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Resumen

La ataxia de Friedreich (AF) es una enfermedad neurodegenerativa hereditaria recesiva
causada por la deficiencia de frataxina como resultado mayormente de una expansién GAA en
homocigosis en el primer intrén del gen FXN. La enfermedad se caracteriza por ataxia sensorial
y espinocerebelosa progresiva, pérdida sensorial, disartria, signos piramidales, y debilidad
muscular. Otros sintomas presentes incluyen escoliosis y cardiomiopatia hipertréfica.
Aproximadamente el 10% de los pacientes desarrollan diabetes. A nivel neuropatolégico se
identifica la pérdida de las neuronas en los ganglios de las raices dorsales, fibras nerviosas
sensoriales periféricas, degeneracién de las columnas posteriores y variable pérdida del nucleo
dentado en el cerebelo. Los tratamientos realizados hasta la fecha con antioxidantes,
moduladores de la homeostasis del hierro, o reguladores de los niveles de clusteres Fe-S y de
la funcién mitocondrial, 0 mediante compuestos que reemplacen, incrementen la expresion o
los niveles de frataxina, o de terapia génica con vectores diversos, no han conducido a
resultados efectivos que se puedan aplicar en la ataxia de Friedreich. Aqui se propone una
estrategia de terapia génica basada en virus adenoasociados para la correccion de la funcion
de frataxina en un modelo de ratén de ataxia de Friedreich.
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