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Resumen

Objetivos: Describir el fenotipo clinico y los hallazgos radiol 6gicos y genéticos en dos pacientes con NBIA
tipo 5 (neurodegeneracion con acumulo cerebral de hierro), especificamente BPAN (neurodegeneracion
asociada a proteinas con estructura de hélice beta-propeller), un subtipo poco frecuente (< 1 por cada
14.000.000 de habitantes) dentro del espectro de las NBIA.

Material y métodos: Dos mujeres de 35y 38 afios (A y B respectivamente) presentaron un cuadro clinico
comun con desarrollo inicial normal, aparicion de retraso psicomotor entre los 11-15 meses 'y estabilidad
clinica hastalos 33 afios, cuando iniciaron un deterioro cognitivo y motor progresivo con cambios
conductualesy trastorno de lamarcha. La clinica de la paciente A se caracterizo por la presencia de distonia
y espasticidad, mientras que en la paciente B predominé larigidez extrapiramidal.

Resultados: LaRM cerebral mostrd hipointensidad en T2 en globos palidos y sustancia negra mesencefalica,
junto con una hiperintensidad en T1 con banda hipointensa central en la sustancia negra, hallazgos
caracteristicos de BPAN. El andlisis genético confirmd variantes patogénicas en heterocigosis en el gen
WDRA45, de herenciadominante ligada al X, confirmando la sospecha diagnéstica. Ambas pacientes
presentaron mejoria clinica significativa con tratamiento sintomético: levodopa en ambos casos, y ademas
baclofeno y biperideno en la paciente A.

Conclusion: Si bien el diagnoéstico de NBIA tipo BPAN se basa en la confirmacion genética apoyada por las
pruebas de imagen, el reconocimiento del curso clinico bifasico es clave para orientar |a sospecha diagnostica
y evitar demoras en el abordaje terapéutico y genético.
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