

AVED

XCT

SCA2

SCA6

SCA3

CANVAS

SAOA

SPG7

AMS-C

ATAXIAS LIGADAS A CrX

ATAXIAS DOMINANTES

ATAXIAS RECESIVAS

ATAXIAS ESPORÁDICASEarly-Onset (EOCA) Late-Onset (LOCA)



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas

AVED
Abetalipoproteinemia
Refsum

SIGNOS OFTALMOLÓGICOS

RETINITIS PIGMENTOSA

ATAXIA TELANGIECTASIA

TELANGIECTASIAS



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas
NEUROPATÍA SENSITIVO-MOTORA

AOA1-4
AT

ARSACS
XCTATAXIA CON APRAXIA OCULAR TIPO 1 (AOA1) ARSACS



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas
ATAXIAS ESPÁSTICAS

FRDA
SPG7

ARSACS
POLR3A

AVED
XCT LATE-ONSET FRIEDREICH ATAXIA (LOFA)ARSACS SPG7



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas

ATROFIA CEREBELOSA EN RMN NO ATROFIA CEREBELOSA EN RMN

AVED
FRDA

REFSUM
ABL

AT
AOA 1-2
ARSACS

XCT
POLG-1



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas
RM EN ATAXIAS ESPÁSTICAS-POLR3APOLR3A

POLR3A



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas
RM EN ATAXIAS ESPÁSTICAS-ARSACS

POLR3A



Diagnóstico diferencial ataxias recesivas
MARCADORES SÉRICOS
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Inicio precoz (< 25 años) Inicio tardío 

Ataxia cerebelosa

Subaguda/Crónica 

Esporádica Familiar Adquirida

AR AD X Mt

AMS-C
SAOA 

ATROFIA MULTISISTÉMICA CEREBELOSA
1-9 CASOS POR 100.000 HABITANTES



ATROFIA MULTISISTÉMICA CEREBELOSA (AMS-C)

HIPOTENSIÓN 
ORTOSTÁTICA

TCR

PIRAMIDALISMO DISFUNCIÓN 
VESICAL
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ATAXIA ESPORÁDICA DEL ADULTO (SAOA)



Inicio precoz (< 25 años) Inicio tardío 

Ataxia cerebelosa

Subaguda/Crónica 
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Biallelic intronic AAGGG repeat expansion in RFC1 



Inicio precoz (< 25 años) Inicio tardío 
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AR AD X Mt

SCAs
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PREVALENCIA DE LAS ATAXIAS HEREDITARIAS EN ESPAÑA

5-10 CASOS POR 100.000 
HABITANTES

Polo, 1991
Ortega-Suero, 2021

2000-4000 pacientes en España



RECURSOS SANITARIOS

• Centros Servicios y Unidades de Referencia del SNS    -CSUR-

• Red ERN-RND -European Reference Network for Rare Neurological Diseases-



CSUR Ataxias y paraplejias espásticas hereditarias

2

3

1

1



CSUR Ataxias y paraplejias espásticas hereditarias: MISIÓN



¿QUÉ ES LA ERN-RND?

La Red Europea de Referencia para Enfermedades Neurológicas Raras (ERN- RND) tiene como 
objetivo atender las necesidades no cubiertas de más de 500.000 personas que viven con RND en 
Europa. El 60% de ellas aún no están diagnosticadas. A través de la coordinación y la transferencia 
de conocimientos, la ERN-RND establecerá una red centrada en el paciente para abordar las 
necesidades de los pacientes con ENR de todos los grupos de edad, con o sin un diagnóstico 
definitivo, mediante la implementación de una infraestructura para el diagnóstico, la gestión 
basada en la evidencia, el tratamiento y la recopilación de datos de los pacientes.

La red está compuesta actualmente por 64 miembros de pleno derecho y 4 socios afiliados de 24 países

https://www.ern-rnd.eu/



OBJETIVOS DE ERN-RND

• Aumentar significativamente el porcentaje global de pacientes con ENR con un diagnóstico 
definitivo

• Mejorar y armonizar la atención a los pacientes con ERN en toda la UE
• Desarrollar, compartir y aplicar vías de atención y directrices para todos los grupos de ERN 

representados en ERN-RND
• Crear, desarrollar y mejorar la capacidad de los componentes para diseñar, implementar y 

supervisar las medidas de formación, educación y desarrollo de capacidades de la ERN a nivel de 
los estados miembros y de la red

• Desarrollar una cohorte europea de ERN completa y basada en datos para comprender mejor 
estas afecciones y así mejorar su gestión y ayudar a desarrollar y probar tratamientos

• Definir unos criterios mínimos de calidad e interoperabilidad para los registros de ENR.

https://www.ern-rnd.eu/
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Gracias por su atención


