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PARAPARESIA ESPASTICA,TIPO 4.
UNA NUEVA MUTACION
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Introc
La paraparesia espastica familiar tipo 4 (SPG4) es
hereditaria en muchos paises.La penetrancia €s €
proceso es debido a mutaciones en el gen SPG4 ¢
identificado mas de 240 mutaciones en el gen
de paraparesia espastica hereditaria no cor

luccion
tipo mas frecuente de paraplejia espastica dominante
diente e incompleta,incluso en individuos mayores.Este
osoma 2 que codifica la proteina espastina. Se han
G4 son responsables de la forma mas frecuente

Caso clinico
'y

Paciente de 83 aifios con AF Madre y Tio Materno (ambos fallecidos) de que “arrastraban las piernas”.

— . usia desde hace 15 anos.
Crisis parcial co:

Presenta alteraciones en
quedan agarrotadas |

... : . .
Se le adminisrtra Baclofe joria de la sintomatologia.

A la exploracion neurol { uperiores conservadas.
Mo (o : | 1les.
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No pa VIH,LYME:

Jativos.

RNM med

Estenosis del canal cervical «
medular a nivel del disco C4-C
No estenosis cal

NM cerebral:

ensidad difusa en tegmento
gue sugiere microangiopatia.
iguo en centro semioval derecho.
No hidrocefalia.

‘Resto normal.

EMG
Sin alteracit

Posteriormente se realiza estudio'g
por una guanina (NM-014946.3: C.15
en la cadena aminoacidica (NP-055761.

1 el gen SPG4 un cambio de una timidina
cambio de una leucina por una arginina

Conclusiones

Se describen hallazgos de paraparesia espastica tipo 4 en una nueva mutacién en gen SPG4, no descritas previamente en
la literatura,y predictiva de ser patogénica.



