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ATAXIAS ESPINOCEREBELARES (AECs)

Doencas neurodegenerativas genéticas que cursam com
degeneracao cerebelar

Outras estruturas do sistema nervoso também podem
ser acometidas, como nucleos da base e tronco
encefalico.

Prevaléncia: 1-5:100.000
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APRESENTACAO CLINICA @

Idade de apresentacao: variavel

Apresentacao clinica: variavel

As AECs sao caracterizadas por ataxia cerebelar, principalmente
de marcha, com inicio apos os 20 anos e que pode ou ndo, estar
associada a sintomas extra cerebelares como oftalmoplegia,
sinais piramidais, distonia, mioclonia, coréia, deméncia,
epilepsia, distUrbios visuais, doenca dos neurdnios motores
inferiores e neuropatia periférica.

Diagndstico

Quadro clinico + RM + analise molecular
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Prevaléncia Geografica

Prevaléncia
Italia, Reino Unido (RU), Franca
Cuba, india, RU, Franca, EUA

Portugal, Brasil, Alemanha, Japao,
China

Japao, Australia, Alemanha

Suécia, Finlandia, EUA, China

México, Brasil
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AEC tipo 1 L)

6% das AEC

Os individuos afetados tém 39 ou mais CAG trinucleotideos repetidos no
gene ATXNI1, que codifica para a proteina Ataxina 1.

Inicio do QC tipicamente entre 30-40 anos.

Fendtipo: sindrome cerebelar com ataxias de marcha, postura e
membros, disartria, anormalidades oculomotoras e sinais piramidais.

Ressonancia magnética (RM):
Atrofia olivo-ponto-cerebelar

Pode apresentar o sinal da cruz na ponte, por degeneracdo das fibras
transversas e da rafe mediana ("hot cross bun sign”).

Reducao volumétrica da medula espinal pode ser encontrada.
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AEC tipo 2 @

Incidéncia pode chegar a 6,5:100.000

Os individuos afetados tém 33 ou mais CAG trinucleotideos repetidos no
gene ATXN2, que codifica para a proteina Ataxina 2.

Inicio do QC a partir dos 40 anos.

Fendtipo: sindrome cerebelar com ataxias de marcha, disturbos
oculares, parkinsonismo, disartria, cdibras e diminuicdo ténus muscular
nas pernas. Coréia e deméncia em 40% dos casos.

Ressondancia magnética (RM):
Atrofia cerebelar
Fases tardias podem apresentar atrofia de ponte, bulbo e medula.

Pode apresentar o sinal da cruz na ponte ("hot cross bun sign”) nas
fases tardias.

a o]
. P o
_, \ ¥
<~ o\
: ‘ : 22

Neurorodiology . 2021 JUI,63(7)983'999 WWW‘neurosky. med.br



AEC tipo 3 @
(Doenca de Machado-Joseph) sky

Subtipo mais comum das AECs

Os individuos afetados tém 52-86 CAG trinucleotideos repetidos no gene
ATXN3, que codifica para a proteina Ataxina 3.

Inicio do QC entre 20-50 anos.

Fendtipo: ataxia, disartria, hiporreflexia, diplopia, nistagmo, sinais de
neurbnio motor superior.

Ressonancia magnética (RM):

Atrofia ponto-cerebelar

Retificacdo do dorso da ponte

Linha de hipersinal na porcao medial dos globos palidos.

Pode apresentar o sinal da cruz na ponte ("hot cross bun sign*).
Atrofia medular

Reducao volumétrica lobos frontais e temporais nas fases tardias

AIJNR Am J Neuroradiol. 2007 Nov; 28(10): 1993-1995
J Comput Assist Tomogr . Mar-Apr 2003;27(2):241-8 www.neurosky.med.br



AEC tipo 6 L @)

0,02:100.000
Os individuos afetados tém mutacdo no gene CACNATA.
Inicio do QC entre 40-50 anos.

Fendtipo: ataxia cerebelar "pura”, mas pode estar associada a
neuropatia periférica leve e anormalidades oculares.

Ressondncia magnética (RM):
Atrofia cerebelar

Acometimento do vérmis é mais evidente que dos hemisférios
cerebelares
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AEC tipo 7 @ |

2% das AEC
1:100.000

Os individuos afetados tém 36 ou mais CAG trinucleotideos repetidos no
gene ATXN7Z, que codifica para a proteina Ataxina 7.

Inicio do QC muito variavel.

Fendtipo: sindrome cerebelar e perda visual por degeneracdo retiniana.
Ressonancia magnética (RM):

Atrofia cerebelo e ponte

Acometimento do vérmis € mais evidente que dos hemisférios
cerebelares

Sinal da cruz na ponte ("hot cross bun sign”): raro

Reducdo volumétrica dos hemisférios cerebrais
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AEC tipo 8 @

2-5% das AEC
1:100.000

Os individuos afetados tém mutacdo no gene ATXNS8, que codifica para
a proteina Ataxina 8.

Inicio do QC muito variavel.
Fendtipo: ataxia, disartria, tremor.
Ressonancia magnética (RM):

Atrofia cerebelar difusa

Neuroradiology . 2021 Jul;63(7):983-999
www.neurosky.med.br



AEC tipo 17 @ |

Conhecida como doenca de Huntington-simile tipo 4

Os individuos afetados tém 44 ou mais CAG trinucleotideos repetidos no
gene TBP.

Inicio do QC muito varidvel.

Fendtipo: ataxia, declinio cognitivo, sintomas psiquidtricos, tremor,
deméncia.

Ressonancia magnética (RM):
Atrofia cerebelar difusa

Hipometabolismo e reducdo volumétrica dos nucleos estriados

Cerebellum Ataxias. 2018; 5: 7.

www.neurosky.med.br



AEC tipo 20 @

Inicio do QC muito varidvel.

Fendtipo: disartria, ataxia, tremor palatal, disfonia.
Imagem (TC e RM):

Calcificacoes nos denteados

Calcificagcées nos globos palidos

Atrofia cerebelar difusa
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AEC tipo 42 @ |

Os individuos afetados tém mutacdo no gene CACNAITG.
Inicio do QC muito varidvel.

Fendtipo: ataxia, disartria, instabilidade de marcha.
Ressondncia magnética (RM):

Atrofia cerebelar difusa

Pode apresentar o sinal da cruz na ponte ("hot cross bun sign")
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AEC tipo 48 @ |

Incidéncia 1-5:100.000
Os individuos afetados tém mutacdo no gene STUBI.
Inicio do QC: 30-45 anos.

Fendtipo: ataxia, disartria, distirbios oculares, tremor, disturbios
psiquidtricos.

Ressondancia magnética (RM):
Hipersinal em T2 dos nucleos denteados
Atrofia cerebelar difusa

Sinal do caranguejo no plano axial

:

Neuroradiology . 2020 Sep;62(9):1095-1103
www.neurosky.med.br



AEC tipos 4, 5, 14, 15 @

Ressonancia magnética (RM): atrofia cerebelar

Acometimento do vérmis € mais evidente que dos hemisférios cerebelares

Neurology . 1999 Oct 12;53(6):1355-7

neurosky

www.neurosky.med.br



AEC tipos 1,2, 3, 6,7, 8, 34 @

Ressonancia magnética (RM):

Pode apresentar o sinal da cruz na ponte ("hot cross bun sign”)
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Tremor Other Hyperkinet Mov (N Y) . 2019 Sep 26;9.
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