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Resumen

Objetivos: La paraplgjia espasticatipo 12 (SPG-12) es un trastorno neurodegenerativo autosomico dominante
que se harelacionado con ateraciones en €l Reticulon-2 (RTN2). Describimos dos casos clinicos de una
familia con alteracion no descrita previamente en este gen 'y con fenotipo compatible con SPG-12.

Material y métodos: El caso indice se trata de una mujer que comenzo con sintomas alos 18 afios y que
presenta paraparesia espastica, piramidalismo en miembros inferiores (MMII), pies cavos e incontinencia
urinaria. Previo resultado negativo para Charcot Marie Tooth (CMT), se realiz6 estudio genético-molecular
de los subpanel es multigénicos de paraplgjias espésticas y polineuropatias hereditarias mediante
secuenciacion NGS. Detectandose la variante ¢.35-1G>A [Chr19:(GRCh38:9.45495140C>T)] en
heterocigosis en € gen RTN2, no descrita previamente y gque muy probablemente afecta al splicing del exén
1 del gen. Su tia, mujer de 53 afios, presentala misma variante patogénica. Clinicamente tiene piramidalismo
en MMII, pies cavosy polineuropatia (PNP) sensitivo-motora desmielinizante. La hermana del caso indice
presenta sintomatol ogia similar en grado més leve. Su primo fue valorado por PNP sensitivo-motora
desmielinizante grave. Ambos estan pendientes del estudio genético.

Resultados: Fenotipos descritos en relacidn con SPG12 incluyen sintomas clasicos de SPG, anomalias
visuales, alteracion esfinterianay convulsiones. No se ha descrito hasta ahora PNP asociada.

Conclusion: Los casos publicados hasta €l momento de SPG12 presentan heterogeneidad fenotipica. En
nuestrafamilia, en relacién con una variante no descrita del gen RTN2, se incluyen ademés de |os sintomas
descritos previamente, PNP sensitivo-motora desmielinizante y pies cavos.
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