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El sindrome FXTAS (Fragile X Tremor/ Ataxia Syndrome)
es una enfermedad neurodegenerativa de reducida
penetrancia que afecta a un porcentaje de hombres y
mujeres portadores de la premutacion en el FMR1.

El sindrome FXTAS fue descrito por primera vez en el
ano 2001 por Hagerman y colaboradores. Los sintomas
clinicos del FXTAS aparecen en el individuo premutado
a partir de los 50 afios y normalmente lo primero que se
manifiesta es un temblor de accion. Este temblor es pro-
gresivo, y a medida que avanza la enfermedad van
apareciendo otros sintomas tales como ataxia, pérdi-
da de sensibilidad en las extremidades y de funciones
auténomas (impotencia, hipertension, control de los
esfinteres...). Frecuentemente también se observa
déficit cognitivo, que incluye problemas de memoria y
de la funcién ejecutiva que en algunos individuos pro-
gresa a demencia. Ademas, algunos pacientes pueden
manifestar sintomas parkinsonianos, que incluyen un
temblor en reposo intermitente, facies inexpresiva y
un tono incrementado.

Las imagenes obtenidas mediante resonancia magnética
en pacientes afectos de FXTAS evidencian ventriculos
dilatados, ligera atrofia cortical, severa atrofia del
cerebelo y del tronco cerebral, alteracion de la sefal
de los pedunculos cerebelosos medios y de la sustancia
blanca cerebral en las secuencias T2, asi como un
aumento del tamafo de los ventriculos cerebrales.

Se estima que al menos un tercio de todos los varones
portadores de la premutacion en el gen FMR1 desarrollaran
el sindrome FXTAS, a pesar de que existe una gran
variabilidad en la progresion de la disfuncion neurologica.
Ademas, estudios realizados en pacientes con alteraciones
de movimiento de etiologia desconocida ponen de
manifiesto que FXTAS es responsable de hasta un 4% de los
individuos sin diagnosticar.

La finalidad de la jornada es dar a conocer FXTAS para
identificar individuos afectados con un doble objetivo:
conseguir un diagnéstico, un seguimiento y un trata-
miento adecuados y, por otra parte, ofrecer consejo
genético para el propio paciente y su familia.

Ponentes

Dra. M. Mila.
Seccion de Genética Molecular del Hospital Clinic de
Barcelona y CIBER de enfermedades raras.

Dr. S. Jacquemont.
Service de Génétique Médicale, CHUV, Lausanne,
Switzerland.

Dr. R. Willemsen.
Department of Clinical Genetics, Erasmus MC,
Rotterdam, The Netherlands.

Dra. B. Gomez.

Servicio de Neurorradiologia del Hospital

de la Santa Creu i Sant Pau, PIC, IFAE, Universitat
Autonoma de Barcelona.

Dr. J. Pagonabarraga.

Unidad de Trastornos de Movimiento del Servicio de
Neurologia del Hospital de la Santa Creu i Sant Pau
de Barcelona.

Dra. L. Rodriguez-Revenga.
CIBER de enfermedades raras (Seccion de Genética
Molecular del Hospital Clinic de Barcelona).

Dra. A. Sanchez.

Seccion de Citogenética y Genética Clinica del
Hospital Clinic de Barcelona y CIBER de enfermeda-
des raras.

Programa

Viernes, 5 de junio de 2009

Introduccién al FXTAS

09.00 h  Premutacién en el sindrome X fragil
y patologias asociadas

Dra. M. Mila

09.30 h  FXTAS. Clinical Aspects
Dr. S. Jacquemont

10.15 h  FXTAS. Animal Models
Dr. R. Willemsen

11.00 h Coffee break

Nuestros resultados

11.30 h  Neuroimaging in FXTAS
Dra. B. Gomez

12.00 h  Alteraciones neuroldgicas de una muestra

espanola de pacientes FXTAS
Dr. J. Pagonabarraga

12.30 h  Biologia molecular de FXTAS
Dra. L. Rodriguez Revenga

13.00 h  Consejo genético
Dra. A. Sanchez
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