Neurology Perspectives. 2022;2(Espec Cong 1):55

Neurology perspectives

17801 - PARKINSONISMO ATIPICO Y TRASTORNO PSIQUIATRICO DE DEBUT EN
EDAD ADULTA SECUNDARIO A LEUCOENCEFALOPATIA HEREDITARIA POR
ESFEROIDES AXONALES

Flores Pina, B.1; Castillo Gandia, A.2; Carrato Mofiino, C.2; Beyer, K.3; Paré Curell, M.1; Vilas Rolan, D.1; Massuet Vilamaj6, A%;
|spierto Gonzalez, M.L.1; Alvarez Ramo, R1; Gea Rispal, M.}

1Servicio de Neurociencias. Hospital Universitari Germans Triasi Pujol; 2Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital Universitari
Germans Triasi Pujol; 3Servicio de Neurogenética. Institut Investigacié Germans Triasi Pujol; 4Servicio de Radiologfa. Institut de
Diagnostic per la Imatge.

Resumen

Objetivos: Laleucoencefa opatia hereditaria difusa con esferoides axonales (HDLS) es una enfermedad rara
causada por alteraciones en el gen que codifica el receptor de la proteina estimuladora de colonias tipo 1
(CSF1R). Clinicamente es heterogénea, de inicio en la edad adulta, en forma de deterioro cognitivo, trastorno
psiquidtrico y parkinsonismo. Describimos el fenotipo clinico, los hallazgos radiol 6gicos y neuropatol 6gicos
de un paciente portador de una nueva variante en el gen CSF1R.

Material y métodos: Varén de 56 afios que debuta con depresion y apatoabulia de seis meses de evolucion.
Concomitantemente aparece un parkinsonismo rigido-acinético y piramidalismo asimétricos con caidas
precoces, ateracion oculomotora, asociado a deterioro cognitivo multidominio rgpidamente progresivo con
marcada clinicafrontal, asi como lenguaje, memoriay orientacion. Familiar de primer grado con antecedente
de demencia presenil con clinicafrontal. Laresonancia magnética cerebral muestra una leucoencefal opatia
infratentorial y fronto-parieto-temporal extensas, involucrando cuerpo calloso con moderada atrofia
subcortical; el estudio con difusion no muestra éreas de restriccion. El liquido cefalorraguideo y el suero
(citomicrobioguimica, antineuronales y onconeuronales, autoinmunitario, proteina 14,3.3) no muestra
alteraciones.

Resultados: Ante la extensa leucoencefalopatiay para descartar leucoencefa opatia multifocal progresivao
linfomaintravascular, se realiza biopsia cerebral que muestra esferoides axonales, gliareactivay pérdida de
mielina. En el estudio genético se detecta la variante p.Leu672Pro en el gen CSFR1, previamente no descrita.

Conclusion: Ante un parkinsonismo atipico, cambios conductuales y deterioro cognitivo répidamente
progresivo con leucoencefal opatia extensa debemos plantear laHDL S dentro del diagnéstico diferencial.

2667-0496 / © 2022, Elsevier Espaiia S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos |os derechos reservados.



