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Resumen

Objetivos: La Beta-propeller Associated neurodegeneration (BPAN) es una enfermedad neurodegenerativa
genética, dentro de las NBIA (Neurodegeneration with Brain Iron Accumulation), causada por una mutacion
dominante en el gen WDR45 del cromosoma X. Clinicamente |os pacientes presentan un trastorno del
desarrollo psicomotor y epilepsia farmacorresi stente durante la infancia con aparicion entre los 20-30 afios de
trastornos del movimiento y deterioro cognitivo.

Material y métodos: Valoracion clinicay secuenciacion de panel de genes en una mujer con un fenotipo leve
y debut tardio de la enfermedad.

Resultados: Mujer de 50 afios con una discapacidad intelectual desde lainfancia, pero con buen rendimiento
para desenvolverse en tareas basicas e instrumental es sencillas. Los padresy su hermano mayor son sanos.
Iniciadificultad para manipular objetos con mano izquierda, progresiva en cuatro meses hasta afectar el

brazo y la piernaizquierdos, dificultandole la marcha. La exploracion neurol 6gica muestra debilidad con
signos de piramidalismo en hemicuerpo izquierdo de predominio bragquial, con sindrome rigido-acinético
sobreafiadido todo ello causando una marchainestable. La RM muestra hipointensidades bilaterales a nivel

de substancia nigray globus pallidus en secuencias T2 con sefial prominente en secuencias hierro-sensibles
en dichas &reas. Seiniciatratamiento con safinamiday levodopa/carbidopa con buena respuesta a nivel motor
y se administra toxina botulinica con mejoria de la espasticidad braquial izquierda. El anadlisis de un panel de
12 genes identifico una delecién heterozigotica en €l gen WDRA45.

Conclusion: Previo a nuestro caso lamayor edad descrita de progresion en BPAN eran 37 afios. Nuestro
trabajo amplia el espectro fenotipico de BPAN.
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