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RESUMO

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 identificacdo de biomarcadores e as caracteristicas das fases pré-clinicas
ainda sdo escassos. Objetivo: descrever achados neuroldgicos e oftalmolégicos observados
em portadores sintomaticos e pré-sintomaticos de SCA7. Métodos: escalas neuroldgicas
(SARA, CCFS, SCAFI, NESSCA e INAS), acuidade visual (BCVA), campos visuais (MD), e
espessura da camada de células maculares e ganglionares em tomografia de coeréncia dptica
(mOCT e gclOCT) foram avaliados em portadores sintométicos e familiares em risco.
Resultados: 13 portadores sintomaticos, 3 portadores pré-sintomaticos e 5 familiares
controles foram recrutados. Portadores sintométicos apresentaram escores significativamente
diferentes dos controles na maioria dos escores neurologicos e oftalmoldgicos. Mudancas
graduais nos escores dos controles para 0s pré-sintomaticos e entdo para portadores
sintomaticos foram vistas no MD- -1,34 (1,15), -2,81 (1,66) e -9,56 (7,26)—, mOCT- 243,6
(22,2), 204,5 (14,1) e 137,95 (34,6)um—, e SCAFI- 1,16 (0,28), 0,65 (0,56) e -0,61 (0,44)-,
respectivamente. MD, mOCT e SCAFI foram significativamente correlacionados com tempo
para 0 desenvolvimento da doenca (pré-sintomatico)/duracdo da doenca (portadores
sintomaticos). Conclusdo: MD, mOCT e SCAFI destacaram-se como candidatos para
biomarcadores da SCA7 desde estagios pré-sintomaticos da doenca.



