
Neur�legs del Trueta troben una nova malaltia gen�tica

La patologia, que �s una variant de lÕat�xia, �s neurodegenerativa i

provoca discapacitat

SÕha detectat en nou membres de dues fam�lies de Girona que havien estat

emparentades el segle XIX

Professionals del servei de neurologia dels hospitals Josep Trueta de Girona i Santa Caterina de Salt, juntament

amb el laboratori de neurogen�tica de la Universitat de Navarra i el Centre de Diagn�stic Molecular de lÕIdibell,

han identif icat una malaltia causada per una mutaci� gen�tica desconeguda f ins ara. La malaltia, una variant de

lÕat�xia Ðque es caracteritza per provocar la descoordinaci� en el moviment de les par ts del cosÐ, rep el nom de

Spino Cerebellar Ataxia 48 (SCA48). Produeix una desconnexi� de les vies cognitives entre el c�r tex cerebral i el

cerebel. Els primers s�mptomes apareixen en lÕedat adulta, al voltant de 50 anys, i a par tir dÕaquell moment

comen�a un proc�s de neurodegeneraci� que condueix a la discapacitat.

Durant anys, el neur�leg del Trueta David Gen�s va examinar alguns pacients que presentaven una degeneraci�

cerebelálosa que els provocava, primer, p�rdua cognitiva i dif icultat a lÕhora de parlar, i, m�s endavant, sÕhi afegia

inestabilitat a lÕhora de caminar. Aquests s�mptomes anaven empitjorant f ins a derivar en incapacitat laboral,

discapacitat i depend�ncia. Els pacients perdien la capacitat de fer de forma aut�noma les activitats b�siques,

com alimentar-se, caminar, vestir-se i rentar-se.

Els professionals del servei de neurologia del Trueta, lÕhospital de refer�ncia de la regi� sanit�ria de Girona, van

detectar els mateixos s�mptomes en sis dones i ens tres homes que formaven par t de dos grups familiars. Dues

fam�lies que, segons van determinar, havien estat emparentades el segle XIX. En conseq��ncia, van concloure

que es tractava dÕuna malaltia gen�tica i heredit�ria. I �s que, tot i que els primers s�mptomes apareixen en lÕedat

adulta, els afectats tenen la mutaci� gen�tica des del seu naixement. Gr�cies als aven�os de les t�cniques

gen�tiques, en els darrers anys sÕha pogut dur a terme la recerca que ha perm�s identif icar el gen i la mutaci�

responsable de la malaltia.

La descober ta, que va ser publicada a la revista Neurology de lÕoctubre del 2018, ha perm�s conf irmar la

par ticipaci� del cerebel en les activitats cognitives. Fins fa pocs anys es creia que la seva funci� era �nicament

motora. I tamb� obre les por tes a investigar altres possibles causes gen�tiques de pacients amb at�xia de

causa desconeguda i a possibles tractaments de la malaltia. A banda del doctor Gen�s, el neuropsic�leg del

Trueta Jordi Guich va par ticipar en la recerca fent el seguiment de lÕafectaci� neuropsicol�gica dels pacients. Els

estudis gen�tics van a a c�rrec de la Universitat de Navarra i de lÕIdibell.
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