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Resumen

Objetivos: La paraparesia espasticatipo 7 (SPG7) es una enfermedad genética rara, normalmente de herencia
autosomicarecesiva, si bien se han descrito algunas formas autosdmicas dominantes con penetrancia
incompleta. Puede asociar ademés sintomas de otras esferas (amiotrofia, neuropatia optica o cerebelopatia,
entre otros). Con el objetivo deilustrar 1a heterogeneidad clinicay gendmica, se describe el inusual caso dos
hermanas con dos al el os patogénicos con correlato clinico (doble heterocigosis).

Material y métodos: Se describen los casos de dos hermanas afectas con SPG7 con diagnostico genético
confirmado y estudio de segregacién familiar.

Resultados: Caso 1. Muijer, 38 afnos. Padres sanos. Debuta a esta edad con cuadro progresivo de debilidad en
miembros inferiores. A la exploracion, presenta paresia proximal 3/5. Presenta amiotrofia de miembros
inferiores, espasticidad e hiperreflexia con piramidalismo (Hoffman, RCP extensores), marcha ataxicay
dismetrias de miembros superiores. Requiere asistencia parala marcha. Caso 2. Mujer de 36 afos, hermana
del caso previo. Debuta 4 afios después (36) con clinicasimilar: paresia4 + 5 en psoas bilateral, espasticidad
Ashworth 2 e hiperreflexia. Sin repercusion funcional. En el informe genético de ambas (gen SPG7): exdn
11: cambio de alanina por valinaen codon 510 en heterocigosis (padre portador) (Ala510Val); exon 15: en
heterocigosis coddn de parada prematuro (madre portadora) (GIn693*).

Conclusion: Se han descrito hasta 131 mutaciones patogénicas, mas frecuentemente de transmision
autosomicarecesiva. En este caso, tras verificar la presencia de una mutacion diferente en cada progenitor
sano, se constata el diagndstico clinico y genético de SPG7, comportandose como forma recesiva por
presencia de doble heterocigosis.
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