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sIntegrar las vias sensitivas y las
vias motoras

*Regular la coordinacion de los
movimientos

*Regular la marcha y el equilibrio
postural

Células de Purkinje



INTRODUCCION

SCA2

Producida por el incremento del numero de repeticiones del trinucledétido
CAG en la region codificable del gen ATXNZ2, localizado en el brazo largo
del cromosoma 12, por encima de 32 repeticiones.

Disartria cerebelosa
* Dismetria
Adiadococinesia
Contracturas musculares dolorosas »
Enlentecimiento de los movimientos
oculares sacadicos W@

* Trastornos de la marcha y la postura




4FCIRAH  [NTRODUCCION

Evaluacion clinica de trastornos de la marcha y postura
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INTRODUCCION

Los sistemas de sensores corporales portatiles se estan introduciendo cada vez
mas en la practica clinica para el analisis del movimiento, debido a sus
caracteristicas de discrecion, ligereza, uso ecoldgico, bajo costo y facilidad de
uso, asi como por su capacidad para proporcionar medidas objetivas de la
marcha y de la postura
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OBJETIVO

Describir nuevos biomarcadores preclinicos de alteraciones tempranas de
la marcha y de la postura en portadores presintomaticos de la SCA2




PACIENTES Y

METODOS

Tabla 1: Caracteristicas de los individuos que participaron en el estudio

VARIABLES Presintomaticos Controles
N 30 30
Edad de los individuos 43.30 + 10.5 47.30+12.01
(Afios) (22-73) (21-74)
Tiempo estimado para debutar 10+£9 -
con la enfermedad (Anos) (9-33)
Talla de la mutacion 36.44+1.9 -
(Numero de repeticiones de (32-41)
CAQG)
SARA score 1+1 0

(Puntuacion) (0-2.5)



PACIENTES Y
METODOS

Mobility Lab

Variables de marcha
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Variables de postura

-  SHEifdas (Jerks) Modulador Software
* Velocidad media de las oscilaciones (Mean Velocity)

» Longitud de las oscilaciones (Path length)
Figura 1: Sistema de sensores inerciales APDM Mobility Lab



RESULTADOS Y
DISCUSION

Analisis de la Marcha

Tabla 1: Comparacion de las variables de la marcha de los
miembros inferiores. Marcha normal

Velocidad de la marcha promedio 1.05+0.1 1.03+0.1 0.47 0.637
(m/s) std 2.55 0.016
Longitud del paso promedio 1.09+0.1 1.10+0.1 -0.35 0.727
(m) std 0,04 + 0.0 0,03+ 0.0 2.76 0.010
Elevacion del pie promedio 0.80 £ 0.36 0.60 £ 0.25 2.39 0.023

(cm) std 0.33 +0.15 0.25 + 0.06 2.37 0.024

Anugulo de contacto del pie  [elgelp =l Il 13.47 £ 5.47 10.80 £ 8.70 1.41 0.163
con el piso (grado) std 4.50 0.00003
O L o LR promedio 34.32+3.91 36.53 +3.52 -2.30 0.023
(grados) std 1.71 £ 0.50 1.32 £ 0.31 3.67 0.0005
Doble soporte promedio 21.33+2.96 19.67 £ 2.42 2.27 0.030

(%GCT) std 1.33 +0.47 1.06 + 0.39 2.20 0.036

Balanceo promedio 39.33+1.47 40.16 £ 1.20 -2.31 0.028

(%GCT) std 0.87+ 0.24 0.66 +0.18 3.42 0.001

GCT: Porcentaje del tiempo para completar un ciclo de la marcha



RESULTADOS Y
DISCUSION

Tabla 2: Comparacion de las variables de la marcha del
tronco y la region lumbar. Marcha Normal

Variables Presintomaticos Controles —“

Rango de lumbar promedio 12.12 £+ 3.33 9.22 +2.86 3.62 0.001

LRI NG std 0.85 +0.27 0.67 +0.17 3.12 0.003
plano Coronal

(grados) tronco promedio 6.00 £2.06 6.05 +2.22 -0.08 0.939

std 1.13 £0.36 0.95 +0.27 2.19 0.033

Rango de lumbar promedio 6.27 £1.94 5.81 +2.63 0.76 0.447

movimiento:* 1 dlferenclas SIQMmatIVaﬁzm el ra&go 0.015

plano Sagittal

(grados) t<sh*avmcxm'mfl|entcj-1elﬂesflos miembros?’ 0.004

0.38 1.51 0.137

Rango de Iumbar p%ﬁlepres eglrgzport ﬁgggs 2.79 0.007
iuedl  presintomaticos:y controles 1s 0107

plano Transverso
(grados) tronco promedio 9.18 +3.27 8.49 +2.68 0.90 0.373

std 1.64 +0.53 1.58 £0.52 0.43 0.672




RESULTADOS Y
DISCUSION

Marcha en tandem

Incremento significativo del rango de movimiento en el plano coronal en
la zona lumbar en los presintomaticos

Incremento significativo del rango de movimiento en el plano sagital en la
zona del tronco en los presintomaticos

Incremento significativo del rango de movimiento en los miembros
superiores en los presintomaticos

Incremento significativo del rango de movimiento en el plano tranverso en
la zona del tronco en los presintomaticos que tuvieron un SARA score
mayor que 0 con respecto a los que obtuvieron un SARA score de 0O
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RESULTADOS Y

DISCUSION

Analisis de la Postura

Mean Velocity (m/s) o |

Figura 2: Alteraciones de la postura en presintomaticos en las posturas con
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RESULTADOS Y
DISCUSION

Tabla 3: Correlaciones entre las variables de la marcha normal
y las repeticiones de CAG y tiempo estimado para el debut de
la ataxia

Edad de inicio
Variable estimada

r P

Angulo de despegue del pie (grados) 0,56 0,002

'"CliEL N Idafralacion ehtre o s Harameétibs d@.033
(m/s) _ io predicha

Variabilidad del anguln Je contacte del nie C-A,Gl 0,032

con el piso (grados)

Variable Repetlcmnes CAG

VeIocndad de la marcha (m/s) -0,48 0, 018

Angulo del despegue del pie (grados) -0,40 0,033




RESULTADOS Y
DISCUSION

Hallazgos mas significativos

Aumento de la variabilidad en el periodo de balanceo, el angulo de despegue del pie y el
angulo de contacto del pie con el piso, que reflejan una variabilidad significativa entre los
distintos ciclos de marcha, como resultado de una baja ritmicidad de movimiento.

Aumento de los rangos de movimiento coronal y transversal medios en la posicion lumbar,
asi como del rango de movimiento sagital en la posicion del tronco, resultado de
movimientos hipermétricos de segmentos corporales axiales.

Cambios en la velocidad de la marcha, el doble apoyo y los tiempos de balanceo, reflejando
mecanismos compensadores de la hipermetria de la porcion axial del cuerpo.

Inestabilidad postural temprana en las posturas de pies juntos y en tandem,
reflejando la afectacion cerebelosa temprana, pero también podria sugerir la implicacion
afectacion de vias somatosensoriales y disfuncion vestibular.



RESULTADOS Y
DISCUSION

Hallazgos mas significativos

Los analisis de correlacion revelaron que la disminucion del angulo de despegue del pie
constituye un mecanismo compensatorio que evita los primeros deterioros del equilibrio
dinamico revelados por el aumento del rango de movimientos troncal / lumbar durante la

marcha.

No diferencias en casi todas las métricas de marcha y postura entre prodromicos con
puntaje positivo en los items SARA correspondientes y aquellos con puntaje cero.



CONCLUSIONES

Se confirmdé la utilidad limitada de la escala SARA para la busqueda de
biomarcadores preclinicos de anomalias cerebelosas sutiles, lo que sento las bases
para la evaluacion instrumental de la marcha y la postura en portadores
presintomaticos de la SCA2.

El estudio de la marcha y la postura mediante los sistemas de sensores inerciales
proporcionan parametros cuantitativos que ayudan a diferenciar de forma fiable los
patrones de marcha normal de los patoldgicos y, por lo tanto, mejoran el diagnoéstico
y el seguimiento de las anomalias de la marcha y la postura

Existen alteraciones tempranas de la marcha y el control postural en el estadio
presintomatico, lo que ofrece informacion sobre esta etapa temprana de la
enfermedad y proporciona nuevos biomarcadores potenciales con una utilidad
sustancial esperada en ensayos clinicos futuros



RECOMENDACIONES

Realizar un estudio longitudinal para determinar como se comportan
estas variables en el tiempo con vistas a encontrar nuevos
biomarcadores de progresion de la marcha y la postura en el estadio
prodromico de la SCA2
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