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Resumen

Objetivos: Resaltar un caso de DFT por mutacién patogénica del gen CHCHD10 que curso con
demencia rapidamente progresiva y presenté una RM con imagenes prion-like.

Material y métodos: Mujer de 54 afos sin AP de interés; AF: padre con demencia de inicio en 62
década (perfil amnésico y conductual) falleciendo diez afios después. Comienza con cuadro de
deterioro cognitivo de inicio en 2020, rapidamente evolutivo de perfil fundamentalmente amnésico,
gjecutivo y conductual, asociando ansiedad, insomnio y mioclonias.

Resultados: Destacar los resultados de RM craneal con afectacion, en la secuencia de difusion,
pulvinar bilateral y cortical temporal derecha. En el estudio de LCR, que se repitié en dos ocasiones,
resultados de bioquimica, biomarcadores de EA, proteina 14-3-3, proteina priénica (Rt-QUIC),
onconeuronales fueron normales. PET-FDG: hipometabolismo de &reas premotoras y motoras
izquierdas, area medial frontal, inferior bilateral de predominio izquierdo, insula izquierda y polo
temporal anterior izquierdo. Se realizaron 4 EEG basales en los que no se observé ningun
grafoelemento epileptiforme ni signos patoldgicos relevantes. PSGN con baja eficiencia de suefio
(30%) sin otros hallazgos. Ante los antecedentes familiares de demencia de inicio precoz se realiza
un estudio genético molecular donde se define la variante patogénica ¢.34C>T;p.(Pro12Ser) en el
gen CHCHD10.

Conclusion: En las DFT por mutacion del gen CHCHD10 se provoca una disfuncién mitocondrial
(sintesis proteica). En la RM de esta paciente se muestra una hiperintensidad simétrica en los gg.bb.
y regiones corticales hallazgos reconocidos como apoyo diagnostico para enfermedades prionicas,
no descrita hasta ahora en mutaciones por este gen pero si en otras enfermedades mitocondriales.
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