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Resumen

Objetivos: Describir e cuadro clinico, estudios de neuroimagen y neuropatol ogia de un paciente con
demencia frontotemporal secundaria a una mutacion del gen SQSTM1.

Material y métodos: Descripcion de un caso.

Resultados: Varén de 78 afios con estudios secundarios y antecedente de enfermedad de Paget dsea. Consulta
por fallos de memoria para hechos recientesy leve dificultad para evocar el nombre de los objetos. Su familia
refiere irritabilidad, leve desinhibicion y repercusién sobre las actividades instrumentales de lavida diaria. La
valoracién neuropsicol 6gica mostré un deterioro cognitivo multidominio (memoria episodica verbal y visual
y lenguaje con anomiay alteracion semantica). El resto de la exploracion neuroldgica fue normal. LaRM
cerebral evidencio atrofiadel 16bulo temporal izquierdo antero-medial, con afectacién amigdal o-
hipocampica. La PET cerebral amiloide fue negativa. La PET cerebral 18F-FDG mostro hipometabolismo
frontal y del polo temporal izquierdos. Se establecio un diagnostico de DFT. El estudio genético detecto la
variante ¢.1210A>G (p.Met404Va) en heterocigosis en el gen SQSTM1. El paciente falleci6 alos 85 afios.

El estudio anatomopatol 6gico mostré una degeneracion lobar frontotemporal asociada a proteinopatia por
inclusiones intracitoplasmaticas TDP-43+ en las cortezas cingular, motoray frontal medial, asi como en €l
hipocampo, amigdalay tdamo.

Conclusion: Los pacientes con mutaciones en el gen SQSTM1 pueden presentar distintos fenotipos clinicos
como enfermedad de Paget 6sea, ELA y demencia frontotemporal. Existen casos donde predominabala
clinica amnésica, aunque o més frecuente es la afectacion conductual o del lenguaje. El estudio

neuropatol 6gico de |os pocos casos reportados muestra depdsito de proteina TDP-43.
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