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Resumen

Objetivos: Las enfermedades pridnicas son un grupo enfermedades neurodegenerativas. Hay varios tipos,
siendo la esporédica la més frecuente, que se suele presentar con problemas cognitivos progresivos, cambios
del comportamiento y de la personalidad, dificultades en el movimiento y coordinacién y sintomas visuales o
movimientos anormales. Presentamos el caso de un paciente con una enfermedad pridnica esporadica que se
presenta de una manerainfrecuente: el coma stbito.

Material y métodos. Paciente de 78 afios de edad valorado por deterioro del estado de la conciencia. Referian
los familiares que €l dia anterior |0 encontraban mas lento al responder las llamadas y las 6rdenes. En la
madrugada |o despertaron para darle agua, viendo que se encontraba somnoliento y sin respuesta a estimul os.
Previo a inicio del cuadro no habia presentado ninguna sintomatol ogia neurol 6gica.

Resultados: Como parte del estudio etiol dgico se realizé un EEG que mostré una encefal opatia difusa sin
actividad epileptiforme y una RM cerebral que evidenciaba una hiperintensidad del ribete cortical anivel
insular bilateral y frontobasal izquierdo en la secuencia de difusion, no visibles en FLAIR. Progresivamente
presentd deterioro general desembocando en exitus. Se solicitd previamente en LCR determinacion de
proteina 14-3-3 y RT-QulC con resultado positivo. Se realizé un estudio genético que evidencié un
polimorfismo en homocigosis p.V129M y que no mostrd ninguna variante clasificable patogénica conocida.

Conclusion: Presentamos un caso de enfermedad de Creutzfel dt-Jakob esporéadica de debut atipicamente
rapido y fenotipi camente excepcional en forma de coma subito sin clinica cognitiva previa. Hasta donde
conocemos, no hay descritos cuadros similares en la literatura médica.
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