¢{QUE ESLA ATAXIA?

Se entiende por “Ataxia” el trastorno caracterizado

por la disminucién de la capacidad de coordinar
los movimientos, manifestandose como temblor de
partes del cuerpo durante la realizacion de movimientos
voluntaUUrios, como dificultad para realizar movimien-
tos precisos o como dificultad para mantener el equili-
brio de la postura corporal.

La ataxia no es una enfermedad en si misma, sino
un sintoma. La mayoria de las ataxias son progresivas,
pueden comenzar con un ligero sentimiento de falta de
equilibrio al caminar (“marcha ebria”) y acabar siendo
altamente invalidantes. No obstante, el grado de pro-
gresion, aparte de ser diferente para cada tipo de
ataxia, depende de muchos otros factores, geneéticos,
ambientales y personales.

¢POR QUE SE PRODUCE LA ATAXIA?

Generalmente, la ataxia esta causada por una

pérdida de funcion en el cerebelo, que es el
encargado de coordinar los movimientos para que éstos
sean fluidos y precisos, o por alguna anomalia en las

vias principales que conducen los impulsos nerviosos
hacia dentro o hacia fuera del cerebelo.

(COMO SE DIAGNOSTICA?

Debido a la gran variedad de ataxias y a las dife-
rentes manifestaciones de la enfermedad en
cada persona es dificil, pero no imposible. el diagnosti-
co exacto. Es necesario, obtener un diagnéstico preciso
gue afiada a la palabra ataxia un “apellido” identificati-
vo para poder conocer la causa y la sintomatologia que
pueda aparecer, porque, si bien es cierto que en la
actualidad no hay cura para estas enfermedades, la
prevencién y paliacion de algunos sintomas es posible y
conveniente.

Una vez obtenido un pre-diagnostico mediante estudios
neuro-fisioldgicos, éste se puede confirmar mediante
pruebas genéticas.

¢QUE SON LASATAXIASHEREDITARIAS?

-
EI cuerpo humano se compone de millones de
- células de varios tipos, las cuales guardan en su
nucleo toda la informacion genética del individuo. Esta
informacion se organiza en pequefias unidades que son
los genes, los cuales proveen de instrucciones a las
células para elaborar las proteinas necesarias para la
vida celular.. Los genes se alinean formando largas
cadenas de ADN repartidas en los 23 pares de cromo-
somas, de los cuales la mitad son heredados de los
padres y la mitad de la madre. A veces los genes tienen
pequefos errores de codificacion, lo cual, dependiendo
de la gravedad del error, conlleva una mala funcion
celular y por tanto una enfermedad. Esa mutacion sera
transmitida de generaciéon en generacién siguiendo las
leyes de la herencia genética y del azar.

Son ataxias autosdmicas dominantes las llamadas
Espino-Cerebelosas (SCAs), por ejemplo (Machado-
Joseph, Cubana, Holmes, Schut...), las Episddicas (1 y
2) y la DRPLA (Atrofia Dentato-rubro-pallido-luysian) y
son ataxias autosomicas recesivas la Ataxia de Frie-
dreich, la telangiectasia, la AVED (defiiciencia de vita-
mina E), la IOSCA y el sindrome de Marinesco-Sjogren.

ATAXIA DE FRIEDREICH

=

E s una enfermedad progresiva del sistema ner-
= vioso, que conlleva la degeneracién del tejido
nervioso en la médula espinal y de los nervios que con-
trolan los movimientos musculares en brazos y piernas
y afecta, por tanto, al equilibrio, coordinacion y movi-
miento.

Es la mas corriente de las hereditarias (1/50.000
personas) y es necesario que ambos padres, adn sien-
do sanos, sean portadores del gen mutado para que
cada hijo/a tenga el 25% de probabilidades de padecer
la enfermedad (salvo raras excepciones de mutaciones
de punto) y el 50% de ser portadores sanos.

El gen que provoca la enfermedad, (identificado en
1996 en el cromosoma 9) presenta una repeticién
andémala del triplete GAA que perturba la formacién de
la “frataxina”, reduciendo enormemente la cantidad
necesaria de esta proteina en ciertas células (sistema
nervioso, corazén y pancreas principalmente). Esta
insuficiencia de proteina provoca una tension oxidativa
en las mitocondrias (productoras de la energia celular)
gue acaba ocasionando la muerte celular.

Esta ataxia suele aparecer, con excepciones, entre
los 10 y los 20 afios, con el primer sintoma de pérdidas
de equilibrio y falta de coordinacién, pudiéndose tener
dificultades para andar o correr dando lugar a sensa-
cion de torpeza. Se pueden desarrollar deformidades
como pie cavo y escoliosis, disartria (problemas en el
habla), disfagia (problemas en el tragado), deficiencias
sensoriales (pérdidas de visién y/o audicion), cardiopa-
tias y diabetes mellitus.

Los problemas cardiacos son una de las complica-
ciones mas severas de la Ataxia de Friedreich. Aproxi-
madamente, el 90 por ciento de los pacientes desarro-
llan alguna complicacién cardiaca, siendo las mas co-
rrientes la hipertrofia del ventriculo izquierdo y las
arritmias.

ATAXIAS ESPINOCEREBELOSAS(SCA,9)

Son un conjunto (17 tipos en la actualidad) de
enfermedades hereditarias en las que basta con

qgue uno de los padres posea el gen mutado para que
cada hijo/a tenga 50% de probabilidades de padecer la
enfermedad, la cual conlleva hipotonia (disminucion del
tono muscular), alteraciones en la velocidad y destreza
de los movimientos, dificultades en el habla y en los
movimientos oculares, ataxia (caminar tambaleante),
dismetria (dificultad en controlar la amplitud de los
movimientos)...

En general, y aunque depende del tipo de SCA y del
paciente, la enfermedad suele aparecer entre los 30 y
40 afios de edad (antes llamadas “ataxias del adulto o
de inicio tardio”) aunque se ha comprobado que se
produce un efecto llamado de anticipacién en el que los
hijos suelen manifestar la enfermedad antes que los
padres.



Los fines de la Federacion son:

La promocion de toda clase de actuaciones e
informaciones destinadas a mejorar la calidad
de vida de las personas afectadas de Ataxia y/o
enfermedades similares.

Colaborar con las Asociaciones miembros, asi
como con otras asociaciones y ONGs relativas
al mundo de la enfermedad y/o discapacidad.

Sensibilizar a la opinion pdblica y a la
Administracién de la probleméatica y de la
situacion de la enfermedad y de los/as
afectados/as.

Potenciar todos los canales de informacién y
sistemas de ayudas para los/as asociados/as y
buscar medios que puedan mejorar su calidad
de vida.

Promover el estudio y la investigacion cientifica
en el campo de la Ataxia.

Solicitar a los Organismos Publicos y a la
Seguridad Social el uso y distribucion de
determinados medicamentos considerados Utiles
para cada una de las enfermedades que
conlleven el sintoma de la ataxia.

La promocién de iniciativas legislativas a favor
de las ataxias.

Aceptacion, recogida, y utilizacion para los fines
de esta Asociacion de subvenciones vy
donaciones, ya sean monetarias o de otros
tipos.

Se recoge en los presentes Estatutos la
posibilidad de que FEDAES impulse o apoye la
creacion de una Fundacion dedicada a la
investigacion en materia de Ataxia.
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