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Resumen

Objetivos: Describir un nuevo fenotipo relacionado con una mutacion en ATP1A3 en dos mujeresdela
misma familia.

Material y métodos: Descripcion de dos casos.

Resultados: Presentamos dos mujeres de lamisma familia (madre e hija) con un fenotipo no descrito
asociado con una mutacion en el gen ATP1A3. Laclinica destaca una paraparesia espastica de progresion
lenta, asociado a alteraciones cognitivas leves, crisis epilépticas, trastornos del movimiento paroxisticos de
semiologia disténica desencadenados por la menstruacion y las emociones, asi como pies cavos. Un estudio
analitico extenso y la neuroimagen craneal y espinal no mostraron anormalidades. M ediante estudio genético,
se detecto la variante probablemente patogénica p.Leu802Pro en e gen ATP1A3 en ambas pacientes.
Aungue el cuadro no cumple con los criterios diagnosticos de |os fenotipos tipicos asociados, si presenta
elementos comunes descritos que hacen probable que la mutacion sea responsable.

Conclusion: Las mutaciones en ATP1A3 se han relacionado con tres fenotipos clasicos: distonia-
parkinsonismo deinicio rapido (RDP); hemiplgjia alternante de lainfancia (AHC); y ataxia cerebel osa,
arreflexia, pies cavos, atrofia Opticay sordera neurosensorial (CAPOS). Sin embargo, en los Ultimos afios se
han descrito un nimero creciente de casos que indican una enorme variabilidad genéticay fenotipica de las
mutaciones en ATP1A3. Algunos elementos comunes que ayudan en €l diagndstico son la presenciade
eventos neurol gicos paroxisticos y las alteraciones cognitivas. Recientemente, se ha publicado una serie de
nueve pacientes con paraparesiay deterioro cognitivo, pero hasta donde sabemos, no hay publicaciones que
describan un fenotipo como el que presentamos.
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