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Paraplegias espasticas hereditarias (SPG) sado desordens genéticas com grande
heterogeneidade fenotipica, cujo principal achado é espasticidade em membros inferiores.
Podem ter heranca autossémica (dominante ou recessiva), ligada ao X ou mitocondrial e
apresentacdo com espasticidade isolada (formas puras) ou associada a outros achados (formas
complicadas). A SPG 11 é a forma complicada mais comum entre as recessivas, geralmente
apresentando atrofia do corpo caloso, declinio cognitivo, parkinsonismo, distonia e, mais
raramente, alteragdes retinianas e doenca do neurdénio motor. Relatamos os casos de duas
irmas, sem consanguinidade parental ou histéria familiar, que iniciaram espasticidade nos
membros inferiores aos 18 anos e evoluiram com declinio cognitivo (predominio mnésico e
comportamental), além de espasticidade em membros superiores e atrofia distal em maos.
Eletroneuromiografia revelou denervagao crénica em maos, compativel com doencga do neurdnio
motor inferior e neuroimagem evidenciou atrofia de corpo caloso. Realizado painel de
sequenciamento de nova geragao para as principais SPG em uma das irmas, que revelou duas
variantes patogénicas em heterozigose no gene SPG11; c.1951C>T (pArg651*), previamente
reconhecida, e c.(4906+1_4907-1) (5121+1_5122-1)del, ainda n&o descrita na literatura. O
estudo de fase nao foi realizado. O fendtipo ELA-like (doenga do neurdnio motor superior e
inferior) ja foi reportado em SPG 11, embora nao relacionado a variante c.1951C>T. O presente
relato corrobora com a diversidade fenotipica e, especialmente, genotipica da SPG11, ja
descritas na literatura, apresentando um novo padrao de heterozigose composta e contribuindo
para a crescente discussdo a respeito da correlagdo entre as bases genéticas e o
desenvolvimento dos diferentes fenétipos da doenca.
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