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RESUMEN 

 

Introducción. La ataxia espinocerebelosa tipo 3 (SCA3) se produce por la expansión 

anormal de tripletes CAG en el gen ATXN3, tiene una  frecuencia de 1 en 120,000 

nacidos vivos. Entre las características incluye atrofia cerebelar, sacadas, disfagia, 

signos piramidales, se trasmite con un patrón autosómico dominante. En México son 

limitados los estudios, solo describen la frecuencia de los repetidos, no describen la 

frecuencia de los hallazgos clínicos, entre ellos rasgos del síndrome metabólico. 

Objetivo.Establecer la frecuencia relativa de los hallazgos clínicos de la ataxia 

espinocerebelosa tipo 3 en población de los estados de Veracruz, Tabasco, Chiapas 

y Oaxaca y la presencia de hallazgos del síndrome metabólico. Material y métodos. 

Se analizaron 9 familias mestizas con un total de 30 participantes originarios del 

sureste de México, se les realizó un estudio molecular clínico e imagenológico. Se 

cuantificaron glucosa, colesterol, triglicéridos por ensayos enzimáticos e insulina por 

ELISA. Resultados y Discusión. Este es el primer estudio en México que analiza 

las características clínicas de SCA3. Se encontraron en mayor frecuencia los 

hallazgos clínicos clásicos. En el 100% de los casos se encontró, blefaroptosis, 

incremento en la separación entre el primero/segundo ortejo, obesidad en 2 

probandos, hipercolesterolemia y diabetes mellitus tipo 2 en otros dos. Discusión y 

conclusiones. El presente trabajo es una contribución importante a la epidemiología 

clínica y genética de la las ataxias espinocerebelosas, considerando que son 

limitados los estudios y que son muy poco frecuentes, lo que nos permite ampliar 

mas el conocimiento de estas enfermedades neurodegenerativas. El desarrollo de 

hallazgos del síndrome metabólico en SCA3 podría estar relacionado con el rol de la 

ataxina en el plegamiento de proteínas, la toxicidad celular, así como en la regulación 

de FOXO4 en la morfogénesis, que explicaría las anormalidades esqueléticas. 

 

Palabras claves: ataxia espinocerebelosa tipo 3, diabetes, dislipidemia. 
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ABSTRACT 

Introduction. Spinocerebellar ataxia type 3 (SCA3) is caused by abnormal expansion 

of CAG triplet in ATXN3 gene; it has a frequency of 1 in 120,000 live births. Among 

the features include cerebelar, taken atrophy, dysphasia, pyramidal signs; it is 

transmitted in an autosomal dominant pattern. In Mexico are limited studies, only 

describe the frequency of repeated not describe the frequency, including features of 

the metabolic syndrome clinical findings. Objective. Establish the relative frequency 

of clinical findings of spinocerebellar ataxia type 3 in population in the states of 

Veracruz, Tabasco, Chiapas and Oaxaca findings and the presence of metabolic 

syndrome. Material and methods. Nine mestizo families were analyzed with a total 

of a total of 30 participants originating from southern México; they underwent clinical 

and molecular imaging study. glucose, cholesterol, triglycerides and insulin by 

enzymatic assays were quantified by ELISA. Results and discussion. This is the 

first study that analyzes Mexico clinics SCA3 features. the classical clinical findings 

were more frequently. In 100% of cases was found, blepharoptosis, increased 

separation between the first / second toe, 2 probands obesity, high cholesterol and 

type 2 diabetes mellitus in two others. Discussion and conclusions. This work is an 

important contribution to the clinical and genetic epidemiology of spinocerebellar 

ataxias, whereas studies are limited and they are very rare, which allows us to 

expand more knowledge of these neurodegenerative diseases. Developing findings of 

metabolic syndrome in SCA3 it could be related to the role of ataxin in protein folding, 

cell toxicity and FOXO4 in regulating morphogenesis, which would explain the 

skeletal abnormalities. 

 

Key words: spinocerebellar ataxia type 3, diabetes, dyslipidemia. 
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