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Introduccion

Las enfermedades por priones son un grupo de patolo-
glas neurodegenerativas causadas por la conversion de
la proteina pridnica normal (PrPc) en una forma anormal
(PrPSc). Pueden ocurrir por tres mecanismos: esponta-
neo (esporadico), genético (familiar) o adquirido (transmi-
tido por infeccién) (1). En la forma esporadica, se piensa
que la conversion de PrPc a PrPSc se da de manera
espontanea o posiblemente a través de una mutacion
somatica del PRNP (gen de la proteina pridnica) (2).

La incidencia de las patologias prionicas es de 1-1,5 ca-
sos por millén de habitantes por ano (3). El 80-95% se
corresponde con la forma esporadica y constituye la en-
fermedad de Jakob-Creutzfeldt (EJC).

Esta enfermedad tiene una supervivencia de seis meses 'y la
edad de presentacion caracteristica es 55-75 anos (4).

El diagndstico definitivo requiere la identificacion histo-
patoldgica mediante inmunohistoquimica o Western blot
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del PrPSc. Sin embargo, el diagndstico clinico se basa
en el conjunto de signos y sintomas junto con pruebas
auxiliares: electroencefalografia (EEG), resonancia mag-
nética (RM) de cerebro y puncién lumbar (PL). El feno-
tipo clasico consiste en demencia rapidamente progre-
siva, alteraciones del comportamiento, ataxia, sintomas
extrapiramidales y mioclonias (5). EI EEG muestra ondas
periddicas bifasicas o trifasicas en dos tercios de los ca-
S0s, pero es un signo tardio (6). La RM de cerebro con
difusion (DWI) muestra una restriccion a la difusion en
la sustancia gris cortical y de los ganglios basales, con
una sensibilidad del 96% y una especificidad del 94%
(7). La PL evidencia un liquido cefalorraquideo (LCR)
usualmente normal, con la excepcion de una elevacion
leve de la proteinorraquia (en una minoria de casos) (2).
La utilidad de los biomarcadores en el LCR, tales como
la proteina 14-3-3, es controversial, ya que esta no es
especifica de los priones, sino que es un marcador de
lesion neuronal (8,9).
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Con respecto al tratamiento, aunque algunos de los sin-
tomas pueden ser tratados temporalmente, ninguna te-
rapia ha demostrado modificar el curso de la enfermedad
a largo plazo (2,9).

Objetivos

El objetivo del presente trabajo es exponer un caso de pre-
sentacion poco frecuente y su diagnéstico.

Caso clinico

Una paciente del sexo femenino y de 59 anos de edad sin
antecedentes personales patoldgicos consulta al Servicio
de Neurologia por un cuadro de dos meses de evolucion
caracterizado en primera instancia por los siguientes sinto-
mas: movimientos involuntarios en las extremidades, pérdi-
da de la memoria, desorientacion témporo-espacial, apatia
y disartria. Luego de siete dias, evoluciona a una afasia y
movimientos involuntarios generalizados. Se realiza una to-
mografia computarizada (TC) de cerebro sin contraste que
no presenta alteraciones. Con presuncion diagnéstica de
enfermedad de Jakob-Creutzfeldt, se decide su internacion
en el Servicio de Clinica Médica.

Al ingreso se constata que la paciente esta eunutrida, con
deshidratacion leve. Signos vitales: tension arterial (TA):
120/80 mm Hg, frecuencia cardiaca (FC): 105 lpm, frecuen-
cia respiratoria (FR): 18 rpm, saturacion de oxigeno (SatO,):
96% aa, temperatura (T°): 37 °C. Examen neuroldgico: vigil,
afasia de expresion (que durante la internacion evolucio-
nd a un mutismo acinético), pares craneales conservados,
sensibilidad no valorable, debilidad proximal en las cuatro
extremidades con movimientos mioclénicos de tipo cortical
generalizados, con predominio en los miembros superiores,
hiperreflexia rotuliana y bicipital, reflejo de Babinski, reflejos
deglutorio y nauseoso enlentecidos.

Analitica de ingreso: hemoglobina (Hb): 13,1 g/dl, hematocrito
(Hto): 3,9%, glébulos blancos: 5390/mm?e (N: 69,3%, L: 19,1%),
urea: 47,9 g/l, creatinina: 1,12 mg/dl, sodio (Na): 133 mEg/,
potasio (K): 4,37 mEg/l, cloro (Cl): 93,5 mEg/l, calcio (Ca):
10,1 mg/dl, TSH: 2,07 mcU/ml, T4 libre: 6,3 mcg/dl. Sero-
logia: Elisa para virus de inmunodeficiencia humana (VIH),
virus de la hepatitis B (VHB), virus de la hepatitis C (VHC),
andlisis de deteccion de enfermedades venéreas (VDRL,
por sus siglas en inglés): negativos. EEG: ondas trifasicas
periddicas generalizadas. Resonancia magnética (RM) del
cerebro con contraste y DWI: hiperintensidad al nivel de la
corteza cerebral y los ganglios de la base en secuencias de
difusion y FLAIR. PL: Western blot positivo para la proteina
14-3-8.

Durante la internacion presenta mala evolucion clinica, con
requerimientos de nutricion enteral por sonda nasogastrica
(SNG). Intercurrencias infecciosas: desarrollé una infeccion

del tracto urinario por Klebsiella (cumple tratamiento con ci-
profloxacina) y diarrea por Clostridium difficile, tratada con
metronidazol.

Fallece luego de dos meses de internacion.

Discusion

Se presenta el caso clinico de una paciente con diagndstico
de EJC. El cuadro inicial puede remedar multiples entidades
neuroldgicas y psiquiatricas; por eso a esta enfermedad se
la llama “la gran simuladora”. En esto radica la importan-
cia de conocer los criterios diagndsticos (UCSF y European
MRI-CJD Consortium Criteria), que consideran aspectos cli-
nicos y examenes complementarios. Dentro de los clinicos,
resulta excluyente el deterioro cognitivo réapido. Ademas, se
incluyen las mioclonias, sintomas piramidales/extrapirami-
dales, alteraciones visuales, mutismo aquinético. Como ter-
cera categoria, se incluyen los métodos complementarios
como el EEG, la RM vy la presencia de la proteina 14-3-3
en el LCR, asi como el reconocimiento de sus diagnosti-
cos diferenciales: encefalitis virica, enfermedad de Alzhei-
mer, vasculitis del sistema nervioso central, encefalopatia
de Hashimoto.

El caso informado se presentd con un deterioro cognitivo
rapido, de unos 60 dias de evolucion, mioclonias y afasia,
que luego evoluciond a un mutismo aquinético. La paciente
presentaba EEG y RM tipicos, con proteina 14-3-3 positiva
en el LCR. No contamos con estudios genéticos para con-
firmar el tipo de patologia pridnica.

No existen hasta el momento opciones terapéuticas con
evidencia firme.

Conclusion

En todo paciente con demencia rapidamente progresiva, se
debe considerar la EJC dentro de los diagndsticos diferen-
ciales, dado el impacto epidemioldgico y la evolucion que
esta conlleva. mm
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