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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 15 afios que acudié por presentar alteracion de la marcha, sobre todo al subir
y bajar escaleras (al andar referia presentar inestabilidad en €l apoyo, por |o que usaba plantillas correctoras),
debilidad de la eminenciatenar derecha, y sintomas del tracto urinario inferior (STUI) de llenado. No
presenta otras alteraciones relevantes. En cuanto alos STUI, se caracterizaba por incontinencia de urgencia,
con polaquiuria, sin disuria ni otra clinica que sugiriese infeccion. Entre los antecedentes, afirmaba haber
sido intervenido de sindrome del tunel del carpo en lamano derecha, y liberacidn del nervio cubital en el
canal epitroclear del brazo derecho, intervenidos por traumatologia al presentar debilidad progresivay
evidenciadatras |larealizacién de varios el ectromiogramas.

Exploracion y pruebas complementarias: Pies cavos, con retraccion aquilea (con dificultad paralaflexion
dorsal) y dedos en garra. Apoyo sin plantillas correctoras con tendenciaalainversion y rotacion interna,
junto con flexién de caderas e hiperlordosis compensatoria. A la palpacién, presentaba una hipertonia del
triceps sural de ambas piernas. Reflg os osteotendinosos aumentados de forma generalizada, y € reflgjo
cutaneo-plantar abolido. La eminenciatenar derecha mostraba disminucion de la masa muscular, debilidad y
dificultad paralaoposicion del pulgar. El paciente no presentaba alteracion de la sensibilidad ni del
equilibrio. Analitica sanguinea con buenos niveles de &cido folico y vitaminaB12, y sin otras alteraciones.

Orientacion diagnostica: Sospecha de patol ogia de primera motoneurona, con neuropatia distal asimétrica.
Derivacion a neurologia. Tras la realizacion de estudios de imagen (resonancia magnética), y un estudio
genético, se diagnostico de paraparesia espéastica hereditaria con mutacion N88S en el gen BSCL-2.

Diagnostico diferencial: Charcot-Marie-Tooth, esclerosis multiple, deficiencia de vitamina B12, distonia con
respuesta a dopaminérgicos, esclerosis lateral amiotréfica o primaria, pardisis espéastica ascendente
hereditariay paraplejia espéastica provocada por infeccion de HTLV-I

Comentario final: Esimportante realizar una aproximacion diagnéstica clinica en enfermedades raras a pesar
de su desconocimiento.
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