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Tendo em vista a preponderante frequência da 
SCA3, no contexto das inúmeras ataxias espinocere-
belares, na população brasileira, urge a importância de 
ressaltarem-se alguns aspectos específicos da respectiva 
patologia. Considerando que a DMJ é difícil de ser di-
ferenciada com precisão das outras SCAs apenas por 
sintomatologia clínica, uma série de achados neuroló-
gicos e familiares deve ser avaliada para facilitar o seu 
diagnóstico, normalmente, o início da doença é prece-
dido por desequilíbrio e alterações da marcha1. A idade 
de início da doença entre homens e mulheres não se 
apresenta significativamente diferente. A duração mé-
dia da doença, ou seja, o tempo entre o seu início e a 
morte do paciente, é de 15,6 anos entre os portugueses, 
variando entre 7 e 29 anos. Já em pacientes brasileiros 
é de 17 anos, variando entre 5 e 30 anos2. Os achados 
cerebelares, encontrados em 97,8% dos casos portu-
gueses, abrangem ataxia de marcha, disartria e incoor-
denação apendicular, nessa ordem de aparecimento e 
de gravidade. Já em pacientes brasileiros a ocorrência 
destes sintomas é de 93%3. Uma forte correlação en-
tre o número de repetições CAGs e a gravidade dos 
sintomas clínicos apresentados pelos pacientes já fora 
observada, porém apenas cerca da metade da variabili-
dade clínica pode ser explicada pela variação no tama-
nho da expansão do gene da SCA34. Finalmente, uma 

questão extremamente importante é a disponibilidade 
de acesso a testes preditivos por parte dos familiares de 
pacientes com SCA3, entretanto, existe uma série de 
implicações éticas e legais que devem ser levadas em 
consideração5. O oferecimento destes testes deve fazer 
parte de um aconselhamento genético abrangente, o 
qual ajude cada indivíduo ou casal a tomar as decisões 
adequadas às suas necessidades.
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