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Resumen

Objetivos: Las paraparesias espasticas hereditarias (PEH) forman un grupo de enfermedades raras con
desarrollo progresivo de espasticidad y/o debilidad en miembros inferiores, con gran heterogeneidad genética
y clinica. La paraparesia espéasticatipo 5A (SPG5A) es una enfermedad de herencia autosdmica recesiva
asociada a mutaciones en el gen CY P7B1. Presentamos un caso asociado a una mutacion no previamente
descrita.

Material y métodos: Mujer que desde |os 65 afios comienza con debilidad y espasticidad en MMII, con
dificultad parala marcha. Niega antecedentes familiares de enfermedad neurol 6gica conocida, aunque su
madre, tias y abuela maternas, todas fallecidas, presentaban hacia el final de la vida dificultades parala
marcha

Resultados: Serealiza un exomadirigido a PEH, en €l cual se detectaen el gen CYP7B1 lamutacién
€.928C>T p.(Arg310Trp) en homocigosis. Sus padres, fallecidos, eran primos carnales. A un hijo, pese a ser
asintomético, se le harealizado el estudio resultando portador heterocigoto. Esta pendiente el estudio en las
hermanas de la paciente. La paciente tiene actualmente 80 afios y deambula sin asistencias, en tratamiento
con toxina botulinicay estatinas (tiene dislipemia).

Conclusion: La mutacién que presentamos es una variante missense, no descrita previamente en bases de
datos poblacionales. No es posible redlizar € estudio de segregacidn en progenitores dado que ambos han
fallecido. El CYP7B1 estainvolucrado en la ruta metabdlica de los écidos biliares. Por ello se ha postulado €l
tratamiento de la SPG5A con inhibidores de HMG-CoA reductasay ezetimiba, aunque sin demostrarse
efecto clinico en ensayos al eatorizados.

2667-0496 / © 2024, Elsevier Espaiia S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos los derechos reservados.



