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- Comparsa lentamente progressiva dall’età di 22 anni, con graduale peggioramento negli ultimi tre anni, di

disturbo della deambulazione per «rigidità» e «debolezza» degli arti inferiori, con graduale e progressivo

disturbo dell’equilibrio con instabilità posturale e marcia precauzionale con ricerca di appoggio, crampi

diffusi e “scatti” agli arti inferiori.

- Si associa urgenza minzionale ed incontinenza urinaria da circa tre anni.

- Non assume terapia domiciliare.

♀, 52 anni



L’Esame obiettivo neurologico documenta:

- Paziente vigile, cosciente, collaborante, orientata.

- Nervi cranici indenni.

- AASS: Tono e trofismo muscolare nella norma. Prova Mingazzini I correttamente eseguita. Forza muscolare

nella norma (MRC 5 bilateralmente). Prova I-N nella norma. Sensibilità nella norma. ROT: scattanti,

simmetrici. Hoffman assente.

- AAII: Ipertono spastico. Prova di Mingazzini II: caduta 5 secondi. Forza muscolare: deficit nel movimento di

flessione della coscia sul bacino (MRC: 3 bilat), e flesso-estensione del piede (MRC: 3.5 bilat); deficit nella

flesso-estensione delle dita (MRC: 3.5 bilateralmente). Prova calcagno-ginocchio correttamente eseguita.

Ipopallestesia. ROT: rotulei vivaci, achillei con clono esauribile bilaterale dopo pochi secondi. Babinski

presente bilateralmente. Stazione eretta possibile su base allargata, deambulazione autonoma possibile per

pochi metri, andatura atasso-spastica. Urgenza ed incontinenza urinaria.









RM encefalo + midollo: non evidenti alterazioni di segnale di significato recente dell’encefalo e

del tronco encefalico. Multiple aree di aumentato segnale nelle sequenze a TR lungo della

sostanza bianca periventricolare e sottocorticale bilateralmente di verosimile natura gliotica in

leucoencefalopatia su base vasculopatica cronica. Sistema ventricolare e linea mediana in asse.

Ipertrofia mucosa dei turbinati nasali medi ed inferiori e minimo ispessimento mucoso del

pavimento del seno mascellare sinistro. Note di uncoartrosi nel tratto C5-C6 con bulging discale

posteriore ad ampio raggio del disco corrispondente. Note spondilosiche del rachide dorsale.

Regolare la morfologia ed il segnale del midollo spinale e delle radici della cauda. Canale

vertebrale di ampiezza nei limiti.

- Valutazione neuropsicologica: alla valutazione odierna, la paziente presenta una depressione

moderata del tono dell’umore reattiva alla patologia in atto, con tratti di personalità caratterizzati

da uno schema cognitivo ansiogeno. Utile psicoterapia.

- Esame del liquor: proteine 71.4 mg/dl (15-40). Negativo per Multiplex meningite. Beta amiloide,

fosfo-tau, h-tau: nella norma. No bande oligoclonali
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- Familiarità per «paraparesi spastica»: madre e sorella! 

















• Fratello, 40 anni, con ‘’demenza’’

• All’età di 31 anni: «irrigidimento» arti inferiori, difficoltà nella marcia (lieve

ipertono spastico arti inferiori, ROT rotulei ed achillei vivaci).

• All’età di 32 anni: deficit mnesici, disorientamento.

• All’età di 34 anni: "scosse" agli arti superiori. Una crisi tonico-clonica

generalizzata.

• RM encefalo: atrofia corticale diffusa

• Terapia: LEV 1000 mg/die

♀, 36 anni





Le problematiche Cliniche delle 

Paraparesi Spastiche Ereditarie 

• Diagnosi Tardiva…Misdiagnosi…

• Eterogeneità del fenotipo clinico: Puro e Complicato

• Eterogeneità clinica e genetica…

• Diagnosi…Terapia…Precise


