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GLOSARIO 

 

Ataxia Espinocerebelosa 

Enfermedades neurodegenerativas con patrón de herencia 
autosómico dominante, caracterizados por perdida del 
equilibrio y coordinación motoras, se clasifican de acuerdo al 
análisis genético molecular.  

Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 
Síndrome neurodegenerativo con ataxia cerebelosa 
progresiva y degeneración retiniana con herencia autosómica 
dominante con una distribución geográfica global. 

ATXN7 

La proteína compuesta por 892 aminoácidos y se han 
identificado cuatro genes parálogos a ATXN7 en el genoma 
humano, que son denominados SCA7 o ATXN7, SCA7-L1, 
SCA7-L2, SCA7-L3, que codifican para Ataxina 7, Ataxina 7-
L1, Ataxina 7-L2, Ataxina 7-L3, respectivamente. 

Cromosoma 
Ordenación lineal de DNA y proteínas (cromatina), es decir, 
es una ordenación lineal de genes. 

Disartria 

Perturbaciones del habla causadas por parálisis, debilidad o 
incoordinación de la musculatura del habla de  origen 
neurológico que ocasiona trastorno motor sobre la 
respiración, fonación,  resonancia, articulación de la palabra 
y prosodia. 

Disdiadococinesia 

Incapacidad para realizar rápidamente movimientos 
alternantes, como golpear rítmicamente los dedos sobre 
la rodilla. Su causa es la lesión cerebelosa y está 
en relación con la dismetría. 

Dismetría 
Ejecución de los movimientos, sin medida en el tiempo ni en 
el espacio (con excesiva brusquedad, rapidez o amplitud, 
etc.).  

Exón 

Fragmento de un RNA mensajero que sobrevive al proceso 
de ensamblaje para formar parte del RNA mensajero maduro. 
Los exones conforman tanto la región codificante como las 
regiones transcritas no traducidas que flanquean la región 
codificante. 

Fonema alveolar 
Fonema producido por el apice de la lengua y los alveolos 

dentales (/s/l/r/rr/n/). 

Fonema bilabial 
Fonema producido por el contacto del labio superior y el labio 
inferior (/p/b/) 

Fonema labiodental 
Fonema que se produce por el contacto entre el labio inferior 
y los dientes superiores (/f/). 

Fonema palatal 
Fonema producido por el dorso de la lengua y el paladar duro 
(/t/s/). 

Fonema sordos 
Fonemas en los cuales al producirse no vibran las cuerdas 
vocales (/p/t/k/ch/z/s/j/f/). 

Fonema velar 
Fonema producido por el dorso de la lengua en contacto con 
el velo del paladar (/k/g/x/) 

Fonemas sonoros 
Fonemas en los cuales vibran las cuerdas vocales al 
producirse (/b/z/d/l/r/rr/m/n/ll/y/g/). 

Frecuencia Fundamental Cantidad de vibraciones por segundo de las cuerdas vocales 

http://www.portalesmedicos.com/diccionario_medico/index.php/N
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se mantiene constante durante la emisión 

Gen 
Parte de una molécula de ADN que codifica la síntesis de un 
determinado polipéptido. 

Habla 
Acto neuromotor, que permite la realización de los sonidos 
por medio de los órganos fonoarticulares. 

Herencia Autosómica 
Dominante 

Patrón de herencia en el que la transmisión de un ge 
dominante situado en un autosoma da lugar a que se exprese 
una característica determinada. Uno de los progenitores de 
los individuos afectados presenta dicha característica, a 
menos que el hecho se deba a una mutación nueva. Estarán 
afectados la mitad de los hijos de un 
padre heterocigoto afectado. Si el padre afectado 
es homocigoto, todos los hijos estarán afectados. 

Jitter 
La perturbación de la frecuencia o del periodo de la onda 
vocal. 

Shimmer 
Pequeños lapsos de inestabilidad de la señal vocal, son 
perturbaciones de la amplitud de la onda. 

Temblor postural 
Es el que se produce con el mantenimiento de una postura en 
contra de la gravedad. 

Triplete Codón de tres nucleótidos. 

Voz 
Sonido producido por la vibración de las cuerdas vocales y 
cavidades de resonancia por el paso de aire a través de ellas. 
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Definición de abreviaturas por orden alfabético 

 

ATXN7 Ataxina 7 

CAG Citosina-Adenina-Guanina 

CP Células de Purkinje 

CRX Con-rod homebox 

Fo Frecuencia Fundamental 

Hz Hertz 

INR Instituto Nacional de Rehabilitación 

NES Señal de exportación nuclear 

NSL Secuencias de señalización nuclear 

SCA7 
Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 (Spinocerebellar ataxia type 7, por 
sus siglas en inglés) 

μT Microtúbulos 
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1. ANTECEDENTES  
 

1.1. Ataxias Espinocerebelosas 
 

Las Ataxias Espinocerebelosas (Spinocerebellar Ataxias, SCA por sus siglas en inglés), 

constituyen un grupo de trastornos hereditarios neurodegenerativos de herencia 

autosómica dominante. [1] Se caracterizan por mostrar una heterogeneidad clínica, genética 

y neuropatológica. Los pacientes que presentan algún tipo de SCA, se distinguen 

clínicamente por marcha atáxica, disartria cerebelosa, dismetría, disdiadococinecia, temblor 

postural, entre otras manifestaciones cerebelosas, en algunos tipos de SCA se pueden 

distinguir expresiones extracerebelares como es un trastorno cognitivo, signos piramidales 

y extrapiramidales, oftalmoplejía, patología del sueño, fatiga, retinopatía, entre otros los 

cuales pueden ser característicos de cada tipo de SCA dado. [2, 3, 4] 

Gracias a los avances en la biología molecular se han identificado diferentes genes 

involucrados a este tipo de patología, lo cual ha permitido que en la actualidad se más de 

36 subtipos, dicha clasificación es la actualmente aceptada y utilizada (Tabla 1). [5] Aunque 

clínicamente son enfermedades semejantes, neuropatológicamente presentan afecciones 

diferenciales a nivel cerebral, aunque comparten la mayoría de las afectaciones (Figura 

1).[7] 

 

Figura 1. Esquema representativo del sitio de lesión de las SCA. 
Los principales sitios de la pérdida neuronal y disfunción de órganos en la ataxia espinocerebelosa 

(SCA1), SCA2, SCA3, SCA6, SCA7 y SCA17. Los puntos violetas indican la pérdida neuronal severa. 
Los puntos azules indican la implicación de los núcleos extrapiramidales. Los puntos verdes indican 

afectación de pares craneales. [7] 
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Tabla 1.Clasificación de las SCA de acuerdo a su mutación.[6] 

 

 Locus Mutación Manifestaciones Clínicas 

SCA2 
(ATXN2) 

12q24.1 CAG 
Velocidad de sacadas disminuidas 

areflexia (ausencia de reflejos neurológicos ) 

SCA3 
(MJD) (ATXN3) 

14q32.1 CAG 

Enfermedad de Machado-Joseph(MJD)  
evoca nistagmo (rápido e involuntario movimiento 

oscilatorio del ojo), neurona motora superior con sacadas 
lentas. 

SCA4 
(PLEKHG4) 

16q24 -- Areflexia (ausencia de reflejos neurológicos) 

SCA1 
(ATXN1) 

6p22-23 
(Ataxina 1) 

CAG Sacadas hipermétricas, lentas, neurona motora superior 

SCA5 
(SPTBN2) 

11 -- Cerebeloso  

SCA6 
(CACNA1A) 

19p13 
gen de canal del calcio 

CAG 
Se reduce el nistagmo, vértigo posicional 

síntomas que pueden aparecer tan tarde como a los 65 años 

SCA7 
(ATXN7) 

3p12-13 
(ataxina 7) 

CAG 
Degeneración macular asociada a la edad, neurona motora 

superior, sacadas lentas 

SCA8 
(IOSCA) 

13q21 CTG 
Nistagmo horizontal (rápido e 

involuntariomovimiento oscilatorio del ojo humano), 
inestabililidad, pérdida de coordinación 

SCA10 
(ATXN10) 

22q13-ter ATTCT Ataxia, convulsiones 

SCA11  15q14-21.3 -- 
Medio, permanece ambulatorio (permite caminar 

autónomamente) 

SCA12 
(PPP2R2B) 

5q31-33 CAG 
Tremor de cabeza y manos, 

akinesia (pérdida de la función motora normal, resultando en 
movimientos deterioradosmusculares) 

SCA13  19q13.3 -- Retraso mental 

SCA14 
(PRKCG) 

19q13.4-qter -- Mioclono  

SCA16  8q22.1-24.1 -- Tremor de cabeza y manos 

SCA17 
(TBP) 

6q27 CAG  

SCA19,SCA22  -- Síndrome medio cerebelar, disartria 

SCA25  2p -- 
Ataxia con sensorio neuropático, vómitos y dolorgastrointestin

al 

SCA27 
(FGF14) 

13q34 
Sentido 
Erróneo 

Ataxia con cognición baja, discinesias, 
tremor 

SCA28 
(AFG3 ATPasa) 

18p1-q11 
Sentido 
Erróneo 

Ptosis, Oftamoplejia 

SCA30 4q34.3-q35.1 ND ND 

SCA31 
(Timidina 
cinasa2) 

16q22.1 (TGGAA)n Hipoacusia, Inicio tardío 

SCA35 
(Transglut 6) 

20p13-12.2 
Sentido 
Erróneo 

ND 

SCA36 20p13 GGCCTG Daño en la neurona motora 
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La prevalencia general de las SCA es de 5 a 7 por cada 100,000 habitantes [8] sin embargo, 

la incidencia varía dependiendo del tipo de ataxia, e incluso debido a los fenómenos 

genético-poblacionales que se presentan en ciertas regiones geográficas (Figura 2).[9] 

 

 

Figura 2. Distribución Mundial de los Subtipos de SCA. 
Se describe la frecuencia global de los diversos tipos de SCA a nivel mundial, donde 

SCA3 es la más común con un 21% de los casos a nivel mundial.[10] 

 

 

1.2 La Ataxia Espinocerebelosa en México 
 

 

En el caso de nuestro país, el primer reporte del comportamiento de los diversos tipos de 

ataxia se realizó a partir de 88 casos índice con características clínicas compatibles para 

“SCA”, a los cuales se les realizó el análisis molecular en la Universidad de Oklahoma para 

los 10 diferentes tipos de SCA por medio de PCR punto final para cada gen. [14,15] En dicho 

trabajo se reportó a la SCA2 como el tipo más común, con el 45.4% de los casos, seguida 

distantemente por la SCA10 con el 13.9%, SCA3 con el 12% de los casos, SCA7 con el 

7.4% de los casos y finalmente SCA17 con un 2.8% de los casos.[11] Cabe mencionar que 

este estudio solo reporta los casos de la región centro del país lo que puede dar una arista 

de las verdaderas frecuencias nacionales, sin embargo, existen  otros estudios que han 

confirmado a la SCA2 como una de las SCAs más frecuentes en México, por lo que este 

tipo de ataxia parece estar ampliamente distribuida en nuestra población.[12] 
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Recientemente, con la finalidad de impulsar el estudio clínico y genético de las SCA en 

nuestro país, un grupo de investigación en el Instituto Nacional de Rehabilitación (INR) se 

dio a la tarea de implementar un diagnóstico molecular eficaz y rutinario para las Ataxias 

Espinocerebelosas autosómico dominante tipo 1, 2, 3, 6 y 7, (las ataxias más comunes a 

nivel mundial). [13] Una vez establecido el diagnóstico molecular para las diferentes SCA se 

iniciaron estudios para determinar su frecuencia en diferentes regiones del país. De manera 

interesante, se identificó que una región central del estado de Veracruz presenta una alta 

incidencia de SCA7. Los portadores se concentran en 5 diferentes comunidades que cubren 

un área de aproximadamente 1,400 Km2. [14,15] 

 

De manera particular la comunidad de Tlaltetela presenta una prevalencia de 

817.14/100,000 habitantes, y la de Tuzamapan una prevalencia de 161.2/100,000; datos 

que las sitúan como las poblaciones con mayor incidencia de SCA7 a nivel mundial (Tabla 

2). Estos datos podrían representar la serie de casos más grande descrita a nivel mundial 

para SCA7. El hallazgo de una población con alta incidencia de SCA7, una patología poco 

descrita a nivel mundial, abre perspectivas interesantes para su estudio en nuestro país. 

[14,15] 

 

Tabla 2. Distribución de portadores con SCA y la tasa de prevalencia en el Estado de Veracruz.[15] 
 

Comunidad Habitantes Portadores de SCA7 Tasa de prevalencia 

Xalapa 457,928 3 0.66 

Tlaltetela 4,528 37 817.14 

Tuzamapan 6,824 11 161.2 

Cosautlán 4,429 4 90.31 

Total 473,709 55 10.63 
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Figura 3. Origen geográfico de los portadores con SCA7, dentro del 

estado de Veracruz. [15] 

 

 

1.3 Ataxia Espinocerebelosa Tipo 7 
 

La SCA7 es un síndrome neurodegenerativo con ataxia cerebelosa progresiva y 

degeneración retiniana con herencia autosómica dominante con una distribución geográfica 

global. Pertenece al grupo de las Ataxias Espinocerebelosas, en la cual ocurre la muerte 

celular específica, que es más notable en células de los fotoreceptores de la retina, células 

de Purkinje, del núcleo dentado, células granulares del cerebelo, núcleo olivar inferior y 

neuronas pontinas.[16] 

 

El trastorno es consecuencia de la expansión anormal del triplete CAG en el exón 3 del gen 

ATXN7 localizado en el cromosoma 3 p12-p21.1. Los individuos sanos presentan dos 

formas alélicas del gen, una por cromosoma, conteniendo cada una entre 10 y 34 

repeticiones CAG[17]. Los individuos que portan alelos entre 35 y 36 repetidos no 

presentarán la enfermedad pero hay una alta probabilidad de expandirse en la transmisión 

a su descendencia pues son meióticamente inestables. [5,18] Los individuos que heredan una 

copia del gen ATXN7 con un número más elevado de 37 repeticiones del trinucleótido CAG 

presentan una proteína anormal rica en glutaminas. Cuando esto ocurre se activan los 

procesos de muerte celular en un grupo específico de neuronas, incluyendo las células de 
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Purkinje de la corteza cerebelosa, las neuronas de las olivas inferiores del tronco cerebral 

y los fotoreceptores de la retina. [19] 

 

El gen ATXN7 codifica para la proteína llamada Ataxina 7, de la cual sólo se conoce de 

manera parcial su función. La expresión de Ataxina 7 es ubicua, lo que incluye diferentes 

regiones del cerebro y regiones no neuronales, sin embargo, cuando se presenta la 

patología, la ataxina 7 mutada presenta funciones aberrantes en el tejido neuronal, similar 

a otras ataxinas.[5,20] 

 
1.3.1 Ataxina 7 

 

La proteína Ataxina 7  está compuesta por 892 aminoácidos y se han identificado cuatro 

genes parálogos a ATXN7 en el genoma humano, que son denominados SCA7 o ATXN7, 

SCA7-L1, SCA7-L2, SCA7-L3, que codifican para Ataxina 7, Ataxina 7-L1, Ataxina 7-L2, 

Ataxina 7-L3, respectivamente. (Figura 4). [21] 

 

Análogamente, se ha asociado con la actividad acetiltransferasa de histonas en el humano, 

ya que ataxina 7 forma parte del complejo homólogo de SAGA que en humanos es llamado 

complejo STAGA (Spt/Ada/Gcn5 acetylase), lo que le da un papel primordial en la 

transcripción de diversos genes.[21,22,23] 

 

 

Figura 4.  Representación gráfica de la familia Ataxina 7 en humanos y en levadura. 

Las cajas grises representan los bloques conservados en Ataxina 7.[21] 

 

Dentro de la estructura de Ataxina 7 se encuentran al menos dos secuencias de 
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señalización nuclear (NSL) y una secuencia señal de exportación nuclear (NES) rico en 

Leucina, lo que le permite ir del núcleo al citoplasma y viceversa, así mismo contiene un 

dominio de unión a Zinc entre las posiciones 311 y 406, y este probablemente es el que 

permite tener una interacción con la acetiltransferasa de histonas en el complejo 

STAGA.[22,23] 

 

Por otro lado, se ha identificado que el tracto poliQ de ataxina 7 es fundamental para la 

unión a la proteína  Crx (ConeRod-Homeobox) la cual es una proteína de homeodominio 

que se une a promotores de varios genes específicos pertenecientes a células 

fotoreceptoras, lo que podría explicar las anomalías visuales en estos pacientes.[22] 

Últimamente se ha encontrado que la proteína ataxina 7 normal presenta una asociación 

con los microtúbulos (μT) ayudando a estabilizarlos, principalmente esta unión está dada 

por α-tubulina, lo que sugiere que la proteína mutada podría afectar en la estructura 

citoplasmática de las células, así como en la comunicación intracelular. Finalmente, también 

se ha observado que la localización de ataxina 7 en el núcleo y en el citoplasma cambia 

dinámicamente con respecto al ciclo celular, presentando una concentración abundante en 

el núcleo después de la mitosis y en una proporción menor en el citoplasma para ayudar a 

la estabilización de los μT.[24] 

1.3.2. Patogénesis de SCA 7 

Dentro de los mecanismos fisiopatológicos en la SCA7, se considera que la   expansión 

poliglutamínica conlleva a la ganancia de una función tóxica que afecta a grupos 

neuronales específicos en el ser humano, tales como las células de Purkinje (CP), núcleos 

propios del puente, estriado, motoneuronas del asta anterior de la médula espinal y de los 

núcleos motores de los nervios craneales. El grado de degeneración se relaciona con el 

tamaño de la expansión poliglutamínica y se expresa fenotípicamente por alteraciones  

motoras y cognitivas.[25] 

 

Las proteínas con expansiones poliglutamínicas se caracterizan por un plegamiento 

anormal y la formación de agregados en forma de inclusiones.  Estas inclusiones  se 

localizan fundamentalmente a nivel del núcleo y se han observado en menor medida a 

nivel del citoplasma de las neuronas donde se expresan las mismas. La acumulación de 
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estas inclusiones en la célula desencadena una serie de efectos que conducen a la muerte 

celular y por lo tanto, a la degeneración de las estructuras neurales periféricas y centrales. 

La agregación de las proteínas mutadas suele ocurrir cuando las secuencias de glutaminas 

sobrepasan determinado umbral, generalmente entre 36 y 40.[3] 

 

Por otro lado, aún existen controversias en relación a, sí este mecanismo por sí sólo es 

capaz de provocar la neurodegeneración ya que otros autores hacen referencia a un 

posible papel protector de los mismos. Sin embargo, otras  evidencias sugieren que la 

disminución de la carga poliglutamínica disminuye la neurotoxicidad.[3,5,21] 

 

La función anormal de las proteínas mutadas puede explicarse por los cambios aberrantes 

en las modificaciones post-traduccionales (fosforilación, acetilación, ubiquitinación, 

sumoilación o los cambios en la escisión proteolítica), lo que origina modificaciones en la 

interacción de la proteína mutada con otras proteínas a nivel celular, lo cual desencadena 

variaciones en diversas vías de señalización.[26] 

 

Aunque aún no es del todo claro la patogénesis de SCA7 existen modelos que ayudan a 

explicar los posibles mecanismos de esta patología, los cuales incluyen en primer lugar la 

formación de inclusiones nucleares que podrían estar implicados en el secuestro de 

factores de transcripción dando como resultado una mala regulación transcripcional.[26,27] 

 

La proteína mutada de Ataxina 7 tiene una expresión generalizada a través del cuerpo, es 

restringida principalmente a una degeneración de cerebelo, el tallo cerebral y retina. Dentro 

del cerebelo afecta de manera general a las tres capas celulares mientras que las CP no 

presenta como tal inclusiones nucleares, pero si una degeneración en la ramificación 

dendrítica, las cuales también se ha reportado estas mismas características en pacientes 

con SCA7. [27] 

 

En SCA7 la distrofia en la retina es causada por una pérdida de células fotorreceptoras que 

incluyen a los conos y bastones las cuales contienen pigmentos visuales que absorben 

distintos tipos de luz, la fotopsina y rodopsina, respectivamente, además de la pérdida de 

células ganglionares.[26] La  distrofia de la retina se asocia a mutaciones en el factor de 

trascripción CRX (cone-rod homeobox) el cual está involucrado en la regulación de 
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genesfotoreceptores específicos, esto se relaciona con la interacción que tiene Ataxina 7 

con este factor de transcripción pues se ha visto que cuando se forman las inclusiones 

nucleares, el factor de transcripción CRX queda atrapado dentro de ellas. La interacción 

entre la proteína ataxina 7 y el factor de transcripción CRX, es mediada por la región rica 

en glutamina  de CRX y por el tracto poliglutamínico de Ataxina 7 que está cercano al 

extremo N-terminal, por otro lado la presencia de la proteína mutada provoca que el extremo 

C-terminal sea indispensable  para generar una represión los promotores dependientes del 

factor CRX y posteriormente causar una retinopatía. [28,29] 

 

 

Figura 5. Incorporación de Ataxina 7 mutada dentro del complejo SAGA, 
actúa interfiriendo con su actividad catalítica.[29] 

 

1.3.3. Manifestaciones clínicas de la SCA7 

La SCA7 se caracteriza por la presencia  de  ataxia cerebelosa asociada a oftalmoplejía, 

dismetría, disdiadococinecia, disartria, disfagia, pérdida del control motor, signos 

piramidales o extrapiramidales, pérdida de la sensibilidad profunda y deterioro 

cognitivo.[30,31] 

 

La asociación de degeneración retinal con la ataxia cerebelosa ha sido reconocida durante 

muchas décadas. En adultos la SCA7 se caracteriza por anormalidades en la visión de 

colores y en la agudeza visual, la cual frecuentemente se presenta como los signos iniciales 

de la patología, estos signos inician al final de la adolescencia o al comienzo de la tercera 

década de la vida, aún antes del inicio de los problemas cerebelares.  

 

La ataxia cereberal progresa con manifestación de dismetría, disdiadococinecia, precedida 
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por una coordinación pobre, pero que usualmente es subsecuente a los síntomas visuales. 

La degeneración retinal es progresiva, resultando en una ceguera. [32,33,34,35] 

 

Durante las etapas iniciales de la degeneración retinal, los pacientes adultos pueden no 

tener síntomas. Inicialmente el electroretinograma (ERG) muestra una disminución de 

respuesta fotópica (cono), seguida por una disminución a la respuesta escotópica 

(bastones). Con el tiempo, la perdida de la disfunción de los conos, progresa, presentando 

cambios maculares y la pérdida de poder discriminar todos los colores, finalmente la 

agudeza visual central puede llegar a un rango de 20/200 (legalmente ciego) (Figura 6). 

 

 

Figura 6. Fundoscopia que muestra degeneración 

macular extrema en un paciente con SCA7. 

 

Cuando los síntomas de SCA7 se manifiestan tempranamente, es cuando más rápidamente 

tiene lugar la degeneración retinal progresiva. Por ejemplo, en niños que muestran síntomas 

iniciales antes o durante la adolescencia, concluyen con ceguera en el transcurso de una 

década o menos. Mientras tanto, el inicio infantil es mucho más agresivo presentando 

rápida degeneración cereberal y del tronco cerebral y en algunos casos fallecen antes de 

la perdida visual. Finalmente, el inicio tardío de la patología corresponde con un desarrollo 

más lento y los pacientes pueden tener una mejor calidad de vida.  

 

En los adultos, los signos cereberales y los síntomas progresan en una forma similar 

conduciendo hacia un estado de postración. La velocidad de progresión en los individuos 
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afectados puede ser considerablemente variable. La hiperreflexia se desarrolla junto a la 

espasticidad a medida que la enfermedad progresa. Los movimientos oculares se vuelven 

notablemente lentos. En los niños, los síntomas son similares, pero el transcurso es 

marcadamente más rápido. En los infantes, la ataxia puede no ser obvia, pero la perdida 

muscular, flaqueza e hipotonía son comunes.[36] 

 

En SCA7, un incremento en la velocidad de la progresión y una edad más temprana de 

inicio se observa generalmente en las generaciones sucesivas de familias con SCA7, 

debido a una expansión creciente en el tamaño de las repeticiones CAG en la transmisión 

parental. La anticipación en una familia puede ser tan dramática que a un niño se le puede 

diagnosticar en tener una enfermedad neurodegenerativa esporádica años antes que a los 

padres o abuelos que tienen la expansión del gen y manifiesten los síntomas. Dos infantes 

con una degeneración severa y expansiones de más de 200 y 306 repeticiones CAG han 

sido reportados. Estos niños tenían hipotonía neonatal, retraso de desarrollo, disfagia, 

deficiencia cardíaca congestiva, atrofia cerebral y cereberal y degeneración retinal.[37,38] 

 

Se ha reportado que los pacientes con SCA presentan alteraciones en el habla y voz, 

encontrándose alteraciones en los análisis acústicos y medidas perceptuales. Sin embargo 

no hay una evaluación completa en pacientes con SCA7, ya que los estudios realizados 

han evaluado un limitado número de pacientes y solo consideran en conjunto a los 

diferentes tipos de SCA como SCA2, 3, 7 y 8. Estos estudios sugieren de manera indirecta 

que la percepción de las alteraciones se debe a dos factores principales: a) el primer factor 

refleja el momento del habla y articulación, encontrando imprecisión en las consonantes y 

vocales, monotonía, intervalos prolongados, patrones estereotipados de entonación y 

frases cortas; y b) el segundo factor, se enfoca a la calidad de la voz,  caracterizado por 

timbres tenso-estrangulados y crujido glótico.[39]  

 

El habla en los pacientes estudiados con SCA refleja las características típicas de la 

disartria atáxica, pero sin tipificar los subtipos y la comparación entre cada uno de ellos. [40]  

Es importante señalar, que estos estudios se han realizado en un bajo número de pacientes 

y combinan los diferentes tipos de SCA, por lo que es importante realizar estudios de 

manera específica por cada tipo de ataxia ya que no todas las SCA se comportan de la 

misma manera. 
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En este estudio se describe por primera vez las alteraciones de habla y análisis acústico de 

la voz en pacientes con SCA7, lo que permitirá establecer tratamientos rehabilitatorios 

individualizados que permitan en lo posible, la limitación de la disfonía y disartria.  

Ahora bien, será importante en un futuro analizar si estas alteraciones están relaiconadas 

directamente con la expresión anormal del trinucleótido CAG 

 

 

1.4 ANALISIS ACÚSTICO DE LA VOZ 
 

La voz se produce gracias a la acción coordinada de casi todo el cuerpo. El aparato fonador 

o vocal está integrado por estructuras musculares de diferentes  regiones por elementos 

del aparato respiratorio y digestivo. Los parámetros acústicos de la voz perceptibles por el 

receptor humano son la intensidad (volumen), la altura (tono) y el timbre. 

 

Este análisis se  realiza con fines de objetivación y cuantificación. Con respecto a las 

disfonías, estos sistemas permiten determinar su grado y sus rasgos cualitativos, y 

mediante sucesivas exploraciones que van dando cuenta de los resultados terapéuticos de 

forma muy objetiva. El mayor interés práctico de estos programas es que permiten asociar 

y relacionar las perturbaciones aerofonométricas registradas a las irregularidades 

vibratorias que las generan, es decir que analizan a la vez la señal de la palabra y los 

débitos aéreos fonatorios. [41,42] 

 

1.4.1 Frecuencia fundamental (Fo) 

 

La frecuencia fundamental media es la que define la voz de una persona y es uno de los 

principales rasgos para que un oyente discrimine con quien habla. Su valor se obtiene a 

partir de la onda acústica o a partir de la información suministrada por el estroboscopio y es 

el indicador cuantitativo de la frecuencia de vibración de las cuerdas vocales. 

 

Su contorno normal es una línea regular, continua, sostenida y dentro de ciertos valores 
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considerados normales para cada sexo y edad. Nos indica que la cantidad de vibraciones 

por segundo de las cuerdas vocales se mantiene constante durante la emisión. [41] 

 
 

 Niños Mujeres Hombres 

Frecuencia Fundamental 
Media 

265 Hz 225 Hz 128 Hz 

Rango 208-440 Hz 155-334 Hz 85-196 Hz 

Tabla 2. Frecuencia Fundamental por grupos de edad  [43] 

1.4.2 Perturbación de la frecuencia (Jitter) 

La perturbación de la frecuencia o del periodo es usualmente llamada Jitter y es definida  

como la variación  de la frecuencia fundamental durante el habla. Esta variabilidad se refleja 

en el promedio de la desviación estándar de la frecuencia fundamental.  

 

Es un índice que evalúa las variaciones  de la Fo de ciclo a ciclo, sopesando las variaciones 

o perturbaciones de la frecuencia entre un ciclo de la onda y los ciclos más próximos a lo 

largo del fragmento vocal, es decir, ciclo a ciclo. Mide pues el carácter de aperiodicidad de 

la vibración cordal.  

 

Un Jitter elevado se ha asociado a una percepción vocal disfónica y particularmente con la 

rudeza o aspereza vocal (correspondiente al roughness de la terminología anglosajona) y 

en algún otro estudio con el elevado escape aéreo o soplo vocal (breathiness). El Jitter cae 

al aumentar la frecuencia de la voz. Las diferencias con el sexo y la edad no son 

significativas. [41,42] 

 

 

 Jitter 

Valor <1.040% 

Tabla 3. Valor de normalidad de Jitter  [43] 
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1.4.3 Perturbación de la amplitud (Shimmer) 

 

Las medidas de la perturbación de la amplitud en general se llaman Shimmer y son 

análogas a las perturbaciones de la frecuencia fundamental Jitter. Las mediciones del 

Shimmer sirven para cuantificar pequeños lapsos de inestabilidad de la señal vocal. Se cree 

que el Shimmer es tan importante como el Jitter. Sin embargo, no ha sido estudiado tan en 

detalle como éste. Se debe tener en cuenta que la muestra de grabación necesaria para el 

análisis del Shimmer requiere muchos cuidados; es crucial mantener fija la distancia de la 

boca al micrófono, y hacer la grabación en forma manual, pues de otra forma la amplitud 

de la onda que está directamente relacionada con el SPL puede ser variada en forma 

involuntaria. Por lo general se utiliza un micrófono de alta calidad. 

 

Las perturbaciones de la amplitud se miden sobre la base de los grados de la amplitud en 

cada ciclo fonador. Esto es muy diferente del valor promedio de la amplitud, usando como 

base el SPL, que no debe confundirse con la amplitud que desea medirse. El promedio de 

los grados de amplitud que se obtiene para ciertas medidas del Shimmer no es el promedio 

que resulta de la integración de la onda, que sería el SLP. En el presente se utilizan software 

especializados para el análisis.[41,42] 

 

 Shimmer 

Valor <3.81% 

Tabla 4. Valor de normalidad de Shimmer  [43] 

 

 

1.5 ALTERACIONES MOTORAS DEL HABLA: DISARTRIAS  
  

El habla es una de las conductas más complejas desarrolladas por los seres humanos. Es 

un acto neuromotor, que permite la realización de los sonidos por medio de los órganos 

fonoarticulares. La cantidad de actividades neurales que sirven de base para esta 

coordinación de los músculos articulatorios y el grado de integración neuronal del sistema 

motor que entra en funcionamiento es realmente compleja. 
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La producción del habla necesita la acción de mecanismos superiores que se producen en 

cada nivel de integración motora del sistema nervioso. Se identifican 5 niveles 

principales:[44] 

 

1. Corteza cerebral 

2. Núcleos subcorticales del cerebro 

3. Tronco encefálico 

4. Cerebelo 

5. Medula espinal 

 

Desde el punto de vista clínico, el sistema de integración motora del cerebro relacionado 

con el habla se puede dividir en tres subsistemas motores principales: [37] 

 

 El sistema piramidal: Los movimientos voluntarios de los músculos que participan 

en el habla son controlados por el sistema piramidal. El haz piramidal constituye la 

vía voluntaria más importante para todo movimiento. 

 El sistema extrapiramidal: La función primaria de la vía de activación indirecta es el 

control subconsciente/involuntario motor para regular los reflejos y mantener la 

postura y la tonicidad. Se compone de un conjunto complejo de núcleos motores 

subcorticales llamados los ganglios basales, junto con el núcleo subtalamico, la 

sustancia negra el núcleo rojo, el tronco del encéfalo, la sustancia reticular y las 

complejas vías que interconectan estos núcleos. Incluyendo haces descendentes 

vestíbulo espinal, rubroespinal, tectoespinal y reticuloespinal. 

 El sistema cerebeloso: Facilita gran parte de la coordinación motora del habla. 

 

1.5.1 Exploración del habla 

Para la evaluación funcional del habla se realiza una anamnesis específica conjuntamente 

con la exploración del control postural, la tonicidad muscular, la respiración, la coordinación 

fono-respiratoria, la intensidad, la extensión vocal, el timbre, la resonancia, el ritmo, la 

prosodia y la articulación. Esta se realiza en forma sistemática y  cualitativa para valorar las 

alteraciones del paciente con disartria, con base en la fisiopatología y neuroanatomía. Por 
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medio de esta valoración se pretende establecer los lineamientos para elaborar de forma 

integral el programa de intervención, logrando una estandarización y disminución del 

periodo de atención rehabilitatorio. [45] 

 

Áreas neurológicas de valoración del paciente disártrico 

Tono muscular  
Postura  
Respiración  (Nervio Craneal X)  
Masticación  (Nervio Craneal V,XII)  
Deglución  (Nervio Craneal IX, X,XII ) 
Voz  (Nervio Craneal IX,X) 
Articulación (Nervio Craneal V,VII,IX,X,XII) 

Fonemas de valoración del paciente disártrico 

Bilabiales: fonemas afectados /p/,/b/,/m/  (Nervio Craneal V y VII) 
Labiodentales: fonemas afectados /f/  (Nervio Craneal V y VII) 
Alveolares: fonemas afectados /t/,/d/,/n/,/l/,/r/  (Nervio Craneal XII) 
Palatales: fonemas afectados /y/,/ñ/  (Nervio Craneal XII) 
Velares: fonemas afectados /k/,/g/,/j/ (Nervio Craneal IX, X ) 
Sordos fonemas afectados /p/,/t/,/k/,/s/,/f/,/j/,/ch/ 
Sonoros: Vocales y fonemas /b/,/d/,/g/,/l/,/y/,/m/,/n/,/ñ/,/r/  (Nervio Craneal X) 

Tabla 6. Áreas de valoración del paciente disártrico [45] 
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1.5.2  Disartrias 

Darley, Aronson y Brown definieron a  la disartria como perturbaciones del habla causadas 

por parálisis, debilidad o incoordinación de la musculatura del habla de  origen neurológico 

que ocasiona trastorno motor sobre la respiración, fonación,  resonancia, articulación de la 

palabra y prosodia. [44] 

 

Por su parte Prater la define como alteraciones de la inervación motora de los músculos del 

mecanismo vocal que se caracterizan por trastornos de la articulación, de la fonación, la 

resonancia y la respiración que traen como consecuencia anormalidades neuromusculares 

como trastornos de la fuerza muscular, o del tono o de excesivos movimientos involuntarios. 

[46] 

 

El deterioro del sistema motor responsable de la emisión de habla puede ocurrir en 

cualquier punto de las vías que van desde el cerebro hasta el propio músculo. En el estudio 

clásico de los tipos de disartria causados por lesiones del sistema neural en determinados 

puntos, Darley, Aronson y Brown identificaron seis tipos de disartrias, basándose en el 

examen del habla (Tabla 5). [44,47] 
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2. JUSTIFICACIÓN  

 

La SCA7 es una enfermedad poco frecuente en el mundo, con expresión variable y una 

superposición fenotípica. Hasta el momento no existe una terapia que cure este tipo de 

patologías, y desafortunadamente en nuestro país ni siquiera existe la posibilidad de que 

los pacientes reciban un diagnóstico certero, puesto que clínicamente las manifestaciones 

fenotípicas no son diferenciables entre las diferentes ataxias. Como consecuencia de un 

mal diagnóstico es posible que los pacientes con ataxia no estén recibiendo el tratamiento 

rehabilitatorio adecuado, por lo que su calidad de vida se verá enormemente afectada 

conforme evolucione la enfermedad. 

  

Entre los principales problemas de estos pacientes se encuentran los problemas de la voz 

y habla, así como problemas de deglución. En la actualidad, las diferentes alteraciones de 

la voz y habla que pueden presentar los pacientes con SCA7 han sido escasamente 

descritas en la literatura, por ello es fundamental realizar una valoración foniátrica para 

detectar estas alteraciones de forma temprana, para poder cuantificar la progresión de la 

enfermedad, el daño causado por esta y poder rehabilitarla a tiempo; basándonos 

previamente en el estudio genético y en la clínica de la enfermedad.  

 

Conforme a lo reportado en la literatura, en general, los pacientes con SCAs presentan 

características típicas de la disartria atáxica, sin embargo no se ha analizado las 

alteraciones entre los diversos subtipos de ataxia y mucho menos la comparación entre 

cada uno de ellos. Es importante señalar, que estos estudios se han realizado en un bajo 

número de pacientes y combinan los diferentes tipos de SCA, por lo que es importante 

realizar estudios de manera específica por cada tipo de ataxia ya que no todas las SCA se 

comportan de la misma manera. 

 

En el servicio de Foniatría del INR, la rehabilitación de este tipo de pacientes con 

enfermedades neurodegenerativas es fundamental, aunado a esto el estudio de pacientes 

con SCA7 forma parte de las líneas de investigación del INR, por lo que es indispensable 

ofrecer atención integral a estos pacientes basándonos en los hallazgos que se obtengan 

con este estudio. 
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Este estudio es viable porque se encuentra dentro de la línea de investigación, docencia y 

asistencial acordes del Instituto Nacional de Rehabilitación. Es factible porque se cuenta 

con el personal especializado para realizar dicha investigación, además de que se tiene el 

equipo indicado para la valoración foniátrica en Veracruz, ya que los pacientes por sus 

características clínicas, no pueden trasladarse a esta institución. 
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3.  PLANTEAMIENTO DE PROBLEMA 

 

En el presente trabajo se pretende identificar las alteraciones en voz y habla que producen 

la SCA7, para poder determinar  puntualmente las alteraciones en  estos pacientes y de 

esta forma, ofrecerle un tratamiento rehabilitatorio adecuado a cada paciente.  
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4. HIPÓTESIS 
 

 

 El Shimmer y el Jitter aumentarán su porcentaje de perturbación y la Frecuencia 

Fundamental (Fo) disminuirá respecto a los valores del grupo control.  

 

 Se encontraran alteraciones del habla, siendo la más común por la patología de 

base la disartria atáxica. 

 
 

5. OBJETIVOS  

 

5.1. Objetivo General: 

 

 Caracterizar las anomalías clínicas foniátricas  de la Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 

(SCA7) en pacientes con diagnóstico molecular positivo.  

 

5.2. Objetivos Particulares: 

 Evaluación neurológica de pacientes con SCA7 mediante los estándares de la 

clínica Mayo para la determinación de la frecuencia de cada uno de los síntomas. 

 Describir y analizar la frecuencia fundamental, Shimmer y el Jitter; en pacientes 

con Ataxia Espinocerebelosa tipo 7. 

 Distinguir y analizar los problemas de articulación, resonancia, prosodia, 

respiración y ritmo. 
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6. MATERIAL Y METODOS 

 

6.1. Tipo de Estudio 

Observacional, comparativo, descriptivo y transversal. 

 

6.2. Ubicación Temporal y Espacial 

La población de estudio es originaria de la región central del estado de Veracruz. Los 

análisis se realizaron directamente en las comunidades de Tlaltetela, Cosautlan y 

Tuzamapan de junio del 2013 a octubre del 2014. 

 

6.3. Criterios de Selección de la Muestra  

 

 GRUPO SCA 7 

Criterios de Inclusión  

 Pacientes con diagnóstico molecular de Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 de la 

población de Veracruz 

 Ambos sexos, cualquier edad y evolución de la SCA7 

 

Criterios de exclusión 

 Pacientes con patología laríngea agregada tales como laringitis por reflujo, 

pólipos, cáncer. 

 Pacientes que durante el estudio se encuentren en tratamiento con algún 

medicamento o procedimiento que ponga en riesgo la función vocal.  

Criterios de eliminación  

 Pacientes que no acudan a realizarse el estudio. 

 Pacientes que retirasen el consentimiento informado. 
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 Pacientes que cumplieron todos los criterios de inclusión, pero que durante el 

momento de la grabación o la valoración foniátrica  presentaron patología de vías 

aéreas respiratorias ya fuera infecciosa o alérgica. 

 

 GRUPO CONTROL 

Criterios de inclusión 

 Individuos sin antecedentes de enfermedades neurológicas 

 Ambos sexos, pareados por edad y sexo con el grupo SCA7 

 

Criterios de exclusión  

 Individuos con patología laríngea agregada tales como laringitis por reflujo, 

pólipos, cáncer. 

 Individuos que durante el estudio se encuentren en tratamiento con algún 

medicamento o procedimiento que ponga en riesgo la función vocal.  

Criterios de eliminación  

 Individuos que retirasen el consentimiento informado. 

 Individuos que cumplieron todos los criterios de inclusión, pero que durante el 

momento de la grabación o la valoración foniátrica  presentaron patología de vías 

aéreas respiratorias ya fuera infecciosa o alérgica. 

 

6.3.1 Cálculo del tamaño de la muestra 

Se analizaron 33 pacientes con SCA7, los cuales corresponden al total de pacientes 

identificados con SCA7 que aceptaron realizarse el estudio. Cabe mencionar que esta 

población es considerada como la serie de casos más extensa a nivel mundial. Esta 

patología al ser poco frecuente (<1 por cada 100,000 habitantes), el número de casos 

analizados representa una muestra invaluable por lo que su evaluación es 

considerada como representativa con alto poder estadístico. 

 El grupo de casos fue comparado con un grupo control de individuos sin 

antecedentes de patología foniátrica y/o neurológica, pareados por edad y sexo. 
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6.4. Variables 
 

 Variable independiente:  

 Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 

 

 Variables dependientes:  

 Frecuencia fundamental  

 Jitter 

 Shimmer 

 Síndrome disártrico 

 
 

Tabla 8.Operacionalización de las variables 
 

Variable Concepto 
Unidad de 

medida 
Tipo de variable Estadística 

SCA7 

Ataxia espinocerebelosa en 
la cual el trastorno es 
consecuencia de la 

expansión del triplete CAG 
localizado en el cromosoma 

3 p12-p21. 

Número de 
tripletes CAG 

repetidos 

Independiente 
Cuantitativa continua 

Coeficiente de 
correlación de 

Pearson 

Shimmer 

Son análogas a las 
perturbaciones de la 

frecuencia fundamental. Las 
mediciones del Shimmer 

sirven para cuantificar 
pequeños lapsos de 

inestabilidad de la señal 
vocal. 

Porcentaje 
Dependiente 

Cuantitativa continua 

Estadística 
descriptiva 
Prueba T 

Jitter 

Es una medida de la 
variabilidad de la frecuencia 

sin tener en cuenta los 
cambios voluntarios de la 
frecuencia fundamental.  

Es la desviación estándar de 
la Fo 

Porcentaje 
Dependiente 

Cuantitativa continua 

Estadística 
descriptiva 
Prueba T 

Frecuencia 
Fundamental 

Variación melódica de la 
entonación. 

Hertz 
Dependiente 

Cuantitativa continua 

Estadística 
descriptiva 
Prueba T 

Disartria  Alteración motora del habla  

1. Atáxica 
2. Espástica 
3. Flácida 
4. Hipocinética 
5. Hipercinética 

Dependiente 
Cualitativa categórica 

Estadística 
descriptiva 
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Análisis estadístico 

 

El análisis estadístico fue realizado mediante el software de hoja de cálculo Excel (Microsoft 

Corporation; Washington, Estados Unidos) y Statgraphics Centurion XVI (Statpoint 

Technologies Inc., Warrenton, Estados Unidos). Se utilizó estadística descriptiva para los 

datos obtenidos en el análisis acústico de la voz y síndrome disártrico; además de una 

prueba T para comparar la frecuencia fundamental,Shimmer y Jitter entre el grupo control 

y el patológico. 

 

 

6.5. Consideraciones éticas 

Riesgo para el paciente: mínimo 

 

Este estudio cumple con todos los puntos del Código de Nuremberg, los principios 

éticos y directrices para la protección de sujetos humanos de investigación del Informe 

Belmont, los principios éticos para las investigaciones médicas en seres humanos de 

la Declaración de Helsinki, con las pautas éticas internacionales para la investigación 

biomédica en seres humanos CIOMS y a la Ley General de Salud de nuestro país en 

materia de salud.  
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6.6. Diagrama de flujo  
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7. RESULTADOS 

 

7.1 CARACTERÍSTICAS GENERALES DE LA MUESTRA  

 
Los pacientes de SCA7 fueron reclutados a partir de 8 diferentes familias de la región central 

del  estado de Veracruz que comprenden 5 comunidades de acuerdo a lo reportado por 

Magaña. [12] Se analizaron 33 pacientes, de los cuales 18 fueron hombres y 15 mujeres 

(Tabla 9).  

El rango de edad de los individuos analizados se presentó entre los 20 y los 87 años de 

edad, con una media de edad de 47.09 años, mientras que la edad de inicio tomando 

exclusivamente los síntomas motores fue de 6.62 años.  La media de tripletes repetidos de 

la muestra fue de 45 con un rango que oscilaba entre los 36 a 63 tripletes. En la tabla 9 se 

identifica a los pacientes de acuerdo a sus características clínicas y genotípicas; también 

se incluyen los datos del grupo control, los cuales no existe diferencia significativa respecto 

al grupo control (p<0.05).   

 

 Grupo SCA 7 Grupo control 

Total de pacientes 
33 

(masculino 55%, 
femenino 45%) 

33 
(masculino 55%, 
femenino 45%) 

Edad 
47.09 años 

(Rango 20-87 años) 
46.45 

(Rango 19-84 años) 

Número de repetidos CAG 
45 

(Rango: 36-63) 
- 

Años de inicio de la 
enfermedad 

6.62 años 
(Rango: 0.1-22 años) 

- 

 
Tabla 9. Características generales de los pacientes con SCA7 

 

7.2. ANÁLISIS ACÚSTICO DE LA VOZ  
 

En el análisis acústico de la voz, se  obtuvo Shimmer, Jitter y Frecuencia Fundamental (F0) 

en el programa LingWaves (Figura x); los datos obtenidos del grupo SCA7 fueron pareados 

contra un grupo control, ya que los valores varían de acuerdo al software y a la población 

estudiada, para poder determinar si las diferencias que existen entre un grupo y otro son 

significativas.   
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Figura 7. Ejemplo de grabaciones con fonema /a/ en individuo de grupo control y paciente con 
SCA7, ambos de 54 años. Obtenido del software Lingwaves en ventana de 3 segundos con 

amplitud de 0.10dBr. Se puede observar la diferencia en ambos trazos, denotando la disminución 
de la amplitud y la irregularidad en el paciente con SCA7. 

 

 Shimmer 
 

 

 SCA7 CONTROL 

n= 33 33 

Media 17.08 3.73 

Desviación Estándar 10.48 1.25 

Mínimo 1.5 1.85 

Máximo 39.09 6.55 

Rango 37.59 4.7 

 
Tabla 10.  Valores de Shimmer en grupo SCA7 y grupo control (p<0.05) 

 

En la tabla 10 se describe el resumen estadístico para las dos muestras de datos. Se realizó 

una prueba T para comparar medias de las cuales se obtuvieron las siguientes hipótesis 

estadísticas:  

 

Hipótesis nula: media1 = media2 

   Hipótesis Alt.: media1 <> media2 

      suponiendo varianzas iguales: t = 7.26196   valor-P = 6.44536E-10 

 

Con lo anterior se rechaza la hipótesis nula para alfa = 0.05, por lo que las medias del grupo 

SCA7 y control no son iguales, existiendo una diferencia significativa entre ellas.  Se 
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obtuvieron los intervalos de confianza del 95% para las medias, la interpretación clásica de 

estos intervalos es que, en muestreos repetidos, estos intervalos contendrán la media 

verdadera o la desviación estándar verdadera de la población de la que fueron extraídas 

las muestras, el 95.0% de las veces. (Gráfico 1) 

 

Ambos intervalos asumen que la población de la cual proviene la muestra puede 

representarse por la distribución normal.  Mientras que el intervalo de confianza para la 

media es bastante robusto y no muy sensible a violaciones de este supuesto, los intervalos 

de confianza para la desviación estándar son muy sensibles. 

 

 
Figura 8. Gráfico de medianas de los valores de Shimmer con intervalos del 95% de confianza. 

(p<0.05) 

 
 

 Jitter 
 
 

 SCA7 CONTROL 

n= 33 33 

Promedio 2.21 0.33 

Desviación Estándar 4.04 0.27 

Mínimo 0.07 0.09 

Máximo 15.75 1.32 

Rango 15.68 1.23 

 
Tabla 11. Valores de Jitter en grupo SCA7 y grupo control (p<0.05) 

 
En la tabla 11 se describe el resumen estadístico para las dos muestras de datos. Se realizó 

una prueba T para comparar medias de las cuales se obtuvieron las siguientes hipótesis 

estadísticas:  

Hipótesis nula: media1 = media2 

Control SCA7

Medias y 95.0% de Fisher LSD
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   Hipótesis Alt.: media1 <> media2 

      suponiendo varianzas iguales: Estadístico t = 2.65261Valor-P = 0.0123267 

Se rechaza la hipótesis nula para alfa = 0.05. 

 

Con lo anterior se rechaza la hipótesis nula para alfa = 0.05, por lo que las medias del grupo 

SCA7 y control no son iguales, existiendo una diferencia significativa entre ellas.  Se 

obtuvieron los intervalos de confianza del 95% para las medias. (Gráfico 2) 

 

 

 

 

Figura 9. Gráfico de medianas de los valores de Jitter con intervalos del 95% de confianza. 

(P= <0.05) 

 

 Frecuencia Fundamental (F0) 
 

Para el análisis de la frecuencia fundamental, se dividió la muestra por sexo, ya que la F0 

varía de acuerdo al sexo y a la edad.  

 
F0 Hombres 

  

 SCA7 F0 hombres Control F0 hombres 

n= 17 17 

Media 131.78 158.20 

Desviación Estándar 21.03 50.80 

Mínimo 84.54 95.03 

Máximo 163.56 289.03 

Rango 79.02 194.0 

Tabla 12. Valores de Frecuencia Fundamental (F0) en hombres del grupo SCA7 y grupo control 
(p<0.05) 
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Medias y 95.0% de Fisher LSD
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La tabla 12 contiene el resumen estadístico para las dos muestras de datos. Se realizó una 

prueba T para comparar medias de las cuales se obtuvieron las siguientes hipótesis 

estadísticas:  

Hipótesis nula: media1 = media2 

   Hipótesis Alt.: media1 <> media2 

      suponiendo varianzas iguales:Estadístico t = -1.94139Valor-P = 0.0700339 

No se rechaza la hipótesis nula para alfa = 0.05. 
 

Debido a que el valor-P para esta prueba es mayor o igual a 0.05, no se puede rechazar 

la hipótesis nula, con un nivel de confianza del 95.0% de confianza. (Gráfico 3) 

 

 

Figura  10. Comparación de medianas con intervalos de confianza del 95% de la Frecuencia 
Fundamental (F0) en hombres del grupo SCA7 y grupo control (p<0.05) 

 

 

  F0 mujeres  
 

 SCA7 Control 

n= 16 16 

Media 169.30 195.42 

Desviación estándar 50.34 52.48 

Mínimo 94.1 88.33 

Máximo 291.86 285.92 

Rango 197.76 197.59 

Tabla 13. Valores de Frecuencia Fundamental (F0) en mujeres del grupo SCA7 y grupo control 
(p<0.05)  

 

La tabla 13 contiene el resumen estadístico para las dos muestras de datos. Se realizó una 

prueba T para comparar medias de las cuales se obtuvieron las siguientes hipótesis 

estadísticas:  
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Hipótesis nula: media1 = media2 

   Hipótesis Alt.: media1 <> media2 

      suponiendo varianzas iguales:Estadístico t =-1.67536Valor-P = 0.114579 

No se rechaza la hipótesis nula para alfa = 0.05. 
 
Al igual que la prueba T para la F0 en hombres, el valor-P para esta prueba es mayor o 

igual a 0.05, por lo que igualmente no se puede rechazar la hipótesis nula, con un nivel de 

confianza del 95.0% de confianza. (Gráfica 4) 

 

 

 

 
Figura 11. Comparación de medianas con intervalos de confianza del 95% de la Frecuencia 

Fundamental (F0) en mujeres del grupo SCA7 y grupo control (p<0.05) 
 

 

 

8.3. DISARTRIA 
 

 
Se estableció el diagnostico de disartria en  el 84% de los pacientes con diagnóstico 

molecular de SCA7, de los cuales el 54% era espástica, 38% atáxica  y 5% flácida.  

 

  Espástica Atáxica Flácida 

Síndrome disártrico 84% 57% 38% 5% 

Sin síndrome disártrico 16% - - - 
 

Tabla 14. Diagnóstico de disartria en paciente con SCA7. Se muestran los porcentajes de los 
pacientes que presentaron disartria, además de incluir los subtipos diagnosticados.  
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Figura 12. Porcentaje de pacientes con diagnóstico de disartria en pacientes con SCA7. 
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8. DISCUSIÓN 

 

La SCA 7 es una enfermedad neurodegenerativa de herencia autosómica dominante, que 

se caracteriza por la presencia de ataxia cerebelosa asociada a oftalmoplejía, dismetría, 

disdiadococinecia, disartria, disfagia, pérdida del control motor, signos piramidales o 

extrapiramidales, pérdida de la sensibilidad profunda y deterioro cognitivo.[30,31]  Se ha 

reportado que los pacientes con SCA presentan alteraciones en el habla y voz, 

encontrándose alteraciones en los análisis acústicos y medidas perceptuales. [39] Sin 

embargo, entre estas, no se ha logrado tipificar por subtipo de SCA, probablemente por la 

baja prevalencia de la enfermedad, logrando únicamente realizar estudios grupales en 

pacientes con distintos tipos de Ataxia Espinocerebelosa. 

 

Una de las formas de identificar las alteraciones de la voz en los pacientes de una forma 

objetiva, es mediante el uso de software especializados, con los cuales podemos identificar 

de manera puntual las variaciones que pueden sufrir las ondas vocales. De gran 

importancia en la literatura internacional, son las alteraciones que puedan sufrir respecto a 

la amplitud y frecuencia, Shimmer y Jitter respectivamente, en las que arrojan datos 

importantes sobre las perturbaciones de la onda vocal. En este estudio se obtuvieron datos 

que revelan diferencias significativas comparadas con el grupo control, demostrando que 

los pacientes con SCA7 cuentan con perturbaciones en la amplitud y frecuencia de la voz.  

De lo contrario en cuanto a la Frecuencia Fundamental (F0), no hubo diferencias 

estadísticamente significativas comparando a ambos grupos, tanto en hombres como 

mujeres. 

 

Respecto al habla, la forma de identificar las alteraciones que pueda presentar, es mediante 

la exploración de la misma, basándonos en la articulación, resonancia, prosodia, ritmo y 

respiración; los cuales determinarán el diagnóstico de la disartria.  En la hipótesis que se 

estableció, se pensó que por la patología de base de la SCA7, la disartria más común que 

se encontraría en estos pacientes sería la atáxica, pero observamos que fue la espástica, 

esto se podría explicar por el tiempo de evolución de los pacientes y, probablemente por el 

número de tripletes de cada paciente, que en la literatura se ha descrito que existe una 



Dra. Annel Gómez Coello 

ALTERACIONES DEL HABLA Y ANÁLISIS ACUSTICO DE LA VOZ EN PACIENTES CON SCA7 
 

 

47 Instituto Nacional de Rehabilitación 
 

correlación directamente proporcional al daño clínico, pero sería necesario llevar a cabo un 

estudio posterior para poder determinar esto. Además de que el daño de la SCA7 no se 

limita a cerebelo, ya que la proteína con más de 40 glutaminas que se produce activa los 

procesos de muerte celular tanto como en las células de Purkinje de la corteza cerebelosa 

como en las neuronas de las olivas inferiores del tronco cerebral; lo que podría explicar por 

qué estos pacientes presentan disartria espástica.[16]  

 

Una limitación de este estudio es el hecho de que no se cuentan con valores estandarizados 

para población mexicana, por lo que se incluyó un grupo control para demostrar que las 

alteraciones en el análisis acústico de los pacientes con SCA7 son significativas respecto 

a individuos sanos.  

 

Es necesario continuar sobre esta línea de investigación respecto al análisis de la voz y 

alteraciones de habla en las patologías neurodegenerativas, como la SCA7, para ampliar 

el conocimiento del análisis foniátrico y con ello comparar las diversas alternativas 

terapéuticas y  así ofrecer a los pacientes la mejor opción rehabilitadora.  
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9. CONCLUSIONES 

 

Con base en los resultados obtenidos en este trabajo se puede concluir que: 

 Los pacientes con SCA7 presentan perturbaciones en el Shimmer y Jitter 

significativas respecto a individuos sanos.  

 La Frecuencia Fundamental (F0) no demostró diferencias significativas, tanto en 

hombres como en mujeres, respecto a grupo control.  

 La disartria espástica fue la más común en los pacientes con alteraciones en el 

habla, seguida de la disartria atáxica.  
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11. ANEXOS 
 

11.1. Anexo No. 1: Carta de consentimiento informado  
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11.2 Anexo No. 2: Hoja de recolección de datos 
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