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Detectan un caso de la enfermedad de las "vacas locas” en

una granja

El gobierno escocés ha informado de la deteccion de un caso aislado de la enfermedad

de las "vacas locas"” en una granja. E ELPAIS

6 dic 2024 ; i
; Un enfoque radicalmente nuevo contra el alzheimer

Los cientificos acaban de descubrir una forma enteramente novedosa de deshacerse
E ELPAS T de los agregados de priones, 1as proteinas causantes de..

Abierta una investigacion en Barcelona tras la muerte de un i 19 12 sent 2024
cientifico que estudiaba una enfermedad letal transmisible

Tres instituciones intentan averiguar el origen de unas muestras infectivas de
Creutzfeldt-Jakob descubiertas en el laboratorio del..

18 oct 2023 ESTEFANIA CANTADOR PAVON
SERVICIO DE NEUROLOGIA. HOSPITAL FUNDACION ALCORCON




ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT — JAKOB

EPIDEMIOLOGIA PATOGENIA CLINICA DIAGNOSTICO | TRATAMIENTO VARIANTES

PrPC Alpha-helical cellular form PrP>< Beta-shest disease associated form
=\

" — J
. Prion |
, H. A Disease
.‘.f
= Q CH7
3 ';‘.:E'%'-.'\ i \\ ‘t-.%:‘ |[ &
) 3

B Clasificacion:

B Esporadica (ECJs): Es la mas conocida y frecuente (85%) de las enfermedades pridnicas. Incidencia | — 2 casos / millén / afio
Edad media: 62 anos , ‘
WV

®  Variante ECJ (VEC)). Edad media: 29 afios. Transmision bovino-humano o

i > . “
B EC]J iatrogénica (ECJi) :
1
B EC) genética (ECGg). Herencia AD con alta penetrancia M, ‘
"  Mutaciones que codifican para la proteina prionica: ro . 2o ?,"}’

B |3 mutacidon mas comun es la E200K

B Asociada a polimorfismo homocigoto MM en el codén 129 del gen PRPN, presenta una evolucidon més agresiva.
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PATOGENIA NN DIAGNOSTICO | TRATAMIENTO |  VARIANTES

DETERIORO COGNITIVO RAPIDAMENTE PROGRESIVO, asociado a :

Sintomas neuropsiquiatricos: alteraciones conductuales, afectacion
cortical, cambios animicos, alucinaciones visuales, demencia

Mioclonias (sobresalto)

Alteraciones visuales (imagenes desfiguradas, alteracion en la vision a
color, ceguera cortical o sindrome de Anton)

Manifestaciones cerebelosas: ataxia, nistagmo

Afectacion de tractos corticoespinales (signos piramidales):
hiperreflexia, espasticidad, respuesta plantar extensora

Signos extrapiramidales
Mutismo acinético

Caracteristicas atipicas: afectacion de pares craneales, alteraciones
sensitivas

“Siempre pensar en ECJ en un paciente con demencia
rapidamente progresiva y mioclonias”

A nivel clinico, determinacién de subtipos en funcion
de la afectacion cerebral predominante:

Clasico o mioclonico
Visuales: variante de Heidenhain

Cerebelosas: variante de Oppenheimer —
Brownell

Variantes talamica (psq, alt sueno y SNA)

Otras: estriatal, cognitiva y afectiva




Desliza hacia abajo para ver més detalles

IDEO SUPPLEMENT TO

Ilvarez Bravo G. Creutzfeldt-Jakob disease as a novel cause of
ing-beating tremor. JAMA Neurol. Published online
October 19, 2020. doi:10.1001/jamaneurol.2020.3899





VARIANTE DE ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT — JAKOB (VEC]))

PATOGENIA CLINICA | DIAGNOSTICO | TRATAMIENTO [RVAIVANGIES

Para diagnosticar un caso probabie de ve(| se requiere:
" Cuadro neuro-psiquiatrico progresivo

" Alteraciones psiquiatricas precoces, sintomas sensitivos persistentes, ataxia, movimientos involuntarios (mioclonias, distonia), demencia

Duracién > 6 meses

Sin posibilidad de diagnostico alternativo

Sin historia familiar de encefalopatia espongiforme ni antecedentes de exposicion iatrogénica

Hallazgos radiolégicos de hiperintensidad pulvinar bilateral

Ausencia de complejos periodicos de ondas trifasicas en EEG

(Mediana de supervivencia: |4 meses)
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¥ E| diagnéstico de certeza de esta enfermedad es neuropatoldgico (postmortem)

B Pérdida neuronal, gliosis reactiva, degeneracion espongiforme y placas positivas para PrPSc

Tabla II. Criterios diagnésticos para enfermedad de Creutzfeldt-Jakob

esporadica (criterios del Consorcio europeo EuroClD, actualizacién del 2017)
EC definitiva

Sindrome neuroldgico progresivo y confirmacian neuropatoldgica, inmunaohistoquimica o
bioguimica

IZDA: se objetiva atrofia severa en corteza, g.basales, DCHA: cambios espongiformes con vacuolas que
talamo y sustancia blanca. Dilataciéon de los ventriculos  tienden a confluir. Se observan en g.basales, tdlamo y
laterales, con hipocampos relativamente conservados corteza cerebral.
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Tabla Il. Criterios diagnésticos para enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
esporadica (criterios del Consorcio europeo EuroCID, actualizacién del 2017)

No olvidad: dxd demencia rapidamente EC) definitiva
Sindrome neurolégico progresivo y confirmacion neuropatelégica, inmunohistoquirnica o

ProgreS“/a bioguimica
EC) probable

. Deterioro cognitivo rdpidamente progresivo,
Més al menos 2 de estos 4 signos clinicos:

— Miodlonias

El diagndstico clinico, utilizando una combinacion de signos  Problemas visuales o cerebelosos
r. . — Sigr iramidales o extrapiramidal
clinicos y de resultados de pruebas complementarias alcanza un “Muismo acnglico
ol el ofe o Mas al menos 1 de estos 3 resultados en pruebas complementarias:
alto grado de sensibilidad y especificidad.  presencia de complejos periadicos en EEG
— 1.433 positiva
. ’ . 7. — ipica, definid hi fial dad I | r o
B F| diagndstico de enfermedad clinicamente probable se Cortcaen (tamporel, paietal ceciptal on secuenchs DWI o FLAR - 1~ oEones
. . O bien,
alcanza Cuando a IOS criterios de enfermedad PrObabIe S¢€ Ies 2. Deterioro neurclégico rdpidamente progresivo y positividad de RT-QuIC en LCR u otros tejidos
une la presencia de: ECJ posible

1. Deterioro cognitivo répidamente progresivo,
Més al menos 2 de estos 4 signos dlinicos:

— Mioclonias

— Problemas visuales o cerebelosos

— Signos piramidales o extrapiramidales
— Mutismo acinético

y menos de 2 anos de duracion
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|) Neuroimagen cerebral:
B Técnica mas til para el diagnéstico de ECJ

®  Hiperintensidad en DWI, FLAIR y T2 a nivel de corteza cerebral, cuerpo estriado, cabeza del caudado y putamen. No suele haber afectacion
cerebelosa

® | a DWI es la secuencia mas (til, sobre todo si hay afectacidn cortical y estriatal, ya que se correlaciona con areas de cambios espongiformes

B Signo del palo de hockey (hiperintensidad pulvinar), puede verse también en algunas encefalitis

Enferme:

Ay B. Paciente de 47 afios con deterioro cognitivo rapido, marcha inestable y mioclonia. Las imagenes ponderadas en

difusion muestran hiperintensidad caracteristica de la banda cortical de los lobulos frontales y parietales, mas en el lado
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3) Liquido Cefalorraquideo

®  Hiperproteinorraquia, sin pleocitosis. Glucosa normal
¥ Proteina 14-3-3:

B Sensibilidad 92%, especificidad 80% (aumenta la probabilidad si se acompafa de otros
hallazgos)

B Falsos positivos (encefalitis VHS, metastasis cerebrales, cuadros paraneoplésicos, EA;
o puncion lumbar traumatica) ya que es un marcador de muerte neuronal

®  Falsos negativos: son en fases iniciales de la enfermedad
B Test de conversién inducida de PrPSc en tiempo real (RT-Quic)
B Especificidad 99%

®  No disponible en muchos centros
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