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RESUMEN
El termino ataxia de Friedrich (FRDA) normalmente se caracteriza por una ataxia
lentamente progresiva con inicio antes de la edad de 25 afios, normalmente esta

asociada con reflejos del tendon deprimidos, disartria, respuestas de Babinski,
pérdida del sentido de la posicion y vibracién, y cardiomiopatia. Introduccion: la
enfermedad ataxia de Friedrich se ve reflejada Aproximadamente en el 25% de
casos los cuales tienen una presentacion «atipica» con el inicio mas tarde (después
de la edad de 25 afios), los reflejos del tenddn retenidos, y una progresion gradual
inusual de la enfermedad. Ataxia de Friedreich (FA) Las causas mas comunes de
ataxia autosomica recesiva Blanco; su frecuencia se estima en 1/40 Millones de
nacidos vivos. La caracteristica clinica particular de cada variante permite reducir la
cantidad de pruebas moleculares, ademas de que la comprension de los mecanismos
moleculares conduce a dilucidar la fisiopatologia y crear modelos terapéuticos.
Debido a la expansion de triples GAA en intrones Gen 1 de FXN (frataxina), su
proteina esta involucrada Metabolismo del hierro mitocondrial, Existe en el
diagnostico diferencial de AF Variante de ataxia recesiva y esporadica. La riqueza
clinico-semioldgica y los avances en la biologia molecular han convertido a las
ataxias en uno de los temas mas apasionantes de la neurologia. Conclusiones y
recomendaciones: Aceptar esta enfermedad, es un proceso lento y doloroso tanto
para el afectado, como para su familia, amigos y la sociedad en general; como bien
sabemos, todos no asimilamos o afrontamos situaciones de la misma manera, por lo
cual, cada persona necesita un periodo de tiempo distinto para asimilar y darle
frente a una noticia que genera gran impacto en su vida, mas adn si se trata de un
familiar o un poco méas preocupante que sea un conyuge o un hijo la persona que
estd afectada, ya que esto generara que cada persona dentro del nucleo familiar
obtenga nuevos roles para cuidar y apoyar al afectado. A pesar de esto, la ataxia de
Friedrich es una enfermedad que no afecta las capacidades cognitivas e intelectuales
de la persona, lo cual sugiere 0 muestra algunos beneficios durante este proceso. Es
por ello que para el seguimiento a llevar a cabo durante las intervenciones
recomendamos utilizar algoritmos de diagnostico clinico, combinado con la
investigacion molecular, lo cual permitira establecer un diagnostico preciso al
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menor costo y posibles recursos, esto también es importante en su prondstico y
tratamiento, por lo que proponemos que la clinica sigue siendo una herramienta
importante que permite optimizar la realizacion de pruebas moleculares
confirmatorias.

Palabras clave: Impacto psicoldgico, Ataxia de Friedrich, Ataxia autosomica
recesiva, diagndstico molecular, fisiopatologia.

ABSTRACT

The term Friedrich ataxia (FRDA) is normally characterized by a slowly
progressive ataxia with onset before the age of 25 years, usually associated with
depressed tendon reflexes, dysarthria, Babinski responses, loss of sense of position
and vibration, and cardiomyopathy. Introduction: Friedrich's ataxia disease is
reflected in Approximately 25% of cases which have an «atypical» presentation
with later onset (after the age of 25 years), retained tendon reflexes, and gradual
progression unusual disease. Friedreich's ataxia (FA) The most common causes of
autosomal recessive ataxia White; its frequency is estimated at 1/40 Million live
births. The particular clinical characteristics of each variant make it possible to
reduce the amount of molecular tests, in addition to the fact that the understanding
of the molecular mechanisms leads to elucidating the pathophysiology and creating
therapeutic models. Due to the expansion of triple GAA in Gen 1 introns of FXN
(frataxin), its protein is involved Mitochondrial iron metabolism, It exists in the
differential diagnosis of AF Variant of recessive and sporadic ataxia. The clinical-
semiological richness and advances in molecular biology have made ataxias one of
the most exciting topics in neurology. Conclusions and recommendations:
Accepting this disease is a slow and painful process both for the affected person, as
well as for their family, friends and society in general; As we well know, we all do
not assimilate or face situations in the same way, therefore, each person needs a
different period of time to assimilate and deal with news that generates a great
impact on their life, especially if it is a family or a little more worrying that the
person who is affected is a spouse or a child, since this will generate that each
person within the family nucleus obtains new roles to care for and support the
affected person. Despite this, Friedrich's ataxia is a disease that does not affect the
cognitive and intellectual abilities of the person, which suggests or shows some
benefits during this process. That is why for the follow-up to be carried out during
the interventions we recommend using clinical diagnostic algorithms, combined
with molecular research, which will allow an accurate diagnosis to be established at
the lowest cost and possible resources, this is also important in its prognosis and
treatment Therefore, we propose that the clinic continues to be an important tool
that allows optimizing the performance of confirmatory molecular tests.

Keywords: Psychological impact, Friedrich's Ataxia, autosomal recessive Ataxia,
molecular diagnosis, pathophysiology.)
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I. INTRODUCCION

La Ataxia de Friedreich, se conoce como una enfermedad genética de herencia autosémica
recesiva, la cual tiene como cuadro clinico por una disartria, ataxia en los miembros
superiores e inferiores, pie de cavo, también presenta dificultad en la vision, la deglucion y
en los trastornos, cardiovasculares. Los primeros sintomas de esta enfermedad suelen
ocurrir en la pubertad de las personas que padecen la Ataxia de Friedreich, aunque
ocasiones varia desde la infancia, hasta la adultez, teniendo en cuenta que la enfermedad
puede progresar hasta la pérdida de la capacidad de caminar de 10 a 15 afios después de
detectar la enfermedad [1][2].

Es una enfermedad causada por una deficiencia en el gen de la frataxina (FXN) que
codifica para la proteina frataxina (FXN). El gen, de 80 kilobases (kb), esta localizado en el
brazo largo del cromosoma 9 y formado por 7 exones, a partir de los cuales se sintetiza un
transcrito de aproximadamente 1,3 kb compuesto por 5 exones y que codifica para una
proteina de 210 aminoécidos. La FXN es una proteina muy conservada en la escala
filogenética, habiéndose descrito genes homdélogos en numerosas especies y siendo los
dominios més conservados los exones 4 y 52, [3]

Ademas de la progresiva incapacidad neuroldgica, la AF causa patologia cardiaca,
fundamentalmente miocardiopatia hipertréfica (MCH) y un riesgo aumentado de diabetes
mellitus. [4]

Presenta una prevalencia de aproximadamente 1,7 a 4,7 / 100.000, en la mayor parte del
mundo, excepto en Asia oriental como en China, Japdn, Corea y el sudeste de Asia, Africa
subsahariana y amerindios donde hasta el momento nunca se han informado de la
enfermedad. No presenta tratamiento definitivo para los pacientes, aparte de las
intervenciones relacionadas por el personal de salud; sin embargo, en la actualidad se han
estado investigando algunos agentes potenciales como antioxidantes, agentes inductores de
frataxina (inhibidores de histona desacetilasa (HDAC) e interferdn gamma) y entre estos la

terapia genética [1][5].
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Diversos estudios muestran que sufrir enfermedades cronicas, no solo afecta al estado fisico
de un individuo, sino también a otros contextos de su vida como el emocional o el social,
siendo un proceso complejo, dinamico, ciclico y multidimensional. Algunos sintomas como
ansiedad y depresion se asocian a la enfermedad de la Ataxia y repercuten en la calidad de
vida de estos pacientes. Aunque la depresion en la Ataxia de Friedreich no se ha estudiado
de forma especifica hasta recientemente, varios estudios concluyen que la sintomatologia
depresiva es relativamente frecuente en estos pacientes, llegando incluso a influir en su

rendimiento cognitivo.[6]

La familia al recibir el diagnostico de una enfermedad neurodegenerativa hereditaria que
constituye un riesgo para la vida de algunos miembros que conforman dicha familia, esto
puede llegar a causar un impacto importante, pues a partir de esta noticia surgen
inquietudes, preocupaciones, incognitas sobre el tratamiento y prondstico de dicha
enfermedad, asi como también se experimentan diversas emociones y sentimientos en
relacion a la evolucion de la enfermedad y, por consiguiente, se manifiestan cambios en
diferentes &mbitos de la vida diaria, modificando a la vez la dinamica familiar. Al ser la
Ataxia de Friedreich incurable, resulta dificil para el paciente enfrentarse a la realidad,
ademas esta patologia al ser de naturaleza progresiva crea dependencia en quienes la
padecen, es decir, que siempre van a necesitar ayuda para su cuidado y esto normalmente

recae en un miembro de la familia [7].

Se ha demostrado que esta enfermedad no solo afecta la parte fisica de la persona sino
también la parte emocional y social, es por esto, por lo que se busca describir el impacto
psicolégico de la ataxia de Friedreich en pacientes y familiares que conlleva a una

disminucion de la carga psicoldgica, emocional y social de las personas implicadas.
1. ATAXIA DE FRIEDREICH

2.1. DEFINICION:

La ataxia de Friedreich es un trastorno neurodegenerativo hereditario que dafa el
sistema nervioso, se caracteriza clasicamente por una ataxia progresiva de la marcha,

disartria, disfagia, disfuncién oculomotora, pérdida de los reflejos tendinosos profundos,
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signos de afectacion del tracto piramidal, escoliosis, y en algunos casos, miocardiopatia,
diabetes mellitus, pérdida visual y audicion defectuosa [8]. Afecta la médula espinal y
los nervios que controlan los movimientos de los musculos de los brazos y las piernas.
El principal sintoma es la ataxia, que significa dificultad para coordinar los
movimientos. Los sintomas especificos incluyen: Dificultad para caminar, Debilidad
muscular, Problemas para hablar, Movimientos involuntarios de los ojos, Escoliosis,
Palpitaciones [9]. Los sintomas se presentan entre los 5 y los 15 afios, pero existe otra
proporcion que se puede dar entre los 18 meses y los 30 afos [10]. Después de 15 a 20
afios de la aparicion del primer sintoma, las personas con ataxia de Friedreich suelen
necesitar una silla de ruedas. En los casos severos, las personas terminan discapacitadas.
No existe una cura. Se pueden tratar los sintomas con medicinas, aparatos ortopédicos,

cirugia y fisioterapia.
2.2. CAUSAS

La ataxia de Friedreich es causada por un defecto o anomalia en un gen llamado
frataxina (FXN). Los cambios en este gen hacen que el cuerpo produzca demasiada
cantidad de una parte del ADN Illamada repeticion del trinucledtido (GAA).
Normalmente, el cuerpo contiene aproximadamente de 8 a 30 copias de GAA. Las
personas con ataxia de Friedreich tienen hasta 1,000 copias. Cuantas mas copias de
GAA tenga la persona, mas temprano en la vida sera el comienzo de la enfermedad y
mas rapido su empeoramiento [11].

Esta patologia es hereditaria neurodegenerativa de caracter progresivo gque ocasiona
dependencia en quienes la padecen, por lo que el afrontamiento familiar ante el
diagndstico y evolucién de la enfermedad constituye un factor determinante para lograr
el bienestar y calidad de vida para el enfermo y la familia [12].

A partir del diagnéstico y evolucion de la Ataxia de Friedreich los familiares
experimentaron sentimientos negativos, surgieron cambios a nivel econémico, familiar,
social y calidad de vida, ademés el cuidado resulta dificil, por lo que el cuidador
principal presenta sobrecarga. Sin embargo, la familia logra afrontar positivamente esta
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situacion utilizando estrategias enfocadas al problema y emociones. Para esto La familia
tiene que utilizar estrategias de afrontamiento enfocadas en las emociones y centradas en
el problema, pues emplean el autocontrol emocional, aceptacion de responsabilidades,
reevaluacion positiva, apoyo familiar y espiritual, busqueda de informacion sobre la

enfermedad y alternativas de tratamiento [13].
2.3. DIAGNOSTICOS

Para realizar un diagnostico es necesario que el médico tratante busque sus causas.
Ademas de esto también realizard una exploracién fisica y un examen neuroldgico,
incluyendo en este el control de la memoria y de la concentracion, la vista, el oido, el

equilibrio, la coordinacion y los reflejos [14].
2.3.1 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Incluye Charcot-Marie-Tooth tipos 1 y 2, ataxia con deficiencia de vitamina E, ataxia-
apraxia oculomotora tipos 1 y 2 y otras ataxias de aparicion temprana, para la ataxia no
existe cura y tiene un manejo multidisciplinar, aunque no se diagnostica una vida muy
larga se puede llegar a un prondstico de 40 afios [15]. (Esta es variable ya que puede

tener dependencia de la edad de aparicién y de la presencia de otras enfermedades)
2.3.2 DIAGNOSTICO GENETICO

La mutacion del gen, consistente en una repeticion de un triplete GAA, se puede
identificar y es de utilidad tanto para el diagnostico de portadores como para el prenatal.
En los alelos mutantes el nimero de repeticiones varia de 200 a 900 tripletes [16]. Esto
es relevante, ya que un mayor nimero de tripletes se asocia tanto a una edad de inicio de

la enfermedad mas precoz como a un peor pronostico [17].
2.4. TRATAMIENTO

Actualmente no existe un tratamiento eficaz para la Ataxia de Friedreich, dado a esto es
importante que el médico de atencién primaria lleve un estrecho seguimiento del

paciente para de tal manera mantenerlo con la mejor calidad de vida posible, durante el
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maximo tiempo posible; en este la terapia fisica es adecuada para disminuir o ralentizar
el avance de los problemas motores, pero en algunos casos, es necesario realizar
intervenciones quirdrgicas o tratar por medio de la ortopedia para asi, ayudar a controlar
las malformaciones, tanto en la columna como en las extremidades [18]. Ademas, el
médico podria recomendar un tratamiento para controlar los sintomas, como depresion,
rigidez, temblores, fatiga 0 mareos, o sugerir dispositivos o terapias de adaptacion para

ayudar con la ataxia [19].

Segun el aspecto farmacoldgico, algunos estudios demuestran que los antioxidantes
como la coenzima Q10, y derivados (Idebenona), y la vitamina E, pueden llegar a ser
beneficioso, ya que se ha explorado que es una terapia potencial para evitar la progresion

de esta condicion [20].

Algunos de los problemas que se presentan como los ortopédicos, las deformidades de
los pies, la escoliosis, se pueden tratar con aparatos, terapias, o cirugias, para mejorarla
calidad de vida, para prolongar el uso de los brazos y piernas. Se buscan avances en la
comprension genética de la Ataxia de Friedreich para que lleven a descubrir un

tratamiento eficaz.

El tratamiento para la ataxia de friedreich incluye la logopedia, la fisioterapia, asesorias
y ayudas para caminar o sillas de ruedas; en ocasiones férulas para la escoliosis y para
los problemas en los pies. En términos de prevencion, las personas con antecedentes
familiares de ataxia de friedreich que tengan intencion de tener hijos, deben realizarse
una prueba de deteccion genética para asi determinar el riesgo. Una persona que tenga
solo una copia del gen es portadora pero no desarrollara la enfermedad, aunque si podra

trasladar el gen a sus hijos [21].

I1l. IMPACTO PSICOLOGICO DE LA ATAXIA DE FRIEDREICH EN
PACIENTES Y FAMILIARES

En este articulo de revision se evidencia la necesidad de enfatizar el funcionamiento de
los pacientes con ataxia la intencion de mostrar el enfoque de resistencia psicolégica en

la familia y directamente en el paciente desde un punto de vista familiar y psicolégico
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revisando las diferentes adaptaciones y funcionalidades familiares y personas que
experimentan casos con pacientes con ataxia de tal manera ver las diferentes formas de
afrontamiento en las diferentes etapas de la enfermedad y el sistema de resiliencia del
cuidador , permitiendo reconocer los cambios a nivel social, familiar intrafamiliar y
expresiones emocionales de los directamente implicados [26]. Como es de saber el
afrontamiento familiar y personal frente a el diagndstico y el proceso de la enfermedad
es diferente en cada persona es por esto que el proceso psicoldgico y emocional de los
individuos es fundamental en este proceso para aceptar la enfermedad tanto el afectado

como su familia y la sociedad que rodea al individuo.

3.1. PRESENTACION CLINICA CON EL EFECTO PSICOLOGICO

La Ataxia de Friedreich o degeneracion espino cerebelosa, Se manifiesta en la infancia o
adolescencia normalmente aparece entre los cinco y los quince afios, pero se han
registrado edades de inicio de la enfermedad desde los 18 meses a los 30 afios, afectando
por igual a hombres y mujeres [22]. Esta es una enfermedad neurodegenerativa que
cursa principalmente con alteraciones progresivas e incapacitantes de la marcha, que se
manifiesta como dificultad, inestabilidad y falta de coordinacién al caminar y esto se
refleja en forma de marcha tambaleante y caidas frecuentes que empeoran

progresivamente.

Aunque no pueden darse cifras muy precisas, la ataxia de friedreich es una enfermedad
poco frecuente [22], en la que desde hace décadas se ha descrito la presencia de
sintomas psiquiatricos asociados tales como: deterioro cognitivo, psicosis,
principalmente alteraciones afectivas, el interés psiquiatrico se centra en el deterioro
cognitivo y los trastornos mentales graves asociados, por ello al momento de
diagnosticarse con dicha enfermedad se inicia el consejo genético y al hacer la historia
clinica, explorar al paciente y evaluar algunas opciones de tratamiento se da consejo y

educacion a la familia y las personas relacionadas [23].
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Desde los primeros afios de la enfermedad, la vivencia de perdida de la autonomia
provoca sintomas depresivos como tristeza, ansiedad, aislamiento y sentimientos de
minusvalia como por ejemplo << la vida no vale nada... No quiero salir porque soy un

monstruo>> [23].

Los autores clasicos como bleuler, Walter y Schneider, explican sintomas como
esquizofreniformes de tipo paranoide como episodios de agitacion psicomotriz
frecuentes como alucinaciones nocturnas y la explican desde la perspectiva del sindrome
psicoorganico que hace referencia a la alteracion de la funcion mental debida a una
enfermedad no psiquiatrica. Donde las intervenciones se centran en los aspectos
afectivos pautando asi primero un tratamiento antidepresivo y ansiolitico y mas tarde
con farmacos neurolépticos encaminando los sintomas psicéticos en sindromes

confusionales.
3.2. DIAGNOSTICO PSICOLOGICO

La funcion cognoscitiva del cerebelo ha sido objeto de estudios exhaustivos en los
ultimos tiempos. La descripcion de un sindrome cognitivo-afectivo cerebeloso en
pacientes con lesiones vasculares o tumorales de la fosa posterior y las alteraciones
conductuales y del desarrollo en nifios con sindrome de Joubert agenesia del cerebelo, es
prueba suficiente del papel cognoscitivo que tiene el cerebelo [24][25]. En series de
pacientes con AF se ha demostrado que las hipotesis que postulan que hay una alteracion
en la velocidad para procesar la informacion, asi como en el rendimiento en la prueba de
interferencia de Stroop, son ciertas; pero no se encontré impedimento en las funciones

ejecutivas o en otras pruebas sensibles a lesiones de la corteza prefrontal [26].

Debe entonces considerarse que las pruebas neuropsicoldgicas permiten cuantificar el
deterioro cognoscitivo de un paciente, siempre y cuando las escalas usadas se ajusten a
la discapacidad motora de los pacientes. Por otro lado, la evaluacion psiquiatrica
continua permitira establecer diagndsticos y tratamientos oportunos en caso de
presentarse depresion, ansiedad u otros problemas psiquiatricos que puedan alterar la

respuesta del paciente al tratamiento o su desempefio social [27].



10 of 15

La Ataxia de Friedrich es una enfermedad que afecta tanto personal como a nivel
familiar, ya que esta es una patologia neurodegenerativa que cohibe a la persona
enferma a realizar actividades por si solo, necesitando asi acompafiamiento por parte de
un familiar ya que este necesita ser atendido totalmente por alguien mas, lo cual genera
una sobrecarga a los miembros de la familia, causando impacto social, fisico y
psicologico al paciente y a su cuidador. Es por ello, por lo que explorar y evaluar al
paciente brinda algunas opciones de tratamiento, donde se da consejo y educacion a la

familia y las personas implicadas para disminuir su carga.
IV. CONCLUSIONES

La ataxia de friedrich es una enfermedad neurodegenerativa hereditaria que afecta al
sistema nervioso central y al periférico, ademas el corazon, el esqueleto o el sistema
endocrino, ademas de esto tiene un gran impacto psicolégico tanto en pacientes como en
la familia, Aceptar la enfermedad es un proceso lento Cada persona necesita un periodo
de tiempo para aceptar una noticia que suponga un gran impacto en su vida. A pesar de
esto la ataxia no afecta las capacidades cognitivas e intelectuales lo cual sugiere un poco

de beneficios en medio de este proceso.

Desde el punto de vista psicol6gico, no existe una pauta general de comportamiento para

afrontar el diagndstico y el proceso de la enfermedad.

Cada persona, dependiendo de su edad, de su personalidad y de cémo se ha ido
desarrollando su vida, asi como de la red social que disponga, tiene una forma diferente

de enfrentarse a los problemas y acontecimientos que le abordan.

Aceptar la enfermedad, tanto para el afectado como para su familia, amigos y la
sociedad en general es un proceso lento y doloroso, mas aun si cabe si es uno o varios de
nuestros hijos los afectados. Esta es una enfermedad aparte de las denominadas raras,
estigmatizante, es decir, debido al desequilibrio, la descoordinacién y el habla, a veces
ininteligible, parece que vivieran en una eterna borrachera. Por tanto, lo primero que hay
que hacer para afrontar la enfermedad es informarse e informar a los demas de lo que les

ocurre, de este modo evitara sentirse observado, y sentir vergiienza de ellos mismos, ya
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que estos sentimientos provocan ansiedad y conllevan al aislamiento y a la depresion. El

apoyo tanto social como familiar es fundamental para convivir con la enfermedad.

La ataxia, aunque poco prevalente en su manifestacion hereditaria, es un trastorno que
afecta a las actividades de la vida diaria y la independencia en la vida de muchas
personas, especialmente en poblacion joven. Ademas, las prioridades farmacéuticas y
empresariales hacen que la investigacion en este campo avance con lentitud, por lo cual

las propuestas en cuanto a tratamiento se centran en los cuidados paliativos.

Es por eso que se debe divulgar su existencia y dar conocer sus afectaciones. Cada paso,
por pequefio que sea, puede representar mejoras en la calidad de vida de estos pacientes,
con el alivio para el sistema sanitario que esto supone. El estudio y desarrollo en
deteccion precoz y la automatizacion de sistemas de tratamiento resultaran beneficiosos
tanto para pacientes, familiares, cuidadores y profesionales sanitarios. Cuando
avanzamos en estos campos, todos salimos ganando y, por esta razon, debemos dar a

conocer y apoyar estas causas sociales.

Para concluir podemos deducir que el impacto psicolégico de esta enfermedad puede
afectar tanto en pacientes como en familiares de este creando asi un cambio brusco en su
diario vivir sin embargo llevando la situacién de la mejor manera brindandole apoyo,
compafiia al paciente suele ser muy beneficioso para este llevar de mejor manera este

duro proceso por el cual atraviesa con esta enfermedad.
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