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ATAXIAS ESPINOCEREBELARES EM 114 FAMÍLIAS DO SUL DO BRASIL: ACHADOS ACHADOS CLÍNICOS E MOLECULARES  
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Introdução: ataxias espinocerebelares dominantes (SCAs) constituem um grupo de doenças neurodegenerativas que afetam o 
cerebelo, o tronco cerebral e os tratos espinocerebelares. Objetivo: relatar a freqüência, as características clínicas e 
epidemiólogicas de indivíduos com SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA10 e SCA 17 em famílias afetadas no sul do Brasil. 
Material e Metódos: pacientes com SCAs referidos ao Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA) foram recrutados. Exames 
neurológicos padronizados e análises moleculares foram realizados. Este estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética do HCPA. 
Resultados: 114 famílias (209 indivíduos) foram avaliadas entre 1997 e 2004. SCA3, também conhecida como doença de 
Machado-Joseph (DMJ), foi identificada em 96 famílias (84% do total). Demais diagnósticos foram os seguintes: SCA2 (cinco 
famílias), SCA6 e SCA10 (duas famílias cada), SCA1 e SCA7 (uma família cada). Apenas sete famílias restaram sem diagnóstico. 
Fenômeno de antecipação, sinais piramidais e atrofia óptica foram mais intensos em pacientes com SCA7 do que nos demais 
demais (p  
 
 




