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La ERN-RND es una red de referencia europea establecida y aprobada por la Unión Europea. La ERN-RND es 
una infraestructura de atención médica que se enfoca hacia las enfermedades neurológicas raras. Los tres 
pilares principales de la ERN-RND son (i) red de expertos y centros expertos, (ii) generación, agrupación y 
difusión de conocimiento sobre enfermedades neurológicas raras, y (iii) implementación de e-salud para 
permitir que viaje el conocimiento en lugar de los pacientes y sus familias. 

La ERN-RND reúne a 64 de los principales centros expertos de Europa, así como a 4 socios afiliados en 24 
Estados miembros, e incluye organizaciones de pacientes muy activas. Los centros están situados en Alemania, 
Austria, Bélgica, Bulgaria, Chipre, Croacia, Dinamarca, Eslovenia, España, Estonia, Finlandia, Francia, Grecia, 
Hungría, Irlanda, Italia, Letonia, Lituania, Luxemburgo, Malta, Países Bajos, Polonia, República Checa y Suecia. 

Los siguientes grupos de expertos  están cubiertos por la ERN-RND: 

• Ataxias y paraplejías espásticas hereditarias 

• Parkinsonismo atípico y enfermedad de Parkinson genética 

• Distonía, trastornos paroxísticos y neurodegeneración con acúmulo cerebral de hierro 

• Demencia frontotemporal 

• Enfermedad de Huntington y otras Coreas 

• Leucodistrofias 

 

Puede encontrar información específica sobre la red, los centros expertos y las enfermedades cubiertas en el 

sitio web de la red: www.ern-rnd.eu. 

 

 

Recomendaciones para uso clínico: 

ERN-RND recomienda el uso del siguiente diagrama de flujo de diagnóstico de ataxias en 

adultos. 

 

 

Las directrices clínicas, buenas prácticas, revisiones sistemáticas y demás indicaciones orientativas publicadas, 
avaladas o confirmadas valorativamente por ERN-RND consisten en evaluaciones de informaciones científicas 
y clínicas actuales que se ofrecen como material instructivo.  

Las informaciones 1) acaso no abarquen todos los tratamientos y terapias apropiados y tampoco deben 
considerarse como constatación firme de la norma actual relativa a los cuidados; 2) no se actualizan 
constantemente y es posible que tampoco reflejen el estado actual de conocimientos (desde la redacción de 
estas informaciones, su publicación y lectura, es posible que hayan surgido nuevas informaciones); 3) se 
refieren solo a las cuestiones expresamente indicadas; 4) no prescriben ninguna medida sanitaria específica; 
5) no sustituyen el discernimiento independiente y profesional del médico, ya que dichas informaciones no 
tienen en cuenta las diferencias individuales entre los pacientes. En cualquier caso, el médico debe adaptar al 
paciente individualmente el modo de proceder elegido. El uso de las informaciones es voluntario. ERN-RND 
proporciona las informaciones partiendo de la situación actual y no ofrece ninguna garantía expresa ni tácita 
respecto de ellas. ERN-RND rechaza expresamente cualquier responsabilidad en relación con la aptitud para 
el uso y la idoneidad para un empleo o fin específicos. ERN-RND no se responsabiliza de ningún daño personal 
ni material resultante del empleo de estas informaciones o en relación con ellas ni de ningún error u omisión. 

 

 

RED EUROPEA DE REFERENCIA PARA ENFERMEDADES NEUROLÓGICAS  
RARAS (ERN-RND) 

EXENCIÓN DE RESPONSABILIDAD 
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El diagrama de flujo de diagnóstico mencionado a continuación fue desarrollado por el Grupo de Expertos en 

Ataxias y paraplejías espásticas hereditarias.  

El desarrollo implicó tres pasos. En el paso 1, se desarrolló una propuesta para un diagrama de flujo de 

diagnóstico que se discutió y revisó en el segundo paso en el grupo de expertos. En el paso 3, el grupo de 

expertos se puso de acuerdo sobre el diagrama de flujo final mediante votación. 

 

El grupo de expertos en Ataxias y paraplejías espásticas hereditarias: 

Coordinadores del grupo de expertos:  

Elisabetta Indelicato27; Lorenzo Nanetti19; Rebecca Schuele-Freyer38 

 

Miembros del grupo de expertos: 

Profesionales sanitarios: 

Aki Hietaharju14; Alejandra Darling17; Alena Zumrová28; Alexander Münchau41; Alexandra Durr6; Alfons 

Macaya48; Ana Lara Pelayo26; Andrea Mignarri5; Andrés Nascimento17; Angelo Antonini3; Anna Ardissone19; 

Anna Fetta20; Anna Heinzmann6; Anna Sobanska18; Anna Sulek18; Antonio Federico5; Aoife Mahony21; Astrid 

Daniela Adarmes Gómez49; Bart van de Warrenburg31; Bela Melegh47; Berry Kremer43; Borut Peterlin45; Carlos 

Ortez17; Caroline Scicluna6; Caterina Garone20; Caterina Mariotti19; Charlotte Haaxma31; Chiara Criscuolo2; 

Chiara Pane2; Christa-Caroline Bergner46; Claire Ewenczyk6; Colin Clarke21; Damjan Osredkar45; Daniel Boesch27; 

David Gómez-Andrés48; David Neubauer45; Deborah Sival43; Duccio Maria Cordelli20; Eleni Zamba-

Papanicolaou10; Enrico Bertini30; Esteban Muñoz17; Eugenia Amato17; Fran Borovecki37; Francesco Nicita30; 

Francisco Javier Rodríguez de Rivera23; Franco Taroni19; Gabriele Siciliano4; Georgia Karadima11; Georgios 

Koutsis11; Gessica Vasco30; Gilles Naeije13; Ginevra Zanni30; Giovanna De Michele2; Giovanni Rizzo20; Giulia 

Coarelli6; Harri Rusanen14; Helena Sarac37; Hendrik Rosewich42; Ieva Glazere29; Isabella Moroni19; Iwona 

Stępniak18; Jan Lykke Scheel Thomsen1; Jeroen Vermeulen25; Jiri Klempir15; Joanna Pera39; Jon Infante26; Judith 

van Gaalen31; Kathleen Gorman21; Kevin Peikert44; Kinga Hadziev47; Krista Lazdovska29; Kristl Claeys40; Kyproula 

Christodolou10; Laszlo Szpisjak34; Laura Carrera17; Laurine Virchien9; Lena Hjermind32; Luca Solina20; Lucie 

Pierron6; Ludger Schöls42; Mar O'Callaghan17; Marcus Grobe-Einsler36; Margit Lill35; Maria Victoria Gonzalez 

Martinez48; Marit Otto1; Marta Blázquez Estrada7; Marta Correa49; Martin Paucar Arce22; Martin Vyhnálek28; 

Martje Pauly41; Matthis Synofzik42; Maurizio Petrarca30; Michael Bayat1; Michèl Willemsen31; Michelangelo 

Mancuso4; Miryam Carecchio3; Norbert Brüggemann41; Norbert Kovacs47; Pablo Mir49; Perrine Charles6; Peter 

Balicza33; Péter Klivényi34; Peter Martus42; Petya Bogdanova-Mihaylova21; Pierre Kolber8; Rachele Danti19; 

Ramona Valante29; Richard Walsh21; Sára Davisonová15; Sinead Murphy21; Susanne Petri16; Susanne 

Schneider24; Sylvia Boesch27; Veronica Di Pisa20; Viktor Molnar33; Vincenzo Montano4; Virginie Destrebecq13; 

Wolfgang Koehler46; Wolfgang Nachbauer27; Yorck Hellenbroich41 

 

Representantes de organizaciones de pacientes: 

John Gerbild12; Juliane Krabath12; Lori Renna Linton12; Mary Kearney12 

 
1Aarhus University Hospital, Denmark; 2AOU - Federico II University Hospital, Naples, Italy; 3AOU - University Hospital Padua, Italy; 
4AOU - University Hospital Pisa, Italy; 5AOU - University Hospital Siena, Italy; 6APHP - Reference Centre for Rare Diseases 
'Neurogenetics', Pitié-Salpêtrière Hospital, Paris, France; 7Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spain; 8CHL - Luxembourg 

METODO 

https://ec.europa.eu/health/ern_en
https://www.ern-rnd.eu


 
Hospital Center, Luxembourg; 9CHU de Toulouse, France; 10Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 11Eginitio 
Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 12ePAG representative; 13Erasmus Hospital, Université libre de 
Bruxelles, Brussels, Belgium; 14Finland Consortium: University Hospitals in Oulu, Tampere and Helsinki, Finland; 15General University 
Hospital Prague, Czech Republic; 16Hannover Medical School, Germany; 17Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, 
Barcelona, Spain; 18Institute of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; 19IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological 
Institute, Milan, Italy; 20IRCCS - Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 21Irish Consortium: Tallaght University Hospital and 
Children's Health Ireland, Dublin, Ireland; 22Karolinska University Hospital, Stockholm, Sweden; 23La Paz University Hospital, Madrid, 
Spain; 24Ludwig-Maximilian University Hospital, Munich, Germany; 25Maastricht University Medical Center, Netherlands; 26Marques de 
Valdecilla University Hospital, Santander, Spain; 27Medical University Innsbruck, Austria; 28Motol University Hospital, Prague, Czech 
Republic; 29Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga, Latvia; 30Pediatric Hospital Bambino Gesù, Rome, Italy; 31Radboud 
University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 32Rigshospitalet University Hospital Copenhagen, Denmark; 33Semmelweis 
University, Budapest, Hungary; 34Szent-Györgyi Albert Medical Center, Szeged, Hungary; 35Tartu University Hospital, Estonia; 
36University Hospital Bonn, Germany; 37University Hospital Center Zagreb, Croatia; 38University Hospital Heidelberg, Germany; 
39University Hospital in Krakow, Poland; 40University Hospital Leuven, Belgium; 41University Hospital Schleswig-Holstein, Germany; 
42University Hospital Tübingen, Germany; 43University Medical Center Groningen, Netherlands; 44University Medical Center Rostock, 
Germany; 45University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 46University of Leipzig Medical Center, Germany; 47University of Pécs, 
Hungary; 48Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona, Spain; 49Virgen del Rocio University Hospital, Sevilla, Spain 

 

 

Proceso de desarrollo del diagrama de flujo: 

• Desarrollo del diagrama de flujo: junio - noviembre de 2017 

• Debate en el grupo de enfermedades de la ERN-RND: noviembre de 2017 - junio de 2018 

• Consentimiento sobre el diagrama de flujo de diagnóstico: 30 de noviembre de 2018 

• Consentimiento sobre el documento por parte de todo el grupo de enfermedades: 05 de febrero de 
2019  

• Revisión del diagrama de flujo: febrero de 2024 

• Consentimiento del diagrama de flujo revisado por todo el grupo de enfermedades: septiembre de 
2024 
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Síntomas 
episódicos

Exclusión de causas adquiridas en caso de comienzo (sub)agudo, historial médico especifico en la RM. Las causas adquiridas 
frecuentes: Enfermedades autoinmunes, reacción tóxica, traumatismo craneal, parálisis cerebral, tumor, accidente cerebrovascular, 
infección, deficienca de vitaminas, síndromes paraneoplásicos

N.B.: Para las ataxias de aparición precoz, consulte el diagrama de flujo dedicado a ERN-RND.

Autosómica DominanteAutosómica Recesiva Esporádica
(antecedentes familiares no informativos)

alterado

Análisis de 
gen 

candidato

Buscar:

• Alfafetoproteína, vitamina E, albúmina, 
colesterol, lactato, ceruloplasmina, 
ácido fitánico, VLCFA, creatinquinasa

• Ácidos orgánicos en orina, 
aminoácidos plasmáticos, enzimas 
lisosomales, colestanol, oxisteroles 

• IRM / OCT para  ARSACS
• Catarata
• Telangiectasia ocular

FRDA 
CANVAS/RFC1

FRDA,SCA1,2,3,6,7,17,DRPLA, 
CANVAS/RFC1, SCA27b/FGF14

FXTAS*

SCA1,2,3,6,7,17,DRPLA, 
SCA27b/FGF14

Diagrama de flujo diagnóstico en Ataxias 

SI DISPONIBLE 
NGS Panel, WES, WGS 

Negativo y 

MSA-C improbableSi
NGS NO
disponible

BUSCAR existencia/ausencia de: (1) neuropatía periférica-neuropatía sensitiva; (2) Hallazgos IRM cerebelosa/ troncoencefálica/cerebral.

Si eso 
ayuda a 
interpretar los 
resultados de 
la NGS.

Negativo Negativo

Si
NGS NO
disponible

Si
NGS NO
disponible

Si
NGS NO
disponible

Examinar 
CACNA1A**, 

SCA27b/FGF14, 
EA1-KCNA1

Examinar expansión

tripletes/ 

reorganizaciones raras

(SCA10,12, 37,15) y
para SCAs frecuentes 

por mutaciones 
convencionales



Notas:

* Considerar FXTAS si síndrome de temblor-ataxia y edad de inicio >50 años.

** Prueba para mutaciones convencionales (ataxia episódica tipo 2 y síndromes de superposición migraña 
hemipléjica/ataxia episódica) y expansiones CAG (SCA6 con síntomas episódicos tempranos).

Abreviaturas:

CANVAS - Síndrome de ataxia cerebelosa, neuropatía y arreflexia vestibular

DRPLA - Atrofia dentatorubral-pallidoluysiana 

EA1 - Ataxia episódica de tipo 1

FRDA - Ataxia de Friedreich

FXTAS - Síndrome de temblor/taxia asociado al cromosoma X frágil 

RM - Resonancia magnética / imagen de resonancia magnética  (IRM)

MSA-C - Atrofia multisistémica de tipo cerebeloso

NGS - Secuenciación de nueva generación

SCA - Ataxia espinocerebelosa (AEC)

VLCFA - Ácidos grasos de cadena muy larga (AGCML)

WES - Secuenciación del exoma completo

WGS - Secuenciación del genoma completo
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