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REZUMAT —

O anomalie a sistemului nervos central (SNC) poate apare ca un defect izolat sau ca o parte a unui sindrom.

Acest sindrom poate fi rezultatul unei singure gene, a unei aberatii cromozomiale sau a conditiilor induse de

mediu.

in lucrare se prezinta didactic:

— Anomaliiale craniului: microcefalia cu numeroase cauze (sindroame mostenite —mendeliene), macrocefalia,
hidrocefalia

— Defecte de inchidere — disrafismul spinal, spina bifida oculta;

— Epilepsia

— Boala Huntington

— Boala Alzheimer

— Ataxiile cerebeloase

Cuvinte cheie: Anomalii ale SNC; etiologie; pacientii la risc pentru boli ale SNC E—

ABSTRACT —

An anomaly of Central Nervous System (CNS) can occur as an isolated defect or as a part of a syndrome.

This syndrome can be the result of single genes, a chromosome aberration, or environmentally induced

conditions (Bergsna D, 1979; Smith DW, 1982).

The authors present:

— Anomalies of the head: microcephaly; macrocephaly; hydrocephaly;

— Central Nervous system (CNS) closure defects (Open neural tube defects); Spinal dysraphism; spina
bifida occulta;

— Epilepsy;

— Huntington’s disease

— Alzheimer disease;

— Cerebellar ataxias

Key words: Anomalies of the head; Central Nervous System (CNS) closure defects
(Open neural tube defects; Epilepsy; Huntington’s disease; Alzheimer disease;

Cerebellar ataxias; patients at risk for central nervous system disease)

O anomalie a SNC poate apare ca un ,,defect* ANOMALII ALE CRANIULUI
izolat sau ca o parte a unui sindrom. Acest sindrom
poate fi rezultatul unei singure gene, unei aberatii 1. Microcefalia
cromozomiale sau conditii induse de mediul am- ) . o R
biant ’ Microcefalia are o multitudine de cauze. Cand
' este izolata, microcefalia este o entitate mostenita
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dupa modul autozomal recesiv sau, ocazional, dupa
modul autozomal dominant. Nu exista nici o alta
anomalie sau alte malformatii, desi retardul mental
este prezent.

Microcefalia poate fi o parte a unui sindrom
genetic (o anomalie cromozomialad sau indusa de
mediul ambiant).

* Sindroame genetice (mendeliene).

Sunt cunoscute multe sindroame 1in care
microcefalia este asociata cu alte malformatii con-
genitale si cu retard mental. Acestea prezintda un
mod de transmitere mendelian. Modalitatile de tran-
smisiune includ ambele transmisiuni autozomal
dominanta si recesiva, la fel ca si dominanta X-lin-
kata si recesiva (Bergsma D, 1979; Smith DW,
1982).

Cu transmisiune autozomal dominanta: dis-
morfism facial si arc aortic situat la dreapta.

Cu transmisiune autozomal recesiva: displazia
cefalo-scheletica; sindromul Cockayne; sindromul
cerebro-oculo-facio-scheletic (COFS); sindromul
Cornelia de Lange; sindromul Goltz; sindromul
Fanconi; holotelencefalie cu fisurare a buzei si
hipertelorism; lisencefalia; sindromul Marinescu-
Sjogren; sindromul Meckel; microcefalia cu facies
particular/bizar, ciudat; spasticitate si coreoatetoza,
microcefalia cunas carn, livedo reticularis si nanism
(dwarfism); sindrom cu multiple anomalii; foco-
melia; sindromul Seckel; sindromul Smith-Lemli-
Opitz; xeroderma pigmentosum.

Cu transmisiune X-linkatd dominanta: incon-
tinentia pigmenti si displazia osoasa

Cu transmisiune X-linkata recesiva: anoftalmia

* Anomalii cromozomiale

Microcefalia poate fi o parte a multor sindroame
determinate de exces sau pierdere de material
genetic. Sunt incluse deletiile ca 4p-, 5 p-, 13q-,
18p- si 18 g- si sindroamele trisomice partiale, ce
includ 2q, 3p, 11q si 14 q printre altele. Microcefalia
poate fi vazuta, de asemenea, ca o parte a sindromului
trisomie, cum ar fi trisomia 18 si trisomia 21. Toate
acestea sunt diagnosticate prenatal.

* Agentii din mediul inconjurator

Infectiile materne care pot cauza microcefalie
includ rubeola, toxoplasmoza si infectia cu virusul
citomegalic (CMV). Ingestia materna de diverse
droguri poate produce microcefalie la nou-nascut.
Astfel de droguri includ: alcoolul, fenitoina si ami-
nopterina. Iradierea extensiva a unei femei gravide
poate determina microcefalie la nou-nascutul sau.
O boaléd cronica a mamei poate deteremina micro-
cefalie la copilul sau (un exemplu de o astfel de
boala este fenilcetonuria — PKU) netratata. Daca
microcefalia este proeminentd precoce, in cursul

sarcinii, sindroamele induse mendelian sau prin o
serie de cauze exogene (infectii, toxice etc) pot fi
diagnosticate prenatal prin ultrasonografie si feto-
scopie.

2. Macrocefalia

Macrocefalia reprezintd marirea circumferintei
craniene fara hidrocefalie.

Macrocefalia primara poate fi un defect izolat la
un copil cu dezvoltare psihica normala.

Aceastd entitate poate fi transmisa autozomal
dominant. In alte cazuri macrocefalia primara este
asociata cu retard mental si convulsii (Bergsma D,
1979; Smith DW, 1982).

Macrocefalia poate fi o parte a acelor sindroame
care au un mod de transmitere autozomal dominant
(AD), cum ar fi sindromul Robinow (sindromul
fetal face) si neurofibromatoza.

Macrocefalia, de asemenea, poate fi o parte a
unor sindroame care se transmit dupa modelul auto-
zomal recesiv (AR); acestea includ sindromul
Albers-Schonberg, sindromul Hurler, hiperfos-
fatazia-osteoectazia, gangliozidoza generalizata,
sindromul Maroteaux-Lamy (sindromul MPZ tip
V1), sindromul Morquio (MPZ tip IV) si nanismul
camptomelic. Macrocefalia se intdlneste si in sin-
dromul Hunter, care are un mod de transmitere
reccesiv X-linkat.

Desi modul de transmitere nu este clar definit,
macrocefalia a fost vazuta in alte sindroame, incluzand
sindromul Klippel-Trenaunay-Weber (? autozomal
dominant), sindromul Beckwith-Wiedeman (?
autozomal recesiv), sindromul Sturge-Weber (? X-
linkat), sindromul Marshall si sindromul Neaver.

3. Hidrocefalia

Hidrocefalia poate apare ca un defect izolat sau
ca o parte a unui sindrom (Burton B, 1979; Habib
Z, 1981). Incidenta este similara la cele doua sexe.
Totusi, cazurile in care hidrocefalia este asociata cu
spina bifida chistica, sunt mai frecvente la sexul
feminin. In cazurile in care nu existi o asociere cu
spina bifida chistica, existd un exces la sexul mas-
culin. Hidrocefalia X-linkatd asociata cu stenoza
apeductului Sylvius este uneori severa, suficienta
prenatal pentru a impiedica expulzia (Sevik O si
colab, 1977). La cei de sex masculin afectati, hidro-
cefalia poate sa nu fie evidenta pana dupa nastere.
Multe alte cazuri de hidrocefalie necomplicata sunt
probabil multifactoriale, cu un risc de recurenta de
2-3% pentru urmatorii nascuti.

Hidrocefalia poate fi, de asemenea, o carac-
teristica a unor boli cu transmisiune AD, cum ar fi
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acondroplazia, acrodisostoza, sindromul Apert,
sindromul nevus cu celule bazale, a unor boli cu
trasnmisiune AR — sindromul Meckel-Gruber, sin-
dromul Albers-Schénberg, sindromul Hurler, osteo-
genesis imperfecta, sindromul Riley-Day, sindromul
Robert si agenezia corpului calos, a unor boli cu
trnasmisiune recesiv X-linkatd — sindromul oro-
facio-digital tip I, aberatii cromozomiale care pre-
zinta hidrocefalie ca parte a fenotipului, cum este
trisomia 13, trisomia 18 si triploidia.Agentii de
mediu ce cauzeaza hidrocefalie includ droguri ca
aminopterin si infectii ca toxoplasmoza. Totusi,
hidrocefalia este rar vazuta in boala incluziilor cito-
megalice.

Hidrocefalia, de asemenea, poate fi rezultatul
unor infectii prenatale si postnatale §i a tumorilor.
Daca hidrocefalia este prezentd precoce la femeia
gravida, ea poate fi diagnosticatd prin ultra-
sonografie.

DEFECTE DE INCHIDERE ALE SNC (OPEN
NEURAL TUBE DEFECTS)

Defectele de inchidere ale SNC includ:

e anencefalia;

» encefalocelele neasociate cu alte anomalii;

* spina bifida chistica.

Aceste defecte includ sistemul nervos central,
care cuprinde creierul, maduva spinarii $i mem-
branele/inverlisurile protectoare ale structurilor
craniului si vertebrelor. Aceste ,,defecte” sunt
embriologic ,,inrudite”, fiindca ele toate implica
insuficienta unei inchideri anormale ale unor
portiuni ale ,fagasului“ tesutului nervos. Daca
,defectul” implica oasele craniului, nou-nascutul
poate sa prezinte fie anencefalie, fie un encefalocel.
Anencefalia este definitd ca absenta partiala sau
completa a oaselor craniului, iar encefalocelul este
datorit unui ,,defect” al oaselor craniului, Daca
defectul implica,,inchiderea vertebrei si consecutiv
se produce ,.bomabarea” membranei ce acopera
maduva spinarii se realizeaza spina bifida chistica
(meningocel sau mielomeningocel). Aceasta enti-
tate este frecvent complicata cu hidrocefalia.

Anencefaliaestetotdeaunaletald. Unencefalocel,
in functie de severitate, poate uneori sa fie ,,reparat™
cu succes. Cu toate acestea, aproximativ 75% dintre
aceste cazuri dezvolta hidrocefalie.

Localizarea, numarul vertebrelor si extinderea
implicarii maduvii spinarii sunt factori ce trebuie sa
fie considerati 1n realizarea spinei bifide chistice.
Efectele pe termen lung al acestor defecte conge-
nitale pot varia de la ,,defecte” fizice evidente la
paralizii complete, incluzand partea din mijloc si

inferioard a corpului, cu includrea unor probleme
legate de afectarea vezicii urinare si a colonului.

Cand aceste defecte nu sunt componente ale sin-
dromului, ele sunt multifactoriale ca etiologie.

Daca parintii au un copil cu orice defect de in-
chidere a SNC, exista un risc de recurenta de 3% la
o sarcina viitoare (Carter CO si colab, 1973;
McBride ML, 1979; Cowchock S et al, 1980). Acest
risc include posibilitatea de a avea un copil cu
anencefalie §i a avea altul cu spina bifida chistica
(SBC). De exemplu, daca parintii au un copil cu
anencefalie, cu urmatoarea sarcind ei nu mai pre-
zinta riscul de a avea un al doilea copil cu anen-
cefalie, dar ei au, de asemenea, un risc de a avea un
copil cu SBC. Este important de a schita/contura
riscul pe aceasta cale, deoarece, impovararea unui
copil cu SBC este mult mai mare decat de a avea un
copil cu anencefalie care va fi porobabil nadscut
mort (stillborn) ori moare la scurt timp dupa nastere.
Daca parintii au doi copii cu defect de inchidere a
tubului neural, riscul lor de a avea un al treilea copil
afectat este de aproximativ 10%. Cei care au 0 SBC
,reparatd chirurgical® sunt cu risc crescut pentru a
avea un copil afectat. Acest risc este, de asemenea,
3% pentru defecte ale SNC, acelasi risc cu un cuplu
care a avut un copil anterior afectat (Carter CO,
Evans K, 19739).

Studii efectuate iIn SUA, Anglia si Tara Galilor
indica ca rudele colaterale ale indivizilor afectati cu
defect de inchidere a SNC sunt, de asemenea, ex-
puse la o crestere a riscului de a avea copii afectati
(Crandall BF, Brazier MA, 1978). Fratii si surorile
au aproximativ de cinci ori riscul pe care-1 are po-
pulatia generala de a avea un copil cu un defect al
SNC. Unchii si matusile copiilor afectati sunt, de
asemenea, cu risc crescut. Unele studii indica ca
grupul cu riscul cel mai inalt sunt urmasii matusilor
materne care au un risc de aproximativ 1% pentru a
avea copii afectati.

Urmasii copiilor matusilor paterne afectate au
un risc de aproximativ 1/300. Urmasii unchilor pa-
terni nu par a avea un risc crescut.

Cand un encefalocel occpital este asociat cu
polidactilie, rinichi polichistici si alte malformatii,
el este considerat a fi o parte a sindromului Meckel-
Gruber, care este transmis ca 0 ,,trasatura‘ autozomal
recesiva (Bergsma D, 1979; Smith DDW, 1982).
Diagnosticul prenatal este disponibil pentru defec-
tele de inchidere ale tubului neural.

Un test screening util pentru identificarea fetilor
cuun defect de inchidere a tubului neural este deter-
minarea alfa-fetoproteinei in serul sanguin matern
(MSAFP — maternal serum alpha-fetoprotein)
(Macri JN et al, 1982; Ferguson-Smith MA, 1983;
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Burton BK et al, 1983; Crandall BF et al; Milunsky
A et al, 1984). Acest test este folosit frecvent la
cuplurile ce nu sunt la risc, adica la cei care nu au
un istoric de anencefalie sau SBC la rude apropiate.
Alfa-fetoproteina este normal prezentd in con-
centratii crescute 1n serul saunguin fetal, in con-
cetratii moderate in lichidul amniotic §i in con-
centratii joase in serul sanguin matern. Cand fatul
are un defect de inchidere a tubului neural, nivelurile
in lichidul amniotic si serul matern sunt crescute
semnificativ.

Nivelurile crescute de MSAFP stabilesc diag-
nosticul in 90% de fetii cu anencefalie si in 80% la
cei cu SBC. Cand MSAFP este crescuta, sonografia
nivelul II sofisticat, va fi utilizata pentru localizarea
,defectului“. Amniocenteza, de asemenea, trebuie
sa fie efectuata la femeile la care diagnosticul prin
sonografie nu este definitivat.

MSAFP nu trebuie efectuatda daca investigatii
convenabile (Backups), incluzénd sfatul genetic
(genetic counseling), ultrasonografia (sophisticated
sonar) si diagnosticul prenatal nu sunt disponibile.

Nivelurile MSAFP pot fi interpretate fals ca fiind
crescute, daca estimarea varstei gestationale este in-
corecta. Deoarece nivelurile de MSAFP se schimba
semnificativ cu fiecare saptamana de gestatie, o
greseald de 2 sd@ptamani 1n estimare poate determina
interpretarea unei valori normale ca ridicata si vice
versa.

O sarcind gemelard normald poate fi o cauza a
MSAFP. Cresterea MSAFP este constatata cu alte
defecte (anomalii) la nastere, cum ar fi omfalocelul
si higroma chistica si, de asemenea, in cazul detresei
fetale.

Niveluri scazute ale MSAFP pot fi asociate cu
trisomiile fetale si cu decesele fetale.

1. Disrafismul spinal

Studii recente in Marea Britanie au demonstrat
cd atunci cand parintii au un copil cu disrafism
spinal existd un risc de 4% ca urmatorul copil sa
aiba un defect de inchidere a tubului neural,
respectiv o anencefalie sau SBC (Wynne-Davies R,
1975; Carter CO et al, 1976).

Disrafismul spinal este un termen utilizat pentru
a descrie pacientii cu un ,,conus* avand o atasare
anormala la structurile din vecinatate. Acest defect
este asociat cu o varietate de anomalii ale vertebrelor,
maduvii spindrii $i tegumentelor.

2. Spina bifida oculta

Unele studii au demonstrat cd in cazul cand
fiecare parinte are spina bifida oculta (SBO), ce

implica doua sau mai multe vertebre, ei au un risc
crescut de a avea un copil cu o deschidere a tubului
neural. Cand fiecare parinte are SBO implicand
numai o vertebrd, ei nu prezintd probabil un risc
crescut pentru urmasi.

EPILEPSIA

Epilepsia este derivata din cuvintul grec care
inseamna ,,a se intinde* sau ,,a apuca‘.

O convulsie nu este o boala prin ea insasi, mai
degraba este un simptom al unei entitati (boli).

O convulsie este un episod de disfunctie cere-
brald produsa prin descarcari neuronale anormale
determinate de o varietate de conditii (Jennings
MT, Bird T, 1981; Anderson VE et al, 1982).

Convulsia se poate manifesta prin o schimbare a
starii de constientd, o anormala activitate motorie,
0 experientd senzoriald anormald sau tulburare a
functiilor comportamentale.

Epilepsia poate fi definita prin convulsii re-
curente.

Pentru clasificarea diferitelor tipuri de epilpsie,
existd mai multe metode, cum ar fi manifestarile clinice
si anatomice si anomaliile electroencefalografice.

Cea mai utilizata clasificare a epilepsiei este cea
clinica, bazata pe manifestarile din timpul crizei
(tabelul 1).

Tabelul 1. Convulsiile — clasificare (dupa Kenneth L
Garves si colab.)

Convulsii motorii
Tonico-clonice (grand mal)
Tonice

Convulsii focale
Focale motorii
Focale sentoriale
Frontale adversive
Occipitale
Inhibitorii
De lob temporal

Petit mal

Convulsii motorii minore
Akinetice
Mioclonice
Spasme infantile

Epilepsie psihomotorie
Epilepsie autonomica

Diverse

In afard de o leziune, o boali sau o injurie care
sunt factori ce pot determina o epilepsie, existd o
componenta geneticd, desi aceasta este variabila.

Doua tipuri de epilepsie au elemente/pattern-uri
caracteristice EEG care se dezvoltd 1n copilaria
precoce, putand deveni normale la varsta de adult.
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Primul tip este epilepsia centrencefalica, ce
include un pattern de 3 c/sec, cu descarcari bilateral
sincrone si simetrice.

Al doilea tip este epilepsia focala centro-tempo-
rala, care prezintad manifestari caracteristice EEG.

In ambele tipuri de epilepsie mentionate, aproxi-
mativ 30% dintre copiii cu un prim grad de rudenie
vor prezenta modificari caracteristice in cursul unor
perioade de viata.In aproximativ 12% dintre cazuri
vor fi vazute manifestarile simptomatice.

In cazurile in care, in mod particular, copilul cu
epilepsie are un aspect EEG normal, riscul la urmasi
de a dezvolta epilepsie este intre 3-4%. Daca un
copil are o manifestare convulsiva in cursul copi-
lariei, aproximativ 3-4% din urmasii sai (baieti sau
fete) vor dezvolta rare forme de epilepsie.

BOALA HUNTINGTON

Boala Huntington este o boald neurologica de-
generativa care, de obicei, nu se manifesta pana la
40-50 de ani, desi aproximativ 5% dintre cazuri
apar nainte de varsta de 20 de ani.

Unul din primele simptome ale bolii este pier-
derea coordonarii, urmata de o crestere a miscarilor
involuntare (coree). Sunt vazute, de asemenea,
modificarile personalitatii. Exista o ferma deterio-
rare ce conduce la deces.

In aceasti entitate nu existd un tratament eficient
si nici metode de a determina daca un individ are
gena mutantd anterior evidentei clinice. De aceea
persoanele larisc au inceput si frecvent au completat
familia lor, anterior ca aceasta boala sa devina clinic
evidenta. Majoritatea copiilor cu parinti afectati ce
au efectuat sfatul genetic sunt aparent normali.

Deoarece boala Huntington se transmite dupa
modul autozomal dominant, acesti pacienti au 50%
nesansa de a dezvolta boala mai tarziu. Exista
metode statistice (Bazerian) disponibile pentru a
calcula o nesansd mai mica de 50% pentru aceste
cazuri. Aceste metode cuprind: luarea in considerare
a varstei de debut la parinti si la alti membri ai
familiei afectati si relationand aceste date la varsta
de risc individual. De exemplu, daca varsta de debut
in o familie era intre 35 si 40 de ani si pacientul la
risc este deja de 50 de ani, acesta are un risc mai
mic de 50% de a dezvolta boala Huntington.

In general efectuarea sfatului genetic intereseaza
adultii tineri care sunt in situatia de a se casatori sau
de a-si mari familia, si — cu aceastd ocazie — au aflat
ca unul din parintii lor are boala Huntington. Riscul
lor de purtatori de gena este de 50% si riscul de
transmitere al genei la copilul asteptat (nendscut)
este de 25%. Cu acest risc, parintii pot opta de a

avea copii si isi asuma sansa sau aleg situatia de a
nu avea copii. Daca sotul este la risc, cuplul poate
opta pentru o inseminare artificiala prin intermediul
unui donator. O alta alternativa este adoptia.

Studii recente au evaluat ceruloplasmina serica
si nivelurile de dopamina beta-hidroxilaza serica la
indivizii cu risc, pentru a determina daca starea de
heterozigot poate fi diagnosticata anterior debutului
simptomelor (Shokeir MHK, 1975). In prezent
rezultatele nu sunt concludente, dar oferd oarecare
sperantd pentru identificarea specifica, anterior
luarii deciziei de a avea copii.

O altd metoda de identificare a indivizilor care
poarta gena, anterior debutului simptomelor clinice,
implica tehnologia polimorfismului ADN. Prin
aceasta tehnicd s-a incercat izolarea genei pentru
boala Huntington in doud grupe mari de rude, una
in SUA si alta in Venezuela. Realizarea acestei
tehnici pare promitatoare; totusi, grupe mari de
rude trebuie evaluate pentru a determina daca
aceasta tehnica va putea fi un test aplicabil clinic.
Aceasta tehnologie va permite un diagnostic pre-
natal definitiv (Gusell JF et al, 1983).

Gena care este implicatd in producerea bolii se
afla pe bratul scurt al cromozomului 4. Gena este
anormald daca prezinta o sectiune de trinucleotide
(citozin-adenina-guanind) care se repetd de un nu-
mar excesiv de ori, determidnd in final producerea
unei proteine anormale numitd huntingtind mutanta.
Persoanele care au un numar mai mic de 28 de astfel
de trinucleotide (ce codifica glutamina) nu prezinta
boala. Repetarea trinucleotidelor de peste 28 de ori
determind o instabilitate a proteinei. In generatii
succesive numadrul de trinucleotide care se repetd
devine din ce mai mare, situatie denumita anticipare
genetica. Instabilitatea este mai mare la nivelul
spermatogenezei decat a ovogenezei, ceea ce duce la
cresterea sanselor ca gena mostenita de la tata sa
prezinte o secventa din ce In ce mai lungd de
trinucleotide care se repeta. Exista foarte rare cazuri
in care mutatia apare ,,de novo®, amandoi parintii
avand un numar redus de trinucleotide repetitive.

Diagnosticul genetic este posibil, determinandu-
se numarul de trinucleotide repetitive la nivelul
fiecarei alele. Un rezultat pozitiv nu poate fi consi-
derat ca diagnostic in afara simptomelor clinice. Un

aparitiei maladiei Huntington.

BOALA ALZHEIMER

Boala Alzheimer este cel mai frecvent o boald a
ultimelor decade de viatd, desi ea poate apare in
cursul oricarei perioade de varsta (Kolata GB,
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1981; Heston LL, 1979). Debutul se manifesta prin
pierderea memoriei pentru evenimentele recente.
Tulburarile emotionale, cum ar fi depresia si
anxietatea, pot fi prezente in stadiile initiale ale
bolii. Multe cazuri sunt sporadice, desi exista multe
familii In care a fost observata transmiterea
autozomal dominanta.

Boala parea sa fie determinata de prezenta depo-
zitelor de beta-amiloid la nivel cerebral (1991).
Gena care codifica aceasta proteina se afla situata
pe cromozomul 21, pacientii cu sindrom Down pre-
zentand boala Alzheimer in jurul varstei de 40 de
ani (avand o copie in plus a genei). In 2004 s-a emis
ipoteza anomaliilor proteinei tau, care genereaza
evolutia bolii, prin modificarea sistemului de trans-
port neuronal, rezultdnd pierderea comunicarii bio-
chimice Intre neuroni.

Investigatiile imagistice moderne pot determina
prezenta depozitelor de beta-amiloid in vivo, utili-
zand un trasor care se leagd selectiv de aceste
structuri.

Un alt tip de dementa progresiva este boala Pick
care este, de obicei, nediferentiatd de boala
Alzheimer in cursul vietii. Aceasta entitate este, de
asemenea, de obicei sporadica, dar ca si in boala
Alzheimer, au fost raportate unele familii cu trans-
mitere autozomal dominanta.

ATAXIILE CEREBELOASE

Ataxiile cerebeloase pot fi distinse clinic prin
instabilitate progresiva in pozitia in picioare §i in
mers si prin afectarea coordonarii altor activitati
motorii.

Modificdrile patologice implica degenerarea
cerebelului si/sau ale altor cai nervoase.

Ataxia cerebeloasd poate apare sporadic, dar
trasmisiunea sa ereditard este remarcatd in multe
cazuri (McKusick VA, 1983).

Exista o considerabila suprapunere cu alte forme
de boli sistemice nervoase ereditare cu ataxie, astfel
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