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Resumen: El objetivo de esta investigacion es describir la Ataxia de Friedreich como una patologia que afecta el
Sistema Nervioso, a través de una metodologia con un disefio bibliografico de tipo documental. La Ataxia de
Friedreich es una de las mas frecuentes, dentro de las ataxias autosémicas recesivas con 1 caso por cada 50mil en
poblaciones caucasicas, y un rasgo clinico principal de esta ataxia es la progresion que ocurre en la marcha y las
extremidades antes de los 25 afios. Todos los pacientes deben ser evaluados regularmente para evaluar como
progresan los sintomas presentes, pues no todos los casos son iguales. Los dafios neurolédgicos son evidentes y
generalmente son los primeros en aparecer, provocando deformaciones musculoesqueléticas. Ademas de las
afecciones cardioldgicas, respiratorias y digestivas, estd el aspecto neuroldgico que disminuye en gran medida la
calidad de vida del paciente, por lo tanto, esto estd relacionado con niveles depresivos que deben ser igualmente
tratados y revisados en los pacientes, para mejorar sus condiciones psicoldgicas que puede traducirse en la
aceptacion de las limitaciones generadas por la Ataxia, aceptando las dificultades y tener un control de sus
emociones, que permitan de cierta manera mantener sus sintomas controlados y su progreso no sea tan acelerado.

Palabras Clave: Ataxia, ataxia de Friedreich, sistema nervioso.

Abstract: The objective of this research is to describe Friedreich's Ataxia as a pathology that affects the Nervous
System, through a methodology with a documentary type bibliographic design. Friedreich's Ataxia is one of the most
frequent, within autosomal recessive ataxias with 1 case per 50,000 in Caucasian populations, and a main clinical
feature of this ataxia is the progression that occurs in gait and limbs before the age of 25. years. All patients must be
evaluated regularly to assess how the present symptoms progress, since not all cases are the same. Neurological
damage is evident and is generally the first to appear, causing musculoskeletal deformities. In addition to
cardiological, respiratory and digestive conditions, there is the neurological aspect that greatly decreases the quality
of life of the patient, therefore, this is related to depressive levels that must be equally treated and reviewed in
patients, to improve their psychological conditions that can be translated into the acceptance of the limitations
generated by Ataxia, accepting the difficulties and having control of their emotions, which allow in a certain way to
keep their symptoms under control and their progress is not so accelerated.
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INTRODUCCION

| cuerpo humano es considerado una maquina compleja, conformada por unos

cincuenta billones de células, que conforman los tejidos, los cuales a su vez forman los

organos, que se dividen en ocho sistemas (digestivo. Respiratorio, sanguineo y linfatico,

excretor, reproductor, endocrino, nervioso y los drganos de los sentidos), cada uno con funciones
especificas pero todos entrelazados, pues una funcién actta sobre el resto (Hurtado, 2013).

Dentro de estos sistemas, se menciona el aparato o sistema nervioso, conformado por
millones de células conectadas entre si, que hasta el méas pequefio sistema en el hombre ha sido
comparado con el sistema de una computadora por lo complejo y desarrollado que este es
(Condori, 2021). Este sistema es el encargado de funciones cognitivas, de aprendizaje, la
personalidad de las personas, la conciencia entre otras funciones, permitiendo desenvolvernos y
emitir respuestas frente a los estimulos que percibe el cuerpo.

De la misma manera, el sistema nervioso posee cuatro caracteristicas esenciales como son la
complejidad, y de esta se menciona que el cerebro es un 6rgano que posee un nivel muy alto de
complejidad que estd conformado por una serie de células que se organizan de una forma muy
particular permitiéndole al individuo tener la capacidad de pensar, razonar y comunicarse con
otros; por otro lado esta la integracion y Condori (2021), indica que para que el cerebro ejecute
cada una de las funciones de la que es capaz deben integrarse numerosas células que a su vez
estan interconectadas entre si para que puedan realizar diversas funciones dentro del cuerpo
humano.

Otra caracteristica es la adaptabilidad, que significa que el cerebro y el sistema nervioso esta
en constante cambio, adaptandose para poder sobrevivir a las diversas condiciones a las que se
debe enfrentar diariamente y para ello deben realizar funciones conjuntamente; por ultimo, se
menciona la comunicacion electroquimica, el cerebro y el sistema nervioso estan en constante
comunicacion cada vez que requiere realizar alguna funcion, y esto lo hace a través de impulsos
eléctricos y mensajes quimicos que funciona en la mayoria de las personas de forma adecuada
permitiendo enfrentar diversas situaciones y realizar actividades cotidianas (Condori, 2021).

El sistema nervioso humano se clasifica en el sistema nervioso central (SNC), y el sistema
nervioso periféerico (SNP), las funciones mas complejas se realizan a través del SNC y este a su
vez estd conectado a cada una de las funciones del cuerpo humano por medio del SNP (Ferreres,
2022). Asimismo, el sistema nervioso periférico esta conformado los nervios que estan
conformados por axones de neuronas y por los ganglios los cuales son formaciones abultadas,
ambos se encuentran en la parte externa de las cavidades dseas, y estos ultimos (los ganglios)
estan localizados en el recorrido de los nervios.

Santacruz Freire, C. A., & Gavilanes Martinez, D. A. (2022). Ataxia de Friedreich. Una patologia
que afecta el sistema nervioso. Revista E-IDEA 4.0 Revista Multidisciplinar, 4 (13), 23-33.
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De la misma manera Ferreres (2022) manifiesta que el SNP esta conformado por el SNP
somatico y el autdbnomo; el primero de estos sistemas esta conformado por “12 pares de nervios
craneales que salen por agujeros del craneo y por los nervios raquideos (31 pares) que salen por
agujeros de la columna” (p.5). Asimismo, estos nervios son los encargados de recibir la
informacion que proviene de cada 6rgano sensorial como la vista, el olfato, el gusto y el oido,
también de la piel, loa musculos entre otros, y también se encarga de enviar informacion a la
cabeza el tronco y los miembros superiores e inferiores.

En cuanto a la parte autdbnoma es la que se encarga de conectar el SNC con las visceras y las
glandulas, este es responsable de controlar la actividad contractil del sistema cardiaco y
respiratorio por medio de los nervios y los ganglios que lo componen, también es el encargado de
la funcion de la musculatura lisa del intestino, y la actividad de las glandulas de secrecion externa
(Ferreres, 2022)

En la figura 1 se puede ver como esta dividido el SNC

Figural
Division del SNC

superior, parietal, arriba

rostral, anterior, delantero

occipital, posterior, alras

inferior, basal, hacia abajo Cerebelo

Hipotalamo

Bulbo raquideo
dorsal, posterior, atras

ventral, anterior, delante Médula espinal

, Caudal abajo
Fuente: (Elsevier, 2022)
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En la figura 1 se aprecian las partes del SNC y dentro de esta se destaca el cerebelo la cual,
segun el Instituto Nacional del Cancer del Departamento de Salud y Servicios Humanos (2022)
es una “porcion del encéfalo ubicada en la region posterior de la cabeza entre el cerebro y el
tronco encefélico. El cerebelo controla el equilibrio para caminar y estar parado, y otras funciones
motoras complejas”. Con base en lo antes descrito, se menciona que existe una estrecha relacion
con afecciones como la Ataxia de Friedreich que afecta las células del sistema nervioso, cerebelo,
médula espinal y nervios periféricos, generando en las personas que la padecen de
manifestaciones clinicas como marcha torpe, acompariado de frecuentes caidas, arreflexia de los
miembros tanto inferiores como superiores, disfagia y una serie de sindromes que afectan el
desarrollo normal del individuo.

En este sentido, el objetivo de esta investigacion es describir la Ataxia de Friedreich como
una patologia que afecta el Sistema Nervioso, a través de una metodologia con un disefio
bibliografico de tipo documental.

METODO

La metodologia utilizada para el desarrollo de la presente investigacion es de tipo documental
y Sanchez et al. (2018) sefialan que es el andlisis de los contenidos que se encuentran en las
fuentes documentales, para ello se extrae de un documento los elementos de informacion mas
significativos, organizandolos, clasificindolos y analizandolos desde la perspectiva de los
objetivos del investigador.

RESULTADOS Y DISCUSION

Ataxia

Segun Mayo Clinic (2022) la Ataxia se refiere a la deficiencia en el control muscular que
genera movimientos torpes de forma voluntaria, provocando ciertas dificultades al caminar y para
tener equilibrio, asi como también en la coordinacion del movimiento en las manos, para tragar y
hablar hasta en los movimientos oculares.

Boll et al. (2016) menciona que el término Ataxia significa de forma literal * falta de orden”
y es utilizado para darle nombre al “sindrome de inccordinacion causado por las afectaciones del
cerebelo y de sus conexiones aferentes y eferentes” (p.8). Esto se debe a un dafio generado a nivel
cerebral, especificamente en el cerebelo, el cual es el encargado de la coordinacién muscular. De
igual manera existen diversas causas que puedan generar esta afeccion entre ellas el consumo
excesivo de alcohol, tumores, esclerosis multiple y trastornos genéticos.

Santacruz Freire, C. A., & Gavilanes Martinez, D. A. (2022). Ataxia de Friedreich. Una patologia
que afecta el sistema nervioso. Revista E-IDEA 4.0 Revista Multidisciplinar, 4 (13), 23-33.
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Este trastorno, no es una enfermedad, sino “un sintoma caracteristico de mas de trescientos
procesos degenerativos que cursan ademas de ataxia otros sintomas” (Federacion de Ataxias de
Espafia, FEDAES, 2022). En referencia a los sintomas se menciona que puede generar desde
deformaciones esqueléticas, problemas cardiacos, diabetes, linfomas hasta leucemias, y esto
depende del tipo de ataxia que manifieste la persona, las cuales son progresivas desde un pequefio
desequilibrio al caminar hasta situaciones discapacitantes, aunque esta progresion depende en gran
medida de diversos factores (genéticos, ambientales y personales).

Tipos de Ataxia

Existen mas de 200 tipos de Ataxia, y la FEDAES (2022) muestra su clasificacion segun
aquellas que son hereditarias y no hereditarias y se muestran en la Tabla 1y 2

Tabla 1
Tipos de Ataxia hereditarias

Hereditarias
De transmision autosomica dominante: es corriente padecer este tipo de Ataxia en la familia, por ser
hereditaria al recibir un gen con el desorden dominante de alguno de los padres es suficiente para
padecer esta afeccion.

Este tipo es frecuente en todo los tipos de ataxia autosémica
Ataxias espinocerebelosas dominante pero segun la mutacion del gen y la edad del
paciente varian los otros sintomas y signos.
Este tipo de ataxia son episddicas y no progresivas se clasifican
desde la EAl a EA7 y las méas comunes son la EAl y EA2. EN
el caso de la primera puede manifestar sintomas que, durante
Ataxia episddica segundos o minutos, y la segunda pueden durar entre media
hora a 6 horas por episodios generalmente provocados por
estrés en ambos casos. Se manifiestan sintomas como mareos,
fatiga y debilidad en los misculos.
De transmision autosémica recesiva: para este caso, una sola copia de un defectuoso no es suficiente
para heredar el desorden, es decir que para poder heredar este tipo de ataxia es necesario que ambos
padres hereden a sus hijos un gen defectuoso.
Es una de las méas frecuentes, comprendiendo lesiones en el
cerebelo, la medula espinal y los nervios periféricos, estos
Ataxia de Friedreich Gltimos transportan sefiales desde el cerebro y la médula espinal
hacia los masculos. Los sintomas en este tipo de ataxia se
manifiestan antes de los 25 afios.
Es poco frecuente y progresiva de la infancia, causando que el
cerebro y otros sistemas del cuerpo se degeneren.
Esta es consecuencia del dafio cerebral al momento del
nacimiento.
Las personas que padecen esta afeccion acumulan cobre en su
Enfermedad de Wilson cerebro, el higado e inclusive en otros 6rganos, lo que causa
dafios neurol6gicos como la ataxia.

Ataxia telangiectasia

Ataxia cerebelosas congénita

Fuente: (FEDAES, 2022)
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Tabla 2
Tipos de Ataxias no hereditarias

No hereditarias

El cerebelo formado de una manera inusual, y cuya principal
Anormalidad congénita funcion que es la coordinacion de los movimientos voluntarios
estd alterada.
Por mala absorcién de los nutrientes de los alimentos o por
deficiencia de vitaminas, y por enfermedades endocrinas.
Un trauma en la cabeza puede generar lesiones en el cerebelo
el cual es el encargado del movimiento del individuo.

Metabolicas

Por traumatismo

Por infeccion Por el consumo de algunas drogas o alcohol.
Un tumor en el cerebelo y su permanencia, como su posterior
Por tumores extirpacion puede generar un mal funcionamiento de las

estructuras mas proximas.
Después de una parada cardiaca o respiratoria 0 una hemorragia
cerebral.

Otras causas
Fuente: (FEDAES, 2022)

Ataxia de Friedreich

Esta ataxia es una de las més frecuentes, dentro de las ataxias autosémicas recesivas con 1
caso por cada 50mil en poblaciones caucasicas, y un rasgo clinico principal de esta ataxia es la
progresion que ocurre en la marcha y las extremidades antes de los 25 afios (Lépez-Zuazo et al.,
2019).

La Ataxia fue descrita en el afio 1863 por primera vez por el medico Nikolaus Friedreich,
que se caracteriza por ser una enfermedad neurodegenerativa con prevalencia a nivel mundial de 6
por cada millon de habitantes, también es considerada poco frecuente o rara, y predomina en
poblaciones caucéasicas generalmente en paises como Espafia, Francia, Alemania, Francia y
Estados Unidos. Asimismo, en paises como Ecuador, Argentina o Bolivia solo unas pocas personas
han manifestado Ataxia de Friedreich (Lépez, 2021).

Del mismo modo se menciona que este tipo de Ataxia se produce por una mutacion genética
gue genera una expansion anormal del triplete guanina-adenina-adenina (GAA) y se ha mapeado
en el cromosoma 9g13-g21 donde se codifica una proteina mitocondrial que es denominada
frataxina Nieto et al. (2017) y Hernandez (2018) menciona que, este rango patoldgico de los alelos
no ha sido claramente definido, pero se ha determinado que en situaciones normales:

Los alelos estan interrumpidos por la secuencia (GAGGAA) y el nimero de
repeticiones del triplete GAA oscila entre 5y 33. El rango en condiciones patoldgicas
oscila entre 66 y hasta mas de 1700, sin embargo, lo mas habitual es encontrar entre
600 y 900 repeticiones. Para el caso de entre 33 y 44 repeticiones se habla de
Santacruz Freire, C. A., & Gavilanes Martinez, D. A. (2022). Ataxia de Friedreich. Una patologia

que afecta el sistema nervioso. Revista E-IDEA 4.0 Revista Multidisciplinar, 4 (13), 23-33.
https://doi.org/10.53734 /mj.vol4.id247
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permutacion de los alelos, por ello se establecieron en un rango borderline para
pacientes con repeticiones entre 44 y 66 que estaba asociado con el inicio de la
enfermedad de forma mas tardia con una sintomatologia menos florida (p.27)

Con base en esto, Hernandez (2018) indica que el cuadro clinico de los pacientes con Ataxia
de Friedreich incluye los siguientes sintomas:

e Sindrome cerebeloso progresivo

e Ausencia de reflejos tendinosos en extremidades inferiores

e Alteraciones del sentido de vibracion

e Escoliosis

e En el 25% de los casos puede manifestar atrofia dptica y un 20% hipoacusia
(Hernandez, 2018; Velasquez et al., 2020).

El foco central del dafio provocado en la Ataxia de Friedreich son los nlcleos dentados del
cerebelo, que a través de resonancias magnéticas han permitido demostrar que existen atrofia en
porciones del cerebelo, los pedinculos cerebelosos y el tronco encefalico (Rezende et al., 2018).
En este sentido, muchas de estas estructuras sufren dafios progresivos neurodegenerativos que de
acuerdo a estudios neuropatologicos demuestran que estan relacionados con le pérdida de la
frataxina que interfiere en el desarrollo adecuado del SNC.

No existe actualmente algun tratamiento farmacoldgico que haya sido aprobado para la
mejora de esta condicidn, aungue se han realizado estudios e investigaciones sobre cual tratamiento
es el mas adecuado para esta afeccidn aln se encuentran en ensayos clinicos (Tai et al., 2018).

Sin embargo, en la investigacion Gonzéalez et al. (2017) puedo evaluar a un paciente de 5
afios de edad que comenzd a manifestar alteracion en la marcha con aproximadamente 6 meses de
evolucidn, y desde los 2 0 3 afios presentd una disminucién en sus habilidades motrices, que fue
aumentando de forma progresiva, en cuanto al aspecto cognitivo no mostro ninguna alteracion, ni
sintomas respiratorios ni digestivos, presentando a nivel cardioldgico hipertrofia miocardica leve,
ademas al realizarle examenes electrofisioldgicos mostré una disminucion de la velocidad sensitiva
distal en ambos nervios surales, lo que se traduce en una polineuropatia de caracteristicas
desmielinizantes.

Al realizarle estudios genéticos se pudo comprobar que presentaba mas de 66 repeticiones de
GAAy los investigadores procedieron a tratar su condicion con idebenona y durante los primeros
6 meses presento cambios neurologicos y cardiologicos empeorando su situacion, en vista de esto,
deciden triplicar la dosis del medicamento y logran apreciar una mejora en sus condiciones
(neuroldgicas y cardioldgicas) (Gonzélez et al., 2017).

ATAXIA DE FRIEDREICH. UNA PATOLOGIA QUE AFECTA EL SISTEMA NERVIOSO
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La Ataxia no distingue género y puede manifestarse tanto en hombres como mujeres, y el
tiempo de inicio de los sintomas parecen estar relacionado con la cantidad de repeticiones del
triplete de nucledtidos, lo que significa que a mayor cantidad de repeticiones de GAA es menor la
cantidad de produccion de frataxina, lo que significa que la manifestacion inicial de sintomas es a
una menor edad y una mayor gravedad de la afeccion (Gonzéalez et al., 2017).

De igual manera, Nieto et al. (2017), realizaron estudios observacionales y descriptivo con
un grupo de 57 individuos, con estudios genéticos que demostraron ser homocigotos para una
expansion GAA, los cuales fueron informados del objetivo del estudio el cual fue “evaluar la
presencia y el perfil de los sintomas depresivos en la Ataxia de Friedreich y la relacion de las
variables clinico-demogréaficas asi como la velocidad del procesamiento cognitivo de los
evaluados” (p.19). En este sentido, se evaluaron los datos demograficos de cada individuo en
estudio, ademas de estudios neuroldgicos.

Posterior a las evaluaciones realizadas Nieto et al. (2017) determinaron que la edad promedio
de inicio de los primeros sintomas fue entre los 19 a los 66 afios, con una duracion de 1 a 49 afios,
en un 68% el inicio fue antes de los 25 afios, y no se manifest una diferencia significativa en
cuanto al género para la aparicion de la ataxia de Friedreich, los individuos presentaron una mayor
gravedad de sus sintomas al estar presente la depresion en ellos, o que es un nuevo indicio para
incluir los sintomas depresivos en los pacientes que presentan esta afeccion. De esta manera es
necesario considerar la depresion y otros sintomas fuera de los ya conocidos y generados por la
Ataxia de Friedreich.

CONCLUSIONES

La Ataxia de Friedreich es la mas comin de todos los tipos existentes, y todos los pacientes
deben ser evaluados regularmente para evaluar como progresan los sintomas presentes, pues no
todos los casos son iguales. Los dafios neuroldgicos son evidentes y generalmente son los primeros
en aparecer, provocando deformaciones musculoesqueléticas.

Ademas de las afecciones cardiologicas, respiratorias y digestivas, esta el aspecto
neuroldgico que disminuye en gran medida la calidad de vida del paciente, por lo tanto, esto esta
relacionado con niveles depresivos que deben ser igualmente tratados y revisados en los pacientes,
para mejorar sus condiciones psicoldgicas que puede traducirse en la aceptacion de las limitaciones
generadas por la Ataxia, aceptando las dificultades y tener un control de sus emociones, que
permitan de cierta manera mantener sus sintomas controlados y su progreso no sea tan acelerado.

Segun Orphanet (2022) el manejo y tratamiento de la Ataxia de Friedreich no es dnico, ni
tampoco tiene cura, pues es un tratamiento multidisciplinar, que incluye desde terapia fisica, con

Santacruz Freire, C. A., & Gavilanes Martinez, D. A. (2022). Ataxia de Friedreich. Una patologia
que afecta el sistema nervioso. Revista E-IDEA 4.0 Revista Multidisciplinar, 4 (13), 23-33.
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ayuda de sillas de rueda y protesis para poder llevar un estilo de vida activo. También se indica
tratamiento cardioldgico o para la diabetes mellitus en los casos que la enfermedad este presente.

Su prondstico ha mejorado con el paso del tiempo y la investigacion con el uso de diversos
medicamentos, mejorando la esperanza de vida que también dependerd del inicio de la
manifestacion de los primeros sintomas, asi como de otras enfermedades presentes durante la vida
del paciente.

ATAXIA DE FRIEDREICH. UNA PATOLOGIA QUE AFECTA EL SISTEMA NERVIOSO
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