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 Apresentar conceitos acerca da Ataxia de 

Friedreich (FDRA) passando por sua causa 

genética, quadro clínico, diagnóstico e 

tratamento disponível. 

OBJETIVO 
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O Que é ATAXIA? 

• Definição: 

– Ataxia: incapacidade de realizar movimentos 

finos, precisos e coordenados. 

 

• Topografia: 

– Cerebelar 

– Vias Sensoriais 

– Lobos Frontais (fibras associativas das vias 

fronto-cerebelares)  

 





Breve histórico 

1863 1877 1981 1988 1996 1997 2002 

Critérios 

Diagnósticos 

Cr 9 

Gene FXN 



INTRODUÇÃO  

Ataxia de Friedreich 

• Ataxia geneticamente determinada mais 

comum  
 

• Epidemiologia 

– Prevalência: 1:50.000 

– Portadores: 1:110 - 1:60  

– 9.000 pacientes (EUA) 
 

• Herança Autossômica Recessiva 

 
Koeppen 2011 
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Fisiopatologia 

 

• Autossômica Recessiva 

 

• Geneticamente determinada 

 





• Causa genética – mutação – 

ocorre em uma região do 

DNA afetando todas as 

células desde o nascimento.  

• Pode ocorrer no momento da 

concepção ou ter sido 

herdada dos pais.  

Genética  



O 

•   

Onde está o DNA  



• DNA se encontra no núcleo de 

cada célula e contém as 

informações necessárias para 

produzir todas as proteínas que 

permitem que o corpo funcione.  

• Cada pessoa possui uma 

sequência de  DNA diferente 

sendo 50% herdado da mãe e 

50% do pai.  

O Que é o DNA?  



• Pais Portadores Saudáveis 

Herança Autossômica Recessiva 

Portador Portador FDRA 





Fisiopatologia 

• Autossômica Recessiva 
 

• Geneticamente determinada 
 

• Expansão GAA (nl: 7 – 22) 
 

• Cromossomo 9 q13-q21.1 

 

• Redução Frataxina 

 



Fisiopatologia 
 

GAA vs Início dos sintomas 

Durr et al, 1996 



Fisiopatologia 

Gatchel and Zoghbi, 2005 

Cr 9q21.1 

FDRA 

ESTADO NORMAL FRATAXINA 

FRATAXINA 



Pandolfo M. Arch Neurol 2008;65:1296-1303. 

Fisiopatologia 
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Quadro Clínico 

• Sumário 
 

– Início precoce (1a ou 2a décadas) 
 

– Ataxia mista 
 

– Arreflexia + Babinski 
 

– Intrusões Sacádicas 
 

– Altereções ortopédicas 



Quadro Clínico 

• Multissistêmica 
 

– Neurológicos 
 

– Ortopédicos 
 

– Endocrinológicos 
 

– Cardiológicos 

Pandolfo M. Arch Neurol 2008;65:1296-1303. 



Quadro Clínico 

• Neurológico 
 

– Ataxia mista 
 

– Intrusões sacádicas 
 

– Arreflexia 
 

– Sinal de Babinski 

Koeppen AH. J Neurol Sci 2011;303:1-12. 



Quadro Clínico 

• Ortopédico 
 

– Escoliose 

 

– Pés cavos 

Abrahão, 2015 



Quadro Clínico 

• Endocrinológico 

 

– Diabetes Mellitus 

• 20 – 40% 

Pandolfo M. Arch Neurol 2008;65:1296-1303. 



Quadro Clínico 

• Cardiológico (66%) 

 

– Hipertrofia Ventricular 

 

 

– Cardiomiopatia Dilatada 

 

– Distúrbios de condução cardíaca 

 

Pinicipal Causa 

 de Óbito 

 

 

 
Durr et al, 1996 

Koeppen 2011 



Quadro Clínico 

• Sintomas Não-Motores 

 

– Depressao (~ 36%) 

• Substrato Anatômico 

 

– Fadiga 

 

 

 

 Da Silva et al., 2013 



Quadro Clínico 
Espectro Fenotípico 

• 25% dos casos: fenótipos ‘’ATÍPICOS”  
 

– FDRA de início tardio (LOFA) 
 

– Reflexos Mantidos 
 

– Paraparesia Espástica 

 

 

Parkinson et al., 2013 
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Diagnóstico 

• História Clínica 
 

• Antecedentes Familiares 
 

• Avaliação Física/Neurológica 
 

• Teste Molecular 



Diagnóstico 

Campuzano et al, 1996 
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Tratamento 

 

 

 

Multidisciplinaridade 



Acompanhamento ideal exige 

abordagem multidisciplinar 

Fisioterapia 
Motora 

Aconselhamento 
Genético 

Fisioterapia 
Respiratória 

Nutricionista 

Fono- 
audiologia 

Psicoterapia 

Ilustração baseada em Kishnani et al. Genet Med. 2006;8:267-288. 

Paciente 

Neuro /  

Neuromus

cular 

Ortopedist

a 

Clínico 

Pediatra 
Geneticist

a 

Cardiologi

sta 

Pneumolo

gista 

Medicamentoso 



Pandolfo M. Arch Neurol 2008;65:1296-1303. 

Fisiopatologia 



Tratamento 

• Medicamentoso 

 

– 2 estratégias principais 

 

• Aumento de Frataxina 

 

• Sequestro de Radicais Livres 



Tratamento 

• Idebenona 

– 5-40 mg/Kg/dia (1350 - 2250 mg/dia) 

– Impacto no quadro cardiológico?? 

 

• Promissores: 

– Resveratrol (Cardiológico) 

– Interferon gamma-1b 



Tratamento 



Tratamento 

44 trials de pesquisa 



Tratamento 
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Conclusões 

• Atenção Multiprofissional 
 

• Registro Nacional de pacientes 
 

• Centros de Referência 
 

• Incentivo à pesquisa – (Trials, terapia 

gênica) 
 

• Difusão de conhecimento 
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