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Resumen

Objetivos: Laesclerosis lateral amiotrofica (ELA) familiar supone entre el 5-10% de todos | os casos siendo
la mutacion del gen CO0rf72 la causa més frecuente (entre el 35-40%) seguida de las mutaciones en €l gen
SOD1. Nuestro objetivo es revisar |as caracteristicas clinicas de los pacientes y familiares portadores de estas
mutaciones en un hospital terciario.

Material y métodos: Muestra de 19 pacientes en seguimiento por el servicio de Neurologiaen €l
departamento de Alicante.

Resultados: De los 19 pacientes con test genético positivo, cuatro son portadores actual mente asintomaticos y
otra paciente presenta exclusivamente demencia frontotemporal. Los 14 pacientes restantes cumplen criterios
diagnosticos de ELA de edades comprendidas entre los 38 y 1os 65 afios sin predileccion por sexos. Destaca
uno de ellos con fenotipo de polineuropatiay otro con afectacién exclusivade MNI. Respecto al estudio
genético ocho pacientes presentan una mutacion en el gen SOD1 y 5 pacientes una mutacion en COOrf72y
una paciente con sospecha de herencia autosémica dominante sin gen identificado. Salvo un caso, €l resto
tenian antecedentes familiares de enfermedad de motoneurona o demencia de inicio precoz de perfil
frontotemporal.

Conclusion: En nuestra serie predominala mutacién SOD1 debido ala existencia de una extensa familia
afecta de varias generaciones a sur de la provincia. De estaforma, dado que se trata de una entidad
neurodegenerativa sin tratamiento curativo en la actualidad, es de vital importanciaidentificar aquellos casos
portadores de la enfermedad para un adecuado consejo genético.
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