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Resumen

Objetivos: Revision de un caso de paraparesia espastica tipo 7.

Material y métodos: Vardn de 80 afios sin antecedentes familiares de interés. En seguimiento por
Neurologia desde 2015 por diagnostico de bleforoespasmo, con RM y angioRM, EMG fibra simple y
anticuerpos anti-RACh normales. En tratamiento desde entonces con Botox. En abril 2019 asocia
torpeza motora de predominio hemicorporal izquierda. En exploracion bradicinesia y leve rigidez en
extremidades izquierdas y limitacion para los movimientos oculares verticales con sacadas lentas,
asi como signos piramidales con clonus aquileo bilateral agotable. Ante la sospecha de tauopatia se
solicita DaTSCAN que muestra alteracién de la via dopaminérgica nigroestriada presinaptica
izquierda, y SPECT con hipoperfusién en 16bulo frontal y mesencéfalo sugestivos de paralisis
supranuclear progresiva (PSP), asociandose tratamiento con levodopa.

Resultados: En seguimiento posterior en consultas de neurologia, progresion de la limitacion de los
movimientos oculares sin progresion de la torpeza motora, por lo que se decide ampliar diagndstico
diferencial con otras entidades que cursan con oftalmoplejia externa progresiva, confirmandose
mediante estudio genético dirigido mutaciéon homocigota SPG7, ¢.129C>T, p.Ala 510Val.

Conclusion: La paraparesia espastica tipo 7, es una enfermedad autosémica recesiva, en la que
destaca el parkinsonismo en el examen neuroldgico siendo frecuente la ofltamoplejia externa
progresiva. Se han identificado 11 variantes en el gen SPG7, siendo la méas frecuente la ¢.1529C>T
(p.Ala510Val). En casos diagnosticados de PSP con evolucidn favorable, seria una entidad a
considerar.
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