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Resumen

Objetivos: Describir el cuadro clinico, estudios de neuroimagen y neuropatologia de un paciente
con demencia frontotemporal secundaria a una mutacién del gen SQSTM1.

Material y métodos: Descripcion de un caso.

Resultados: Varén de 78 afios con estudios secundarios y antecedente de enfermedad de Paget
6sea. Consulta por fallos de memoria para hechos recientes y leve dificultad para evocar el nombre
de los objetos. Su familia refiere irritabilidad, leve desinhibicion y repercusion sobre las actividades
instrumentales de la vida diaria. La valoracion neuropsicoldgica mostr6 un deterioro cognitivo
multidominio (memoria episddica verbal y visual y lenguaje con anomia y alteracion seméntica). El
resto de la exploracion neuroldgica fue normal. La RM cerebral evidencié atrofia del 16bulo temporal
izquierdo antero-medial, con afectacion amigdalo-hipocdmpica. La PET cerebral amiloide fue
negativa. La PET cerebral 18F-FDG mostré hipometabolismo frontal y del polo temporal izquierdos.
Se establecié un diagnoéstico de DFT. El estudio genético detecto la variante ¢.1210A>G
(p.Met404Val) en heterocigosis en el gen SQSTM1. El paciente fallecio a los 85 anos. El estudio
anatomopatoldgico mostré una degeneracion lobar frontotemporal asociada a proteinopatia por
inclusiones intracitoplasmaticas TDP-43+ en las cortezas cingular, motora y frontal medial, asi como
en el hipocampo, amigdala y talamo.

Conclusion: Los pacientes con mutaciones en el gen SQSTM1 pueden presentar distintos fenotipos
clinicos como enfermedad de Paget dsea, ELA y demencia frontotemporal. Existen casos donde
predominaba la clinica amnésica, aunque lo mas frecuente es la afectacion conductual o del
lenguaje. El estudio neuropatoldgico de los pocos casos reportados muestra deposito de proteina
TDP-43.
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