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cerebral.  Aunque  inicialmente  se  planteó  el  papel  estimu-
lante  sobre  ánimo  y  libido  de  la  metabolización  de  selegilina
en  productos  anfetamínicos  y  metanfetamínicos,  publica-
ciones  posteriores  sobre  rasagilina  parecen  apoyar  más  un
efecto  por  la  promoción  de  la  dopamina.  La safinamida,  con
una  inhibición  de  la MAO-B  altamente  selectiva,  provoca-
ría  asimismo  un aumento  de  sus  niveles  extracelulares  en
el  cuerpo  estriado.  No  está  claro  que  sus  otros  mecanis-
mos,  como  el  papel  del glutamato  sobre  el comportamiento
impulsivo10 o  la  inhibición  de  los  canales  de  sodio y cal-
cio,  puedan  desempeñar  algún  papel  en la  aparición  de este
trastorno.

Algún  estudio  ha  encontrado  una  asociación  estadísti-
camente  significativa  de  rasagilina  con aparición  de TCI
en  pacientes  en  tratamiento  simultáneo  con agonistas
dopaminérgicos11, como  es el  caso notificado  sobre safina-
mida.  Nuestro  caso  es,  que  nosotros  conozcamos,  el  primero
descrito  de  hipersexualidad  con safinamida  en un paciente
sin  tratamiento  concomitante  con  agonistas  dopaminérgi-
cos.  En  función  de  nuestra  experiencia  proponemos  ser
cautos  en  pacientes  con  alucinaciones  previas  por  trata-
miento  dopaminérgico  o  clínica  de  deterioro  cognitivo  e
informar  a  paciente  y familiares  de  esta  rara  eventualidad
para  su detección  precoz,  de  llegar  a producirse.
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Utilidad del exoma en el estudio
de  la paraparesia espástica y la
atrofia  cerebelosa: mutación de

novo  en el gen KIF1A, una
nueva esperanza pronóstica

Usefulness of exome sequencing in  the  study
of spastic paraparesis and  cerebellar  atrophy:
De novo mutation of the  KIF1A gene,  a new
hope in prognosis

Sr.  Editor:

La  paraparesia  espástica  hereditaria  es  un  grupo  de tras-
tornos  neurodegenerativos  con  heterogeneidad  fenotípica

y genética,  caracterizados  clínicamente  por espasticidad  y
debilidad  progresiva  de los  miembros  inferiores,  y  en los
que  se describen  formas  de herencia  autosómica  dominante,
autosómica  recesiva  y  ligada  al  X. Actualmente  hay  72  tipos
descritos,  de los cuales  no  todos  tienen  una  mutación  causal
claramente  definida.

Presentamos  el  caso de un varón  de 7 años  con
paraparesia  espástica  familiar  MRD9  en relación  con  la
variante  patogénica  en  heterocigosis  en el  gen  Kinesin

Family  Member  1A  (KIF1A)  (mutación  tipo  missence  en  Chr
2:241724479  C/T;  exón  7,  con  modificación  de p.Arg216His).

El  paciente  acude  por  primera  vez  a consulta  traído
por  sus progenitores  a  los  3  años  de edad  por per-
cibir  cierto  retraso  psicomotor:  sostén  cefálico  a  los
2,5  meses,  sedestación  a  los  10  meses,  primeros  bisíla-
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