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1. INTRODUCCION

CEREBELO

Anatomia y fisiologia

El término latino cerebellum significa ‘pequefio cerebro”, se halla situado en la fosa
craneal posterior, se ubica por detras del cuarto ventriculo, la protuberancia y el bulbo
raquideo (Figura 1). El cerebelo consiste en dos hemisferios cerebelosos unidos por un
vermis, esta conectado con la cara posterior del tronco del encéfalo por tres haces

simétricos de fibras nerviosas denominadas pedunculos cerebelosos superior, medio e

inferior.®
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Figura 1. Localizacion de cerebelo

El cerebelo se divide anatébmicamente en tres partes: el lébulo floculonodular

(arquicerebelo), el 16bulo anterior (paleocerebelo) y el I6bulo posterior (neocerebelo).?

(Figura 2)
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Figura 2. Anatomia de Cerebelo
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Esta subdivision anatomica corresponde en forma aproximada con la distribucion de las
funciones cerebelosas, con base en la disposicion de las conexiones de sus fibras
aferentes. El l6bulo floculonodular recibe impulsos propioceptivos especiales desde los
ndcleos vestibulares y por tanto también se refiere como vestibulocerebelo; estas
conexiones son ipsilaterales y su funcién esencial es la conservacion del equilibrio
ademas de ser las responsables de la coordinacién de los movimientos coordinados
de la cabeza y ojos. EIl vermis anterior, parte de la region vermal y paravermal se
consideran como el espinocerebelo, puesto que las proyecciones hacia estas partes se
derivan en gran medida de los propioceptores de los musculos y los tendones de las
extremidades y la cabeza, se transmiten hacia el cerebelo por el fasciculo
espinocerebeloso dorsal (desde las extremidades inferiores), el fasciculo
espinocerebeloso  ventral (extremidades superiores) vy por las fibras
trigeminocerebelosas (desde la cabeza). La influencia principal del espinocerebelo
parece ejercerse sobre la postura y el tono muscular durante los movimientos
estereotipados como la marcha. El espinocerebelo estd organizado
somatotépicamente.? El vermis controla la musculatura axial y el hemisferio paravermal
organiza la musculatura paraxial. La porcion inferior del vermis se asocia con la
coordinacién motora gruesa, mientras que la superior con la precisa.?® El neocerebelo
obtiene sus fibras aferentes desde la corteza cerebral por los ndcleos pontinos y el
brazo pontino, de aqui la designacion pontocerebelo; esta porcién del cerebelo se
relaciona sobre todo con la coordinacion de los movimientos de gran habilidad que se
inician en la corteza cerebral. Estas divisiones deben ser incompletas ya que ahora se
sabe que algunas porciones de los hemisferios cerebelosos tienen cierta participacion

en funciones tactiles, visuales, auditivas e incluso viscerales.?

El cerebelo esta compuesto por sustancia gris y sustancia blanca, organizadas en una
cubierta externa de sustancia gris en cuyo interior se encuentra sustancia blanca y
donde se encontraran los nucleos profundos del cerebelo. La sustancia blanca contiene
axones mielinizados y neuroglia. Estos axones se pueden dividir en 3 tipos, fibras

intrinsecas o de asociacion, fibras aferentes y las fibras eferentes.



La sustancia gris esta distribuida en dos regiones la corteza cerebelosa externa y los
nucleos cerebelosos profundos (fastigial, globoso, emboliforme y dentado).® La corteza
cerebelosa es una estructura estereotipada trilaminada: La capa molecular la mas

externa, la capa intermedia de Purkinje y la capa granular la mas interna.? (Figura 3).
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Figura 3. Corteza cerebelosa

Los cuatro pares de nicleos cerebelosos (fastigial, globoso, emboliforme y dentado).?
Aunque los nucleos cerebelosos profundos se proyectan a partes diferentes del
cerebro, cada uno también tiene proyecciones al nucleo olivar inferior asi como a la
formacion reticular del tallo encefélico.® El niicleo dentado es el mas grande y lateral de
los nucleos cerebelosos, recibe informacion de las cortezas premotora y motora
complementaria y ayuda a iniciar los movimientos voluntarios. Se demostré que las
neuronas del ndcleo dentado descargan justo antes del inicio de los movimientos
voluntarios y la inactivacién de estas mismas retrasa el inicio de dichos movimientos.?
Los nucleos globosos y emboliforme, juntos se conocen como ndcleo interpuesto®
recibe proyecciones de la corteza cerebral; asimismo recibe proyecciones
espinocerebelosas. El nucleo interpuesto se activa en relacion con el movimiento una
vez que éste se inicia.” El ndcleo fastigial recibe fibras del vestibulocerebelo 3, controla
la antigravedad y otras sinergias musculares de la bipedacion y la marcha; la

eliminacién de este nuicleo trastorna de manera importante estas actividades motoras.?
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Lesiones cerebelosas

El cerebelo es una pieza clave para el procesamiento de la informacién tanto de
procesos motores como no motores, el sindrome cerebeloso incluye una combinacion
de alteraciones oculomotoras, disartria, ataxia de las extremidades, ataxia de tronco y

de la marcha, en ocasiones deterioro cognitivo y del comportamiento.*

Postura y marcha: Los pacientes con enfermedades cerebelosas presentan un
aumento del balanceo del cuerpo inicialmente al colocar los pies juntos, de tal manera
que el tronco se mueve alternativamente hacia ambos lados. Conforme la enfermedad
avanza, los pacientes sufren un aumento del balanceo que disminuye al separar los
pies y finalmente son incapaces de mantenerse en pie sin apoyos. La marcha ataxica
se caracteriza por el aumento de la base de sustentacién, la velocidad suele ser lenta
para mantener el equilibrio, los pasos son irregulares y el paciente camina con
lateropulsiones hacia ambos lados de forma impredecible. Muchos pacientes tienen

oscilaciones ritmicas del tronco y de la cabeza. ®

Tono y fuerza muscular: La hipotonia suele estar presente en sindromes cerebelosos
puros y en la ataxia de Friedreich , pero en otras ataxias puede haber un aumento del
tono. Si bien no hay pérdida de fuerza muscular en sentido estricto, algunos pacientes

pueden tener dificultad en el mantenimiento de la fuerza.’

Trastornos oculomotores: Los pacientes pueden tener una visidn borrosa o sensacion
de movimiento de lo que les rodea como consecuencia de las oscilaciones oculares.
Ademas del enlentecimiento de las sacadas, intrusiones sacadicas y nistagmus, ciertos

sindromes pueden tener hallazgos caracteristicos como la apraxia ocular. ®

Habla y funcién bulbar: El habla se caracteriza por cierta lentitud, dificultad para arti-
cular las palabras y una incapacidad general para controlar el proceso de la
articulacion. También existe una variabilidad de un momento a otro en el control del

volumen y el tono, y un control inapropiado de la respiracion necesario para hablar,



produciendo una disartria escandida. La disfagia leve no es infrecuente en la
enfermedad cerebelosa.’

Ataxia de las extremidades: La incoordinacion, la pérdida de facilidad y uniformidad de
los movimientos voluntarios se manifiesta en las extremidades superiores e inferiores y
en la observacion de los movimientos espontaneos. Se pueden encontrar dismetria,

disdiacocinesias, temblor alteracion en el control de la posicion y fenémeno de rebote.

EL SISTEMA VESTIBULAR CENTRAL

Anatomia y fisiologia

Las fibras nerviosas que proceden de las maculas y crestas neurales confluyen en el
ganglio de Scarpa, que se encuentra al fondo del conducto auditivo interno, del ganglio
salen los axones aferentes que forman parte del octavo nervio craneal, a donde llegan
las fibras eferentes. EI octavo nervio craneal penetra en el tronco del encéfalo por el
angulo pontocerebeloso. Una gran parte de sus fibras terminan en los ndcleos
vestibulares, donde hacen sinapsis con neuronas de segundo orden, estas mandan
fibras hacia la corteza, el haz vestibuloespinal, el haz longitudinal posterior, y a otros
nacleos del tronco encéfalo (nucleo abducens, nucleo prepésito hipogloso, nucleo
cuneiforme y formacién reticular)® relacionadas con el control postural y ocular. Otras
fibras se dirigen directamente al cerebelo (nucleos fastigio, la Gvula y los l6bulos

floculo-nodulares).

Los nucleos vestibulares constituyen cuatro grupos anatémicos diferenciados, situados
en la parte baja de la protuberancia, ventrales al piso del IV ventriculo, donde forman

el relieve del area vestibular ’:

Nucleo Superior de Bechterew: La mayoria de sus aferencias primarias proceden de
los conductos semicirculares, también llegan fibras del utriculo y del saculo. Otro grupo
de aferencias se originan en el cerebelo (floculonodular, nucleo fastigio y Gvula). Parte
de los axones se integran en el fasciculo longitudinal medial para inervar la
musculatura extrinseca de los ojos. Otros se proyectan al cerebelo y a la formacion

reticular dorsopontina lateral, medial y descendente. Este nucleo esta relacionado



principalmente con la modulacion de los reflejos oculares regulados por los conductos

semicirculares.®

Nucleo vestibular medial de Schwalbe: Es el mas grande, recibe fibras aferentes del
saculo, utriculo, cresta de los conductos semicirculares, del nucleo fastigio y
floculonodulares, del nucleo vestibular medial contralateral y en menor grado de la
formacion reticular. Las conexiones eferentes del nucleo medial se extienden desde el
fasciculo longitudinal medial descendente hasta niveles cervicales y toracicos por
medio del tracto vestibulo espinal medial y por el fasciculo longitudinal medial
ascendente para alcanzar los nucleos de los nervios oculomotores. Otras eferencias se
distribuyen al floculonodular, la formacion reticular y el nacleo vestibular contralateral.
Los nudcleos mediales parecen ser un importante centro de coordinacion del

movimiento de los ojos, cabeza y cuello.?

Nucleo vestibular lateral de Deiters: Recibe aferencias de la macula del utriculo y del
cerebelo (vermis y ndcleo fastigio). Da eferencias a la médula formando parte del tracto
vestibulo espinal lateral, asi como por fasciculo longitudinal medial que conecta con
varios nicleos oculomotores,® por lo cual este nucleo tiene un papel importante en el

control de los reflejos vestibuloespinales y vestibulocélicos.®

Nucleo vestibular descendente inferior: Recibe informacion de los conductos
semicirculares y del utriculo, fibras cerebelares del fléculo, nédulo y Gvula que se
esparcen por el nucleo, asi como aferencias vestibulares. La mayoria de sus fibras
eferentes van al cerebelo y la formacion reticular, y en menor cantidad a las vias
vestibuloespinales. La existencia de numerosas fibras comisurales que conectan con
los nucleos contralaterales superior, descendente, medial y lateral, le dan un papel de
integrador de sefnales vestibulares de ambos lados con sefiales procedentes del

cerebelo y la formacion reticular.®

Ademas, el complejo de nucleos vestibulares incluye pequefios grupos de células que
se encuentran asociadas topograficamente con el ndcleo principal pero que tienen

caracteristicas morfoldgicas y anatémicas distintas.’



Nucleo intersticial de Cajal: Es el mejor definido de los pequefios grupos de células
asociadas con los nucleos vestibulares. Recibe aferencias de las maculas y crestas,
proyectandose sobre los ndcleos oculomotores, médula espinal y nodulo y fléculo

”

cerebeloso.'® Otros grupos o nlcleos accesorios de menor relevancia (“x”, “y”, “f’, “z”,

“I’,’ “g”’ “m”’ “p”)'

Todos los nucleos vestibulares a excepcidon del lateral, estdan unidos contra
lateralmente mediante fibras comisurales que son mutuamente inhibitorias.'* La
integracion de la informacion de los 6rganos vestibulares periféricos se realiza a través
de conexiones comisurales, dado que las terminaciones de los nucleos vestibulares al
troncoencéfalo son ipsilaterales, lo que permiten compartir la informacién entre ambos
lados del tronco encéfalico y poner en marcha el mecanismo de estimulacion inhibicion
de los conductos semicirculares demostrando claramente la importancia que tiene en el

sistema vestibular la integracion de la informacién.”*?

Los nucleos vestibulares establecen numerosas conexiones con otras estructuras del
SNC. Las mas importantes se realizan con los nacleos de la musculatura del globo
ocular, médula espinal, cerebelo, corteza cerebral y otras como son la formacion
reticular y receptores vestibulares. Estas Ultimas corresponden a las fibras que se
originan en los nucleos vestibulares y llegan a las células ciliadas vestibulares tras
discurrir por el VIII par craneal. Son fibras de retroalimentacion cuyo significado

funcional se desconoce.®

Reflejo vestibulo-ocular (RVO)
Una de las funciones del sistema vestibular, es regular el movimiento de los ojos
mediante el RVO, para mantener la estabilidad de la mirada durante los movimientos

de la cabeza. '

El movimiento de la cabeza produce una aceleracion angular que es detectada por las
crestas ampulares de los conductos semicirculares situados en el mismo plano de giro.

La informacion se transmite a los ndcleos vestibulares emergiendo dos importantes



tractos de sustancia blanca, el tracto ascendente de Deiters, que va al nicleo abducens
ipsilateral relacionado con el RVO horizontal y el faciculo lateral medial (FLM) a través
del cual los axones de las neuronas vestibulares alcanzan los nucleos oculomotores
que transmite el resto de la informacién relacionada con el RVO', que permite
estabilizar la mirada. El FLM se extiende desde el nivel del coliculo superior hasta el
limite caudal del bulbo. Por debajo de este limite, en su trayecto por el tronco
encefalico, el FLM est4 formado por fibras ascendentes y descendentes, directas y
cruzadas, que proceden fundamentalmente de neuronas de asociacidon cuyo soma se
sitla en los nucleos vestibulares y los nucleos de los nervios que inervan los musculos
del globo ocular. Estos axones conectan los nucleos vestibulares, los nacleos motores

oculares y las motoneuronas espinales destinadas a musculos del cuello.*®

A través del FLM se coordinan los movimientos de los ojos y la cabeza en respuesta a
la estimulacion vestibular. En caso del reflejo de fijacion de la mirada, estan implicadas
principalmente las neuronas localizadas en los nucleos vestibulares superior y medial.

Los conductos semicirculares estan dispuestos en planos perpendiculares entre si que
coinciden aproximadamente con un funcionamiento emparejado de los musculos
extrinsecos del ojo. Las conexiones vestibulares con los nucleos motores oculares
reflejan la disposicion geométrica, con simetria en espejo, de estas estructuras. Las
aferencias procedentes de cada una de las crestas ampulares del par de conductos
semicirculares se proyectan sobre los nucleos motores oculares; de este modo, en
cada pareja muscular se excita el musculo cuya direccion de accién se opone al
sentido de rotacion de la cabeza, mientras que se inhibe el mudsculo cuya accién sigue

la misma direccion.*®*°

Los musculos del globo ocular actian sinérgicamente en parejas: el musculo situado en
el lado opuesto a la direccion del giro se contrae progresivamente durante la rotacion

de la cabeza, mientras que el musculo situado en el otro lado se relaja.*®

Reflejo vestibulo-espinal (RVE)
Los nucleos vestibulares se proyectan sobre la médula espinal por medio de los tractos

vestibulo-espinal lateral y medial, y reticulo-espinal. El tracto vestibulo-espinal lateral se



forma por los axones de neuronas del nucleo vestibular lateral, que descienden
homolateralmente por el cordon anterolateral de la médula, terminando en
interneuronas y motoneuronas alfa del asta anterior de la médula. Es un haz directo. La
organizacion de esta via es somatotopica. Su funcién es favorecer el tono de la

musculatura extensora de forma directa o indirecta a través de las interneuronas. %°

El tracto vestibulo-espinal medial esta constituido por axones directos y cruzados de
neuronas situadas en los nucleos vestibular medial y en menor proporcion por axones
de neuronas situadas en los nucleos vestibulares laterales e inferior. Se distribuyen
desde las laminas IV a IX del nivel medio-toracico. ?* Cada axén emite colaterales a
motoneuronas que inervan diversos musculos cervicales para realizar movimientos
compensadores de la cabeza en el plano del conducto semicircular estimulado. Por
otro lado, casi la mitad de las neuronas vestibulares que se proyectan sobre los
nucleos oculomotores dan colaterales descendentes que se incorporan al fasciculo

longitudinal medial descendente.

El fasciculo vestibulo-espinal medial participa en el control de los reflejos vestibulo-
oculares y vestibulo-cervicales, con el objetivo de regular los movimientos cérvico-

oculares para mantener la orientacién espacial.?

Los tractos vestibulo-espinales son esenciales para el ajuste postural de la cabeza y
tronco: el tracto vestibulo-espinal lateral es la principal via nerviosa que interviene en el
equilibrio y mantenimiento de la bipedestacién. A través de éste, el sistema vestibular
realiza los cambios posturales necesarios para compensar las inclinaciones y

movimientos corporales.

El tracto vestibulo-espinal medial regula la posicion de la cabeza con respecto al
tronco, controlando las contracciones de los musculos cervicales en respuesta a la

estimulacién de los conductos semicirculares por aceleraciones angulares.

El tracto reticulo-espinal: Recibe informacion sensorial de todos los nucleos

vestibulares y de los sistemas sensoriales y motores relacionados con el



mantenimiento del equilibrio. Tiene componentes cruzados y directos, y estd muy
colateralizado. Probablemente intervenga en la mayoria de los movimientos reflejos
posturales, incluyendo el ajuste postural por informacion sensorial no vestibular

(auditiva, visual y tactil).™*

Los reflejos vestibulo-espinales son los encargados de mantener la estabilidad postural
estatica y dinAmica mediante la contraccion de musculos agonistas y antagonistas
especificos; éstos provocan movimientos musculares automaticos para lograr el control
del equilibrio estatico y dindmico, en bipedestacién y en la marcha #. Es un mecanismo
complejo que forma una especie de gran red neural sensorio-motora multisensorial,
que afecta al cerebelo, corteza, ganglios basales y a la médula espinal.’® Se ha
propuesto un mecanismo de “tira y afloja”, en el que los musculos extensores
antigravitatorios del cuello, tronco y extremidades actuarian como 6rganos efectores
principales. Sin embargo, el reflejo vestibulo espinal no produce patrones rigidos de
activacion muscular, siendo variable el grupo de musculos activados en respuesta a un
estimulo particular segun la postura del cuerpo, las estrategias de equilibrio o las

condiciones visuales. 1824

Sistema vestibular y sus conexiones con la corteza cerebral

La existencia de una representacion cortical del sistema vestibular se basa en los
estudios de potenciales evocados cerebrales recogidos tras la estimulaciéon del nervio
vestibular en animales y el vértigo generado en humanos tras la estimulacion directa de
la corteza temporal.** Las vias por las que la informacion vestibular llega la corteza

no son bien conocidas. *°

Lesiones del sistema vestibular central

La alteracién de la funcion vestibular condiciona una serie de manifestaciones clinicas
de las que el vértigo, mareo o inestabilidad a la marcha son los sintoma
fundamentales acompafidndose a menudo de cortejo vegetativo con nauseas y
vomitos. La lesidn en estructuras vestibulares periféricas o centrales, dara lugar a un

sindrome vestibular.



En el mareo, inestabilidad y cuadros vertiginosos de origen central las alteraciones se
localizan en la via vestibular central, generalmente el tronco del encéfalo, cerebelo y
conexiones vestibulo-cerebelosas y de forma excepcional, por afectacion de

estructuras supratentoriales como el tdlamo o la corteza cerebral.

Los principales sintomas que se encuentran son:

El vértigo (sensacion de alucinacion de movimiento, que puede ser de giro, ascenso-
descenso, anteroposterior o lateral) *’, puede comenzar de forma brusca e intensa,
aunque lo habitual es que sea insidioso y de curso lento, con una presentacion de
dias, semanas o meses con fluctuaciones, pudiendo incluso evolucionar en crisis

recurrentes de minutos u horas.

La inestabilidad (sensacion de desequilibrio o pérdida del balance que es percibida
primariamente en los miembros inferiores, especialmente cuando se esta de pie o
caminando y que cede al sentarse o al acostarse)®’, la inestabilidad es mas intensa,
siendo los pacientes incapaces de mantenerse en pie o caminar durante la fase aguda.
describe una sensacion de inestabilidad que se intensifica con el movimiento y mejora

con el reposo; en general hay mas inestabilidad que vértigo.

El mareo se refiere a varias sensaciones anormales relacionadas con la percepcion de
la relacion existente entre el cuerpo y el espacio siendo un término inespecifico que
puede ser expresado como sensacion de cabeza hueca, sensacion de desmayo,
sensacion de nadar o flotar, inestabilidad, desequilibrio,confusion mental. El agrupar
diferentes sintomas en un mismo término, ha impedido una adecuada caracterizacion
de lo que realmente significa el término mareo >, lo habitual es que sea insidioso y de

curso lento.

Uno de los principales signos que se pueden encontrar es el nistagmos espontaneo
gue no se suprime con fijacion visual, cambia de direccion, y puede ser horizontal,

vertical o rotatorio puro.



ATAXIA

El término ataxia proviene del griego atakos (de a que significa no y tassein que
significa ordenar) es el término utilizado para describir las anormalidades en la
coordinacion y el movimiento, caracterizado por errores en la velocidad, rango,
direccion, duracion, tiempo y fuerza de la actividad motora, consecuencia de la
disfuncién del cerebelo, el sistema vestibular, o del sistema propioceptivo, solo o en
combinacion, de etiologia genética o adquirida.?®

De acuerdo a su origen etiologico la ataxia puede ser divida en 3 tipos: cerebelosa,
vestibular y sensitiva .>’ La ataxia cerebelosa se caracteriza por alterar la velocidad, el
ritmo, la amplitud y la fuerza del movimiento, en especial durante el inicio y el término
del mismo, ademas de acompafiarse de temblor, lo que condiciona una trayectoria del
movimiento irregular, alteracién que también es llamada disinergia .>’ Aunado a las
alteraciones propias del movimiento también se suman las dismetrias, disartria,
nistagmus, tono muscular disminuido, aumento de la base de sustentacion y
disdiadococinesias.”® La ataxia vestibular se caracteriza por la presencia de vértigo,
ademas de que suele respetar el lenguaje y las extremidades. La ataxia sensitiva a
diferencia de la anterior, se encuentran ausentes el vértigo y el mareo, de igual manera
respeta el habla, pero es frecuente encontrar el signo de Romberg, alteraciones en la
propiocepciéon y pueden encontrarse alteraciones desde los nervios periféricos hasta la
columna dorsal.?®

Las ataxias también se pueden clasificar en simétricas y progresivas (Tabla 1) y
focales e ipsolaterales (Tabla 2), y estas a su vez en agudas, subagudas y crénicas.?

Tabla 1. Causas de ataxias simetricas y progresivas

Agudas (horas a dias): Subagudas (dias a semanas): Crdnicas (meses a afios):

Intoxicacion: alcohol, litio, Intoxicacion: mercurio, solventes, gasolina, Sindrome Paraneoplésico
difenilhidantoina, barbitdricos pegamentos; quimioterapicos citotdxicos
Alcohdlica-nutricional: (deficiencia ~ de Sindrome de anticuerpos contra

Cerebelitis virica aguda vitaminas B1 y B12) gliadina




Sindrome posinfeccioso Enfermedad de Lyme Hipotiroidismo
Hereditarias
Tabes dorsal
Reacciones toxicas por
fenilhidantoina

Tabla 2. Causas de ataxias focales e ipsolaterales
Ataxias focales e ipsolaterales
Agudas (horas a dias): Subagudas (dias a semanas): Cronicas (meses a afios):

Vasculares:  infartos o Neoplasicas: glioma cerebeloso o tumor Gliosis estable consecuencia de

hemorragia cerebelososa y metastésico lesion  vascular o  placa
hematoma subdural desmielinizante

Cuadros  desmielinizantes:  esclerosis Lesion congénita:
Infecciosas: absceso maltiple Malformaciones de Chiari o
cerebeloso Dandy-Walker

Leucoencefalopatia multifocal vinculada

con el SIDA

ATAXIAS HEREDITARIAS
Las ataxias hereditarias se presentan por anomalias a nivel cerebeloso y/o sus
sistemas asociados, lesién de los cordones espinales o alteraciones de la sensibilidad
periférica *, ademas de que pueden ser el resultado de una combinacién de todas
ellas, se caracterizan clinicamente por una pobre coordinacion en el movimiento,
marcha inestable, incoordinada y con amplia base de sustentacion, puede afectar en
gran medida los movimientos de las extremidades y comuUnmente se asocia con
disartria y nistagmus.*!
Las ataxias hereditarias se subclasifican en:

e Herencia autosomica dominante

e Herencia autosOmica recesiva

e Ligadas al cromosoma X

e Mitocondriales
Para establecer el diagnéstico o la sospecha de una ataxia de origen hereditario, se
requiere detectar por examen neuroldgico los signos y sintomas clasicos ya antes
mencionados, exclusion de ataxias de causas no genéticas y por la presencia de

historia familiar de ataxia compatible con naturaleza hereditaria, la identificacion de



alguna mutacién conocida o por el reconocimiento de un fenotipo clinico caracteristico

de una ataxia en especifico.*

Ataxias autosémicas dominantes.

Las ataxias autosOmicas dominantes son un grupo de trastornos neurologicos
hereditarios que son clinica y genéticamente heterogéneos, para su designacion se
empleaba el acrénimo inglés ADCA (Autosomal Dominant Cerebelar Ataxia)(Tabla 3).%

Tabla 3. Clasificacion clinica de Ataxia espinocerebelosa autonémica dominante
ADCA | aparicion de ataxia cerebelosa progresiva con
oftalmoplejia, atrofia 6ptica, signos extrapiramidales,

demencia, y amiotrofia

ADCA I aparicién de sintomas de ataxia cerebelosa progresiva
junto con degeneracién retiniana  pigmentaria,
oftalmoplejia, signos extrapiramidales y demencia.

ADCA I manifestacion de la ataxia cerebelosa relativamente
pura de aparicion tardia.

ADCA IV ataxia cerebelosa junto con mioclonias y sordera.

La clasificacion tradicional de ADCA de acuerdo con las caracteristicas clinicas y el
presunto patrén de neurodegeneracion se ha sustituido por una nueva clasificaciéon que
tiene caracteristicas especificas neurogenéticas clinicas. La clasificacion actualmente
favorecida y ampliamente reconocido de ADCA se divide esencialmente en dos grupos
de trastornos ataxicos: las ataxias episoddicas que se manifiestan como enfermedades
con ocurrencia episédica predominante de ataxia, y las ataxias espinocerebelosas, un
grupo genéticamente heterogéneo de ataxias cuyo curso de la enfermedad es crénica y
progresiva.®> Actualmente se designan con el acr6nimo SCA (Spino-Cerebellar
Ataxia).>®

ATAXIAS ESPINOCEREBELOSAS (SCA)

Las ataxias espinocerebelosas son un grupo de enfermedades neuro-degenerativas,
incluyen una amplia variedad de subtipos que van desde los sindromes cerebelosos
puros, resultando en alteraciones de la marcha y/o caidas, dismetria de extremidades,

dismetrias oculares, nistagmus, disfagia y disartria, asi como asociados a menudo con



otros signos neurolégicos como piramidales o extrapiramidales, oftalmoplejia, deterioro
de la retina y deterioro cognitivo .>*3* La atrofia del cerebelo y el tallo cerebral son a
menudo las caracteristicas que mas predominan, pero otras estructuras pueden verse

afectadas, lo que lleva a una importante gama de fenotipos. *

La clasificacion actual de este grupo de enfermedades se basa en los defectos
genéticos subyacentes y el curso tipico de la enfermedad *°, se numera en orden
cronolégico del descubrimiento del locus del gen. Cada uno de las SCAs conocido
(SCA1-SCA36) (Tabla 4), es por lo tanto de manera inequivoca caracterizado por un

locus subcrosomal distinto.3?

A pesar de su similitud en los sintomas clinicos, un arsenal de diversas causas
genéticas subyace en las SCAs. Entre estas causas genéticas conocidas se incluyen:

expansiones de poliglutaminas, mutaciones en regiones no codificantes y mutaciones

L . 34
por delecion, insercion, puntual, etc).

No obstante, el tipo de mutacion mas comun entre las SCAs son las expansiones
anormales de repetidos (trinucleotidos, pentanucleétidos o hexanucleétidos) localizadas
tanto en regiones génicas codificantes como no codificantes del ADN. Cuando el
aumento de los repetidos trinucleétidos se origina en regiones codificantes,
comunmente la unidad de repeticién es Citosina-Adenina-Guanina (CAG) que codifica
para el aminoacido glutamina (por lo que la enfermedad se denomina poliglutaminica).
Este grupo no abarca a la mayoria de las SCAs pero si representa la mayor parte de
los casos.

Tabla 4. Clasificacio neurogenetica de SCAs

Nombre Locus
SCA1l 6p22-p23
SCA2 12923-g24.1
SCA3 14924.3-932
SCA4 16g24-ter
SCA5 11p
SCA6 19p13.2
SCA7 3p14.1p21.1
SCA8 13g21

SCA10 22q

SCAl1 15014-g21.3

SCA12 5q31-q33

SCA13) 19913.3-q14.4



SCA14 19q-13.4

SCA15/16 3p
SCAl7 6027,
SCA18 7922-932
SCA19 1p21-g21
SCA20 11q
SCA21 7p21.3-p15.1
SCA22 1p21-923
SCA23 20p13-12.3
SCA25 2p15-p21
SCA26 19p13.3
SCA27 13934
SCA28 18p11.22-gq11.2
SCA29 3p
SCA30 4q
SCA31 169
SCA32 79
SCA34 16p
SCA35 20p
SCA36 20p

La epidemiologia debe considerarse de forma independiente para cada tipo de ataxia
debido a que la frecuencia de la enfermedad varia entre los diferentes grupos étnicos y
los continentes. Las SCAs son enfermedades raras con una prevalencia general
estimada en la actualidad en la poblacion general en aproximadamente entre 1.2 y
3.7:100,000.%

El tipo de ataxias espinocerebelosas 1 (SCAl), 2 (SCA2), 3 (SCA3), 6 (SCA6) vy 7
(SCA7) constituyen las causas mas frecuentes de ADCA, que representan el 50-60%

de todas las familias afectadas por ADCA en todo el mundo.*?

A nivel mundial, la SCA de mayor frecuencia es la SCA3 (enfermedad de Joseph
Machado) representado el 21% de todas las ataxias autosOmicas dominantes, en
segundo lugar SCA2 y SCA6 con el 15% cada una, seguida por SCA 1 con 6% y en
quinto lugar estd SCA7 con 5%.%' En México al igual que en Cuba e india, SCA2
representa la causa mas frecuente de ADCA. También existen SCAs casi exclusivas de
ciertas regiones o poblaciones, como SCA10 que se considera exclusiva de mexicanos
y brasilefios.®’

El inicio de la enfermedad es generalmente durante la tercera o cuarta década de la
vida, pero algunos pacientes pueden tener inicio en la infancia como en la SCA7 y
SCA13 .%®

El diagnéstico de las ataxias autosomica dominantes se sospecha a través de la

valoracion clinica, de contar con antecedentes familiares que indiquen una



enfermedad similar en varias generaciones sucesivas en particular, estudios de
imagen para descartar alguna otra causa adyacente y se confirma a través del estudio

molecular.3®

ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO 7 (SCA7)

La SCA7 es una enfermedad de origen genético con un patron de herencia autosémico
dominante, cuyos principales sintomas son manifestaciones cerebelosas de tipo motor
asi como darfio severo de los fotorreceptores de la retina, que conduce a una retinosis

pigmentaria y a la pérdida de la visién.*?

Epidemiologia

La SCA 7 tiene diferente prevalencia geografica, teniendo una alta incidencia en
Suecia, Finlandia, Estados Unidos y China. En general SCA7 tiene una prevalencia
menor a 1/100,000 habitantes 3, sin embargo se tienen reportes en ciertas regiones
como en Escandinavia *y en la region central del estado de Veracruz en nuestro palis,
donde la frecuencia puede ser relativamente mayor. “°

SCA7 representa el 1-11,6% de las SCAs en todo el mundo y el 7,4% en México. En
un estudio realizado en México en 2007 en donde se estudiaron 108 familias se
encontré que la ataxia mas frecuente en nuestra poblacion fue SCA2, responsable de
casi la mitad de los casos (45.4%), seguida por SCA10 en 13.9%, SCA3 (12%), SCA7
(7.4%) y SCA17 (2.8%).** Magafia y col estimaron la incidencia de SCA1, SCA2, SCA3,
SCAG6 y SCA7 en cinco comunidades del estado de Veracruz (Figura 4), con un estudio
piloto de busqueda de casos, donde se encontraron ocho familias con SCA7,
determinando una prevalencia general de 10.63/100,000.%

Posteriormente, se investigo si la alta incidencia de la enfermedad en esta region se
debe a un efecto fundador. Usando cuatro marcadores genéticos vinculados a SCA7
revel6 que todos los portadores de SCA7 estudiados comparten un haplotipo comdn y
marcadores centroméricos, demostrando que esta combinacidon multiloci es poco
frecuente en familiares sanos y de la poblacién general de México. Lo anterior sugiere
gue una sola mutacion ancestral es responsable de los casos de SCA7 en esta
poblacion. Ademas un analisis del cromosoma Y revelo una relacion filogenética de los

pacientes mexicanos con ascendencia europea occidental de origen Vasco-Francés y/o



Vasco-Espafiol. > Otro estudio en la misma poblacién en familias portadoras de la
mutacion SCA7; reportdé un origen europeo con mayor semejanza a poblacién

finlandesa.*

Xalapa

‘v/Coatepec
—Tlaltetela

~—__Cosautlan
de Carvajal

Figura 4. Mapa de México en donde se muestran las localidades de Veracruz en donde se localiza el origen
geografico de SCA7.

Manifestaciones Clinicas

La edad de inicio de los sintomas varia de 6 meses a 60 afios. La intensidad de los
signos clinicos varia desde un cuadro esencialmente asintomatico, pasando por un
cuadro leve de comienzo tardio, con una duracién media de la enfermedad de 15 a 30
afios, hasta la enfermedad grave y "agresiva" en nifios, con evolucién rapida. *

El cuadro en cuestion se diferencia de todas las demas SCAs por un deterioro visual
muy notorio debido a la presencia de degeneracién pigmentaria de la retina. La
degeneracion de la retina es una distrofia de conos y bastones, que a nivel de fondo
de ojo se inicia con pérdida del reflejo foveal, y continda con una pigmentacioén granular

de la macula *

, puede manifestarse como una maculopatia cuando inicia en la edad
adulta, 0 como una retinopatia difusa o atrofia geogréafica con inicio en la infancia. *3
Las anormalidades en la vision asumen en primer lugar la forma de ceguera a los
colores azul-amarillo hasta llegar a la pérdida visual total con degeneracion macular. En
etapas tempranas no se aprecia por el paciente la deficiencia en la percepcion de los

colores, por lo que puede ser util la prueba de Fransworth o el electrorretinograma.



Cuando la sintomatologia inicia antes de la adolescencia, la enfermedad evoluciona a
ceguera en algunos afos, y cuando inician durante la adolescencia la pérdida es
aproximadamente en una década. **

En casi todos los demas aspectos, SCA7 se asemeja a otras SCA, en que la ataxia se
acompafa de diversos signos como disartria, disfagia, relentizacion de los
movimientos sacadicos, oftalmoplejia, signos piramidales, somatosensorial y déficits
neuropsicolégicos.* Grattan-Smith y col, encontraron limitacién en los movimientos
oculares de abduccién de forma bilateral.** Enevoldson y col, en la revisién de sus
propios casos infantiles y los de la literatura, encontraron que el retraso en el
crecimiento, pérdida de peso y la regresion motriz fueron las caracteristicas iniciales
méas comunes.*

Otra caracteristica clinica es la anticipacion genética, una propiedad clave de esta
enfermedad, la cual se refiere a la aparicibn mas temprana de los sintomas y curso de
la enfermedad mas severa en generaciones sucesivas entre los miembros de una

familia afectada. *>**

Aspectos Genéticos
La SCA7 pertenece al grupo de las enfermedades causadas por expansion de

repetidos CAG o poliglutaminicas 344

, €s causada por una expansion anormal de la
secuencia de repetidos CAG que se encuentran en el tercer exén del gen ATXN7 *°,
identificado en 1997, localizado en el brazo corto del cromosoma 3 (locus 3p12-21.1),
el cual codifica para la proteina ataxina 7.%

Los tripletes repetidos CAG son polimorficos en individuos sanos, sin embargo existe
un umbral de repetidos donde se pueden volver inestables y originar expansiones
anormales. El nimero de repetidos de ATXN7 se puede dividir en cuatro grupos *:
Alelos sanos. Contienen de 4 a 18 repetidos de CAG con una frecuencia de 70-80% de
presentacion del alelo de 10 repetidos.

Alelo normal mutable. 28-33 repetidos, son meidticamente inestables y no se asocian
con el fenotipo.

Alelos con penetrancia reducida. 34-36 repetidos, los sintomas pueden no evidenciarse

o iniciarse tarde, por ejemplo, existe el reporte de una femenino con 34 repetidos que



presentd sintomatologia muy leve a los 65 afios, y un masculino de 36 repetidos que

presentd una sintomatologia leve a los 63 afios.

Alelos con penetrancia completa. Mayores de 36 repetidos *!

39,47

, existen reportes de

expansiones hasta 460 repetidos

De acuerdo a estos grupos se distinguen portadores del alelo con penetrancia completa
en cuatro probables circunstancias, asintomatico joven portador, paciente viejo con
sintomas leves, adulto con cuadro completo que inicia en la adolescencia e infantes y
nifios con curso rapidamente fatal. *®

La existencia de una edad de comienzo cada vez mas temprana y de una enfermedad
cada vez mas agresiva en las generaciones siguientes se debe a la posterior expansién
de la repeticion del tripletes CAG y un mayor tamafio del fragmento de poliglutamina en
la ataxina mutante.

El tamafio del alelo se correlaciona con la presentacion de la enfermedad es decir el
tiempo desde que inicia el primer sintoma hasta la muerte del paciente.®! Las
expansiones mas largas producen un curso mas rapido mientras que las expansiones
moderadas son compatibles con una esperanza de vida casi normal.*®

Se considera que con un alelo de 70 o mas repetidos se presentara sintomatologia de
inicio temprano antes de los 10 afios y con méas de 130 repetidos el inicio sera antes
de los 2 afios de edad “°, iniciando con discapacidad visual y sintomas de ataxia
principalmente 2. Con menos de 70 repetidos su inicio seré en edad adulta presentado
ataxia como sintoma inicial seguida del déficit visual.*?

La correlacion entre niumero de repetidos y la edad de inicio es evidente en estos
pacientes, la cual es considerablemente mayor si la transmision es paterna, ya que ha
descrito una tendencia a generar expansiones mas grandes cuando el alelo heredado
es de origen paterno en comparacion con los de origen materno, observado que la
presentacion de casos infantiles o incluso in utero es exclusiva de transmision paterna,
por lo cual una forma infantil fatal puede ocurrir cuando la herencia es de origen

paterno: 3% 4% 44

Neuropatologia



Aunque el fenotipo que determina cada gen de la enfermedad es variable, se produce
un patron de pérdida neuronal con gliosis que es relativamente caracteristico de cada
tipo de ataxia.

La SCA7 es una enfermedad caracterizada por la pérdida neuronal, principalmente en
el cerebelo y regiones del tronco cerebral y, en particular, el complejo olivar inferior
siendo en estas localizacion donde la pérdida neuronal es la méas grave y las
inclusiones mas frecuentes.

Los estudios inmunohistoquimicos y bioguimicos han demostrado la existencia de
cumulos nucleares especificamente de la poliglutamina mutante, las cuales se han
detectado en el cerebro desde un inicio temprano resultando potencialmente toxicas
para estas células. *>>°

Junto con considerables cambios macroscopicos como es la atrofia del cerebelo,
protuberancia y pedunculos mediales del cerebelo, también se observa pérdida
neuronal severa en bucles de los ganglios basales, en la via cerebelotalamocortical, el
sistema visual, auditivo y somatosensorial durante el curso de SCA7. La pérdida
neuronal también puede estar presente en los nucleos de los sistemas oculomotores,
vestibulares y del tronco cerebral , asi como en el mesencéfalo, sustancia nigris , el

area tegmental ventral, nticleo peddnculopontino, y el nticleo reticular del talamo. *

Diagnostico

No existe criterios clinicos que aseguren el diagnostico de esta patologia, pero se debe
sospechar en situaciones donde se encuentre ataxia progresiva asociada a
alteraciones oftalmoldgicas compatibles con SCA7 y una herencia autosémica
dominante.

La forma infantil de SCA7, suele ser muy complicada de sospechar clinicamente, sin
embargo los antecedentes familiares pueden ser la pauta para el diagndstico, ya que
en esta presentacion la ataxia y el deterioro visual no suelen ser sintomas tan
evidentes como la falla en el crecimiento y la pérdida de las habilidades adquiridas, lo
gue puede provocar confusién con algunas enfermedades metabdlicas, en especial con
la lipofuscinosis neuronal ceroidea, que se caracteriza por falla en el crecimiento y

deterioro visual con pérdida de habilidades adquiridas **.



El diagndstico se confirma con la utilizacion de técnicas de biologia molecular que
demuestren una expansion de una repeticion CAG en la region codificante del gen en
el cromosoma 3p. >

El anélisis mediante PCR acoplado a electroforesis capilar se puede utilizar para
detectar expansiones de trinucleétidos hasta cerca de 100 repetidos, pero no permite
distinguir entre la presencia de un estado homocigoto de alelo normal de un
heterocigoto con una expansion superior a 100 repetidos, para detectar los alelos

mayores a 100 CAG’s se puede realizar analisis tipo Southern blot. >3

Diagnostico diferencial

Los principales diagndsticos diferenciales son otras SCAs, ya que los sintomas
cerebelosos de todas ellas se sobrelapan, sin embargo se considera que las
alteraciones visuales son exclusivas de SCA7 3" sin embargo la retinopatia y la ataxia
se producen en muchas otras enfermedades neurodegenerativas, como entre ellas las
enfermedades mitocondriales, peroxisomales, betalipoproteinemias, acidemias y los
errores innatos del metabolismo de cobalamina, asi como encontrar ataxia adquirida
con deterioro visual con alguna patologia que deteriore la vision como la retinopatia
diabética, esclerosis mltiple y degeneracién macular relacionada con la edad %*,pero la
presencia de anticipacion genética y la marcada herencia autosomica dominante

sugieren fuertemente el diagnostico de SCA7Y.
Tratamiento

En la actualidad no se cuenta con tratamiento comprobado contra ninguna de las
ataxias autosémicas dominantes®, sin embargo se tiene que llevar de forma
multidiciplinaria, la rehabilitacibn y un adecuado asesoramiento genético seran las
bases para mejorar la calidad de vida del paciente.

Se iniciara cuantificando las alteraciones en el equilibrio, lo cual es crucial para evaluar
la eficacia de las intervenciones terapéuticas y de rehabilitacion. Posteriormente se
realiza la terapia fisica siendo esta el factor esencial del proceso de rehabilitaciéon en
este tipo de pacientes, las estrategias terapéuticas requieren un enfoque intensivo e

interdisciplinario, incluyen adiestramiento, ejercicios y manipulacion fisica del cuerpo



del paciente con la intencion de restaurar la fuerza, el movimiento, el equilibrio y la
coordinacion, la recuperacion motora en este tipo de pacientes esta muy relacionada
con el incremento de la capacidad de fuerza después de la aplicacion de programas de
rehabilitacion, en la medida en que aumentan los niveles de fuerza, comienzan a
aparecer signos de recuperacion motora, desde actividades tan simples como realizar
transferencias de una posicion a otra, hasta las mas complejas, como es caminar.>*
Deben mantener la actividad fisica generalmente con apoyo de bastones y andaderas
para prevenir caidas, llevar a cabo modificacion en la casa tales como barra de apoyo,
rampas para movilizacion con sillas de ruedas, etc.

Asi como terapia de habla y realizacibn de pruebas de deglucion mediante
nasolaringoscopia flexible para identificar las consistencias de los alimentos con
menos probabilidades de provocar aspiracion y penetracion y llevar asi mismo terapia
de deglucion.

Con respecto a la degeneracion de la retina, se indica el uso de gafas de sol con
proteccion contra los rayos UV para limitar el dafio a la retina, se han propuesto
diversas ayudas opticas para las personas con pérdida de la vision periférica y central,
sin embargo tienen que tener un seguimiento continuo por parte de un oftalmélogo
para valorar su agudeza visual y campos visuales y ayudar a identificar las ayudas
visuales apropiadas. **

El asesoramiento genético es muy importante, la identificacién de la mutacién junto
con la consulta familiar pueden disminuir la incidencia de estos sindromes cerebelosos
en generaciones futuras™*. Estéa indicada la valoracion clinica y la realizacién de estudio
molecular para los progenitores ya que alguno de ellos puede presentar las posibilidad
de tener un alelo normal mutable, un alelo de baja penetrancia o un alelo con
penetrancia completa pero que adn se encuentre asintomatico. En estos 3 casos el
riesgo de heredar el alelo mutante es del 50%, con la subsecuente posibilidad de que
este alelo se expanda, dependiendo del tamafio del mismo, riesgo que presenta de
manera similar el afectado para su descendencia. En caso de asintomaticos en riesgo
se recomienda realizar estudio molecular en busca de la expansion para manejo

informado de planificacion familiar. 3



Se considera adecuado el uso de métodos de diagndstico prenatal, realizado mediante
analisis de DNA extraido por amniocentesis o por biopsia de vellosidades coridnicas, o
de diagnostico preimplantacion para personas portadoras del alelo mutado, ya
confirmado por métodos moleculares. 3

Al igual que con otras enfermedades poliglutaminicas, en la actualidad no se ha
encontrado algun tratamiento disponible que pueda prevenir, curar, detener o retrasar
la aparicion y progresion.®* Actualmente es esencial entender la neurobiologia de
estas enfermedades con el fin de desarrollar e identificar nuevas y mejores estrategias

de tratamiento. >°

Prondstico
El pronéstico de los individuos con ataxia y degeneracidon cerebelosa o

espinocerebelosa varia dependiendo de su causa subyacente. *°
Sistema vestibular central y sus conexiones con el cerebelo

El cerebelo se comunica con sefiales bidireccionales con de los nucleos vestibulares.
Aungue todos los nucleos vestibulares tienen conexiones cerebelosas, las mas
importantes se originan en el nicleo medial y el descendente, que proyectan neuronas
de segundo orden a los I6bulos anteriores y posteriores del vermis a los fléculos y a los
nacleos fastigios, a través del I6bulo floculo-nodular, cada una de estas regiones
cerebelosas interviene en diferentes funciones vestibulares. La disfunciéon del lI6bulo
floculo-nodular tiene un efecto primario en la ganancia y duracién del RVO. #, la
degeneracion del I6bulo anterior cerebelar influye principalmente en el control postural,
dificultando la utilizacion de la informacion sensorial de las extremidades inferiores,
necesaria para estabilizar la postura.’* En forma reciproca las proyecciones
cerebelovestibulares terminan sobre los cuatro nucleos vestibulares, cuya actividad de

estas ultimas es inhibitoria.

Las fibras vestibulocerebelosas originadas en las células del ganglio de Scarpa en el

conducto auditivo interno, en su mayor parte termina en los nucleos vestibulares, pero



algunas los cruzan para terminar homolateralmente en la corteza del floculo, nédulo y

Gvula, y una pocas en el nucleo fastigio

Las fibras secundarias nacen de los ndcleos vestibulares y pasan al cerebelo junto con
las fibras primarias, terminando ipsilateralmente en la corteza del floculo, nédulo, Gvula

y nucleo fastigio. Asi como en el floculo y en el nucleo fastigio contralaterales.

DIZZINESS HANDICAP INVENTORY (DHI)

En 1990, Jacobson desarrollé el cuestionario de discapacidad por vértigo, el cual fue
propuesto como una herramienta para cuantificar el impacto del vértigo en las
actividades y situaciones propias de la vida diaria. ElI DHI es un instrumento
ampliamente difundido y usado en todo el mundo en pacientes con vértigo, mareo o
inestabilidad, y mide cdmo estos sintomas afectan la calidad de vida del individuo. Se
encuentra estandarizado y se correlaciona confiablemente con las alteraciones
vestibulares. La confiabilidad para pacientes con disfuncion vestibular fue alta (r = 0.97)
en un estudio de Jacobson y colaboradores, empleando el DHI. Este instrumento tiene
su mayor utilidad al identificar problemas especificos de orden funcional, emocional o
fisico, relacionados con trastornos del equilibrio. (Anexo 1)

Con respecto a la interpretacion de la prueba, el puntaje maximo es de 100, el cual se
obtiene a partir de 36 puntos de la escala emocional (nueve preguntas), 36 puntos de la
escala funcional (nueve preguntas) y 28 puntos de la escala fisica (siete preguntas).
Cada pregunta permite elegir entre tres respuestas; si (cuatro puntos), algunas veces
(dos puntos) y no con un valor de cero puntos. Los resultados se clasifican como se

indica en la Tabla 5.

Tabla 5. Escala de calificacion de DHI

Emocional 0-14 15a 24 Mas de 25

Funcional 0-14 15a 24 Mas de 25

Fisica 0-9 10 - 16 Mas de 17




Se define como discapacidad como el grupo de desventajas experimentadas por un

individuo como resultado del deterioro funcional y/u organico en uno o varios sistemas.

e Discapacidad fisica: Es el conjunto de limitaciones que afectan la movilidad y/o
agilidad motora de un individuo. Usualmente, el paciente requiere de aparatos,
aditamentos u otras personas para completar una actividad determinada.

e Discapacidad funcional: Es la incapacidad de realizar tareas basicas asociadas con
la vida diaria, profesionales, ocupacionales y recreacionales.

e Discapacidad emocional: Es, para este estudio, la(s) consecuencia(s) psicolégica(s)
0 psiquiatrica(s) que surge(n) como resultado de patologias organicas; por ejemplo,
ansiedad, depresion o panico, y que alteran el desarrollo cabal de las actividades

cotidianas.

INDICE DINAMICO DE LA MARCHA (IDM)

El indice Dindmico de la Marcha ((Dynamic Gait Index) es una evaluacién clinica
estandarizada que fue desarrollado como una herramienta clinica para evaluar la
capacidad de un sujeto para adaptarse a los cambios en el entorno, a las variaciones
de velocidad, a los cambios de posicidon de la cabeza durante la marcha y al riesgo de
caidas®®. Consiste de 8 items en los cuales se le solicita al paciente que realice ocho
marchas diferentes. A estos items se les otorga un puntaje de 0 a 3, el 0 indica que el
individuo es incapaz de realizar la marcha y el 3 indica que la puede realizar de manera
adecuada. Cada uno de las 8 marchas tiene guias escritas para ayudar a la

calificacion de la misma. (Anexo 2)

La puntuacién maxima que puede obtener es 24. La puntuacion total indicara el riesgo
de caida de un paciente. Una puntuacion de 21/24 o mayor indica un riesgo minimo o
nulo para las caidas; una puntuacion de menos de 21/24 indica un mayor riesgo de

caidas. Cuanto menor sea el nimero, mayor es el riesgo de una caida.

ANTECEDENTES DE ESTUDIOS



El cuestionario de Dizzines Handicap inventory se ha realizado para cuantificar la
discapacidad fisica, funcional y emocional secundaria a vértigo, mareo e inestabilidad,
aunque se ha utilizado principalmente en pacientes con patologia vestibular periférica y
central (disfuncion vestibular uni y bilateral, ototoxicidad, vértigo postural paroxistico,
neuronitis vestibular, enfermedad de Meniere, neurinoma del acustico, etc), también se
ha utilizado para evaluar estos sintomas en otras patologias como son vértigo cervical,
trauma craneoencefélico, trastorno de ansiedad, en personas de la tercera edad y
esclerosis multiple, en donde ha observado ser un instrumento altamente confiable,
validado y clinicamente util para medir la percepcion de discapacidad asociada a
estos sintomas, asi como para demostrar lo resultados funcionales en los pacientes
tras las intervenciones rehabilitatorias®*®*%*®> Asi como el indice dinamico de la
marcha también se ha utilizado para valorar a los pacientes con patologia vestibular
previamente descritos, con eventos vasculares cerebrales, enfermedad de Parkinson,
Esclerosis Multiple, en personas de la tercera edad con problemas de equilibrio,
enfermedades neuroldgicas que implican pérdida del equilibrio, en nifios con trastorno
del espectro alcoholico fetal, en donde también se ha validado su confiabilidad y

utilidad para determinar el riesgo de caidas y la mejoria rehabiltatoria®® 6768:69.70.71.72.73

Con respeto a la busqueda que se realizo para valorar tanto el Dizziness Handicap
Inventory asi como el indice Dinamico de la Marcha en pacientes de Ataxia
espinocerebelosa tipo 7 no se encontré de forma especifica para SCA7, sin embargo
se encontr6é un articulo en donde se realiza una revisibn de manera sistemética para
valorar diferentes escalas para su uso en pacientes con ataxia cerebelosa de
cualquier causas localizando un total de 21 articulos, en donde se encuentras las
escalas previamente mencionadas, realizado la busqueda en medline, cinahl, amed,
web of science y en embase de 1946 hasta el 2014, en donde se considera que estas
pruebas han sido probadas y los resultados indican validez y confiabilidad aceptable
con una adecuada discriminacion para el riesgo de caidas en el caso del indice
dinamico de la marcha , sin embargo, las recomendaciones para el uso clinico de
estas medidas no se pueden realizar debido a que su sensibilidad en esta patologia
aun no se determinar, ademas, que estas medidas genéricas sélo fueron probadas en

los participantes con las lesiones cerebelosas adquiridas (esclerosis multiple).



Se encontré otro estudio del afio 2012 que se realiza en niflos con ataxia
espinocerebelosa en donde se valora el indice dinamico de la marcha para evaluar la
mejoria del equilibrio posterior a terapia de rehabilitacion basandose en videojuegos
de Microsoft Xbox Kinect, hechos especialmente para ejercer la coordinacion de todo el
cuerpo y el equilibrio dinamico, observando una mejoria significativa en el indice
dinamico de la marcha posterior a la intervencion por lo cual se valora que esta escala

puede ser tomada encuenta para la valoracién de este tipo de patologfa.>®

2. JUSTIFICACION

Se ha identificado la presencia de una poblacion con una alta frecuencia de casos
para SCA7 en la region central del Estado de Veracruz, siendo la serie de casos mas
importante de SCA7 a nivel mundial en una region geografica especifica. Debido a que
la SCA7 es una enfermedad neurodegenerativa que afecta a personas en edad
productiva se requiere una valoracion multidisciplinaria por la gran repercusion a nivel

social, econémico, psicolégico y familiar.

A pesar de los avances cientificos, en la actualidad no existe tratamiento especifico
para esta patolégia por lo cual se tiene que llevar a cabo la integracion de la
rehabilitacion multidiciplinaria con la finalidad de mejorar la calidad de vida de estos
pacientes. La valoracién de las escalas indice Dinamico de la marcha y Dizziness
Handicap Inventory nos permitira valorar el riesgo de caidas asi como el grado de
discapacidad en las areas fisica, funcional y emocional. Los resultados permitiran
generar un programa de intervencion dirigido a evitar el riego de caidas asi como sus
posibles consecuencias asi como enfocar su tratamiento rehabilitatorio en funcion de

las areas afectadas.

3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Se realizara una valoracion clinica en los pacientes con diagnoéstico molecular para
SCA7, en donde se cuantificara el grado de discapacidad fisica, funcional y emocional
mediante el cuestionario de Dizziness Handicap Inventory asi como el riesgo de caidas
aplicando la escala de indice Dinamico de la marcha. Se estableceran correlaciones

entre parametros fenotipicos y genotipicos para conocer la influencia del nimero de



repetidos CAG sobre las alteraciones clinicas. Por lo que las preguntas de
investigacion es: ¢ Cudl es el grado de severidad de la discapacidad fisica, funcional y
emocional en los pacientes con SCA7? ¢ Cudl es el riesgo de caidas en pacientes con
SCA 7 en esta poblacién? ¢ Existe correlacion entre el tamafio de la expansion de los

repetidos CAG del gen ATXN7 con el riesgo de caida y/o el grado de discapacidad?

4. OBJETIVO GENERAL
Valorar el grado de discapacidad fisica, funcional y emocional asi como el riego de
caidas en pacientes mexicanos con diagnostico molecular de SCA7 y correlacionar

con respecto al niumero de repetidos CAG del gen ATXN7.

5. OBJETIVOS PARTICULARES

» Seleccion de pacientes con diagndstico positivo para SCA7.

» Realizacion de Historia Clinica

= Aplicacién del cuestionario de Dizziness Handicap Inventory para cuantificar el
grado de discapacidad fisica, funcional y emocional.

= Evaluacion del riesgo de caidas mediante la escala del Indica Dinamico de la
Marcha

Correlacionar la severidad de la discapacidad fisica, funcional, y

emocional asi como con el riesgo de caidas con el nUmero de trinucleétidos
repetidos CAG en el gen ATXNY.

6. METODOLOGIA

Seleccién de pacientes:

Todos los pacientes que de manera voluntaria hayan aceptado su participacion en el
estudio y que hayan firmado una carta de consentimiento informado (Anexo 3). Para su

seleccién se usaron los siguientes criterios:

Criterios de Inclusion
» Pacientes mexicanos que ya cuenten con diagndstico molecular confirmado
para SCAY.



Criterios de Exclusion
» Pacientes que no deseen participar de manera voluntaria en el estudio.
= Que no puedan realizar la prueba
= Pacientes que no cuenten con diagnsotico molecular de SCA7

= Menores de 18 afios

Criterios de Eliminacion

» Pacientes que abandonen el estudio.
7. PROCEDIMIENTO

1. Los pacientes con diagnéstico de SCA7 de la poblacion de Tlalteleta, Veracruz
fueron reunidos para su valoracion médica por médicos enviados del Instituto
Nacional de Rehabilitacion del Servicio de Audiologia, Otoneurologia y Foniatria.

2. Se les explico a los pacientes y/o familiares el objetivo del estudio y se solicitd
firma del consentimiento informado. (Anexo 3)

Una vez que aceptaron, los pacientes fueron citados para su valoracion.

4. Se elaboro historia clinica completa.

Se aplico el cuestionario de Dizziness Handicap Inventory a cada uno de los

pacientes.
6. Se realiz6 la valoracion de la escala del indice Dinamico de la Marcha.
8. ANALISIS ESTADISTICO

Se realiz6 estadistica descriptiva, medidas de tendencia central, desviacién estandar para las
variables cuantitativas. Las variables cualitativas se describieron en forma dicotomica. El

andlisis de correlacion se llevé a cabo mediante la prueba de Pearson.
9. CONSIDERACIONES ETICAS

No se realizan estudios invasivos, sin embargo se entregd una carta de consentimiento
informado. La informacion obtenida se manejo de manera confidencial y Unicamente se

utilizé para fines de la presente investigacion, tomando en cuenta siempre la



Declaracion de Helsinki, tendiendo como interés del paciente proporcionar atencion
médica adecuada y velar por su salud. (Anexo 3)

10. RESULTADOS

Se estudio un total de 39 pacientes, de los cuales 4 fueron excluidos por no cumplir con
los criterios de inclusion, 3 de ellos contaban con Diagnostico de SCA 2 y 1 paciente

era menor de 18 afios. La muestra final consistié de 35 pacientes.

De los pacientes estudiados, el 43 % (n=15) correspondieron al sexo femenino,
mientras que el 57 % (n=20) al sexo masculino. Las edades fueron desde los 20 afios

hasta los 87 afios, con una media de 44.69 (desviacién estandar 19.07)
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De los 35 pacientes estudiados se obtuvieron los siguientes resultados (Tabla 6):

» Discapacidad severa en la escala funcional de un 69 % (n=24), escala fisica de
un 60% (n=21) y por ultimo la escala emocional con un 37% (n=13).

» Discapacidad moderada en la escala emocional del 37% (n=13),escala fisica de
un 20% (n=7) y escala funcional del 11% (n=4).

» Sin discapacidad escala emocional del 26% (n=9), escala fisica del 20% (n=7) y
escala funcional del 20% (n=7).

Tabla 6. Resultados obtenidos en DHI



No de paciente Porcentaje No de paciente  Porcentaje  No de paciente S

20%

SIN DISCAPACIDAD n=9 26% n=7 20% n=7
DISCAPACIDAD _ _ _ 20%
MODERADA n=13 37% n=4 11% n=7
0
DICAPACIDAD SEVERA n=13 37% n=24 69% n=21 60%

indice Dinamico de la Marcha

1. Esta prueba fue posible en 32 pacientes, 3 individuos no lograron realizar dicha
prueba, los resultados fueron los siguientes (Tabla 7)

= EI 6% (n=2) no presentaron riesgo de caida
= EI94% (n=30) presentaban riesgo de caida.

Se observa que de los 8 items realizados los que presentan mayor deterioro son la
marcha con movimiento cefalico horizontal y vertical en un 65.62 % (n=21) de los
pacientes respectivamente.

Tabla 7. Resultados obtenidos del indice Dindmico de la Marcha

= = 4 0,
n=3 9.37% n=7 21.87% n=8 25% n=14 3.75%
= = 0,
n=3 9.37% n=6 18.75% n=4 12.5% n=19 59.37%
= = 0,
n=2 6.25% n=5 15.62% n=4 12.5% n=21 65.62%
= = 0,
n=2 6.25% n=4 12.5% n=5 15.62% n=21 65.62%
= = 0,
n=3 9.37% n=5 15.62% n=5 15.62% n=19 S
= = 0,
n=3 9.37% n=6 18.75% n=4 12.5% n=19 59.37%
= 9 = 0,
n=2 6.25% n=7 21.87% n=6 18.75% n=17 SR
= K = 0,
n=3 9.37% n=5 15.62% n=5 15.62% n=19 59.37%

Correlacién con el numero de tripletes repetidos

Se realiz6 un andlisis de correlacion del numero de tripletes con respecto al grado de
discapacidad y el riego de caidas obteniendose los resultados en listados en las Tabla
8,9 y10.



Tabla 8. Correlacion de Pearson entre numero de repetidos y discapacidad en DHI

Coeh. Correlacion: 0.17954496

Coeh. Correlacién: 0.12316745

Coeh. Correlacion: -0.26349791

Tabla 9. Correlacion de Pearson entre numero de repetidos y riesgo de caidas
IDM Riesgo de caidas

Coeh. Correlacién -0.21928351

Tabla 10. Correlacion de Pearson entre numero de repetidos y riesgo de caidas por item

-0.17725997

-0.01207902

-0.04390346

-0.04390346

-0.14146039

-0.22002633

-0.11735658

-0.18709278

11. DISCUSION

La ataxia espinocerebelosa tipo 7 es una enfermedad neurodegenerativa considerada
poco comun en el mundo. En nuestro pais un estudio reporté el analisis de 108
individuos mexicanos con caracteristicas clinicas de ataxia espinocerebelosa y
determind que la ocurrencia de las diferentes SCAs en nuestro pais es la siguiente:



SCA2 (45.4%), seguida distantemente por SCA10 (13.9%), SCA3 (12%), SCA7 (7.4%)
y SCAL17 (2.8%), tomando en cuenta que los casos analizados fueron de la region
centro del pais, podrian no reflejar la incidencia de las SCAs en todo nuestro pais.

Posteriormente, en Mexico se identificoO una region central del estado de Veracruz que
presenta una alta incidencia de SCA7. Los pacientes se localizaron en 5 diferentes
comunidades de las cuales la comunidad de Tlaltetela presenta una prevalencia de
817.14/100000 habitantes, y la de Tuzamapan una prevalencia de 161.2/100000; datos
qgue las situan como las poblaciones con mayor incidencia de SCA7 a nivel mundial.
Pudiendo representar la serie de casos mas grande reportada a nivel mundial para
SCAT.

La alta incidencia de SCA 7 en esta region, que afecta la calidad de vida de manera
importante, hace imperativo realizar estudios para conocer mas a fondo esta patologia
y asi poder implementar las mediadas necesarias para ayudar a mejorar la salud y
calidad de vida de los pacientes.

En el presente trabajo se estudid un grupo de pacientes, que contaban con la
determinacién del numero de repetidos CAG en el gen de ATXN7 a través de
diagnoéstico molecular, a través de la valoracion del Indice Dinamico de la Marcha y del
Dizziness Handicap Inventory. El indice dinAmico de la marcha tiene como objetivo
valorar el riego de caidas en pacientes con alteraciones del equilibrio; en la poblacién
de SCA7 estudiada se encontr6 un alto riesgo de caidas en el 94% de la poblacion. Por
su parte, la escala de Dizziness Handicap Inventory, es un cuestionario que nos ayuda
a valorar la discapacidad fisica, funcional y emocional en pacientes que presentan
vértigo, mareo e inestabilida a la marcha (secundario a alguna patologia adyacente).

En esta prueba la mayoria de los sujetos estudiados se refirieron sintomaticos. De los
35 pacientes valorados se determiné una discapacidad severa en 24 pacientes para la
escala funcional, 21 para la escala fisica y en 13 pacientes para la escala emocional;
una discapacidad moderada en la escala emocional en 13 pacientes , 7 pacientes en la
escala fisica y 4 pacientes para la escala funcional. Con estos resultados podemos
observar que la SCA7 es una enfermeda que afecta de manera considerable la vida del
paciente debido a que a que presenta algun grado de discapacidad en un 80% para la
esfera fisicay funcional y un 74% para la escala emocional, con una ligera correlaciéon
entre el numero de tripletes repetidos CAG del gen ATXN7 con el riesgo de caidad y el
tipo de discapacidad.

Actualmente, no existen datos en la literatura de la aplicacion del Dizziness Handicap
Inventory y el indice dinamico de la marcha en pacientes con ataxia espinocerebelosa
tipo 7, sin embargo existe evidencia que estas escalas han sido realizada en pacientes
con ataxia espinocerebelosa de determinadas etiologias en donde su uso se
fundamenta en valorar la mejoria pre y posrehabilitacion; y aunque los resultados
indican validez y confiabilidad aceptable con una adecuada discriminacién para el
riesgo de caidas en el caso del indice dinamico de la marcha , las recomendaciones
para el uso clinico de estas medidas no se pueden realizar debido a que su sensibilidad
en esta patologia aun no se han podido determinar.



Con la aplicacion de estas escalas se encontré en pacientes con SCA7 un alto riego de
caida y de discapacidad coincidente con una enfermedad neurodegenerativa con
afectacion a lo largo de la vida, desde la infancia a la vejez impactando de forma
significativa la calidad de vida.

Por lo anterior, sugerimos que estas escalas pueden ser herramientas clinicas valiosas
en la implementacion de medidas para evitar el alto riesgo de caidas y sus
complicaciones, asi como para poder valorar la evolucién post-rehabilitatoria en los
ambitos fisico, funcional y emocional.

12. CONCLUSIONES

El riesgo de caida en esta poblacion es considerablemente alto por lo cual es
importante dar a conocer Yy aplicar las medidad de seguridad necesarias para evitar el
riego de caidas y sus complicaciones.

Se observé un importante grado de discapacidad, desde severo a moderado, en el
ambito fisico, funcional y emocional, por lo cual es importante no perder de vista la
rehabilitacion enfocada en estas areas para mejorar la calidad de vida de los pacientes
con SCAY.

Se observo una discreta correlacion con el niamero de repeticion de tripletes CAG con
el riesgo de caidas y la discapacidad fisica, emocional y funcional.

Este es el primer trabajo donde se usa el indice dinamico de la marcha y dizziness
handicap inventory especificamente para la ataxia espinocerebelosa tipo 7. Aunque
estas escalas no estan actualmente validadas para la SCA7, sugerimos que pueden
ser valiosas herramientas para fines clinicos en la valoracion pre y post-rehabilitacion
de este grupo de pacientes.



13. ANEXOS

Anexo 1:

INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION
SERVICIO DE OTONEUROLOGIA

PACIENTE: EXPEDIENTE
FECHA MEDICO

Preguntas:

1. El mirar hacia arriba ; incrementa su problema? (Fi)

2. Debido a su problema ; se siente usted frustrado (a)? (E)

3. Debido a su problema ; restringe usted sus viajes de negocios o placer? (F)

4. El caminar por el pasillo de un supermercado ; incrementa su problema? (Fi)

5. Debido a su problema ; tiene usted dificultad de acostarse o levantarse de la cama? (F)

6. ;Su problema restringe significativamente su participacion en actividades sociales tales como salir a cenar, ir al cine o ir a fiestas? (F)
7. Debido a su problema ; tiene usted dificultad para leer? (F)

8. El realizar actividades mas complejas como deportes o tareas domésticas (barrer o quardarlos platos), ;incrementa sus problemas? (Fi)
9. Debido a su problema ; tiene miedo de dejar su casa sin tener a alguien que e acomparie? (E)

0. Debido a su problema, ;se ha sentido usted desconcertado(a) frente a los otros? (E)

1. Los movimientos rapidos de su cabeza ;incrementan su problema? (Fi)

2. Debido a su problema ; evita usted las alturas? (F)

3. Allevantarse de la cama, ;se incrementa su problema? (Fi)

4. Debido a su problema ; es dificil para usted realizar trabajos domésticos o de jardineria? (F)

5. Debido a su problema ; tiene usted miedo de que la gente piense que esta ebrio(a)? (E)

6. Debido a su problema, ; es dificil para usted caminar solo? (F)

7. Caminar sobre una banqueta ; incrementa su problema? (Fi)

8. Debido a su problema ; es dificil para usted concentrarse? (E)

9. Debido a su problema ; es dificil para usted caminar dentro de su casa en [a oscuridad? (F)

20. Debido a su problema ;tiene miedo de estar solo(a) en casa? (E)

21. Debido a su problema ; se siente incapacitada(a)? (E)

22. Suproblema ;ha generado dificultades en sus relaciones con miembros de su familia o amigos? (E)
23. Debido a su problema ;se siente usted deprimido(a)? (E)

24. Su problema ;interfiere con su trabajo o con sus responsabilidades de familia? (F)

25. Allevantarse ;se incrementa su problema? (Fi)

Respuesta Puntos
Aspectos emocionales (9): 2 9 10 15 16 20 21 22 23
Aspectos funcionales (9: 3 5 6 7 12 14 16 19 24 No 0
Aspectos fisicos (7): 1 4 8 11 13 17 25 A veces 2
Si 4




Anexo 2:

- INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION
@ SERVICIO DE OTONEUROLOGIA
£
PACIENTE: EXPEDIENTE
FECHA MEDICO
MARCHA: INDEPENDIENTE ASISTIDA

iNDICE DINAMICO DE LA MARCHA
PUNTAJE
MARCHA NORMAL 0 1 2 3
CAMBIO DE
VELOCIDAD 0 ! 2 3
MOV CEF
HORIZONT 0 ! 2 3
MOV CEF
VERTICALES 0 ! 2 3
VUELTAS PIVOTE 0 1 2 3
SOBRE OBSTACULO 0 1 2 3
LADO OBSTACULO 0 1 2 3
ESCALERAS
0 1 2 3

TOTAL




MARCHA NORMAL

Caminar a velocidad normal desde el inicio hasta la siguiente marca (6 metros)

3 Normal Camina 6 metros sin ayuda, buena velocidad, sin desbalance, patrén normal de marcha
2 Deterioro Leve Camina 6 metros, velocidad lenta, con auxiliar, desviaciones moderadas
1 Deterioro Moderado Camina 6 metros, velocidad lenta, patrén anormal de marcha, evidencia de desbhalance.
0 Deterioro Severo No puede caminar 6 metros sin ayuda, severas desviaciones, desbalance franco
CAMBIO DE VELOCIDAD Camin_ar a“paso”normql, cgando se le indique “rapido”, caminara los mas rapido que pueda por 1.5 mts. Cuando
se indique “lento”, caminara lo mas lento que pueda por 1.5 mts.
3 Normal Capaz de realizar estos cambios sin pérdida del equilibrio o desviaciones. Diferencia significativa en 3
velocidades.
2 Puede cambiar de velocidad con desviaciones leves, o
Deterioro Leve Sin desviaciones pero sin cambio significativo en la velocidad, o
Utiliza dispositivo de asistencia.
1 Pequefios ajustes en la velocidad al caminar o
Deterioro Moderado Uno o varios cambios en la velocidad con importantes desviaciones o
Cambios de velocidad perdiendo el equilibrio pero se recupera y continla caminando
0 Deterioro Severo No puede cambiar velocidad o pierde el equilibrio y llega a la pared o es sostenido
MOVIMIENTO CEFALICO Caminar a ritmo normal, girar la cabeza hacia el lado que se le indica mientras continua caminando (izquierda,
HORIZONTAL derecha, centro)
3 Normal Giros de la cabeza sin problemas y sin cambios en la marcha
2 Deterioro Leve Gira la cabeza sin problemas con ligeros cambios en la velocidad de marcha o utiliza ayuda
1 Deterioro Moderado Giros con moderados cambios en la vel de la marcha, se recupera, continla caminando
0 . Realiza tarea con graves trastornos de marcha, después de 400mts pierde el equilibrio, se detiene y choca con
Deterioro Severo pared.
MOVIMIENTO CEFALICO Caminar a ritmo normal, girar la cabeza hacia el lado que se le indica mientras continua caminando (arriba, abajo,
VERTICAL centro)
3 Normal Giros de la cabeza sin problemas y sin cambios en la marcha
2 Deterioro Leve Gira la cabeza sin problemas con ligeros cambios en la velocidad de marcha o utiliza ayuda
1 Deterioro Moderado Giros con moderados cambios en la vel de la marcha, se recupera, contina caminando
0 . Realiza tarea con graves trastornos de marcha, después de 400mts pierde el equilibrio, se detiene y choca con
Deterioro Severo pared.
MARCHA CON Camine a ritmo normal, a la indicacion “dese vuelta y pare”, realizarlo tan rapido como sea posible y quedar de
VUELTAS PIVOTE frente al explorador
3 Normal Vueltas con seguridad dentro de los 3 seg, se detiene rapido sin pérdida del equilibrio
2 Deterioro Leve Vueltas con seguridad en més de 3 seg y se para, sin pérdida del equilibrio
1 Deterioro Moderado ieetigﬁevuelta lentamente, requiere apoyo verbal, da varios pasos pequefios para tener equilibrio y después se
0 Deterioro Severo No le es posible dar vuelta con seguridad, requiere asistencia para darse vuelta y parar
PASAR ENCIMA DE UN Camine a velocidad normal. Al llegar a la caja de zapatos, pase sobre ella, no la rodee, siga caminando.
OBSTACULO
3 Normal Puede pasar por encima de la caja sin cambiar la velocidad y sin desequilibrio
2 Deterioro Leve Pasa por encima de la caja, pero debe frenar y ajustar pasos para librar la caja
1 Deterioro Moderado Debe detenerse para pasar la caja y lo hace con dificultad, requiere apoyo verbal.
0 Deterioro Severo No puede realizarlo sin ayuda.

ESQUIVANDO POR UN LADO

EL OBSTACULO

Camine a ritmo normal. Al llegar al ler cono (2 mts) rodéelo por la derecha y al llegar al segundo cono (2mts
después del primero) rodéelo por la izquierda.

3 Normal Puede caminar alrededor de los conos sin cambiar la velocidad ni desequilibrio
2 Deterioro Leve Pasa alrededor de los dos conos, debe frenar y ajustar pasos para pasar los conos
1 Deterioro Moderado Puede pasar los conos, enlentece la velocidad para terminar o requiere apoyo verbal
0 Deterioro Severo No puede pasar alrededor de los conos sin rozarlos o requiere de asistencia fisica.
ESCALERAS Sulqg las escaleras como lo hace en casa, utilice barandal si es necesario, al llegar a la parte superior dese vuelta
y bajelas
3 Normal Alterna los pies, no usa barandal
2 Deterioro Leve Alterna los pies, debe usar el barandal
1 Deterioro Moderado Dos pies por escalén, debe utilizar el barandal..
0 Deterioro Severo No es posible hacerlo con seguridad




Anexo 3

Carta de Consentimiento Informado

INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION

CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO
SUBDIRECCION DE AUDIOLOGIA, FONIATRIA Y PATOLOGIA DEL LENGUAJE

México, D.F. a: de del 20

Nombre del paciente:
Responsable o Tutor:
No. de Registro:
Domicilio (calle):
Colonia: Delegacion: cP.
Teléfono: _ Celutar: (55) ___ Fima:

En caso de emergencia hablar al teléfono:
Con: ) Parentesco:

Nombre del Testigo: Firma:

Por este conducto doy mi consentimiento para que se me realice valoracion, mediante el diagndstico
instrumentado y tratamiento médico necesario para mi atencion médica, toda vez que el Médico me explique io
relacionado con mi padecimiento, manejo y fratamiento a seguir.

- Me comprometo a RESPETAR las citas médicas, acudir a todos los servicios a donde se me envie. Asimismo,
tengo obfigacion de acudir puntualmente a mis citas en dfa y hora programadas, durante el tumo, consultorio y
horario comespondiente.

Aceplo que en alguna parte del tratamiento podria ser atendido por médicos en formacion, con supervision del
médico especialista.

Riesgos (texto abierto):

Alternativas {texto abierto):

Nombre del médico:
Cédula profesional:

Av. México-Xochimico No. 289, Col. Arenal de Guadakipe, Deleg. Tialpan C. P. 14389
Tl - 5909 1000 )
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