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Los accidentes isquémicos cerebelosos bilatera-
les en el territorio de la arteria cerebelosa pos-
teroinferior son poco frecuentes [1]. Se presen-
ta un caso de infarto cerebeloso bilateral, por 
afectación de ambas arterias cerebelosas pos-
teroinferiores, manifestado como vértigo posi-
cional paroxístico benigno (VPPB), algo que no 
ha sido referido en la bibliografía.

Mujer de 72 años, diabética e hipertensa, con 
mareo con giro de objetos de segundos de du-
ración en los cambios de posición e inestabili-
dad de 48 horas de evolución. No presentaba 
otros síntomas. Analítica, electrocardiograma y 
radiografía de tórax fueron normales. 

En la exploración otoneurológica no se obje-
tivó nistagmo y la maniobra de impulso oculo-
cefálico y el test de skew fueron negativos. Se-
guimiento sacádico y pares craneales, normales. 
Apareció un nistagmo horizontal ageotrópico 
consistente con un VPPB por cupulolitiasis del 
canal horizontal.

Esta exploración no se correspondía con la 
inestabilidad y la marcha atáxica, por lo que se 
realizó una tomografía axial computarizada en la 
que se apreciaba un infarto cerebeloso bilateral. 
La paciente ingresó en el Servicio de Neurología, 
tratada con antiagregantes. En la resonancia mag-
nética posterior se objetivó un infarto cerebelo-
so en el vérmix inferior y ambos hemisferios.

En los artículos revisados aparecen síntomas ver-
tiginosos e inestabilidad como formas de pre-
sentación del infarto cerebeloso, pero no un nis-

tagmo sólo con provocación del VPPB [2,3]. La 
ausencia de mejoría, la incapacidad para deam-
bular y los factores de riesgo vascular inducen a 
sospechar un origen neurológico [4]. Ante un 
VPPB atípico, en estas circunstancias se reco-
mienda realizar una prueba de imagen urgente.
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Las ataxias espinocerebelosas son síndromes neu-
rodegenerativos y la de tipo 27 (SCA 27) es una 
causa infrecuente de ataxias familiares. El prin-
cipal gen implicado es FGF14 [1,2]. El fenotipo clí-
nico habitual suele presentarse en forma de tem-
blor postural de inicio en la infancia, ataxia pro-
gresiva en la adolescencia, baja capacidad inte-
lectual, disfunción ejecutiva y discinesias orofa-

ciales. Se describe el fenotipo clínico de dos her-
manas gemelas con una deleción en el gen FGF. 

Se trata de hermanas gemelas que fueron adop-
tadas a los 3 años y 8 meses de vida, con histo-
ria previa de distocia social (abandono e institu-
cionalización). Padres no consanguíneos. Ges-
tación gemelar bicorial monoamniótica. Parto 
vaginal eutócico a término. Retraso psicomotor 
leve en el período lactante que precisó inter-
vención por parte del servicio de atención tem-
prana de su área con buena evolución, junto 
con cierta inestabilidad de la marcha desde el 
inicio de la deambulación liberada (15-18 me-
ses). A los 4 años, una de las hermanas ingresó 
en nuestro centro por un episodio febril que 
asoció ataxia. Se realizó un estudio de cribado 
etiológico: resonancia magnética cerebral, bio-
química y estudio microbiológico en el líquido 
cefalorraquídeo, y electroencefalograma, con re-
sultados normales. A los seis meses de este epi-
sodio (4,5 años de vida) ingresaron esta vez las 
dos hermanas por un proceso idéntico al ante-
rior (ataxia de 4-5 días de evolución con proce-
so febril intercurrente), con estudios comple-
mentarios también normales, y se amplió el es-
tudio (cribado de errores congénitos del meta-
bolismo, con resultado también normal). A esta 
edad se evidenciaron ya problemas en la esco-
larización, con dificultades para afianzar los apren-
dizajes básicos. No hubo nuevos episodios de 
ataxia, pero evolutivamente desarrollaron pro-
gresivamente un franco trastorno del aprendi-
zaje con sintomatología altamente sugestiva de 
un trastorno por déficit de atención/hiperactivi-
dad con baja capacidad cognitiva (batería de 
aptitudes diferenciales y generales con cociente 
intelectual total de 73), junto con temblor in-
tencional en la exploración física. 

Se realizó array-CGH en sangre periférica con 
la plataforma comercial de Signature Genomics 
(Perkin Elmer) CGX-HD 4-plex (4 × 180 k), que 
contiene 180.000 sondas de oligonucleótidos. 
Para la extracción de los datos, la visualización, 
el análisis bioinformático y la interpretación de 
los resultados se usaron los programas Cytoge-
nomics (Agilent) y Genoglyphix (Signature Ge-
nomics, Perkin Elmer), comparados con Geno-
me Build (hg 19). Se observó en ambas pacien-
tes una deleción intersticial heterocigota en el 
brazo largo del cromosoma 13, citobanda 13q33.1, 
coordenadas genómicas 102,521,058-102,945, 
326, de unos 424,27 kB (fórmula cromosómica: 
arr[hg19] 13q33.1(102,521,058-102, 945,326)x1) 
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(Figura). No fue posible realizar el estudio gené-
tico a los progenitores. 

Clínicamente ambas pacientes presentaban cua-
dros de ataxia episódica con período intercrítico 
normal, y asociaban un trastorno de aprendiza-
je con capacidad intelectual límite y disfunción 
ejecutiva. Hemos encontrado una deleción de 
424,27 kB en la citobanda 13q33.1 que contiene 
el gen FGF14. Mutaciones en este gen se han 
descrito como causa infrecuente de ataxia cere-
belosa, y sus deleciones tan sólo se han descrito 
en una ocasión previamente [3].

La función del gen FGF14 consiste en regular 
los canales de sodio dependientes del voltaje 
[1] y los canales de calcio en las células granula-
das del cerebelo [4]. Alteraciones en este gen 
causarían, por tanto, una canalopatía caracteri-
zada por ataxia progresiva sensible a la fiebre, 
temblor postural, discinesias (principalmente 
orofaciales) y nistagmo. Alteraciones en el FGF14 
se han investigado en pacientes con cuadros de 
ataxias familiares recurrentes [5]. El gen FGF14 
se relaciona con la sinaptogénesis y la neuro-
transmisión axonal. Los cambios en el desarro-
llo y supervivencia de las poblaciones neurona-

les en la corteza cerebral, la amígdala y los gan-
glios basales [2] podrían explicar las dificulta-
des académicas, la disfunción ejecutiva con sin-
tomatología de trastorno por déficit de atención/
hiperactividad y las dificultades neurocognitivas 
evidenciadas. 

La SCA 27 se trata de una ataxia episódica 
de herencia autosómica dominante. Es una en-
fermedad neurodegenerativa, hereditaria, que 
se suele caracterizar por un inicio precoz de 
temblor postural (a menudo presente muchos 
años antes del inicio de cualquier otro signo ce-
rebeloso), asociado a episodios de ataxia episó-
dica en la infancia que suelen provocarse en un 
contexto de enfermedad febril [3]. Su evolu-
ción es lenta a lo largo de varias décadas, con 
desarrollo de clínica variable de ataxia, incoor-
dinación, temblor, disartria, dismetría, disdia-
dococinesia, nistagmo, etc. Al tratarse de una 
enfermedad de herencia autosómica dominan-
te, hace que sea necesario establecer un futuro 
consejo genético. 

Este caso apoya los hallazgos previos que 
postulan que las alteraciones en el gen FGF14 
abarcan un espectro fenotípico que incluye sín-
tomas de ataxia episódica y dificultades de apren-

dizaje. Asimismo, la presentación clínica de am-
bas pacientes apoya la hipótesis de que este gen 
regula la actividad en el cerebelo a través de las 
subunidades α Nav1.2 y 1.6 [6], cuyas funciones 
parecen ser sensibles a la fiebre. 

El estudio mediante array puede ayudar en 
el diagnóstico de trastornos neurológicos y am-
pliar el espectro fenotípico y genotípico en sín-
dromes conocidos, como es el caso de la SCA 27. 
Mutaciones en FGF14 parecen infrecuentes, pero 
quizás otros síndromes episódicos o ataxias ce-
rebelosas podrían explicarse por alteraciones 
en este gen o en genes relacionados.
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Figura. Deleción intersticial heterocigota en el brazo largo del cromosoma 13, citobanda 13q33.1.
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Hemos leído con sumo interés el artículo de Flo-
res-González et al [1] sobre encefalitis víricas gra-
ves en la edad pediátrica. Este trabajo contribu-

ye a una mejor comprensión y abordaje del te
ma de las infecciones del sistema nervioso cen-
tral en la edad pediátrica que, como bien se re-
fiere en el trabajo, pueden tener un gran peso 
en la morbimortalidad en determinadas regio-
nes del mundo. 

El estudio gana en calidad y alcance al ser 
un estudio multicéntrico que se justifica, ade-
más, por la baja incidencia de estas entidades. 
Sin embargo, en Cuba, país situado en una re-
gión subtropical, la meningoencefalitis –tanto 
vírica como de otras etiologías infecciosas– se 


