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Resumen

Objetivos: Mutaciones en el gen de la presenilina 1 (PSEN1) son la causa genética mas comun de
enfermedad de Alzheimer de inicio temprano. Presentamos un paciente con parkinsonismo de inicio
temprano como presentacién atipica.

Material y métodos: Varon de 38 afios consulta por temblor cinético y lentitud de mano izquierda.
Previamente presentaba apatia, trastorno del animo y TCSR. En la exploracion presentaba rigidez y
bradicinesia izquierda, temblor postural y postura disténica con mioclonias de la mano izquierda.
Durante 2 afios de seguimiento, progresé con afectacion del hemicuerpo derecho, postura de Pisa
izquierda e inestabilidad postural con caidas, deterioro cognitivo, alucinaciones visuales y
desorientacion. Inicialmente mejord con levodopa, presentando fluctuaciones motoras desde el
principio. En la ultima exploracion, se objetivd disartria y lenguaje hipofluente, apraxia oculomotora
e ideomotora, parkinsonismo asimétrico severo, marcha parkinsoniana fendmenos de congelacion y
mioclonias espontdneas multifocales intensas. Su madre sufrié demencia de inicio temprano, asi
como su abuela y dos tias-abuelas.

Resultados: El LCR mostr6 aumento de P-Tau y disminucién de la B-amiloide y p1-42/B1-40; DAT-
SPECT hipodensidad significativa en el putamen bilateral (predominantemente derecho); RM
cerebral atrofia parieto-occipital bilateral respetado 16bulo temporal medial; 18F-FDG-PET
hipometabolismo parieto-temporo-occipital bilateral (incluyendo prectneo y cingulo posterior) e
hipermetabolismo estriatal; 18F-florbetaben-PET depoésito de amiloide cortical en precineo/cingulo
posterior, temporal lateral, frontal y parietal. Se identificé una variante patogénica heterocigota en
el gen PSEN1 (c,488A > G, p.H163R).

Conclusion: El parkinsonismo en adulto joven puede ser una presentacion poco comun de una
mutacion PSENT1. Por lo tanto, debe considerarse dentro del estudio genético de enfermedad de
Parkinson de inicio temprano.
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