25 de septiembre: Dia Internacional de las Ataxias y de las Paraparesias
Espésticas Hereditarias

El 48%06 de las personas que padecen ataxias o
paraparesias espasticas hereditarias en Espana
no disponen de un diagnostico genético definitivo

e La Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) ha publicado este afio los
resultados del primer Mapa epidemiologico transversal de las ataxias
Y paraparesias espasticas hereditarias en Espana.

e En Espafa, mas de 3.500 personas padecerian algun tipo de ataxia o
paraparesia espastica hereditaria.

23 de septiembre de 2021.- Este préximo sabado, dia 25, se conmemora el Dia
Internacional de la Ataxia y de las Paraparesias Espasticas Hereditarias, dos términos
bajo los que se engloban un conjunto de enfermedades neurodegenerativas raras,
producidas por mutaciones en diversos genes y que generan principalmente problemas
para la coordinacion de los movimientos (en el caso de la ataxia) o para la movilidad
de las piernas (en el caso de las paraparesias).

Puesto que conocer el numero de afectados por una enfermedad rara es un reto para
cualquier sistema sanitario o grupo poblacional, debido a su baja prevalencia y a la
dispersion geografica de los pacientes, a lo que se une la elevada complejidad
diagnéstica de estas enfermedades, y a la dificultad de acceso a los test necesarios,
especialmente los genéticos, la Comision de Estudio de Ataxias y Paraparesias
Espasticas (CEAPED) de la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN) impulsé la
realizacion del primer Mapa epidemiologico transversal de las ataxias y paraparesias
espdsticas heredjtarias en Espafia., cuyos resultados se han publicado este afio. Se
trata de un estudio realizado con el objetivo de determinar la prevalencia de las
diferentes formas de ataxias y paraparesias espasticas hereditarias, y su distribucion
en las diferentes comunidades autonomas.

De acuerdo a los datos recogidos en este Mapa, en Espafia, mas de 2000 personas
entre los 15 y 60 afios padecerian algun tipo de ataxia o paraparesia hereditaria, y si
aplicamos los resultados al total de la poblacion espafola de cualquier edad, los casos
totales serian mas de 3500, de los cuales unos 2.500 casos corresponderian a algin
tipo de ataxia hereditaria, mientras que unas 1000 personas padecerian algun tipo de
paraparesia espastica. Este estudio sefiala, ademas, que el 47,6% de los pacientes
espafioles no disponen de un diagnéstico genético definitivo.

“El diagnostico genético es imprescindible para mejorar la asistencia médica cotidiana,
visibilizar estas enfermedades, detectar las mutaciones mas frecuentes por zonas o
comunidades, optimizar los registros estatales, evaluar la necesidad de recursos, asi
como para disefiar nuevas dianas terapéuticas y llevar a cabo ensayos clinicos”,
destaca la Dra. Carmen Serrano Munuera, Coordinadora de la CEAPED de la Sociedad
Espafiola de Neurologia. “Confiamos que este trabajo sea de ayuda para el desarrollo



de politicas sanitarias, as/ como para ubicar y dotar unidades de referencia que
favorezcan el diagndostico y la atencion de estos pacientes”.

Las ataxias y las paraparesias espasticas hereditarias son enfermedades que pueden
debutar a cualquier edad. Cuando los primeros sintomas se inician en la infancia,
generalmente es debido a que el paciente ha heredado la mutaciéon genérica por parte
de sus dos progenitores (recesiva), mientras que cuando la enfermedad debuta en
pacientes de mayor edad, es porque esta mutacion ha sido heredada de un solo
progenitor (dominante). El Mapa epidemiologico transversal de las ataxias y
paraparesias espasticas hereditarias en Espafia también destaca que las ataxias
recesivas mas frecuentes en Espafia son la ataxia de Friedreich y la enfermedad de
Niemann-Pick tipo C y que las ataxias dominantes mas habituales son la ataxia
espinocerebelosa tipo 3 (también conocida como enfermedad de Machado-Joseph),
seguida de la tipo 2. En el caso de las paraparesias espasticas recesivas, las mas
frecuentes en Espafia son las de tipo 7 y tipo 11, mientras que las dominantes mas
frecuentes son la tipo 4 y la tipo 17.

“Hay que tener en cuenta que se han descrito mas de 100 tjpos distintos de ataxias y
paraparesias, dependiendo del gen que se haya visto implicado. No obstante, e
independientemente del tipo que se padezca, todas son enfermedades en las que los
sintomas aparecen poco a poco y van progresando muy lentamente”, explica la Dra.
Carmen Serrano. “Mientras que los primeros sintomas de la ataxia suelen ser la
sensacion de inestabilidad al caminar o al estar de pie, problemas de precision en los
movimientos o en el habla; en las paraparesias espasticas, los sintomas suelen
comenzar experimentando sensacion de rigidez en las piernas o tropiezos frecuentes.
En todo caso, y puesto que se tratan de enfermedades neurodegenerativas,
Inevitablemente casi todas las formas sequirdn evolucionando y haciendo que los
pacientes vean disminuida su autonomia y su calidad de vida”.

Actualmente, y con la salvedad de algunas formas metabdlicas, no existe tratamiento
especifico para estas enfermedades, aunque si para mucha de su sintomatologia. “No
obstante, existen varias lineas de investigacion trabajando con el objetivo de lograr
tratamientos que puedan frenar la neurodegeneracion en estas enfermedades y
precisamente, este afio, una parte primordial de la reunion cientifica de la CEAPED en
la Reunion Anual de la SEN estara destinada a informar sobre nuevas terapias,
especialmente en lo que respecta a la ataxia de Freidreich. Pero de momento, y hasta
que estos avances sean una realidad, resulta fundamental acceder al tratamiento
sintomadtico, asi como a la utilizacion de terapias no farmacologicas que ayudan a
mejorar los sintomas de la enfermedad, a evitar complicaciones y, en general, a
mejorar la calidad de vida del paciente”, concluye la Dra. Carmen Serrano.

Se puede consultar el Mapa epidemiologico transversal de las ataxias y paraparesias
espasticas hereditarias en Esparnia en: https://www.elsevier.es/es-revista-neurologia-
295-pdf-S0213485321000219
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A través del Gabinete de Prensa de la SEN podrd contactar con los mejores especialistas en
Neurologia. No dude en ponerse en contacto con nosotros. Estaremos encantados de
ayudarle tanto para contrastar cualquier informacion como para colaborar en todo aquello
que nos propongan.



