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Resumen 

La ataxia se considera un signo neurológico que se manifiesta 

como una falta de coordinación de los movimientos de 

diferentes músculos del cuerpo. En efecto, representa un 

hallazgo clínico, no una enfermedad, que se exterioriza 

principalmente como alteraciones de la marcha, cambios en el 

habla y movimientos oculares anormales. En el presente 

reporte se detalla el caso de una paciente de sexo femenino de 

11 años 11 meses de edad, con antecedente de microcefalia 

por craneosinostosis y ataxia pos infecciosa. En efecto, fue 

intervenida quirúrgicamente para corrección de la 

craneosinostosis al año ocho meses de edad. Tras dos años de 

valoración se diagnosticó ataxia pos infecciosa aguda, signo 

clínico que posteriormente se presentó de forma reiterada 

después de unos meses. En consecuencia, recibió la 

determinación de diagnóstico de ataxia recurrente 
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Abstract 

Ataxia is considered a neurological sign that manifests as a lack of coordination in the 

movements of different body muscles. Indeed, it represents a clinical finding, not a 

disease, which manifests primarily as gait disturbances, speech changes, and abnormal 

eye movements. This report describes the case of an 11-year-11-month-old female patient 

with a history of microcephaly due to craniosynostosis and postinfectious ataxia. She 

underwent surgery to correct the craniosynostosis at 1 year and 8 months of age. After 

two years of evaluation, acute postinfectious ataxia was diagnosed, a clinical sign that 

subsequently presented repeatedly after a few months. Consequently, the diagnosis was 

made of recurrent ataxia. 

Keywords: Ataxia. Gait ataxia. Coordination deficit. 

 

Introducción 

La ataxia episódica tipo 2 (AE-2) se considera un trastorno neurológico autosómico 

dominante. En particular, se caracteriza por la presencia de crisis de ataxia generalizada 

sumado a episodios de náuseas y vértigo. En efecto, las crisis pueden desencadenarse por 

el stress emocional y durar de horas a días  (1). En particular, inicia en la infancia con la 

presencia de migraña, nistagmo interictal y la evidente atrofia de vermis cerebeloso 

progresiva la diferencian de ataxia episódica tipo 1. Sumado a la instalación de un cuadro 

cerebeloso crónico permanente (1). 

La ataxia se presenta en 26 casos por 100 000 niños nacidos vivos (8). En particular, la 

tasa de prevalencia de ataxias hereditarias es de 10 casos por cada 100 000 individuos con 

una tasa de ataxia cerebelosa dominante de 2,7 casos por cada 100 000 personas y la 

ataxia cerebelosa hereditaria recesiva en 3,3 por cada 100 000 personas (9). De hecho, la 

alta prevalencia de esta condición neurológica se observa en naciones con una notable 
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consanguinidad. Asimismo, la prevalencia a nivel mundial de ataxias espinocerebelosas 

es de 3 a 5,6 casos por cada 100 000 individuos (10) (11). 

La cerebelitis se considera una causa importante de ataxia aguda. En efecto, el pronóstico 

es bueno sin tratamiento en la mayoría de los casos(2). Desde el punto de vista molecular, 

el locus para la AE-2 fue localizado en cromosoma 19p13. El análisis de la mutación de 

las familias con AE-2 demostró dos mutaciones en el gen, CACNL1A4 que codifica a la 

subunidad alfa-1 de los canales del calcio que genera una reducción de la proteína (3). 

Los análisis de laboratorio y las neuroimágenes apoyan el diagnóstico de cerebelitis y el 

rol de otras entidades en el diagnóstico diferencial. La inmunoterapia no se prescribe 

comúnmente, pero ha sido utilizado en algunos casos. La cerebelitis aguda fulminante es 

infrecuente; pero requiere de una intervención agresiva para evitar su curso fatal (2). 

 

Reporte de caso: 

Se reporta el caso de una adolescente de sexo femenino de 11 años 11 meses de edad con 

el antecedente agravante de ataxia episódica. En efecto, se sustenta la sospecha de 

etiología genética/metabólica y epilepsia. Fue intervenida quirúrgicamente para 

corrección de la craneosinostosis al año ocho meses de edad.  Con respecto a los 

exámenes de imagen, la resonancia de cerebro destacó como elemento imagenológico 

representativo el incremento de espacios subaracnoideos a nivel de vermis cerebeloso. 

Además, la electromiografía informada fue normal.  

El estudio genético, reportado por el especialista, destaca el gen CACNA1A asociado con 

la encefalopatía epiléptica y el desarrollo autosómica dominante (DE), también conocida 

como encefalopatía infantil temprana, encefalopatía epiléptica (EIEE), ataxia episódica 

tipo 2 (EA2) y migraña hemipléjica familiar tipo 1. En particular, el gen CACNA1A se 

ha asociado con la ataxia espinocerebelosa 6 autosómica dominante (SCA6), originada 

por la expansión de la repetición de trinucleótidos. En particular no se evalúa las 

expansiones de repetición de trinucleótidos. 

https://portal.issn.org/resource/ISSN-L/2697-3316


               

                      Área: Ciencias de la Salud                                 

                      Disciplina: Medicina 

                      Tipo de artículo: Reporte de Caso 

                      ISSN: 2697-3316 

            DOI: 10.69825/cienec.v7i30.314 

           

 

 

RevCienEcu 2025, 7, 30. DOI: 10.69825/cienec.v7i30.314                                                                                 www.cienciaecuador.com.ec 

 

La paciente acude al servicio de emergencia por nuevo episodio de ataxia episódica, 

cuarto evento de ataxia acompañado de cefalea. No se reportan datos de infección. En 

efecto, se ha detallado un hemograma no infeccioso. La paciente recibe tratamiento con 

dosis de fenitoína infra terapéuticas. En relación con el análisis endocrinológico, familiar 

de paciente refiere el diagnóstico de enanismo por déficit de hormona de crecimiento 

(GH) en la curva de GH clonidina 2, por lo que se le administró somatotropina 0.5mg una 

vez al día hace cuatro años cuyo tratamiento duró 6 meses debido a la hiperglucemia 

aguda. 

En el examen neurológico no se evidencian cambios que se sumen al diagnóstico 

reportado de ataxia. Se observa en video de EEG, 4 horas, informe sin paroxismos 

epieltiformes y sin evidencia de eventos ictales. Se considera alta y control por c/e. Se 

realizó punción lumbar en quirófano, con reporte de LCR normal. 

Con la evidencia de dificultad de aprendizaje escolar y microcefalia (PC 43cm), se deriva 

a psicopedagogía. Impresiona su discapacidad intelectual.  Acude a control estable sin 

eventos episódicos de ataxia ni epilépticos, paraclínica y EMO normal, Na 135 CL 98. 

PC: 46, 5 cm, no focalidad.El manejo tras los eventos de ataxia episódica tipo II (AE2) 

acompañado de cefalea sin datos que indiquen infección se basó en fenitoína (2. 6 ml vía 

oral cada 12 horas) y Acetazolamida (125 mg vía oral cada 12 horas). Dicho evento 

provoco la hospitalización inmediata.   

Discusión 

En la presentación del caso clínico se evidenció una paciente pediátrica femenina de 11 

años de edad con diagnóstico de ataxia recurrente posinfecciosa que nació con 

craneosinostosis y microcefalia. Por las características de su patología fue hospitalizada 

en varias ocasiones. Incluso se programó cirugía en el transcurso de su tratamiento.  De 

hecho, la ataxia puede ser causada por daño a la transmisión sensorial del cerebelo. Esta 

condición puede producir ataxia sensorial o espinal. La interrupción de las señales de la 

corteza cerebelosa provoca ataxia cerebelosa y la ataxia espinocerebelosa es la mezcla de 

las dos condiciones mencionadas (7).  
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La ataxia cerebelosa aguda se caracteriza  por instalación aguda de la ataxia seguida de 

una enfermedad infecciosa, generalmente viral, la cual se manifiesta primariamente con 

trastornos de la marcha e incoordinación motora. Es relativamente frecuente, 

representando el 0.4% de los niños evaluados por problemas neurológicos en un hospital 

pediátrico. No hay que olvidar todas las causas citadas, intoxicaciones, lesiones 

traumáticas y tumorales y las formas agudas de ataxias familiares intermitentes o 

degenerativas  (4,5). 

La ataxia se considera un signo neurológico que se manifiesta como una falta de 

coordinación de los movimientos de diferentes músculos del cuerpo. Resulta un hallazgo 

clínico que se exterioriza principalmente como alteraciones de la marcha, cambios en el 

habla y movimientos oculares anormales (nistagmo) (4,5).  

Se clasifica de acuerdo a su localización en cerebelosa, sensorial y vestibular. Se 

subdivide en esporádica (pacientes con antecedentes familiares de ataxia y se declara en 

la edad adulta), hereditaria (por defecto de un gen que se exterioriza en la niñez), 

adquirida (por condiciones estructurales o desmielinizantes (por toxicidad, tumores 

paraneoplásicos, infecciones y por enfermedades autoinmunes)) (6). 

 En particular, la ataxia de Friedreich es una condición autosómica recesiva que se 

presenta de forma común entre las formas hereditarias (7). En términos generales las crisis 

de la AE-2 pueden prevenirse con el tratamiento de acetazolamida (1). Además, se 

identificó el gen CACNA1A asociado con la ataxia espinocerebelosa 6 autosómica 

dominante (SCA6), ocasionado por la expansión de la repetición de trinucleótidos.  No 

todas las variantes presentes en un gen causan enfermedad. Esta variante califica para 

estudios familiares complementarios (12) (13). 

En particular se presenta después de la resolución completa o casi completa de un 

episodio de ataxia aguda o subaguda Específicamente, puede originarse por una 

canalopatía por lo que es llamada ataxia episódica (14). Adicionalmente, cabe recalcar 

que la ataxia recurrente puede suscitarse tras afecciones como los trastornos inflamatorios 

o tóxicos, ciertos tipos de migraña (migraña del tronco encefálico con aura) y síndromes 

metabólicos (enfermedades mitocondriales y trastornos del ciclo de la urea). En los casos 
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que estos trastornos causan ataxia recurrente (es decir, trastornos que no se deben a una 

canalopatía) se denomina "ataxia periódica" (15,16). 

 

 

Conclusión 

La ataxia de la marcha resulta la manifestación clínica más habitual durante la evolución 

de la enfermedad. La ataxia es causada por múltiples factores, por lo que es necesario 

abordar todas las aristas posibles a través de reportes clínicos y otros diseños de estudio. 

En definitiva, el presente reporte clínico engloba un manejo multidisciplinario con la 

finalidad de proporcionar conocimiento y anécdotas a la comunidad científica para un 

correcto diagnóstico, tratamiento y control del precursor de este signo.  
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