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Resumen

Objetivos: Presentar un caso clinico de un paciente con hipocerul oplasminemia autosdémica recesiva cuya
presentacion a diagndstico es una distonia segmentaria sin afectacion a otros niveles.

Material y métodos. Vardn de 68 afios, sin antecedentes de interés, que comienza hace 10 afios con una
distoniafocal en mano derechay en pie derecho, que progresa lentamente, asociando con |os afios una
distonia segmentaria craneofacial con blefaroespasmo y distonia laringea, con minimos datos de
parkinsonismo a la exploracion.

Resultados: En la analitica destaca un cobre y ceruloplasmina séricos en el limite bgjo de lanormalidad, sin
aumento de ferritina sérica. El estudio mediante RM cerebral es normal. En €l estudio genético, mediante
exoma clinico de enfermedades neuromuscul ares, se identifican 2 variantes probablemente patogénicas
€.2684G>C;(p.Gly895Al1a) y €¢.929GZ>A (p.Arg310His) en los exones 16 y 5, respectivamente, del gen CP
causante de hipo o aceruloplasminemia (OMIM#604290) autosdomica recesiva, siendo € paciente
diagnosticado de esta entidad.

Conclusion: Lahipo o aceruloplasminemia es un trastorno neurodegenerativo infrecuente ( 1/1.000.000) de
transmision autosomica recesiva, que se caracteriza por un acimulo cerebral de hierro y que cursa en la edad
adulta con anemia, degeneracion retiniana, diabetesy sintomas neurol 6gicos variados, como ataxia,
parkinsonismo, temblor y otros movimientos involuntarios como corea, blefaroespasmo o distonias, como en
nuestro paciente. El diagnostico se confirma mediante estudio genético y el tratamiento se basa en quelantes
del hierro.
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