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Introdugao: A paraparesia espastica hereditaria do tipo 3A (SPG3A) € uma doenga
neurodegenerativa, de evolugao lentamente progressiva e padrdao de heranga autossémico
dominante. Tal doenca € caracterizada por espasticidade e fraqueza em membros inferiores,
diminuicdo de sensibilidade vibratéria e disfungdo urinaria. Mais de 80% dos individuos
acometidos apresentam alteracdo da marcha antes dos dez anos de idade. Atualmente, existem
mais de 20 mutacdes descritas no gene da atlastina e relacionadas a SPG3A. Objetivo: O
objetivo desse trabalho foi avaliar perfil clinico e genético em pacientes com diagnostico de
paraparesia espastica tipo 3A (SPG3A) em 2 hospitais terciarios de ensino. Metodologia: Para
cada paciente, foram coletados dados clinicos referentes a idade, idade de inicio da doenga,
duracédo dada doencga, fungdo motora e perfil genético (tipos da mutagéo). Resultados: Foram
avaliados 17 pacientes de 6 familias, 8 homens e 9 mulheres, com média de idade 28,3 anos
(DP+23,9), todos iniciaram o quadro clinico antes dos 10 anos de idade. O tempo de doenga
médio foi 25,2 anos (DP+21,8) e SPRS médio 23,1 (DP+14,09). As mutagdes identificadas foram
as seguintes: ¢.574C>G (35,3%), c.715C>T (23,5%), ¢.1239C>T (17,6%), c.1376A>G (11,8%),
c.829G>C (5,9%) e ¢.1243C>T (5,9%). Conclusdes: Nossos achados mostram que ndo ha
correlagdo genotipo-fendtipo clara em pacientes com PEH-SPG3A, semelhante ao descrito na
literatura, porém podem trazer a luz a perfil de mutagées em nossos centros.
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