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INTRODUCCION

La paraparesia espdstica de origen genético se refiere a un
grupo de enfermedades familiares que se caracterizan por
una degeneracién progresiva de los tractos corticoespinales.
Clinicamente, se presentan con espasticidad y debilidad de
las extremidades superiores e inferiores.

La prevalencia general es de aproximadamente 1 a 10 por
100 000. La edad de aparicién es variable y abarca desde re-
cién nacidos hasta adultos mayores.

Diagnéstico: examen neurolégico, resonancia magnética
(RMN) cerebral y columna, estudio del liquido cefalorraqui-
deo (LCR), estudio genético molecular. Otras pruebas que se
realizan son de electrodiagndstico con estudios de conduc-
cion nerviosa y electromiografia, estudio de anticuerpos,
serologia (HTLV-1), niveles B12 y cobre.

El tratamiento consiste en acudir a centros de atencién tem-
prana con un equipo multidisciplinar que incluye fisiotera-
peutas y logopedas.

RESUMEN DEL CASO

Lactante de 6 meses que, tras realizar una revision completa,
se detecta que, a nivel motor, presenta una incapacidad para
poder coger los objetos, con una marcada hipotonia en am-
bos miembros superiores. No senala adecuadamente y no
levanta los hombros. No se atraganta.

Tras realizar varias pruebas que resultaron normales, como
estudios de electromiografia, RMN cerebral, estudio LCR y
metabdlico entre otros, se amplia con un estudio genéticoy
se detecta variante probablemente patogénica en gen ATLI,
asociado a neuropatia sensitiva de herencia autosémica do-
minante.
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Pendiente de completar el estudio del gen ATLI con estudio
a los padres, para confirmar patogenicidad.

Tratamiento rehabilitador en atencién temprana. Pendiente
de recibir infiltracién de toxina botulinica en abductores de
forma precoz para evitar progresion de la luxacion de caderas.

CONCLUSIONES

En la consulta de Atencion Primaria, resulta de gran impor-
tancia realizar una exploracién rigurosa a los recién nacidos
en la consulta para poder detectar hallazgos patolégicos
como, por ejemplo, en este caso, una marcada hipotonia en
el lactante, ya que se comenzd el tratamiento rehabilitador
de forma precoz, independientemente del estudio ampliado
que se pueda realizar.
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ABREVIATURAS

LCR: liquido cefalorraquideo ¢« RMN: resonancia magnética.
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