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Resumen

Objetivos: La enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (EC]) variante Heidenhain es una forma atipica que
debuta con sintomas visuales, como diplopia y alucinaciones, previas al deterioro cognitivo,
representando hasta un 20% de los casos de ECJ esporadica.

Material y métodos: Mujer de 60 afnos, exfumadora, con antecedentes de hipertension, dislipemia,
SAOS en tratamiento con CPAP y sindrome de Lynch. Comenz6 con diplopia binocular fluctuante en
las distintas posiciones de la mirada, sin oftalmoparesias y con dudosa fatigabilidad.

Resultados: Se realizé analitica incluyendo estudio de autoinmunidad (anticuerpos antitiroideos,
anti-ACh y anti-MUSK) presentando positividad a titulos bajos de anti-ACh. Se realiz6 EMGFU que
fue normal y se inici6 tratamiento con piridostigmina, corticoides e inmunoglobulinas i.v. ante
posible miastenia gravis, sin presentar mejoria. La RM craneal mostrd alteraciones en FLAIR en
regiones parietooccipitales con restriccién a la difusion y el EEG reveld actividad irritativa
parietotemporooccipital izquierdas. Se descarto etiologia neoplédsica/paraneoplasica con estudio de
anticuerpos onconeuronales, marcadores tumorales, TAC corporal y analisis de LCR. En LCR, la
proteina 14-3-3 fue negativa, pero la RT-QuIC resulto positiva. A los 10 meses, presentd progresion
clinica con mioclonias, deterioro cognitivo leve, ataxia, vision borrosa persistente y alucinaciones
visuales. El estudio genético de ECJ fue negativo, por lo que se establecio el diagnostico de EC]J
esporadica probable, variante Heidenhain.

Conclusion: Reconocer las variantes atipicas de la EC] permite un diagndstico precoz y evita
tratamientos innecesarios, ingresos prolongados e incertidumbre diagnostica. Esta variante debe
considerarse ante sintomas visuales sin causa estructural conocida.
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