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RESUMEN

La Ataxia espinocerebelosa tipo 2 (SCA2) es una enfermedad neurodegenerativa hereditaria.
Su diagnostico temprano influye en decisiones trascendentales en la vida de una persona por
lo que la ciencia tiene el reto de continuar en su investigacion. Obijetivo: sistematizar el
comportamiento epidemioldgico de la Ataxia Espinocerebelosa Tipo 2, en Cuba. Métodos
generales de trabajo: este articulo revisa e integra los resultados de las investigaciones
realizadas acerca de esta dolencia por el Dr. en Ciencias Luis Velazquez Pérez, lider y
presidente de la Academia de Ciencias de Cuba, junto a su equipo de trabajo, a partir de 276
documentos publicados en los espacios correspondientes y que se distribuyen en 212 articulos
cientificos, 7 libros, 13 capitulos y 44 resimenes. Para conseguir los objetivos del estudio,
fueron seleccionados las publicaciones de mayor relevancia. Resultados: actualmente, es
evidente que la etiologia de la SCA2 y los medios diagndsticos y tratamientos atravesaron una

linea historica que es importante ser dominada por el investigador de esta esfera.

Palabras claves: ataxia espinocerebelosa; etiologia; medios diagndsticos; tratamiento

clinico.
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ABSTRACT
Spinocerebellar Ataxia Type 2 (SCA2) is a hereditary neurodegenerative disease. Early
diagnosis influences transcendental decisions in a person’s life; therefore, science faces the
challenge of continuing its research. Objective: To systematize the epidemiological behavior
of Spinocerebellar Ataxia Type 2 in Cuba. General Working Methods: This article reviews
and integrates the results of investigations carried out on this disease by Doctor of Sciences,
leader and president of the Academy of Sciences of Cuba, together with his research team,
based on 276 published documents found through the conducted search. These are distributed
into 212 scientific articles, 7 books, 13 chapters, and 44 abstracts. The publications with the
greatest relevance to the objectives of the study were selected. Results: It is evident that, at
present, the etiology of SCA2, as well as its diagnostic methods and treatments, has

undergone a historical evolution that is important for researchers in this field to master.
Keywords: spinocerebellar ataxia; etiology; diagnostic methods; clinical treatment.

INTRODUCCION

La Ataxia Espinocerebelosa Tipo 2 (SCA2, del inglés Spinocerebellar Ataxia Type 2) es una
enfermedad neurodegenerativa hereditaria de transmision autosémica dominante,
caracterizada por la degeneracién progresiva del cerebelo y de sus vias aferentes y eferentes,
lo que ocasiona alteraciones motoras, pérdida de coordinacion, trastornos del equilibrio y
déficits neuroldgicos progresivos. La enfermedad es producida por una mutacion dindmica
localizada en el brazo largo del cromosoma 12 (12023-g24.1), especificamente por la
expansion anormal del trinucle6tido citosina-adenina-guanina (CAG) en el primer exén del
gen ATXNZ2. Esta expansion genera una proteina ataxina-2 anormalmente elongada con
secuencias toxicas de poliglutamina, capaces de alterar multiples procesos celulares,
incluyendo el metabolismo del ARN, la homeostasis intracelular, la funciéon mitocondrial y
los mecanismos de supervivencia neuronal. Como consecuencia, se produce degeneracion
progresiva de las células de Purkinje cerebelosas y de otras estructuras neuroldgicas, lo que

condiciona el desarrollo clinico de la enfermedad.*

Las primeras observaciones clinicas de familias con ataxia autosémica dominante fueron

descritas entre las décadas de 1960 y 1970, particularmente, en regiones con importante
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agregacion familiar, en México y Cuba. En este periodo historico, se sitian los primeros
reportes que posteriormente permitieron reconocer las caracteristicas clinicas de lo que hoy se
conoce como Ataxia Espinocerebelosa Tipo 2. (SCA2) Desde entonces, los avances en
genética molecular y neurociencias han permitido identificar el gen ATXN2 como
responsable de la enfermedad, caracterizar la expansion trinucleotidica CAG y comprender
con mayor profundidad los mecanismos fisiopatologicos implicados en la neurodegeneracion
progresiva.? Estos descubrimientos consolidaron la clasificacion molecular de las ataxias
espinocerebelosas hereditarias y favorecieron el desarrollo de estrategias diagnosticas,
programas de asesoramiento genético y lineas de investigacion orientadas hacia posibles

terapias modificadoras de la enfermedad y su tratamiento.

A nivel mundial, la prevalencia de la SCA2 presenta una distribucion heterogénea y, en
numerosos paises, continla siendo imprecisa debido al subdiagnéstico y a las limitaciones
epidemioldgicas existentes en las ataxias hereditarias. Se estima que la SCA2 representa
aproximadamente entre el 10 % y el 15 % de las ataxias espinocerebelosas autosdmicas
dominantes descritas internacionalmente. Sin embargo, existen importantes variaciones
geogréficas relacionadas principalmente con efectos fundadores y agrupamientos familiares
especificos. Paises como México, India, Italia, Venezuela y Sudafrica muestran
concentraciones significativas de familias afectadas, mientras que en Alemania, Espafia,
Estados Unidos y Corea del Sur, la frecuencia relativa de la mutacion ATXN2 oscila entre el
10 % y el 20 % de las ataxias dominantes diagnosticadas.!

En Cuba, la SCA2 constituye un problema de salud de elevada relevancia epidemioldgica,
debido a que el pais presenta una de las mayores prevalencias descritas a nivel mundial.
Diversos estudios epidemioldgicos y moleculares han identificado cientos de pacientes
afectados y miles de descendientes en riesgo, agrupados principalmente en la region oriental
del pais. La provincia de Holguin representa el principal foco epidemioldgico mundial de la
enfermedad, mientras que el municipio de Baguanos exhibe las tasas de prevalencia mas
elevadas registradas para esta entidad neurodegenerativa.® Estas observaciones demuestran la
existencia de un importante efecto fundador en la poblacion cubana y evidencian la
persistencia intergeneracional de la mutacion en determinadas regiones geograficas.®
Asimismo, investigaciones recientes identificaron una elevada frecuencia de alelos normales

grandes e intermedios del gen ATXN2 en individuos aparentemente sanos, considerados
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reservorios genéticos inestables con capacidad potencial de originar nuevas expansiones

patoldgicas en generaciones posteriores.
DESARROLLO

Veldzquez (2007) resume que, desde el punto de vista clinico, la SCA2 se caracteriza por un
sindrome cerebeloso progresivo, dominado por ataxia de la marcha, disartria, dismetria y
disdiadococinesia. No obstante, multiples investigaciones demostraron que la enfermedad
posee un caracter multisistémico, asociado ademas a alteraciones oculomotoras, neuropatia
periférica, trastornos autondémicos, alteraciones cognitivas, manifestaciones extrapiramidales
y trastornos del suefio. El enlentecimiento de los movimientos sacadicos constituye uno de los
signos clinicos méas caracteristicos y precoces de la enfermedad, incluso detectable durante
fases presintomaticas. Estos hallazgos permitieron ampliar la comprension clinica de la SCA2
y favorecieron el desarrollo de investigaciones dirigidas a la identificacion de biomarcadores

tempranos y estrategias de intervencion precoz.*

El estudio de la SCA2 en Cuba adquiere especial relevancia debido a la elevada incidencia de
la enfermedad en la provincia de Holguin, la amplia concentracion de familias afectadas y la
disponibilidad de registros clinicos, epidemioldgicos y genéticos extensos. Estas condiciones
han permitido el desarrollo de investigaciones longitudinales de gran valor cientifico y
epidemioldgico. En este contexto, en opinion de este autor, la labor investigativa desarrollada
por Veldzquez (2007) constituye un referente fundamental en el estudio de la SCA2, debido a
sus contribuciones al conocimiento clinico, neurofisiol6gico, molecular y epidemioldgico de

la enfermedad, idea que constituye la génesis y la meta de este articulo.

La necesidad de sistematizar el comportamiento epidemiolégico de la SCA2 en Cuba radica
en la elevada prevalencia de la enfermedad, su compleja heterogeneidad clinica y el
importante impacto biomédico, familiar y social que representa para la poblacion afectada.
Asimismo, resulta imprescindible integrar la informacion cientifica disponible relacionada
con su etiologia, manifestaciones clinicas, datos demograficos y variantes terapéuticas, con el
proposito de consolidar una base estructurada y actualizada que favorezca el desarrollo de
futuras investigaciones, programas de prevencion, estrategias de diagndstico precoz y

enfoques integrales de manejo clinico.
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OBJETIVO

Sistematizar el estado actual del comportamiento epidemiologico de la Ataxia
Espinocerebelosa Tipo método, en Cuba (SCA2), con especial énfasis en su etiologia,
manifestaciones clinicas, datos demogréficos y alternativas terapéuticas disponibles, con el
propdsito de consolidar la informacion cientifica existente y contribuir al desarrollo de futuras
estrategias de investigacion y manejo integral de esta enfermedad neurodegenerativa

hereditaria.
METODO

El presente articulo se realiz6 a partir de una revision bibliogréfica de la literatura cientifica
relacionada con la Ataxia Espinocerebelosa Tipo 2 (SCA2). La informacion fue recopilada de
bases de datos reconocidas internacionalmente como Scopus y PubMed, las cuales garantizan
la calidad, objetividad, validez y cientificidad de los datos consultados. Fueron recopilados un
total de 276 documentos, distribuidos en 212 articulos cientificos, 7 libros, 13 capitulos, 44
resumenes, en cuya autoria figuraba el profesor Luis Velazquez Pérez, lider de La Academia
de Ciencias de Cuba, junto a su equipo de trabajo. Se seleccionaron las publicaciones con
mayor relevancia para los objetivos del estudio, siendo 7 el nimero de documentos selectos
para este trabajo. Los articulos seleccionados fueron organizados cronolégicamente para
facilitar el analisis evolutivo de los principales aportes relacionados con la etiologia,

manifestaciones clinicas, datos demograficos y tratamiento de la enfermedad.

Para apoyar la organizacion y estructuracion preliminar del manuscrito, el autor utiliz6
herramientas de Inteligencia Artificial, especificamente ChatGPT, como asistencia en la
organizacion cronologica de la informacion recopilada y en el apoyo lingtistico y redaccional
del documento. No obstante, la interpretacion cientifica, el analisis critico y la responsabilidad

final del contenido corresponden exclusivamente al autor.
DISCUSION

La ataxia espinocerebelosa tipo 2 (SCA2) constituye una de las enfermedades
neurodegenerativas hereditarias mas estudiadas en Cuba y representa, ademas, uno de los
modelos mas importantes para la investigacion traslacional de las ataxias hereditarias a nivel

internacional. Aunque la identificacion inicial de la enfermedad y de su base genetica
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antecede a las publicaciones incluidas en esta revision, los estudios desarrollados en Cuba a
partir del afio 2007 marcaron una etapa decisiva en la consolidacion del conocimiento clinico,
epidemioldgico, neurofisiologico y terapéutico de la enfermedad, particularmente debido a la
elevada concentracion de pacientes y familias afectadas en la region oriental del pais,

principalmente en la provincia de Holguin.

Las investigaciones analizadas evidencian una evolucion progresiva del conocimiento
cientifico sobre la SCA2, pasando desde la caracterizacion predominantemente clinica y
electrofisiolégica hacia una comprension mucho mas compleja e integradora de los
mecanismos fisiopatoldgicos, las fases prodrémicas, los biomarcadores tempranos y las

potenciales estrategias terapéuticas modificadoras de la enfermedad.

La publicacion de 2007, centrada en las caracteristicas electrofisioldgicas de pacientes y
familiares presintomaticos, representd uno de los primeros intentos sistematicos, en Cuba, de
caracterizar la enfermedad no solo en sujetos sintomaticos, sino también en portadores
asintomaticos de la expansion CAG del gen ATXN2. Este aspecto resultd particularmente
trascendente en la sistematizacion realizada, debido a que modificd el paradigma clasico
segun el cual la enfermedad comenzaba Gnicamente con la aparicion de la ataxia evidente.
Los hallazgos neurofisiolégicos y clinicos, descritos en familiares presintomaticos,
demostraron que multiples alteraciones neuroldgicas podian detectarse afios antes de la

manifestacion clinica tipica del sindrome cerebeloso.*

En dicho estudio®, se describieron alteraciones como enlentecimiento de movimientos
sacadicos, pérdida de sensibilidad vibratoria, arreflexia y alteraciones posturales incluso antes
del desarrollo de una ataxia franca. Estos resultados constituyeron posteriormente uno de los
fundamentos para el concepto de fase prodromica de la SCA2, desarrollado con mayor
profundidad en investigaciones posteriores. Asimismo, la inclusiébn de un namero
considerable de pacientes y controles permitio establecer asociaciones entre el tamafio de las
expansiones CAG y la gravedad clinica, consolidando la importancia de la genética molecular

como herramienta prondstica.

Posteriormente, la revision integral, publicada en 20112, ampli6 significativamente la

comprension de la enfermedad al integrar aspectos epidemiolégicos, clinicos, genéticos y

fisiopatologicos. A diferencia del estudio de 2007,* que se enfocaba principalmente en
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hallazgos electrofisioldgicos y clinicos, esta publicacion ofrecié una vision mucho mas global
de la SCA2, en Cuba. Uno de los aspectos mas relevantes fue la confirmacion de que la
enfermedad no constituye exclusivamente un trastorno cerebeloso, sino una enfermedad

neurodegenerativa multisistémica.

Los autores describieron la coexistencia de manifestaciones cerebelosas clasicas ataxia de la
marcha, disartria, dismetria y disdiadococinesia junto a manifestaciones extracerebelosas
como neuropatia periférica, alteraciones autondmicas, trastornos del suefio, disfuncion
cognitiva y signos extrapiramidales.* Este hallazgo represent6é una ampliacion significativa
respecto a las publicaciones previas, ya que evidencié que la degeneracion neuronal en la

SCAZ2 compromete multiples sistemas neuroldgicos mas alla del cerebelo.

Ademas, la publicacion de 2011% confirmé la extraordinaria magnitud epidemioldgica de la
enfermedad, en Cuba. La identificacion de 578 pacientes, distribuidos en 163 familias, junto
con mas de 7.000 individuos en riesgo, consoliddé a Cuba como el principal foco
epidemiol6gico mundial de SCA2. Particularmente importante fue la descripcion de la ciudad
de Holguin como epicentro genético de la enfermedad, con prevalencias excepcionalmente
elevadas en municipios especificos como Baguanos. Estos resultados reforzaron la hipotesis
del efecto fundador previamente sugerida y explicaron el enorme valor cientifico de la

poblacion cubana para investigaciones longitudinales y estudios genético-moleculares.

Otro elemento importante introducido en 20112 fue la descripcion detallada del fenémeno de
anticipacion genética, observado en aproximadamente el 80 % de las transmisiones
familiares. Este hallazgo permiti6 comprender mejor la progresion intergeneracional de la
enfermedad y la relacién entre el aumento del nimero de repeticiones CAG y la disminucion

de la edad de inicio clinica.

Las investigaciones publicadas en 2017 marcaron una transicion conceptual importante en el
estudio de la SCA2. La publicacion enfocada en la fase prodromica introdujo formalmente el
concepto de intervencion temprana antes de la aparicion del sindrome cerebeloso manifiesto.
Este enfoque derivo directamente de los hallazgos previamente observados en 2007 respecto a

alteraciones detectables en familiares presintomaticos.®
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A diferencia de los estudios iniciales centrados principalmente en pacientes sintomaticos, esta
investigacion propuso que la SCA2 posee una larga fase neurodegenerativa subclinica
caracterizada por manifestaciones motoras y no motoras tempranas. Entre estas alteraciones
destacaron los movimientos sacadicos lentos, neuropatia periférica, trastornos autonémicos,
alteraciones cognitivas y trastornos del suefio. La importancia de esta publicacion radica en
que transformé el enfoque clinico tradicional, orientando las investigaciones hacia la
busqueda de biomarcadores preclinicos y hacia la posibilidad de implementar terapias

neuroprotectoras antes de la degeneracion cerebelosa irreversible.®

En ese mismo afio, la revision clinicogenética y mecanistica profundiz6 ain mas en la
heterogeneidad fenotipica de la enfermedad.® Mientras que la publicacién de 2011 habia
descrito principalmente las manifestaciones clinicas globales, el estudio de 2017 aport6 una
caracterizacion mucho mas detallada de los sistemas neurolégicos afectados.

En esta revision se documentaron signos de compromiso corticoespinal, degeneracion de
neurona motora inferior y manifestaciones extrapiramidales como distonia, temblor,
mioclonias y rigidez. Asimismo, se describieron alteraciones neuropsiquiatricas y cognitivas
como ansiedad, depresion y deterioro ejecutivo.® Estos hallazgos reforzaron la concepcion de
la SCA2 como una enfermedad neurodegenerativa difusa, donde el dafio neuronal involucra

mdaltiples circuitos anatémicos y funcionales.

La publicacion® también profundizd en los mecanismos fisiopatologicos asociados a la
toxicidad de la ataxina-2 expandida, explicando cémo la proteina mutada altera procesos
celulares fundamentales como el metabolismo del ARN, la homeostasis intracelular y la
funcién neuronal. Este enfoque molecular representd un avance importante respecto a los
estudios previos, debido a que permitio establecer bases racionales para el desarrollo futuro de

terapias dirigidas.

Las investigaciones epidemioldgicas, publicadas entre 2019 y 202072, consolidaron
definitivamente la magnitud sanitaria de la SCA2 en Cuba. El estudio nacional realizado en
1001 pacientes constituyo uno de los trabajos epidemioldgicos mas amplios realizados sobre
ataxias hereditarias en Ameérica Latina. Sus resultados confirmaron que la SCA2 representa
aproximadamente el 87 % de las ataxias cerebelosas autosémicas dominantes en Cuba,
superando ampliamente a otras variantes como SCA3 y SCAT.
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Este estudio también demostré que la elevada frecuencia de la enfermedad en Cuba no
corresponde uUnicamente a un aumento del diagndstico clinico, sino a una verdadera
concentracion genética poblacional asociada a un fuerte efecto fundador. Ademas, permitio
establecer con mayor precision la prevalencia nacional y la distribucion de las diferentes
formas de ataxias hereditarias presentes en el pais.Por otra parte, las publicaciones de 2019
resaltaron el impacto del modelo cubano de investigacion multidisciplinaria en ataxias
hereditarias. La combinacion de pesquisa epidemioldgica, diagnostico molecular,
asesoramiento genético, rehabilitacion neurolégica y seguimiento longitudinal permitié
generar uno de los registros clinicos mas completos de SCA2 a nivel mundial. Esto explica

por qué Cuba se ha convertido en un referente internacional en el estudio de esta enfermedad.

En relacion con las estrategias terapéuticas, las publicaciones méas recientes evidencian una
evolucidn progresiva desde enfoques exclusivamente sintomaticos hacia potenciales terapias
modificadoras de la enfermedad. Inicialmente, los tratamientos disponibles se enfocaban
principalmente en aliviar sintomas motores, trastornos del suefio y neuropatia periférica. Sin

embargo, los resultados terapéuticos obtenidos fueron variables y generalmente modestos.'®

Los estudios con sulfato de zinc mostraron ligeras mejorias en funciones cognitivas y algunos
elementos del sindrome cerebeloso, ademés de efectos favorables sobre marcadores de estrés
oxidativo. Aunque estos resultados no demostraron una reversion significativa de la
neurodegeneracion, si sugirieron la posible participacion del estrés oxidativo en la

fisiopatologia de la enfermedad.©

La administracion de creatina produjo mejorias en fuerza y masa muscular, aunque sin
impacto significativo sobre la ataxia cerebelosa. Esto sugiere que parte de los sintomas
musculares podrian beneficiarse de estrategias metabdlicas, aun cuando la degeneracién

neuronal central continte progresando.©

Otro aspecto importante del articulo es que el tratamiento de las alteraciones del suefio
mediante agonistas dopaminérgicos como lisuride, el cual mostré reduccién significativa de
los movimientos periddicos de las extremidades. Este hallazgo resulta relevante debido a que
los trastornos del suefio representan una de las manifestaciones no motoras mas frecuentes e

incapacitantes de la SCA2.1°
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Las megadosis de vitaminas del complejo B mostraron efectos beneficiosos sobre neuropatia
periférica y contracturas musculares, ademas de cierta mejoria cognitiva relacionada con la
memoria. Estos resultados respaldan la importancia del compromiso sensitivo periférico en la

fisiopatologia temprana de la enfermedad.*

Sin embargo, algunos tratamientos farmacoldgicos no mostraron resultados favorables, segun
plantea el Dr. Velazquez Pérez. El carbonato de litio, que inicialmente generd expectativas
por sus posibles propiedades neuroprotectoras, no evidencio eficacia significativa sobre las
manifestaciones motoras de la enfermedad.!!Este resultado reflejo las dificultades inherentes
al tratamiento de enfermedades neurodegenerativas progresivas y subrayd la necesidad de
desarrollar terapias dirigidas especificamente a los mecanismos moleculares subyacentes. En
contraste con las terapias farmacoldgicas, la neurorrehabilitacién emergié como una de las
intervenciones mas efectivas y consistentes. Diversos estudios demostraron mejorias
funcionales importantes en equilibrio, coordinacion, marcha, lenguaje y funciones cognitivas.
Un aspecto particularmente relevante fue la demostracion de beneficios incluso en portadores
presintomaticos, lo cual guarda estrecha relacién con el concepto de fase prodrémica descrito
en publicaciones previas. La rehabilitacién sostenida permitié no solo mejorar capacidades
funcionales, sino también ralentizar parcialmente el deterioro clinico, especialmente cuando
se iniciaba de forma precoz. Esto fortalecio la idea de que el diagndstico temprano posee

implicaciones terapéuticas reales en la SCA2.1

Finalmente, las investigaciones mas recientes introdujeron uno de los avances mas
prometedores en el tratamiento molecular de la enfermedad: la terapia basada en
oligonucledtidos anti sentido (ASO). Los estudios experimentales realizados en modelos
murinos demostraron que la reduccion de la expresion de ataxina-2 mediante ASO produce
mejorias motoras significativas y recuperacion parcial de la funcion de las neuronas de

Purkinje.!!

Estos hallazgos representan un cambio trascendental respecto a las estrategias terapéuticas
tradicionales, debido a que por primera vez se plantea la posibilidad de intervenir
directamente sobre el mecanismo molecular primario responsable de la enfermedad. Aunque
estos estudios permanecen aun en fase experimental, abren perspectivas esperanzadoras para

el desarrollo futuro de terapias modificadoras de la progresion neurodegenerativa.
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Conclusiones

En conjunto, las publicaciones revisadas y sistematizadas para redactar el presente articulo
evidencian una evolucién progresiva y coherente del conocimiento cientifico sobre la SCA2
en Cuba entre 2007 y 2021. Inicialmente, las investigaciones se enfocaron en la
caracterizacion clinica y neurofisiologica de pacientes sintomaticos y presintomaticos;
posteriormente, se amplio la comprension epidemioldgica y multisistémica de la enfermedad;
mas adelante, surgieron conceptos fundamentales como la fase prodrémica y los
biomarcadores tempranos; y finalmente, las investigaciones comenzaron a orientarse hacia

estrategias terapéuticas moleculares y neuroprotectoras.

La revision bibliogréafica realizada evidencié que la etiologia de la SCA2 se encuentra
estrechamente relacionada con la expansion anormal del triplete CAG en el gen ATXN2,
fendmeno que conduce a la produccion de proteinas con expansiones toxicas de poliglutamina
y al desarrollo progresivo de degeneracion neuronal multisistémica. Los estudios revisados
confirmaron que el dafio neuroldgico no se limita exclusivamente al cerebelo, sino que
compromete multiples estructuras del sistema nervioso central y periférico, lo cual explica la

amplia heterogeneidad clinica observada en los pacientes afectados.

La experiencia cubana constituye actualmente uno de los modelos mas completos de
investigacion longitudinal en enfermedades neurodegenerativas hereditarias. La elevada
prevalencia de la enfermedad, el seguimiento sistematico de familias afectadas y la
integracién multidisciplinaria entre neurologia clinica, genética molecular, neurofisiologia y

rehabilitacién han permitido generar aportes cientificos de relevancia internacional.

No obstante, segun el autor , persisten brechas que son importantes desafios relacionados con
la ausencia de tratamientos curativos efectivos, la necesidad de validar biomarcadores
tempranos de progresion y la implementacion futura de terapias moleculares en humanos, que
son metas para los profesionales que se incorporan a esta lineas. Un primer proyecto debe ser
el estudio longitudinal de mayor duracion que permitan comprender mejor la transicion desde
la fase presintomatica hacia las etapas clinicas avanzadas de la enfermedad. Sus
investigaciones permitieron consolidar programas de diagnostico molecular, asesoramiento
genético, pesquisa presintomatica y seguimiento familiar en individuos portadores y pacientes
afectados, contribuyendo significativamente al abordaje integral de esta entidad
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neurodegenerative- Este articulo es una modesta contribucion a las sintesis necesaria para

continuar en esta direccion

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1.

Velazquez Pérez L, Rodriguez Labrada R, Vazquez Mojena Y. Enfermedades
poliglutaminicas: diagndstico clinico-genético y tratamiento. La Habana: ECIMED;
2019.

Veldzquez-Pérez L, Rodriguez-Labrada R, Garcia-Rodriguez JC, Almaguer-Mederos LE,
Cruz GS, Laffita-Mesa JdiagnM, et al. Comprehensive review of spinocerebellar ataxia
type 2 in Cuba. Cerebellum. 2011;10(2):184-198. d0i:10.1007/s12311-011-0265-2.

Veldzquez Pérez L, Sanchez Cruz G, Santos Falcon N, Almaguer Mederos LE, Escalona
Batallan K, Rodriguez Labrada R, et al. Molecular epidemiology of spinocerebellar
ataxias in Cuba: insights into SCA2 founder effect in Holguin. Neurosci Lett.
2009;454(2):157-160. doi:10.1016/j.neulet.2009.03.015.

Veldzquez-Pérez L, Séanchez-Cruz G, Canales-Ochoa N, Rodriguez-Labrada R,
Rodriguez Diaz J, Almaguer-Mederos L, et al. Electrophysiological features in patients
and presymptomatic relatives with spinocerebellar ataxia type 2. Electromyogr Clin
Neurophysiol. 2007;47(1):31-37.

Veldzquez-Pérez L, Rodriguez-Labrada R, Laffita-Mesa JM. Prodromal spinocerebellar
ataxia type 2: prospects for early interventions and ethical challenges. Lancet Neurol.
2017;16(10):873-881. d0i:10.1016/S1474-4422(17)30238-0.

Velazquez-Pérez L, Rodriguez-Labrada R, Ferndndez-Ruiz J. Spinocerebellar ataxia type
2: clinicogenetic aspects, mechanistic insights, and management approaches. Front
Neurol. 2017;8:472. doi:10.3389/fneur.2017.00472.

Rodriguez Labrada R, Medrano Montero J, Veldzquez Pérez L. Hereditary ataxias in
Cuba: results and impact of a comprehensive multidisciplinary project. MEDICC Rev.
2019;21(4):7-13.

Veldzquez-Pérez L, Medrano-Montero J, Rodriguez-Labrada R, Canales-Ochoa N,

Campins J, Rodriguez Grafia T, et al. Hereditary ataxias in Cuba: a nationwide

145

REVISTA PENSAMIENTO CIENTIFICO LATINOAMERICANO
' VOLUMEN 5 | NUMERO 9 | ENERO-JUNIO 2026




10.

11.

Revista
Pensamiento Cientifico

Latinoamericano

epidemiological and clinical study in 1001 patients. Cerebellum. 2020;19(2):252-264.
doi:10.1007/s12311-019-01071-8.

Velazquez-Pérez L, Rodriguez-Labrada R, Gonzalez-Garcés Y, Vézquez-Mojena Y,
Pérez-Rodriguez R, Ziemann U. Neurophysiological features in spinocerebellar ataxia
type 2: prospects for novel biomarkers. Mov Disord. 2021;36(3):615-627.
doi:10.1002/mds.28394.

Veldzquez Pérez L. Enfermedades poliglutaminicas: diagnostico clinico-genético y
tratamiento. La Habana: ECIMED; 2019. p.44.

Velazquez Pérez L. Enfermedades poliglutaminicas: diagnostico clinico-genético y
tratamiento. La Habana: ECIMED; 2019. p.45.

146

REVISTA PENSAMIENTO CIENTIFICO LATINOAMERICANO
VOLUMEN 5 | NOUMERO 9 | ENERO-JUNIO 2026




