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Resumen

Objetivos: Describir la primera familia portadora de una mutacion genética de la proteina pridnica
(PRNP) relacionada con el insomnio familiar fatal (IFF) en Asturias.

Material y métodos: Mujer de 59 anos que ingreso para estudio de una demencia rapidamente
progresiva, con fallos mnésicos puntuales, apatia, y un trastorno neuropsiquiatrico grave en los
ultimos 3 meses consistente en alucinaciones, inestabilidad de la marcha, insomnio de
mantenimiento y despertar confusional. En la exploracion se observaron: labilidad emocional, risa
inmotivada, lenguaje empobrecido, mioclonias en extremidades, disautonomia y marcha
parkinsoniana. Un primo carnal fallecié 1 afio antes, tras desarrollar a los 52 afios un mutismo
acinético, mioclonias, doble incontinencia y desnutricién extrema, diagnosticandose una
encefalopatia carencial por sindrome de malabsorcion en relacién con una cirugia bariatrica previa.

Resultados: La analitica con perfil tiroideo, vitaminas, serologias y autoinmunidad, el LCR
incluyendo la proteina 14.3.3. y el EEG en vigilia y suefio NREM de nuestra paciente fueron
normales. La RM evidencié pequefas lesiones inespecificas de sustancia blanca. La PET/TC con
18FDG constat6 un extenso hipometabolismo prefrontal bilateral y parietal inferior, compatible con
demencia frontotemporal versus ECJ-e. El estudio genético de PRNP detect6 la mutacion
heterocigota D178N-129M vy el polimorfismo homocigoto V129M diagndstico de IFF. Un analisis post
mortem reveld que su primo también era portador de dicha mutacién. Murié a los 2 meses por
neumonia broncoaspirativa.

Conclusion: El IFF constituye una enfermedad neurodegenerativa incurable cuyo diagnostico
genético es concluyente. Dadas sus implicaciones pronésticas para el paciente y su familia,
consideramos pertinente incorporar el genotipado de PRNP en el estudio rutinario de toda demencia
rapidamente progresiva.
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