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MANIFESTACOES OFTALMOLOGICAS E NEUROLOGICAS NAS FASES

PRE-CLINICA E CLINICA DA ATAXIA ESPINOCEREBELAR TIPO 7
Gabriela Ecco, Laura Bannach Jardim

METODOS: As escalas de ataxia SARA e SCAFI, a
escala neurologica NESSCA, acuidade visual (BCVA),
campos visuais obtidos por perimetria computadorizada
(MD) e espessura da macula na tomografia de coeréncia
optica (MOCT) foram avaliados em portadores sintomaticos
e em familiares em risco. A analise molecular do gene
ATXNY7 foi feita cegamente em individuos em 50% de risco.
A partir do tamanho do CAG expandido, estimou-se a idade
de inicio provavel dos portadores pré-sintomaticos. O
tempo meéedio que falta para o Inicio dos sintomas foi
apresentado em algarismos negativos.

RESULTADOS

neurologicas e

FUNDAMENTOS: Ataxia espinocerebelar do tipo
7 (SCA 7) é uma poliglutaminopatia que afeta
progressivamente o cerebelo, o tronco cerebral e a
retina. A SCA 7 é extremamente rara e estudos
referentes a identificacao de biomarcadores e as
caracteristicas das fases pré-clinicas ainda sao
escassos.

OBJETIVO: Descrever achados neurologicos e
oftalmologicos observados em portadores
sintomaticos e pré-sintomaticos de SCA?7.

Tabela 1 - Caracteristicas clinicas, moleculares,

e _ o Hie o Figura 2 — Algumas das correlacdoes informativas obtidas no presente estudo.
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Exceto para o género, os valores foram apresentados em media (desvio-padrdo).
Para cada parametro, resultados compartihando a mesma letra n&o séo
estatisticamente diferentes (comparacoes ajustadas por Tukey para comparagcoes
de pares ANOVA e Dunn para Kruskal-Wallis).

Escalas relacionadas ao tempo até o inicio da doenca (em portadores pré-
sintomaticos)/duracéo da doenca (em portadores sintomaticos) foram (A) SCAFI, (B) MD e
(C) mOCT. As escalas validadas para SCA7, devido as suas correlacdes com SARA, foram
(D) NESSCA, (E) INAScount e (F) perda média de campos visuais descrita como desvio
médio (MD).

CONCLUSAOQ: Uma deterioracio progressiva dos campos visuais (MD), da espessura da macula (mOCT) e da
escala SCAFI acontece desde a fase pré-sintomatica da SCA7. O tamanho do grupo pré-sintomatico limitou as
inferéncias estatisticas; essa restricao é de dificil solucdo pela raridade da doenca. Mesmo assim, MD, mOCT e
SCAFI destacaram-se como candidatos para biomarcadores desde estagios pre-sintomaticos da SCAY.



