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“Ataxia y atáxicos”:

http://www.ataxia-y-ataxicos.es/
La Ataxia de Friedreich es una enfermedad, progresiva y hereditaria, en forma recesiva, del sistema nervioso, que afecta al equilibrio, coordinación, y movimiento. Se llama así, por Nicholas Friedreich, quien describió por primera vez este desorden, hacia 1860. Conlleva degeneración del tejido nervioso en la médula espinal, y de los nervios que controlan los movimientos musculares en brazos y piernas. La ataxia (pérdida de coordinación), aunque no la única, suele ser la primera característica y más destacada de la enfermedad. La pérdida progresiva de equilibrio y coordinación puede llevar a la necesidad de utilización de silla de ruedas.

Inicio: La Ataxia de Friedreich, por norma general, suele aparecer entre los 10 y los 20 años. Sin embargo, a veces aparece antes… y en ocasiones, después.
Incidencia: Aunque por su escasa incidencia, entra en el grupo de las enfermedades denominadas raras, es la forma más corriente de las ataxias hereditarias. Afecta aproximadamente a 2 de cada 100.000 personas en poblaciones de raza de origen europeo (caucasian), no afectando a razas de orígenes africano, ni tampoco a las orientales.

Según algunos datos estimativos, la cifra de prevalencia, en el caso de España, pudiera ser ligeramente superior a la antes citada.

Herencia autosómica recesiva:  La Ataxia de Friedreich es una enfermedad de herencia autosómica: Afecta por igual a varones y a hembras.
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Todos tenemos dos copias de cada gen: una heredada de cada padre. Los llamados portadores llevan una sola copia defectuosa del gen de la enfermedad… y son individuos normales y sanos, pero pueden transmitir a sus hijos el gen mutado, causante del desorden. E, incluso, podrían tener hijos afectados si existiese una combinación con otra copia anómala del gen del otro padre.
Salvo excepciones de mutaciones de punto, ambos padres deben ser portadores para tener un hijo afectado: Si ambos padres son portadores, las probabilidades para cada  uno de sus hijos de heredar dos copias del gen defectuoso, y desarrollar la enfermedad es del 25 %... otro 25 % de ser sano… y un 50 % de ser portador. Bien entendido que se habla de probabilidades sujetas al azar.

Prueba genética: En la Ataxia de Friedreich hay prueba genética descubierta, que permite confirmar, o descartar el diagnóstico clínico con un nivel alto de fiabilidad (un 96 %).
Repeticiones GAA: Los genes contienen millones de productos químicos llamados bases. Estas bases son: adenina, timina, citosina, y guanina (de forma abreviada A, T, C, y G). Las bases se unen en juegos, en este caso, de triplete, para formar mensajes codificados, que son instrucciones para fabricar aminoácidos: los bloques de construcción de las proteínas.
En la Ataxia de Friedreich se da una repetición excesiva de las base G, A, A (GAA)… marcando ese número de repeticiones la implicación de cada paciente en la enfermedad. 

Aunque un alto tanto porcentaje de los padres de afectados por la Ataxia de Friedreich tiene una expansión repetida de triplete GAA en una copia del gen FRDA, ésta no se encuentra en todos los casos: Un pequeño porcentaje de afectados presenta expansión de triplete GAA en un alelo, y una mutación de punto en el otro.
Frataxina: La expansión repetida del triplete GAA reduce enormemente la cantidad de la proteína frataxina producida en la mitocondria celular. Se ha descubierto que la disminución de cantidad de esta proteína, lleva a una concentración tóxica de hierro en las mitocondrias celulares. 

Progresión de la enfermedad: La Ataxia de Friedreich progresa a distintas velocidades en diferentes personas. Este hecho, hace difícil pronosticar el curso de la enfermedad en casos individuales. Algunas investigaciones han mostrado que en afectados con menor número de repeticiones GAA, generalmente, se desarrolla la enfermedad más tarde con progresión menos rápida, y problemas cardíacos no tan severos. Pero hay tantos agentes modificadores en el transcurso de la vida, que, entre personas con similares números de repeticiones, tampoco es posible hacer pronósticos en cuanto a la severidad, y evolución, de la enfermedad, a nivel individual.

Síntomas: Los primeros síntomas el la Ataxia de Friedreich son pérdidas de equilibrio, y falta de coordinación, dando lugar a sensación de torpeza. Algunos afectados desarrollan arcos de pie (pie cavo) y otras deformidades esqueléticas. Más tarde se puede sentir problemas para hablar con claridad (disartria) Las dificultades de tragado (disfagia) también pudieran darse, pero en el curso final de la enfermedad. Además, pueden tener lugar, aunque con menos frecuencia, pérdidas de audición y/o de visión. Y, pueden aparecer (no en todos los casos) problemas cardiacos, escoliosis (curvatura de la columna vertebral), y diabetes mellitus (cerca del 10 por ciento), y dificultades urinarias (micción imperiosa). En menor cuantía, se observan otras alteraciones clínicas como la intolerancia a carbohidratos.

Los problemas cardiacos son una de las complicaciones más severas de la Ataxia de Friedreich. El más corriente está marcado por la hipertrofia del ventrículo izquierdo: que es un aumento de grosor de la pared muscular ventricular del corazón.
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