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La  ataxia-telangiectasia  (A-T)  o síndrome  de  Louis-Bar
es  una  rara  enfermedad  de  carácter  autosómico  recesivo
caracterizada  por una  degeneración  cerebelosa,  aparición
de  telangiectasias  cutáneas,  inmunodeficiencia,  envejeci-
miento  prematuro,  sensibilidad  a la  radiación  y  aparición
temprana  de  neoplasias.  Por  todo  ello,  se suele  englobar
dentro  de  los  trastornos  de  inestabilidad  genómica  y  defec-
tos  de  reparación  del DNA1---4.
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Esta  enfermedad  es causada  por una  mutación  en el  gen
ATM  que conlleva  una  disfunción  de la  proteína  ATM quinasa,
responsable  de  la regulación  del ciclo  celular  mediante  la
activación  de varias proteínas  (BRCA1  o p53,  entre  otras)1---4

.

Los  pacientes  suelen  debutar  con manifestaciones  neu-
rológicas:  dificultad  para  la  deambulación,  anomalías  en  los
movimientos  oculares  y  alteraciones  cognitivas  y  en  el  habla,
principalmente1,3,4.

Las  alteraciones  cutáneas  suelen  presentarse  entre  los
3  y  los  6  años,  siendo  muy  características  de esta  entidad
(fig.  1)1,3,4:

-  Las  telangiectasias  de  la  conjuntiva  bulbar  son el  hallazgo
más  distintivo.  También  se suelen  objetivar  en las  regiones
expuestas  del  cuerpo  (región  facial  y  cervical,  especial-
mente).

-  Pueden  presentar  manchas  café  con  leche,  máculas
hipopigmentadas,  nevus  melanocíticos,  granulomas  cutá-
neos  crónicos  de evolución  tórpida  (relacionados  con  la
vacunación  de la  rubeola,  por  ello  esta vacuna  está contra-
indicada  en estos  pacientes),  rash  facial  papuloescamoso,
vitíligo  y envejecimiento  prematuro.

Estos  pacientes  padecerán  también  disfunción  endocrina
(retraso  del crecimiento,  resistencia  a  la  insulina,  diabe-
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Figura  1  Principales  hallazgos  clínicos  y  dermatoscópicos  en  la  A-T.

tes  y  pubertad  tardía),  inmunodeficiencia  humoral  y  celular
y frecuentes  infecciones  sinopulmonares  que,  unidas  a  la
aparición  precoz  de  neoplasias  (sobre  todo  de  origen  hema-
tológico),  condicionarán  una  alta morbimortalidad  y  un
pronóstico  infausto,  con  una  mediana  de  supervivencia  de
25  años,  ya  que no  se dispone  de  fármacos  que  puedan
modificar  el  curso de  la enfermedad1,3.

La  A-T  se  ha considerado  un  modelo  para  el  estudio  del
envejecimiento  en  humanos.  Recientemente  se  ha  publi-
cado  un  interesante  artículo  en la  revista  Ageing  Research

Reviews  (Aguado  et  al.)2, donde  se destacan  9 meca-
nismos  que  condicionan  este  envejecimiento  prematuro:
inestabilidad  genómica,  comunicación  intercelular  alterada,
acortamiento  de  telómeros,  senescencia  celular,  alteracio-
nes  epigenéticas,  estrés  oxidativo  y  disfunción  mitocondrial,
pérdida  de  proteostasis,  agotamiento  de  células  de  madre  y
detección  de  nutrientes  desregulada.

Además  de  pormenorizar  los  mecanismos  genéti-
cos  y  moleculares  que  condicionan  este  envejecimiento
prematuro  también  se resumen  los  principales  trata-
mientos  en investigación,  destacando  las  emergentes
oportunidades  terapéuticas  que  pueden  mejorar  los  feno-

tipos  que  sustentan  el  envejecimiento  prematuro  en la
A-T.

Como  conclusión,  se  subraya  la  importancia  de  los  hallaz-
gos  dermatológicos  y oculares  para  el  diagnóstico  de  la  A-T
en un  paciente  con deterioro  neurológico.  Asimismo,  se des-
taca  el  avance  que  se  puede  obtener  en  el  conocimiento  de
la  biología  humana  del  estudio  de la  genética  de las  enfer-
medades  raras,  con  el  avance  terapéutico  que  ello  puede
conllevar.
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