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Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob: reporte de caso

Creutzfeldt-Jakob disease: case report
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Estimados editores,

La enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (ECJ) es una
enfermedad neurodegenerativa transmisible, rapida-
mente progresiva y fatal, perteneciente al grupo de las
enfermedades por priones. Su caracteristica principal
es la alteracion de una proteina priénica normal ubi-
cada en la membrana celular y la sinapsis (PrPc) por
una proteina insoluble (PrPsc)'. Presenta una acumu-
lacion progresiva de placas amiloides extracelulares
alrededor de las neuronas, provocando una degenera-
cion espongiforme neuronal y posteriormente la muerte
celular'. Existen tres formas de la enfermedad: espo-
radica, heredada y familiar. La mas frecuente es la
esporadica (85% de los casos) y usualmente se pre-
senta entre los 45 y 75 afios, se caracteriza por una
demencia multifocal progresiva con mioclonias. La
familiar se presenta generalmente antes de los 60 afios
y tiene un curso menos prolongado del sindrome
demencial®>®; sus hallazgos electroencefalograficos e
histoldgicos son similares a los que se describen en la
forma esporadica. Finalmente, la forma iatrogénica
corresponde al 1% y usualmente estd asociada a tra-
tamiento previo con hormonas derivadas de la glandula
pituitaria o injertos de duramadre®*.

El diagndstico definitivo se basa en los hallazgos
clinicos e histopatoldgicos*. Sin embargo, el uso de
estudios complementarios también permite su diagnds-
tico con cierto grado de confianza®. Los criterios
diagndsticos dividen la probabilidad de sufrir la enfer-
medad en tres categorias: definitivo, probable y posible
(Tabla 1).
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El uso de resonancia magnética (RM) en pacien-
tes que presentan sintomas compatibles con la
enfermedad aumenta la sensibilidad del diagnos-
tico hasta el 98%*. Los hallazgos caracteristicos en
esta consisten en hiperintensidad de la corteza
cerebral y/o nucleos de la base, especialmente
caudado y putamen. También se ha descrito el
signo del pulvinar, que consiste en un aumento de
sefial simétrico en ambos nucleos pulvinares del
talamo con respecto a la corteza cerebral y la parte
anterior del putamen; sin embargo, se pueden pre-
sentar falsos positivos. Otro signo descrito es el
signo del “palo de hockey”, en el cual se observa
un compromiso de los nucleos dorsomediales y
pulvinares del talamo3~.

El objetivo de este caso es describir la importancia
de los hallazgos imagenoldgicos por resonancia de la
ECJ. Se hace énfasis en los signos descritos imageno-
l6gicos para llegar al diagnéstico, haciendo una correcta
correlacion con otros hallazgos de laboratorio, clinicos
y electroencefalograficos, y asi iniciar medidas de
soporte al paciente que lo requiera.

Se describe un caso de una paciente de 64 afos
quien en un periodo de cuatro meses presenta: dete-
rioro de su clase funcional, alteraciones de la memoria
reciente, mareo, debilidad, trastorno en el animo, en el
suefio, mioclonias, desorientacion y dependencia en
sus actividades diarias. Dentro de su examen neurol6-
gico presentaba hiperreflexia, episodios de dificultad
para la emisién del lenguaje y desorientacién con fluc-
tuacion en el estado de consciencia.
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Figura 1. RM de cerebro. (A) Secuencia potenciada en T2 en el plano axial que demuestra hiperintensidad hilateral
de la cabeza de los nlcleos caudados y de los putamenes. (B) Secuencia B1000 en plano axial: hiperintensidad
bilateral de la region dorsomedial de los tdlamos y los pulvinares, configurando el signo del “palo de hockey”.

(C) Secuencias de mapa ADC en corte axial que confirma la restriccion a la difusion en los ntcleos de la base y la
corteza. (D) Secuencia B1000 en plano axial: se demuestra restriccion a la difusion en la corteza de ambos

hemisferios cerebrales de predominio interhemisférico.

Se realizaron estudios sanguineos para descartar
causas infecciosas, metabdlicas y autoinmunes, ade-
mas del uso de RM cerebral contrastada y electroen-
cefalograma (EEG), en el cual se reportd: “encefalopatia

moderada, actividad epileptiforme frontal bilateral y
descargas generalizadas periédicas de morfologia tri-
fasica, que sustentan fuertemente la hipotesis plan-
teada de una ECJ".
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Figura 2. Signo del “palo de hockey".

Se llego al diagnostico gracias a los hallazgos ima-
genoldgicos donde se pueden detallar los signos méas
comunes encontrados y descritos de la enfermedad en
la literatura (hiperintensidad de los nucleos de la base,
restriccion a la difusiéon de los nucleos de la base, la
corteza frontal y el giro del cingulo y signo del “palo de
hockey”) (Figs. 1-3), que junto con la clinica de la
paciente y hallazgos en el EEG permitieron realizar el
diagndstico de ECJ.

En nuestro caso, los principales criterios diagnésticos
fueron: el deterioro neuroldgico rapidamente progresivo,
dos manifestaciones clinicas (mioclonias, compro-
miso de la via piramidal), hallazgos tipicos del EEG
y de la RM cerebral, tratdindose entonces de un caso
probable de la enfermedad. Dentro de los diagndsticos
diferenciales por RM estan: enfermedad de Gerst
mann-Straussler-Scheinker?, encefalitis autoinmune,
desmielinizacion osmotica, lesiéon cerebral hipdxica/
andxica, encefalopatia hepatica, encefalopatia hipoglu-
cémica y enfermedad mitocondrial.

Hacemos énfasis en conocer los signos clasicos
descritos de la enfermedad por RM, que en un contexto
clinico y apoyado de otros estudios puede conducir a
un diagndstico certero de ECJ.
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Tabla 1. Criterios diagnésticos para la enfermedad de
Creutzfeldt-Jakob

Definitivo: Diagnéstico neuropatolégico y/o diagnéstico
inmunohistoquimico y/o confirmacion de proteina
pridnica resistente a proteasa por Western blot

Probable: Sintomas neuropsiquiatricos sumado a positividad de
proteina priénica en liquido cefalorraquideo u otro
tejido por RT-QulIC

0

Demencia rapidamente progresiva y al menos dos de los siguientes:

1.Mioclonias
2.Sintomas visuales o cerebelosos
3.Signos piramidales o extrapiramidales
4 Mutismo acinético
Y al menos uno de los siguientes resultados:
1.Electroencefalograma tipico: complejos periédicos de onda
agudos de cualquier duracién
2.Proteina 14-3-3 positiva en liquido cefalorraquideo en
enfermedad de menos de dos afios
3.Hiperintensidad en putamen o caudado en resonancia
magnética cerebral o al menos dos regiones
corticales (temporal, parietal u occipital) sea en secuencia
DWI o en FLAIR
Y se descartaron otras causas

Posible: Demencia progresiva y al menos dos de los siguientes:
1.Mioclonias
2.Sintomas visuales o cerebelosos
3.Signos piramidales o extrapiramidales
4 Mutismo acinético
Y la ausencia de un resultado positivo en cualquiera de los
cuatro examenes de la categoria “probable”
Y duracién de la enfermedad menor a dos afios
Y se descartaron otras causas

Adaptada de CDC®.
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Figura 3. Restriccion a la difusién en ganglios de la base.

Comité de Etica para el andlisis y publicacién de datos
clinicos obtenidos de forma rutinaria. El consentimiento
informado de los pacientes no fue requerido por tra-
tarse de un estudio observacional retrospectivo.
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