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Resumen

Objetivos: La leucoencefalopatia hereditaria difusa con esferoides axonales (HDLS) es una
enfermedad rara causada por alteraciones en el gen que codifica el receptor de la proteina
estimuladora de colonias tipo 1 (CSF1R). Clinicamente es heterogénea, de inicio en la edad adulta,
en forma de deterioro cognitivo, trastorno psiquiatrico y parkinsonismo. Describimos el fenotipo
clinico, los hallazgos radioldgicos y neuropatolégicos de un paciente portador de una nueva variante
en el gen CSF1R.

Material y métodos: Vardn de 56 afios que debuta con depresién y apatoabulia de seis meses de
evolucion. Concomitantemente aparece un parkinsonismo rigido-acinético y piramidalismo
asimétricos con caidas precoces, alteracion oculomotora, asociado a deterioro cognitivo
multidominio rapidamente progresivo con marcada clinica frontal, asi como lenguaje, memoria y
orientaciéon. Familiar de primer grado con antecedente de demencia presenil con clinica frontal. La
resonancia magnética cerebral muestra una leucoencefalopatia infratentorial y fronto-parieto-
temporal extensas, involucrando cuerpo calloso con moderada atrofia subcortical; el estudio con
difusion no muestra areas de restriccion. El liquido cefalorraquideo y el suero (citomicrobioquimica,
antineuronales y onconeuronales, autoinmunitario, proteina 14,3.3) no muestra alteraciones.

Resultados: Ante la extensa leucoencefalopatia y para descartar leucoencefalopatia multifocal
progresiva o linfoma intravascular, se realiza biopsia cerebral que muestra esferoides axonales, glia
reactiva y pérdida de mielina. En el estudio genético se detecta la variante p.Leu672Pro en el gen
CSFR1, previamente no descrita.

Conclusion: Ante un parkinsonismo atipico, cambios conductuales y deterioro cognitivo
rapidamente progresivo con leucoencefalopatia extensa debemos plantear la HDLS dentro del
diagndstico diferencial.
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