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RESUMEN

Se describe el caso de una mujer de 55 anos, de edad, quien ingresa por cuadro clinico caracterizado por ausencia de
deposiciones y picos febriles, con impresion diagnostica inicial de obstruccion intestinal. Al examen, con antecedente
no claros de deterioro cognitivo mayor de cinco meses de evolucion, sin estudios de extension. Fue valorada
integralmente por multiples especialidades confirmandose el diagnéstico enfermedad de Creutzfeldt-Jakob por
el espectro clinico de presentacion, los resultados de imagenes y niveles elevados de proteina 14.3.3 en liquido
cefalorraquideo. Dado el curso natural de la enfermedad y las complicaciones llevaron a su fallecimiento. El espectro
clinico de presentacion no es comun, por lo que debe siempre considerarse a la enfermedad por priones como una

opcion diagnostica.
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ABSTRACT

The case of a 55-year-old woman is described, who is admitted for clinical symptoms characterized by absence of stools and febrile
peaks, with initial diagnostic impression of intestinal obstruction. On examination, with no clear history of cognitive impairment
greater than five months of evolution, without extension studies. The diagnosis of Creutzfeldt-Jakob disease was confirmed by the
clinical spectrum of presentation, imaging results and elevated levels of 14.3.3 protein in cerebrospinal fluid. Given the natural course
of the disease and complications led to his death. The clinical spectrum of presentation is not common, so prion disease should

always be considered as a diagnostic option.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (ECJ) supone
una entidad infecciona con gran compromiso cerebral
degenerativo, es poco frecuente y es causada principalmente
por proteinas prionicas. Estd relacionada al grupo de
encefalopatias espongiformes con gran potencial de
transmision. Se estima que afecta anualmente a 1 persona por
cada millon de personas en todo el mundo, asi, anualmente
se diagnostican aproximadamente mas de 300 casos en
EE. UU. de Norteamérica. La pesquisa clinica comprende
un adecuado abordaje clinico sumado a herramientas
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diagnosticas nucleares y biomarcadores en el liquido
cefalorraquideo (LCR), esta ultima denota una herramienta
bastante sensible en el diagnostico de ECJ, con sensibilidad
desde un 80% y especificidad del 98%. En algunos casos,
el diagnostico se hace de forma postmortem, configurando
la biopsia de tejido cerebral un método diagndstico con
amplio valor epidemioldgico para confirmar o descartar
sospechas diagnosticas. El tratamiento de esta entidad aun
es desconocido.'*

PRESENTACION DEL CASO

Se describe una paciente de 65 anos de edad, proveniente
de zona rural, con antecedente clinico de importancia de
cinco meses de evolucion de pérdida de la capacidad para
realizar las actividades basicas de la vida diaria, lo cual
condicion6 el desarrollo de un estado de postracion. Fue
traida al Servicio de Urgencias por sus familiares quienes
refirieron que la paciente no hacia deposiciones desde
hacia seis dias. Inicialmente, el abordaje clinico fue como
obstruccion intestinal, lo cual fue descartado por estudios
de extension y la no respuesta clinica de la paciente frente a
diferentes alternativas de conducta médica. Posteriormente,
el servicio de medicina Interna, indico los estudios de
extension dados los antecedentes de deterioro de condicion
general de la paciente en la vida cotidiana.

Al ingreso al servicio de urgencias, al examen fisico
neuroldgico impresionaba: Glasgow 11/15 (respuesta
motora: 5, respuesta verbal: 2, respuesta ocular: 4), soporosa,
no establecia conexion con el medio. postrada en cama.
Pupilas isocdricas hiporeactivas de 2 mm, incontinencia
de esfinteres, movimientos persistentes y mioclonias
constantes generalizadas en los cuatro miembros.

Se realizaron multiples imagenes, dentro de la cual
se encuentra una radiografia de térax con hallazgos
inespecificos secundarios a su condicion de postracion; la
resonancia magnética nuclear de cerebro mostr6 restriccion
en difusion comprometiendo extensamente la corteza de
ambos hemisferios cerebrales con relativo respeto de la

region occipital bilateral, con marcada perdida de volumen
del parénquima cerebral, hallazgos compatibles con ECJ
(Figura 1).

Dados los hallazgos anteriores se realizaron estudios de
neuro infeccion en LCR, en el cual resaltd el reporte de
proteina 14.3.3 con un valor positivo, >80 000 AU/ml (valor
referencial: <20 000 AU/ml) constituyendo el diagnéstico
definitivo de ECJ. El desenlace de la paciente dentro de su
evolucion estuvo con relacion a complicaciones propias
de su cuadro intestinal asociado a un mayor deterioro
neuroldgico, los que llevaron a su fallecimiento.

DISCUSION

La ECJ supone una entidad desatendida secundario a su
gran desconocimiento, con gran relevancia en la década de
los afios 90’s, dado que tuvo relevancia en Reino Unido,
cuando se documentd por primera vez una variante de
la enfermedad, dicha variante se denomindé como ECJ
adquirida (ECJa). Dicha variante llama la atencion de este
caso, ya que la forma de ECJa representa menos del 1%
de los casos, con gran incidencia en ambos extremos de la
vida (pacientes menores de 29 afios y pacientes mayores
de 60 afios). Las ayudas imagenoldgicas, en nuestro caso
en especial se observo en la resonancia magnética en la
secuencia T2 una restriccion de la difusion asociada h
hiperintensidades en los ntcleos pulvinares concomitante a
afeccion de la region dorsomedial, configurando el signo de
“Palo de Hockey”, caracteristico de esta variante de ECJ.>¢
La literatura frente a la manifestacion intestinal como
primer signo de deterioro diferente a la impactacion
neuroldgica basal de la ECJ, es poca. Sin embargo, en
lo que respecta a ayudas diagnosticas con la finalidad de
buscar otros biomarcadores diferentes a los encontrados
usualmente en sistema nervioso central en otros tejidos son
poco alentadores, ya que la progresion de esta enfermedad
es desapercibida como en el caso presentado. La busqueda
de nuevas herramientas diagnostica, permite una busqueda
oportuna de esta entidad ya sea para establecer nexos

Figura 1. RMN del cerebro: (a, b) restriccion en difusion comprometiendo extensamente la corteza de ambos hemisferios cerebrales con
predominio en nucleos caudados y con marcada perdida de volumen del parénquima cerebral. (c) FLAIR coronal cerebral que muestra

hiperintensidades de las cortezas cerebrales bilaterales.
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epidemioldgicos o configurar un diagnostico temprano,
dado que de forma infortuna atin no existe tratamiento para
esta entidad.’

Un estudio realizado por Wadsworth et al., pretendio evaluar
la infectividad de priones en tejido rectal, los hallazgos
correspondieron a una evaluacion en modelos bioldgicos,
con hallazgos que se correlacionaron en una concentracion
4,7 veces menor de priones que la del cerebro de modelos
biologicos con priones.® Otro estudio realizado por Ironside
et al., Pretendi6 evaluar el analisis del codon 129 del gen de
la proteina prionica (PRNP) en ADN extraido de muestras
de tejido del apéndice que dieron positivo para la proteina
priodnica asociada a la enfermedad, los resultados arrojaron
que los pacientes con dicha mutacion pueden generar una
un periodo de incubacién prolongado, durante el cual la
propagacion horizontal de la infeccion podria ocurrir ya
sea a partir de donaciones de sangre o de instrumentos
quirtrgicos contaminados utilizados en estos individuos
durante la fase asintomatica de la enfermedad.’

Como debilidad de nuestro estudio, recalcamos la no
presencia de elementos en la historia clinica, que sugieran
un escenario familiar, como es de esperarse en esta
patologia, el deterioro clinico fue progresivo y marcado.
Otro elemento que estuvo en contra del diagnostico del
presente caso fue la mala calidad de la informacion aportada
por el ntcleo familiar.

En conclusion, la mortalidad por ECJ es alta, se describe
como una enfermedad fatal, las herramientas diagnosticas
actuales son amplias, sin embargo, el momento oportuno
del diagnostico de la ECJ supone un riesgo para el paciente
y sunucleo familiar, dado el avance clinico de esta patologia
cuando es encontrada por primera vez, se requieren mas
estudios que incentiven diagnosticos oportunos de dicha
entidad.
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