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Introducdo: As ataxias espinocerebelares (SCAs) comp&em um grupo heterogéneo de
doencas, com diferentes prevaléncias de acordo com a populacdo de origem e que
apresentam uma grande variabilidade fenotipica, sendo necessarios estudos especificos
para populacdo brasileira. Objetivos: Descrever as caracteristicas epidemioldgicas,
genéticas e clinicas dos individuos com ataxia espinocerebelar atendidos na Rede
SARAH, correlacionando o tamanho da expanséo trinucleotidica com as variaveis
observadas nas SCAs mais prevalentes. Métodos: Trata-se de um estudo transversal
multicéntrico e retrospectivo, baseado na revisdo de prontuéarios de individuos admitidos
na Rede SARAH no periodo entre janeiro de 2012 e junho de 2021, com diagnostico
confirmado de SCA. Resultados: A populacao total foi de 763 individuos, naturais de
todas as regides do pais, sendo 366 (48,2%) nascidos na Regido Nordeste. A SCA3 foi
o tipo mais prevalente (63,2%), seguida pela SCA7 (14,2%) e SCA2 (14%). A ataxia de
marcha foi o sintoma inicial mais frequente. A média de idade de inicio dos sintomas e o
tamanho das expansbes patogénicas foram menores que o0s descritos em
casuisticas anteriores. Foi estabelecida correlacdo estatisticamente significativa entre
0 numero de repeticdes trinuceotidicas e a idade de inicio para a SCA2, a SCA3 e a
SCAZ7, e entre o numero de repeticdes CAG e o sintoma inicial para a SCA7. Conclusao:
Este estudo, por seu tamanho e diversidade amostral, permite consolidar caracteristicas
ja descritas da correlagcéo gendétipo-fenotipo de pacientes brasileiros portadores de ataxia
espinocerebelar, além de trazer novos dados que podem auxiliar no delineamento do
perfil deste grupo de doencas no Brasil.
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