
GenómicaÊclínicaÊenÊataxiasÊhereditariasÊ 

LasÊcondicionesÊneurológicasÊdeÊorigenÊgenéticoÊsonÊ
heterogéneasÊenÊetiologíaÊyÊpresentaciónÊclínica,ÊporÊ
estoÊ seÊ requierenÊ abordajesÊ conÊ herramientasÊ diag-
nósticasÊ deÊ altoÊ rendimiento.Ê EstasÊ herramientasÊ
debenÊtenerÊunÊusoÊmesuradoÊyÊdiligenteÊparaÊlograrÊ
buenosÊrendimientosÊdiagnósticos.ÊElÊabordajeÊdeÊlasÊ
ataxiasÊ hereditariasÊ esÊ unÊ ejemploÊ claroÊ deÊ estaÊ si-
tuaciónÊ yÊ laÊ genómicaÊ clínica,Ê conÊ elÊ usoÊ deÊ laÊ se-
cuenciaciónÊmasivaÊparalelaÊqueÊintegraÊlaÊidentifica-
ciónÊ deÊ variantesÊ deÊ secuenciaÊ yÊ enÊ númeroÊ deÊ co-
pias,Ê lograÊunÊaceptableÊnúmeroÊdeÊdiagnósticosÊenÊ
seriesÊdeÊpacientes.ÊEstoÊsugiereÊqueÊotrosÊmecanis-
mosÊdiferentesÊdeÊ losÊdetectadosÊconÊsecuenciaciónÊ
deÊ exomaÊ completoÊ permitiránÊ identificarÊ laÊ causaÊ
genéticaÊdeÊotrosÊcasos.Ê 

DEFINICIÓNÊDELÊTÉRMINOÊATAXIAÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊ 

ElÊtérminoÊataxiaÊseÊrefiereÊaÊlaÊpérdidaÊdeÊcoordina-
ciónÊenÊ lasÊextremidades,ÊhablaÊyÊmovimientosÊocu-
laresÊ (deÊ SilvaÊ et al.,Ê 2019).Ê ElÊ diagnósticoÊ deÊ estaÊ
condiciónÊesÊesencialmenteÊclínico,ÊperoÊsuÊabordajeÊ
etiológicoÊrequiereÊunÊusoÊextensoÊdeÊlaÊ infraestruc-
turaÊhospitalariaÊyÊherramientasÊdeÊdiagnósticoÊalta-
menteÊ especializadasÊ (AshizawaÊ yÊ Xia,Ê 2016;Ê Kuo,Ê
2019).ÊLasÊcausasÊdeÊlaÊataxiaÊsonÊdiversasÊyÊcomple-
jas,Ê desdeÊ algunasÊ relativamenteÊ frecuentesÊ comoÊ
usoÊdeÊmedicamentos,ÊeventosÊvascularesÊcerebralesÊ
eÊ infecciones,Ê hastaÊ condicionesÊ ultraÊ rarasÊ comoÊ
condicionesÊ genéticas,Ê ÊmitocondrialesÊ yÊ autoinmu-
nesÊ(Kuo,Ê2019).Ê 

LasÊataxiasÊhereditariasÊsonÊunÊgrupoÊamplioÊyÊcom-
plejoÊdeÊenfermedadesÊmonogénicasÊqueÊactualmen-
teÊpuedenÊserÊdiagnosticadasÊconÊelÊusoÊdeÊlaÊtecno-
logíaÊdeÊsecuenciaciónÊmasivaÊparalela,ÊsinÊembargoÊ
algunosÊpacientesÊcontinúanÊsinÊunÊdiagnósticoÊetio-

lógicoÊaÊpesarÊdelÊusoÊamplioÊdeÊlaÊsecuenciaciónÊma-
sivaÊ(NgoÊet al.,Ê2020). 

CLASIFICACIÓNÊDEÊLASÊATAXIASÊHEREDITARIAS 

ExistenÊmúltiplesÊclasificacionesÊbasadasÊenÊelÊcursoÊ
deÊlaÊenfermedadÊyÊmodeloÊdeÊherencia,ÊpermitiendoÊ
correlacionarÊelÊ tiempoÊdeÊ inicioÊ yÊ laÊ duraciónÊdeÊ laÊ
ataxia.Ê 

LasÊpersonasÊconÊantecedentesÊfamiliaresÊyaÊseaÊpa-
dresÊ afectadosÊ oÊ exclusivamenteÊ hermanos,Ê tienenÊ
unaÊmayorÊprobabilidadÊdeÊtenerÊunaÊcausaÊgenéticaÊ
yÊhereditariaÊ (Witek,ÊHawkinsÊyÊHall,Ê2021).ÊSinÊem-
bargo,ÊaquellosÊpacientesÊ sinÊhistoriaÊ familiarÊdeno-
minadosÊ colectivamenteÊ comoÊ esporádicosÊ puedenÊ
tenerÊunaÊcausaÊgenéticaÊhastaÊenÊunÊ19%ÊdeÊlosÊca-
sosÊ(SchölsÊet al.,Ê2000).ÊLosÊpacientesÊconÊataxiaÊdeÊ
presentaciónÊfamiliarÊoÊesporádicaÊpuedenÊserÊgené-
ticosÊenÊporcentajesÊdiferentes,ÊperoÊseÊ recomiendaÊ
elÊanálisisÊgenómicoÊenÊambosÊsubgrupos.ÊElÊespecia-
listaÊqueÊevalúaÊlaÊhistoriaÊfamiliarÊpuedeÊdiscriminarÊ
otrasÊformasÊdeÊherenciaÊcomoÊmaternaÊyÊligadaÊalÊX,Ê
yÊ aunqueÊmenosÊ frecuentesÊ queÊ lasÊ formasÊ autosó-
micasÊdominantesÊoÊ recesivas,Ê enÊ ocasionesÊ sonÊ in-
distinguiblesÊenÊelÊárbolÊgenealógico.Ê 

AÊcontinuación,ÊseÊdescribenÊlasÊcondicionesÊporÊtipoÊ
deÊherencia,ÊaÊ saber,ÊataxiasÊautosómicasÊdominan-
tes,ÊataxiasÊautosómicasÊrecesivasÊyÊataxiasÊligadasÊalÊ
cromosomaÊX.Ê 

AtaxiasÊautosómicasÊdominantes 

SeÊhanÊdescritoÊ39ÊgenesÊqueÊcomprendenÊ44ÊataxiasÊ
espinocerebelosasÊ (SCA,Ê delÊ inglésÊ spinoÊ cerebellarÊ
ataxia)Ê autosómicasÊ dominantesÊ (TablaÊ 1).Ê LaÊ ex-
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TipoÊdeÊAtaxiaÊyÊEpónimo #ÊOMIMÊFenotipo GenÊoÊgenesÊafectados locusÊoÊloci 

SCA1 164400 ATXN1 6p22.3 

SCA2ÊÊ 183090 ATXN2 12q24.12Ê 

SCA3Ê 109150 ATXN3 14q32.12Ê 

SCA4 600223 ZFHX3 16q22.2-q22.3 

SCA5 600224 SPTBN2 11q13.2 

SCA6Ê 183086 CACNA1A  19p13.13 

SCA7Ê 164500 ATXN7 3p14.1 

SCA8 608768 ATXN8, ATXN8OS 13q21Ê 

SCA9 612876 NA NA 

SCA10Ê 603516 ATXN10 22q13.31 

SCA11 604432 TTBK2 15q15.2 

SCA12 604326 PPP2R2B 5q32 

SCA13 605259 KCNC3  19q13.33 

SCA14 605361 PRKCG 19q13.42 

SCA15,ÊSCA16 606658 ITPR1  3p26.1 

SCA17Ê 607136 TBP 6q27 

SCA18 NA NA 7q22-q32 

SCA19,ÊSCA22 607346 KCND3  1p13.2 

SCA20 608687 NA 11q12 

SCA21 607454 TMEM240 1p36.33 

SCA23 610245 PDYN 20p13 

SCA25 608703 PNPT1 2p16.1 

SCA26 609306 EEF2 19p13.3 

SCA27A,ÊSCA27B 609306 FGF14 13q33.1 

SCA28 610246 AFG3L2 18p11.21 

SCA29 117360 ITPR1  3p26.1 

SCA30 613371 NA 4q34.3-q35.1ÊÊ 

SCA31Ê 117210 BEAN1 16q21 

SCA32 613909 NA 7q32-q33 

SCA34 133190 ELOVL4 6q14.1 

SCA35 613908 TGM6 20p13 

SCA36ÊÊ 614153 NOP56 20p13 

TablaÊ1.ÊAutosómicasÊdominantesÊ 

SCA37 615945 DAB1 1p32.2-p32.1 

SCA38 615957 ELOVL5 6p12.1 

SCA40 616053 CCDC88C 14q32.11-q32.12 

SCA41 616410 TRPC3 4q27 

SCA42 616795 CACNA1G 17q21.33 
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pansiónÊdelÊtrinucleótidoÊCAGÊenÊestadoÊheterocigo-
toÊenÊcadaÊgenÊrespectivamente,ÊenÊlaÊmayoríaÊdeÊlosÊ
casos,ÊesÊlaÊcausaÊdeÊestosÊtrastornosÊ(CoarelliÊet al.,Ê
2023).ÊLasÊataxiasÊconÊesteÊpatrónÊdeÊherenciaÊsuelenÊ
manifestarseÊenÊ laÊedadÊadulta,Ê alrededorÊdeÊ losÊ 35Ê
años,ÊyÊseÊrepitenÊenÊgeneracionesÊsucesivasÊsinÊdife-
renciarÊporÊsexo.ÊDentroÊdeÊ lasÊSCAÊmásÊfrecuentesÊ
seÊencuentranÊlaÊSCAÊtipoÊ1,Ê2,Ê3,Ê6,Ê7ÊyÊ17.ÊSeÊsugiereÊ
queÊ unaÊ vezÊ descartadasÊ seÊ evalúenÊ lasÊ siguientes:Ê
SCAÊ10,Ê12,Ê36ÊyÊ37Ê(CoarelliÊet al.,Ê2023).ÊEnÊlosÊúlti-
mosÊañosÊseÊhanÊdescritoÊ9ÊnuevosÊgenesÊasociadosÊ
aÊSCA.Ê 

AtaxiasÊautosómicasÊrecesivas 

LaÊSociedadÊ InternacionalÊdeÊDesordenesÊdelÊMovi-
mientoÊyÊParkinsonÊhaÊpropuestoÊunaÊnomenclaturaÊ
paraÊlasÊataxiasÊautosómicasÊrecesivasÊ(ARCA,ÊAuto-
somalÊ recessiveÊcerebellarÊataxia).ÊEstaÊclasificaciónÊ
comprendeÊ 59Ê entidadesÊ diferentes,Ê laÊ mayoríaÊ seÊ
distingueÊporÊtenerÊunÊinicioÊtempranoÊ(antesÊdeÊlosÊ
25Êaños)ÊyÊunaÊprogresiónÊgradualÊ(TablaÊ2).ÊPuedenÊ
afectarÊalÊsistemaÊnerviosoÊcentral,ÊalÊsistemaÊnervio-
soÊ periféricoÊ oÊ aÊ unaÊ combinaciónÊ deÊ ambos.Ê SonÊ
másÊprevalentesÊenÊpoblacionesÊconÊaltaÊconsangui-
nidadÊ(AnheimÊet al.,Ê2012;ÊSynofzikÊet al.,Ê2019).Ê 

UnaÊcausaÊdeÊataxiaÊautosómicaÊrecesivaÊesÊlaÊAtaxiaÊ
deÊ Friedreich,Ê laÊ cualÊ esÊ frecuenteÊ enÊ personasÊ conÊ

ancestríaÊeuropea,Ê sinÊembargo,ÊenÊMéxicoÊesÊpocoÊ
común.Ê LaÊ causaÊ deÊ estaÊ condiciónÊ esÊ laÊ expansiónÊ
bialélicaÊ delÊ trinucleótido:Ê guanina,Ê yÊ dosÊ adeninasÊ
(GAA)ÊenÊelÊprimerÊintrónÊdelÊgenÊFXN.ÊEnÊ2%ÊdeÊlosÊ
casosÊpuedeÊencontrarseÊunaÊexpansiónÊenÊunÊaleloÊyÊ
unaÊ varianteÊ deÊ secuenciaÊ enÊ elÊ otroÊ aleloÊ
(BidichandaniÊ et al.,Ê 1993)(referenciaÊ actualizadaÊ elÊ
31ÊdeÊOctubreÊ2024). 

LaÊsegundaÊARCAÊmásÊcomúnÊesÊlaÊAtaxiaÊTelangiec-
tasia.ÊVariantesÊdeletéreasÊenÊATMÊenÊestadoÊhomo-
cigotoÊ oÊ heterocigotoÊ compuestoÊ sonÊ laÊ causaÊ deÊ
estaÊcondiciónÊqueÊseÊcaracterizaÊporÊtelangectasias,Ê
apraxiaÊoculomotoraÊyÊdistonía.ÊEnÊelÊ90%ÊdeÊlosÊpa-
cientesÊseÊpuedenÊdetectarÊnivelesÊdeÊalfa-fetoÊpro-
teínaÊ elevadosÊ (>100Ê mcg/L).Ê ATMÊ codificaÊ aÊ unaÊ
proteínaÊ conÊ elÊ mismoÊ nombreÊ queÊ tieneÊ unaÊ res-
puestaÊ celularÊ aÊ alteracionesÊ enÊ DNAÊ yÊ manteni-
mientoÊdeÊestabilidadÊdelÊ genomaÊ (CollyerÊyÊRajan,Ê
2024).Ê LosÊ portadoresÊ (heterocigotos)Ê deÊ variantesÊ
patogénicasÊ oÊ probablementeÊ patogénicasÊ enÊ esteÊ
genÊ tienenÊ unaÊ predisposiciónÊ genéticaÊ alÊ cáncer,Ê
principalmenteÊalÊcáncerÊpancreático,ÊcáncerÊdeÊma-
ma,ÊleucemiaÊyÊlinfoma.Ê 

AtaxiasÊligadasÊalÊcromosomaÊX 

EsteÊsubgrupoÊdeÊataxiasÊesÊamplio,ÊyÊcontinúaÊsien-
doÊexploradoÊ yÊ reportadoÊ (TablaÊ 3).Ê EstasÊ condicio-
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TipoÊdeÊAtaxiaÊyÊEpónimo #ÊOMIMÊFenotipo GenÊoÊgenes locusÊoÊloci 

SCA43 617018 MME 3q25.2 

SCA44 617691 GRM1 6q24.3 

SCA45 617769 FAT2 5q33.1 

SCA46 617770 PLD3 19q13.2 

SCA47 617931 PUM1 1p35.2 

SCA48 618093 STUB1 16p13.3 

SCA49 619806 SAMD9L 7q21.2 

SCA50 620158 NPTX1 17q25.3 

DRPLA 125370 ATN1 Ê12p13.31 

TablaÊ1.ÊAutosómicasÊdominantesÊÊ(continuación)Ê 
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TipoÊdeÊAtaxiaÊyÊEpónimo #ÊOMIM GenÊoÊgenesÊ 
afectados locusÊoÊloci 

ÊAtaxiaÊEspásticaÊ2 610357 KIF1C 17p13.2 

ÊAtaxiaÊEspásticaÊ3 614623 MARS2 2q33.1 

ÊAtaxiaÊEspásticaÊ5 604277 AFG3L2 18p11.21 

ÊAtaxiaÊEspásticaÊ9 616188 CHP1 15q15.1 

ÊAtaxiaÊEspásticaÊ10 613886 COQ4 9q34.11 

ÊAtaxiaÊEspásticaÊ8ÊconÊleucodistrofiaÊhipomielinizante 619080 NKX6-2 10q26.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ2 611518 PMPCA 9q34.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ3 611743 WASF3 6p23-p21 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ4 617207 VPS13D 1p36.22-p36.21 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ6 608029  20q11-q13 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ7 204500 TPP1 11p15.4 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ8 608441 SYNE1 6q25.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ10 613728 ANO10 3p22.1-p21.33 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ11 619095 SYT14 1q32.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ12 605131 WWOX 16q23.1-q23.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ13 612424 GRM1 6q24.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ14 604658 SPTBN2 11q13.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ15 619092 RUBCN 3q29 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ16 606589 STUB1 16p13.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ17 616414 CWF19L1 10q24.31 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ18 612093 GRID2 4q22.1-q22.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ20 613576 SNX14 6q14.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ21 607485 SCYL1 11q13.1 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ22 619097 VWA3B 2q11.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ23 614945 TDP2 6p22.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ24 618402 UBA5 3q22.1 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ25 611646 ATG5 6q21 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ26 619084 XRCC1 19q13.31 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ27 618324 GDAP2 1p12 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ28 613695 THG1L 5q33.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ29 619090 VPS41 7p14.1 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ30 618091 PITRM1 10p15.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ31 611758 ATG7 3p25.3 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ32 618094 PRDX3 10q26.11 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ33 619096 RNU12 22q13.2 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊAutosómicaÊRecesivaÊ34 608665 CA8 8q12.1 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊconÊNeuropatíaÊAxonalÊRecesivaÊ1 612167 TDP1 14q32.11 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊconÊNeuropatíaÊAxonalÊRecesivaÊ2 607797 SETX 9q34.13 

ÊAtaxiaÊEspinocerebelosaÊconÊNeuropatíaÊAxonalÊRecesivaÊ3 619081 COA7 1p32.3 

AtaxiaÊCharlevoix-Saguenay 604490 SACS 13q12 

TablaÊ2.ÊAtaxiasÊAutosómicasÊRecesivasÊ 

FloresÊLagunesÊL.L.ÊyÊAcostaÊMéndezÊP.A.,Ê2025 



nesÊseÊcaracterizanÊporÊpresentarÊhipotonía,Ê retrasoÊ
enÊelÊneurodesarrollo,ÊdiscapacidadÊintelectualÊyÊsig-
nosÊ cerebelaresÊ conÊ particularÊ énfasisÊ enÊ laÊ ataxia,Ê
peroÊnoÊexclusivamente.Ê(ZanniÊyÊBertini,Ê2018).ÊÊ 

 

EPIDEMIOLOGÍA 

LaÊprevalenciaÊdeÊlasÊataxiasÊhereditariasÊesÊvariableÊ
deÊacuerdoÊconÊelÊpaísÊqueÊseÊconsidere.ÊEnÊMéxicoÊ
medianteÊunaÊencuestaÊbasadaÊenÊlaÊatenciónÊclínicaÊ
deÊlaÊCiudadÊdeÊMéxico,ÊseÊidentificóÊunaÊprevalenciaÊ

deÊ 12Ê porÊ cadaÊ 100Ê 000Ê habitantesÊ (JardimÊ et al.,Ê
2023).Ê EnÊ elÊ mundoÊ lasÊ ataxiasÊ autosómicasÊ domi-
nantesÊtienenÊunaÊprevalenciaÊdeÊ0.0ÊaÊ5.6ÊporÊcadaÊ
100Ê 000Ê individuos,Ê yÊ lasÊ formasÊ recesivasÊ unÊ 0,0Ê aÊ
0,72ÊporÊcadaÊ100Ê000ÊindividuosÊ(RuanoÊet al.,Ê2014).Ê 

GraciasÊalÊavanceÊtecnológicoÊrecienteÊseÊhanÊidenti-
ficadoÊnuevasÊcausasÊhereditariasÊmonogénicasÊyÊseÊ
puedenÊidentificarÊmúltiplesÊcausasÊenÊunÊsoloÊanáli-
sisÊ genéticoÊ (porÊ ejemplo:Ê secuenciaciónÊ deÊ exomaÊ
completoÊoÊgenomaÊcompleto),ÊsinÊembargoÊsoloÊseÊ
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TipoÊdeÊAtaxiaÊyÊEpónimo #ÊOMIM GenÊoÊgenesÊ 
afectados locusÊoÊloci 

AtaxiaÊconÊdeficienciaÊdeÊVitaminaÊE 277460 TTPA 8q12.3 

AtaxiaÊdeÊcolumnasÊposterioresÊconÊretinitisÊpimentaria 612949 FLVCR1 1q32.3 

AtaxiaÊdeÊFriedreich 229300 FXN 9q13 

AtaxiaÊdeÊlasÊislasÊcaimán 606002 ATCAY 19p13.3 

AtaxiaÊEspásticaÊ04 614405 MTPAP 10p11.23 

AtaxiaÊporÊdeficienciaÊdeÊcoenzimaÊQ 613511 COQ8A 1q42.13 

AtaxiaÊTelangiectasia 208900 ATM 11q22.3 

AtaxiaÊTelangiectasia-like 604391 MRE11 11q21 

DeficienciaÊdeÊbiotinidasa 253260 BTD 3p25 

EnfermedaÊdeÊSandhoffÊdeÊinicioÊtardío 268800 HEXB 5q13 

EnfermedadÊdeÊBassen-Kornzweig.ÊAbetalipoproteinemia 607839 MTTP 4q24 

EnfermedadÊdeÊHartnup 234500 SLC6A19 5p15.33 

EnfermedadÊdeÊNiemmann-PickÊtipoÊC 257220;Ê601015 NPC1, NPC2 18q11.2,Ê14q24.3 

EnfermedadÊdeÊRefsum 266500 PHYH, PEX7 10p13,Ê6q23 

EnfermedadÊdeÊTay-SachsÊdeÊinicioÊtardío 272800 HEXA 15q23 

SíndromeÊCAMRQ1 223700 VLDLR 9p24.2 

SíndromeÊdeÊBouche-Neuhäuser 603197 PNPLA6 19p13.2 

SíndromeÊdeÊCAMRQ4 612067 ATP8A2 13q12 

SíndromeÊdeÊCANVAS 618192 RFC1 4p14 

SíndromeÊdeÊCARMQ2 615588 WDR81 17p13.3 

SíndromeÊdeÊdepleciónÊmitocondrialÊ7 271245 TWNK 10q24.31 

SíndromeÊdeÊGordonÊHolmes.ÊAtaxiaÊCerebelosaÊeÊ 
hipogonadismoÊhipogonadotrópico 613743 RNF216 7p22 

SíndromeÊdeÊJoubert 608629;Ê610142;Ê
256100 

AHI1, CEP290, 
NPHP1 

9q34,Ê11p12,Ê6q23,Ê
2q13,Ê12q21 

SíndromeÊdeÊMarinesco-Sjögren.Ê 602579 SIL1 5q32 

TablaÊ2.ÊAtaxiasÊAutosómicasÊRecesivasÊ(continuación)Ê 
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lograÊunÊdiagnósticoÊenÊelÊ50Ê%ÊdeÊlosÊcasosÊdeÊataxiaÊ
cerebelosaÊ(NgoÊet al.,Ê2020).ÊEstoÊrevelaÊqueÊesÊposi-
bleÊqueÊgenesÊnoÊdescubiertosÊhastaÊlaÊfechaÊuÊotrasÊ
alteracionesÊbiológicasÊcomoÊvariantesÊepigenéticas,Ê
cambiosÊenÊlosÊdominiosÊdeÊcromatinaÊoÊalteracionesÊ
estructuralesÊcomplejas,ÊentreÊotrasÊpodríanÊexplicarÊ
elÊ origenÊ deÊ algunosÊ trastornosÊ (WortmannÊ et al.,Ê
2022).Ê 

GENÓMICAÊCLÍNICAÊENÊATAXIASÊHEREDITARIAS 

LaÊgenómicaÊclínicaÊabordaÊestosÊpadecimientosÊconÊ
considerablesÊventajas,ÊcomoÊunÊmenorÊtiempoÊparaÊ
laÊconclusiónÊdiagnósticaÊyÊlaÊcapacidadÊdeÊidentificarÊ
laÊetiologíaÊgenéticaÊenÊcondicionesÊconÊgranÊhetero-
geneidadÊgenéticaÊyÊalélicaÊ(LupskiÊet al.,Ê2020).ÊAúnÊ
conÊelÊusoÊmásÊadecuadoÊdeÊlaÊtecnologíaÊgenómicaÊ
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TipoÊdeÊAtaxiaÊyÊEpónimo #OMIM GenÊoÊgenesÊafectados locusÊoÊloci 

AtaxiaÊespinocerebelarÊligadaÊalÊXÊtipoÊ1Ê(SCAX1) 302500 ATP2B3-PMCA3 Xq28 

AtaxiaÊespinocerebelarÊligadaÊalÊXÊtipoÊ2Ê(SCAX2) 302600 NA NA 

AtaxiaÊespinocerebelarÊyÊsorderaÊligadaÊalÊXÊtipoÊ3Ê(SCAX3) 301790 NA NA 

AtaxiaÊespinocerebelarÊyÊdemenciaÊtipoÊ4Ê(SCAX4) 301840 NA Xq26-qter 

AtaxiaÊespinocerebelarÊligadaÊalÊXÊtipoÊ5Ê(SCAX5) 300703 NA Xq25-q27.1 

AnemiaÊsideroblásticaÊconÊataxiaÊligadaÊalÊX 301310 ABCB7 Xq13.3 

AtaxiaÊcongénitaÊnoÊprogresivaÊconÊatrofiaÊcerebelosaÊyÊ
defectoÊdelÊtransporteÊdeÊcobre 300489 ATP7A Xq21.1 

AtaxiaÊinfantilÊconÊatrofiaÊcerebelosa 302800 GJB1 Xq13.1 

DiscapacidadÊintelectualÊligadaÊalÊXÊconÊhipoplasiaÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊ
cerebelosaÊyÊaparienciaÊfacialÊdistintivaÊtipoÊBilluart 300486 OPHN1 Xq12 

TrastornoÊdelÊdesarrolloÊintelectualÊyÊmicrocefaliaÊconÊ
hipoplasiaÊpontinaÊyÊcerebelosa 300749 CASK Xp11.4 

TrastornoÊdelÊdesarrolloÊintelectualÊligadoÊalÊX,ÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊ
tipoÊChristianson 300243 SLC9A6 Xq26.3 

DiscapacidadÊintelectualÊconÊhipoplasiaÊdelÊvermis;ÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊ
temblor/ataxiaÊasociadoÊalÊcromosomaÊXÊfrágil 300623 FMR1 Xq27.3 

DiscapacidadÊintelectual,ÊhipoplasiaÊcerebelosaÊyÊbajaÊ
estatura 300998 RPL10 Xq28 

SíndromeÊdeÊAllan-Herndon-DudleyÊoÊÊDiscapacidadÊÊÊ
intelectualÊconÊataxiaÊyÊaumentoÊdeÊlosÊnivelesÊdeÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊÊ
hormonaÊtiroidea 

300523 SLC16A2 Xq13.2 

Parkinsonismo,ÊespasticidadÊyÊataxia 300911 ATP6AP2 Xp11.4 

VarianteÊatáxicaÊdeÊlaÊadrenoleucodistrofia 300100 ABDC1 Xq28 

HipoplasiaÊcerebelosaÊyÊpancitopeniaÊoÊSíndromeÊZinsser-
Cole-EngmanÊoÊsíndromeÊdeÊHoyeraal-Hreidarsson 305000 DKC1 Xq28 

SignoÊdelÊmolar,ÊpolidactiliaÊyÊretinitisÊpigmentosaÊoÊsín-
dromeÊdeÊJoubertÊtipoÊ10 300804 OFD1 Xp22.2 

HipoplasiaÊcerebelosaÊymalformacionesÊdeÊlaÊlíneaÊmedia 300000 MID1 Xp22.2 

HipoplasiaÊcerebelosaÊyÊheterotaxia 314390 ZIC3 Xq26.3 

AtaxiaÊligadaÊalÊXÊconÊhipoacusiaÊoÊHipoacusia,ÊdistoníaÊeÊ
hipomielinizaciónÊcerebral 300475 BCAP31 Xq28 

TablaÊ3.ÊAutosómicasÊLigadasÊalÊXÊ 
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yÊotrosÊbiomarcadores,ÊlaÊexploraciónÊclínicaÊyÊlaÊhis-
toriaÊ familiarÊ siguenÊ siendoÊ losÊ recursosÊ necesariosÊ
paraÊ iniciarÊ elÊ abordajeÊ clínico-molecular.Ê PermitenÊ
identificarÊelÊpatrónÊdeÊherencia,ÊelÊinicioÊdeÊlaÊenfer-
medad,Ê otrosÊ síntomasÊ asociadosÊ yÊ anomalíasÊ con-
génitasÊ estructuralesÊ yÊ funcionalesÊ diversasÊ (Kuo,Ê
2019).Ê 

DebidoÊaÊqueÊ laÊmayoríaÊdeÊ losÊdiseñosÊcomercialesÊ
deÊ secuenciaciónÊ deÊ exomaÊ capturanÊ lasÊ regionesÊ
exónicasÊyÊpocosÊnucleótidosÊdentroÊdelÊintrón,Êexis-
tenÊalteracionesÊqueÊpodríanÊnoÊserÊidentificadasÊporÊ
laÊ secuenciaciónÊ deÊ exomaÊ completoÊ comoÊ lasÊ si-
guientes: 

LasÊvariantesÊenÊnúmeroÊdeÊcopiasÊ representanÊelÊ1Ê
alÊ2.9Ê%ÊenÊseriesÊnumerosasÊdeÊpacientesÊconÊataxiaÊ
hereditariaÊ(NgoÊet al.,Ê2020;ÊGhorbaniÊet al.,Ê2023),ÊÊ 

SecuenciasÊ repetidasÊ tipoÊmicrosatélites,ÊqueÊsonÊ laÊ
variaciónÊgenéticaÊprincipalmenteÊcausalÊdeÊ lasÊata-
xiasÊautosómicasÊdominantesÊyÊalgunasÊautosómicasÊ
recesivasÊcomoÊ laÊataxiaÊdeÊFriedreichÊyÊelÊespectroÊ
deÊtrastornosÊrelacionadosÊaÊRFC1ÊoÊCANVASÊ(ataxiaÊ
cerebelosa,Ê neuropatíaÊ yÊ areflexiaÊ vestibular)Ê
(VegezziÊet al.,Ê2024),Ê 

Minisatélites,ÊcomoÊelÊcasoÊdeÊlaÊepilepsiaÊmioclónicaÊ
progresivaÊtipoÊ1ÊconÊpatrónÊdeÊherenciaÊautosómicoÊ
recesivo.Ê LasÊ variantesÊ genéticasÊ causalesÊ deÊ esteÊ
fenotipoÊsonÊ laÊexpansiónÊdeÊunÊdodecámeroÊdeÊre-
petidosÊ (CCCCGCCCCGCG)ÊqueÊ seÊ localizaÊ enÊ laÊ re-
giónÊ 5´delÊ genÊ CSTBÊ (LaliotiÊ et al.,Ê 1997).Ê EsteÊmi-
nisatéliteÊ seÊ encuentraÊ fueraÊ deÊ lasÊ regionesÊ codifi-
cantesÊdelÊgenÊyÊhaÊ sidoÊdescritoÊenÊasociaciónÊconÊ
ataxia,Ê conÊ deterioroÊ duranteÊ laÊ edadÊ escolarÊ
(RamachandranÊet al.,Ê2009).Ê 

ReorganizacionesÊ estructuralesÊ comoÊmicrodelecio-
nesÊ yÊ microduplicaciones,Ê puedenÊ ocasionarÊ ataxiaÊÊ
(TentlerÊet al.,Ê 1999;ÊNimmakayaluÊet al.,Ê 2013;ÊDu-
brucÊet al.,Ê2014;ÊCafieroÊet al.,Ê2015)ÊoÊacompañarÊaÊ
otrasÊvariantesÊpuntualesÊparaÊdarÊorigenÊaÊfenotiposÊ
puramenteÊdeÊataxia,ÊaunqueÊlaÊmayoríaÊdeÊlasÊvecesÊ
resultanÊ enÊ fenotiposÊ clínicosÊ másÊ complejosÊ
(PellicciaÊet al.,Ê2020;ÊKomatsuÊet al.,Ê2022).Ê 

AunqueÊlaÊsecuenciaciónÊdeÊgenomaÊcompletoÊpare-
ceÊlaÊestrategiaÊmásÊampliaÊactualmente,ÊelÊusoÊcon-
comitanteÊdeÊsecuenciaciónÊdeÊDNA,ÊRNAÊyÊelÊanáli-
sisÊdeÊotrasÊbiomoléculas,ÊconsideradoÊcomoÊmultió-
mica,Ê pareceÊunaÊpropuestaÊnecesariaÊ paraÊ identifi-
carÊ unÊmayorÊ númeroÊ deÊ casos(Ching-LópezÊ et al.,Ê
2021;ÊAudetÊet al.,Ê2023).Ê 

ElÊ manejoÊ paraÊ ataxiasÊ hereditariasÊ esÊ complejoÊ yÊ
requiereÊ laÊ colaboraciónÊ interÊ yÊ transdiciplinarÊ deÊ
múltiplesÊespecialistas,ÊconsiderandoÊcomoÊelemen-
toÊ imprescindibleÊ laÊ rehabilitaciónÊ yÊ terapiaÊ físicaÊ
paraÊmejorarÊ laÊmovilidadÊyÊreducirÊ lasÊcomplicacio-
nesÊneurológicasÊpresentesÊoÊlatentes.Ê 
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