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Resumen

Objetivos: Se presenta el caso clinico de una mujer con enfermedad de Creutzfel dt-Jakob (ECJ) con un debut
atipico.

Material y métodos. Mujer de 65 afios sin antecedentes personales ni epi demiol 6gicos de interés que consulto
por disestesias en miembros inferiores, irradiadas atronco y regién peribucal, de 6 meses de evolucion. La
exploracion y estudios iniciales (analitica general, electromiografia, potencial es evocados somatosensitivos y
resonancia magnética [RM] craneal) fueron normales. Con posterioridad desarrollé un deterioro cognitivo
disgjecutivo con ateracion del lenguaje, disartriay ataxia de la marcha, motivando la realizacién de una
nueva RM craneal que mostré restriccion en difusion en giros corticales bilaterales, con hipersefial en
secuencia FLAIR, por lo que se efectud un ingreso hospitalario para ampliar estudio.

Resultados: Los electroencefal ogramas seriados fueron normales durante su estancia hospitalaria. El estudio
del liquido cefalorraquideo mostrd una elevacion de tau total, con RT-QulC positiva para proteina pridnica.
El estudio del gen PRNP descart6 variantes patogénicas, por o que se diagnostico de ECJ probable
esporadica. Evolutivamente presentd una rapida progresion hacia un deterioro cognitivo grave con crisis
epilépticasy fallecio al afio del inicio.

Conclusion: Aunque la ECJ con frecuencia comienza con demencia répidamente progresiva,
extrapiramidalismo y con la progresién de mioclonias, en un 20% de |os casos puede iniciarse con sintomas
sensitivos dolorosos como en nuestra paciente. Este caso muestra la variabilidad clinicade laenfermedad y la
importancia de la neuroimagen seriada, particularmente en las formas atipicas.
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