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Resumen

Objetivos: La demencia frontotemporal (DFT) es la segunda causa mas comun de demencia
neurodegenerativa, con tres subtipos clinicos: variante conductual, afasia primaria progresiva no
fluente y afasia primaria progresiva semantica. Las mutaciones en MAPT y C9orf72 son las causas
genéticas mas frecuentes. El gen SQSTM1, que codifica la proteina p62, participa en la
diferenciacion celular, regulacién transcripcional, apoptosis y respuesta al estrés oxidativo. Su
mutacion, relacionada con la enfermedad de Paget y esclerosis lateral amiotréfica, se asocid a la
DFT por primera vez en 2012.

Material y métodos: Se realiza una revision sistematica a propdsito de un caso clinico de afasia
primaria progresiva no fluente en el contexto de una mutacion en heterocigosis en SQSTM1.

Resultados: Paciente de 57 afios con historia de 7 afios de evolucion de dificultades progresivas
para la expresion del lenguaje, memoria y planificacion. Los sintomas iniciales incluian bloqueos en
el habla, con lenguaje entrecortado, fallos mnésicos y de planificacion, con comorbilidad psicologica.
En dos anos, se observa empeoramiento cognitivo CDR 2 y funcional. La resonancia magnética
cerebral mostrd atrofia cortical difusa, de predominio parietal posterior derecho, sin atrofia
hipocampal notable. En la PET se evidencia importante hipometabolismo cortical global, de ligero
predominio izquierdo, con afectacién predominante de las regiones temporoparietales. En el estudio
genético se identifica una mutacién heterocigota en SQSTM1, siendo diagnosticada de afasia
primaria progresiva no fluente.

Conclusion: Este caso destaca por la conexion entre la mutacion heterocigota en SQSTM1 y la
afasia primaria progresiva no fluente, afianzando su papel en dichas enfermedades
neurodegenerativas, mas alla de las descritas.
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