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22684 - DISAUTONOMIA COMO FORMA DE DEBUT EN INSOMNIO FAMILIAR
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Resumen

Objetivos: Describir un caso clinico de insomnio familiar fatal (IFF) con formade inicio autonémica, una
presentaci On infrecuente, en un paciente con antecedentes familiares compatibles y confirmacion genética.

Material y métodos. Vardn de 37 afios con antecedentes familiares de fall ecimientos precoces por
enfermedad neurol 6gica de etiologia no aclarada. Consultd por episodios paroxisticos de hipertension
arterial, palpitaciones, sudoracion profusa, temblor fino, febricula vespertina, diarrea, pérdida ponderal de
10 kg y retencién urinaria. Ante la sospecha de disautonomia, se solicitaron estudios de neuroimagen,
analitica de catecolaminas y metanefrinas, polisomnografia, gammagrafiaMIBG y analisis genético.

Resultados: Los valores elevados de catecolaminas y metanefrinas orientaron inicialmente hacia un
feocromocitoma, aungue las pruebas funcionales de imagen resultaron negativas. En el transcurso de
semanas, el paciente desarroll$ insomnio de conciliacién grave, alteraciones afectivas, deterioro cognitivo
subcortical, disartria, ataxiay aucinaciones visuales. El estudio genético confirmé la presencia en
heterocigosis de la variante patogénica ¢.532G>A (p.Aspl78Asn) en el gen PRNP, compatible con el
diagndstico de IFF. La evolucion fue répidamente progresiva con aparicion de sindrome piramidal y pérdida
total de autonomia, falleciendo tres meses tras €l inicio de los primeros sintomas.

Conclusion: El I1FF puede debutar con manifestaciones autonémicas prominentes que simulan entidades
como el feocromocitoma, dificultando el diagndstico precoz. Este caso resalta laimportancia de considerar
etiologias pridnicas en cuadros disautondmicos de rapida progresién, especialmente cuando se asocian a
trastornos del suefio y deterioro cognitivo, tanto ante la ausencia o presencia de antecedentes familiares.
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