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sistema di ricerca di google:
Che cosa sono le paraparesi spastiche?

• La paraparesi spastica ha origine da patologie differenti del sistema nervoso centrale sia 
acquisite che genetiche, che causano una disfunzione della via nervosa attraverso la 
quale i segnali dal cervello arrivano ai muscoli.

• Le forme genetiche vengono definite paraparesi spastiche ereditarie o familiari. Queste 
forme rientrano nel gruppo delle malattie rare.

• Questa patologia colpisce sia uomini che donne e può manifestarsi a qualsiasi età.

• Secondo i dati, da 1 a 10 persone su 100000 sono affette da questa malattia.

(dr Rizzo –Bologna)
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• HSP>80 forme

• spasticità progressiva
• disfunzione del tratto corticospinale
• collettivamente HSP colpiscono circa 2-8

individui su 100.000 in tutto il mondo.
• PROGRESSIVA
• F. Pure: spasticità arti inferiori, disturbo del

cammino, riflessi OT vivaci, disturbi
minzionali

• F. complicate: spasticità arti inf, ROT vivaci,
disturbi minzionali+ neuropatia, disabilità
intellettiva, atrofia ottica, epilessia……

• Ereditarietà:
Autosomica Dominante, Autosomica recessiva
X linked eMatrilineare mtDNA • IEM -causa rara e spesso sottovalutata

di paraparesi spastica nei bambini (negli adulti).
• motoneuroni e tratti corticospinali con i loro

lunghi assoni e l’elevata richiesta di energia
particolarmente vulnerabili ai difetti metabolici.

• PROGRESSIVA
• Possibile terapia

PCI- insieme di forme caratterizzate da:

• spasticità NON PROGRESSIVA, atassia o movimenti 
involontari; 

• non si tratta di una malattia specifica o di una forma 
singola.

• 2 o 3/1000 nati vivi 
• La più alta prevalenza, 111.8/1000 nati vivi, si verifica nei 

neonati pretermine di < 28 settimane di gestazione

PARAPARESI SPASTICHE PEDIATRICHE



Sintomi e 
diagnosi differenziale 1.

HSP ( pura) vs PCI?

• storia familiare  o consanguineità dei genitori

• fattori di rischio di danno cerebrale pre- o perinatale

• Ritardo tappe motorie (controllo capo >4 mesi, posizione seduta autonoma > 9 
mesi, cammino > 17 mesi)

• insorgenza di sintomi motori o regressione dopo un periodo di sviluppo normale

• Spasticità –territorio d’esordio (distale HSP e successiva progressione)

• risultati di imaging RM cerebrale (normali o incoerenti con la lesione acquisita «in 
genere leucomalacia periventricolare»). 
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HSP (Pure e Complesse) vs IEM
• Dati anamnestici

• Sede di esordio della spasticità e progressione

• Presenza di distonia, atassia, discinesie

• Disturbo del neurosviluppo

• Epilessia

• neuropatia

• Sordità

• Atrofia nervo ottico

• Cataratta

• Disturbi gastrointestinali

• Presentazione sindromica
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HSP vs IEM



47 giovani, età media 12.7 anni
Esordio infantile

17 soggetti 
diagnosi geneticamente definita

2020

• Diagnosi genetica in 1/3 soggetti
• Eterogeneità genotipica e 
fenotipica induce a studi 
tramite pannelli specifici e 
WES (whole exome sequencing) 



• 45 pazienti cinesi , HSP ad esordio pediatrico

• Diagnosi genetica in 35 soggetti (78%), una percentuale superiore a quello di molti studi simili. 

• Forme Autosomiche dominanti e forme autosomiche recessive , divise abbastanza equamente 

• forma autosomica dominante più comune (tipicamente pura) SPG4 e la forma recessiva più comune 
(tipicamente

complesso) SPG11, entrambe forme prevalenti anche negli individui con esordio in età adulta. 

• identificate numerose altre forme

• Solo tre dei 45 bambini  storia familiare positiva

• numero elevato di de novo casi di SPG3A e SPG4 autosomici dominanti

• Nelle forme dominanti spesso i genitori non manifestavano i sintomi variabilità d’esordio della 
sintomatologia



Analisi genetica come primo 
test evitando esami strumentali 
costosi e time-consuming
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Imaging



Magnetic resonance imaging of the brain of a patient 
with mutation in the SPG11 gene (SPG11 phenotype): 
Sagittal T1 weighted imaging showing thinning of the 
Corpus Callosum (A). Axial FLAIR imaging showing the 
"ears of the lynx" sign (red arrows) (B). 



SPG35- FA2H



Terapie

Trattamento del disturbo motorio e della spasticità: Fisioterapia e psicomotricità

Trattamento della spasticità: baclofene- eperisone per os o baclofen IT x forme più gravi

Trattamento dei sintomi associati a forme complesse: farmaci per distonia

Trattamento locale: chemodenervante con tossina botulinica



Età d’esordio può 
variare all’interno 

della stessa famiglia

Alcuni polimorfismi 
possono attenuare la 
gravità clinica della 

malattia (SPG4)

Progressione 
variabile a parità di 

mutazione 

Progressione può 
variare in epoche 

diverse nello stesso 
individuo

Esordio precoce 
spesso associato a 

presentazione meno 
severa 

Evoluzione della malattia



Grazie a tutti i ragazzi e le ragazze ed alle loro famiglie, a tutti i colleghi e a « Vi Ps»


