Neurology Perspectives. 2024;4(S1):999

Neurology perspectives

20163 - INSOMNIO FATAL ESPORADICO: CASO CLINICO

Riba Pagés, N.'; Abad Inchaurrondo, 1.'; Silva Ordovds, V.'; Estela Herrero, J.'; Hervas Pujol, M."; Lafuente
Caminals, M."; Vdzquez Muifios, 0.°; Monmany Badia, R.?; Estandia Sanabria, C.”

!Servicio de Neurologia. Consorci Corporacié Sanitaria Parc Tauli; *Servicio de Radiologia. Consorci Corporacié
Sanitaria Parc Tauli.

Resumen

Objetivos: Describir un caso de variante talamica (VT) de la enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
esporadica (ECJE) que es infrecuente dentro de las patologias por priones. Tiene una presentacion
clinica caracteristica que hace que no cumpla criterios de ECJE.

Material y métodos: Presentamos un caso de VT de ECJE y revisamos la literatura sobre esta
entidad.

Resultados: Varon de 62 afios que consulto por inestabilidad axial, sordera y alteracion del suefio
por clinica y polisomnografia, progresivas en 6 meses sin deterioro cognitivo. El estudio descarto
causa infecciosa, metabolica, autoinmune o neoplasica. Realiz6 tratamiento con inmunoglobulinas,
corticoides y rituximab sin respuesta. La RM craneal mostr6 una hipersefal en difusion a nivel
cortical frontoparietal medial y precentral de predominio derecho, insular bilateral, en ganglios
basales anteriores y en tdlamos dorsomediales. La PET-TC mostré hipometabolismo talamico
bilateral. A pesar de la negatividad de la proteina 14-3-3, las pruebas de imagen y la positividad de
la RT-QuIC apoyaron el diagndstico de sospecha de VT de ECJE. El estudio genético fue negativo. El
polimorfismo de la proteina pridnica en el codon 129 fue MV. El paciente fue exitus al retirarle el
soporte ventilatorio por las apneas que presentaba.

Conclusion: La VT de la ECJE es una enfermedad infrecuente que implica un diagnéstico diferencial
amplio. Tipicamente asociada al subtipo MM2T, se ha descrito mucha variabilidad fenotipica y nueve
histiotipos en las formas MV, existiendo formas superponibles, como nuestro caso. El
reconocimiento de los sintomas junto con la RM, la PET-TC y la RT-QuIC ayudan a su identificacion.
Esto permite tomar decisiones y centrar expectativas.
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