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Prionopatia proteasa-sensible variable: una nueva forma
esporadica de enfermedad prionica

Variably protease-sensitive prionopathy: A new sporadic disease

of the prion protein
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Comentario

Recientemente se ha descrito la existencia de una nueva
forma esporddica de enfermedad pridnica, la denominada
prionopatia proteasa-sensible variable (VPSPr), constituyén-
dose como la primera enfermedad priénica encontrada desde
la descripcién original de la enfermedad de Creutzfeldt-Jacob
(sCJD), descrita originalmente hace casi un siglo.

Las caracteristicas que distinguen a la variante VPSPr, y que
la diferencian de la sCJD, incluyen la mayor duracién de la
enfermedad (entre 22 y 45 meses), presencia de manifestacio-
nes psiquidtricas, parkinsonismo y ausencia de mioclonias. Esta
variante de enfermedad pridnica llegaria a representar entre un
3y un 5% de todos los casos de sCJD, segin los autores.

Al igual que la sCJD, la VPSPr afecta a individuos que por-
tan cualquiera de los 3 tipos de genes de proteina priénica
identificados como 129VV, MV o MM. Estos tres tipos, que si
bien son normales y se encuentran en la mayoria de la pobla-
cién en general, en los afectados tienen una caracteristica en
la cual se produce un polimorfismo en la decodificacién de
uno de los dos aminodacidos metionina (M) o valina (V).

En este trabajo se presentan 15 casos con afectacién del
gen de la proteina pridnica que se suman a las descripciones
iniciales realizadas, la primera en el afio 2008, donde se habia
presentado a 11 pacientes con afectacion de la proteina gené-
tica 129VV, y dos casos aislados reportados independiente-
mente més adelante, haciendo un total de 26 pacientes, de los
cuales 20 son VV, 5 son VM y 3 MM.

En los pacientes del grupo de afectacién de la proteina
pridnica 129VV la caracteristica de presentacién es la presen-
cia de sintomas psiquiatricos, alteracién del lenguaje y dete-
rioro cognitivo, en los del subtipo 129MV los sintomas psi-
quiatricos generalmente estan asociados a parkinsonismo
seguidos de ataxia y mioclonias, mientras que el compromiso
del lenguaje es mas raro. De los pacientes del grupol129MM
ninguno manifesté sintomas psiquidtricos, presentando dos
parkinsonismo y ataxia seguidos de deterioro cognitivo grave
y mioclonias.

Este trabajo constituye una contribucién al entendimiento
de las enfermedades pridnicas, haciendo también que todo
neurélogo tome en cuenta dicha variante de enfermedad
priénica cuando uno se encuentre frente a un paciente con
demencia rdpidamente progresiva.
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