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Resumen

Objetivos: Las mutaciones conocidas en el gen TTPA provocan ataxia con deficiencia de vitamina E
(AVED), enfermedad autosdmica recesiva poco comun en nuestro medio, pero tratable si se identifica
precozmente.

Materia y métodos: Presentamos una familia de seis hermanos, naturales de Guercif (Marruecos), de padres
consanguineos, dos de €ellas afectas de ataxia de inicio en juventud.

Resultados: Nuestro caso indice es una mujer de 26 afos, con desarrollo psicomotor normal, que alos 13
afios comienza con temblor cefdlico de extremidades y alteracion de la marcha progresiva hasta precisar silla
de ruedas desde |os 18 afios. A |a exploracion objetivamos ataxia, disartria, hipopal estesia bimaleolar,
temblor cefélico y de extremidades de accion. En el estudio destacan vitamina E indetectable (en ausencia de
alteracion digestiva o malnutricion); RM cerebral normal; EMG con polineuropatia sensitiva-axonal leve;
genética de ataxia de Friedreich; sindrome X frégil; y panel de SCA negativos. Se amplio € estudio con
secuenciacion de nueva generacion (NGS) identificando una variante en homocigosis patogénica (c.744delA)
en el gen TTPA. Su hermana (39 afnos), con un fenotipo mas leve de inicio en adulto, resultd positivaen
homocigosis para la misma mutacién. Iniciamos tratamiento con vitamina E a dosis elevadas con
estabilizacion clinica. El consejo genético permitio detectar seis nifios en riesgo, asintométicos, hijos de
padres consanguineos en la misma familia.

Conclusion: El tratamiento indefinido con vitamina E puede prevenir |os sintomas en pacientes

presintomaticos y detener la progresion en sintomaticos. El diagnostico precoz y € consegjo genético
adecuado pueden modificar radicalmente el curso clinico en estos pacientes.
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