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Resumen— Introduccion. La enfermedad de Creutzfeldt-Jakob esporadica (ECJe) es una encefalopatia priénica que conlleva a cambios
neurodegenerativos del sistema nervioso central de rapida progresion con pérdida neuronal y gliosis extensa. Clinicamente produce demen-
cia rdpidamente progresiva, ataxia, y mioclonias, asi como datos de afectacion motora, sintomas visuales y neuropsiquidtricos. Aunque el
diagnéstico definitivo de ECJe requiere la obtencién de una muestra histopatoldgica, el uso de herramientas diagndsticas como la reso-
nancia magnética facilitan el abordaje diagndstico de esta patologia. Caso Clinico.Paciente fenemino de 49 afios de edad con un cuadro
progresivo de ataxia y fallos en la memoria. Tras su abordaje inicial el estudio de resonancia magnética mostré cambios corticales y de
nucleos de la base, sospechdndose el diagndstico de prionopatia. El estudio de LCR para proteina 14-3-3 fue positivo, confirmando el caso
de ECJe. Conclusion. El uso de la resonancia magnética en prionopatias representan una alta utilidad diagndstica y deben utilizarse en
conjunto a exdmenes complementarios dentro del abordaje si se sospecha de ECJe. Rev Med Clin 2020;4(2):85-87
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Abstract—Magnetic Resonance Imaging in the Diagnosis of An Ataxic-Cerebellar Creutzfeldt-Jakob Disease Case

Introduction. Sporadic Creutzfeldt-Jakob disease (sCJD) is a prion encephalopathy involving rapidly progressive neurodegenerative central
nervous system changes with neuronal loss and extensive gliosis. Clinically sCJD produces rapidly progressive dementia, ataxia, and
myoclonus, as well as motor impairment, with visual and neuropsychiatric symptoms. Although the definitive diagnosis of sCDJ requires
a histopathological sample, the use of diagnostic tools such as magnetic resonance imaging facilitates the diagnostic approach to this
disease. Case Report. A 49-year-old female patient with progressive ataxia and memory failures. After its initial approach, the study of
magnetic resonance showed cortical and basal nuclei changes, suspecting the diagnosis of prionopathy. The CSF study for protein 14-3-3
was positive, confirming the case of ECJe. Conclusion.The use of magnetic resonance imaging in prionopathies represents a high diagnostic
utility and should be considered in conjunction with complementary examinations within the approach if ECJe is suspected. Rev Med Clin
2020;4(2):85-87
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RESONANCIA MAGNETICA EN ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT-JAKOB

INTRODUCCION

a enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (ECJ) es una en-
L cefalopatia transmisible y progresiva originada por la
mutacién estocistica de la protefna priénica humana (PrP).!
Su variante esporddica (ECJe) es 1a mds comiin hasta en 85 %
de los casos.” La ECJe conlleva a cambios neurodegenera-
tivos caracterizados histologicamente por encefalopatia es-
pongiforme o vacuolizacion, gliosis extensa y pérdida neu-
ronal, los cuales se traducen clinicamente como un cuadro
de demencia rdpidamente progresiva (91 %), ataxia cerebelo-
sa (83 %) y mioclonias (77 %) como sintomas mas comunes,
en asociacion con datos de afectacién motora (piramidal y/o
extrapiramidal), sintomas visuales y/o neuropsiquidtricos.3
El diagndstico definitivo de ECJ se establece mediante la ob-
tencion de una muestra histopatolégica e inmunotincién es-
pecifica para PrP.* Debido a la dificultad técnica que implica
el diagndstico definitivo, existen criterios actualizados que
facilitan la clasificacién de la ECJe en categorias: posible,
probable y definitiva con apoyo en distintos estudios para-
clinicos de imagen, laboratorio y electroencefalografia.! A
pesar de los esfuerzos de investigacién actuales, no se cuenta
atn con un tratamiento efectivo para esta enfermedad, la cual
presenta una mortalidad >90 % tras el primer afio de diagn6s-
tico.

CAso CLINICO

Se trata de una mujer de 49 afios de edad sin anteceden-
tes médicos de relevancia. Acudi6 al servicio de neurologia
con un cuadro progresivo de 3 meses de evolucion caracte-
rizado por ataxia, como sintoma inicial, asi como deterioro
cognitivo de rapida progresién con fallos de memoria. Hacia
el cuarto mes de evolucién inicié con mioclonias de predo-
minio en extremidades superiores ante estimulos minimos,
paraparesia con sindrome piramidal bilateral, alteracién fluc-
tuante del estado de alerta y mutismo acinético. Se decidié
su hospitalizacién.

Se obtuvieron dos Electroencefalogramas (EEG), con una
semana de separacion, encontrando descargas epileptifor-
mes periddicas (PLED’s) y ondas trifdsicas generalizadas
con patrdn periddico. Los estudios serolégicos para VIH, vi-
rus de hepatitis B (VHB), sifillis, Ac Anti-GAD, Ac Anti-
Hu/Ma2, perfil autoinmune tiroideo y niveles séricos de vi-
tamina B12 fueron normales. La resonancia magnética de
craneo (RM) no mostré anormalidades en las secuencias T1,
T2 y FLAIR. La secuencia de difusiéon (DWI) mostré hiper-
intensidad cortical de predominio izquierdo a nivel fronto-
parieto-temporal, asi como hiperintensidad simétrica de los
nucleos basales caudado y putamen (figura 1). Tras estable-
cerse la sospecha de ECJe en su variante ataxico-cerebelosa
(Brownell-Oppenheimer) se obtuvo una muestra de liquido
cefalo-raquideo (LCR) para realizar deteccidon de proteina
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14-3-3 resultado positiva. A los cinco meses de evolucion la
paciente se encontraba en estado vegetativo, falleciendo por
falla respiratoria de origen central. Tras falta de autorizacién
por los familiares no fue posible la realizacién de biopsia ce-
rebral. Se realizé el diagndstico de ECJe probable.

Fig. 1: RM en secuencia difusién muestra lesiones hiperintensas
bilaterales en ganglios basales (A y B) e hiperintensidad difusa
cortical de predominio fronto-parieto-temporal izquierdo (C y D).

DISCUSION

Si bien el diagnéstico de la ECJ se apoya en los crite-
rios diagnoésticos cldsicos establecidos por la OMS, en el afo
2003, estos no toman a consideracién el valor diagndstico de
los estudios de imagen.6 En el afio 2009, tras la reunion del
consorcio internacional de expertos en ECJe, se determiné la
importancia de la RM en la identificacién y diagndstico de
ECJ integrdndola en los nuevos criterios diagndsticos para
casos posibles y/o probables de ECJe (Tabla 1).! La determi-
nacion de niveles positivos de proteina 14-3-3 en LCR mues-
tra una sensibilidad del 92 % y una especificidad del 80 % con
un likelihood-ratio de 4.7.7-3 Por su parte el hallazgo tipico
en EEG caracterizado por presencia de ondas —bi o trifdsicas
con un patrén periddico sobre un ritmo de base lento desor-
ganizado presentan una sensibilidad y especificidad del 67 %
y 86 %, respectivamente.’

Recientemente, la RM-DWI ha mostrado especial utilidad
en el diagnéstico de ECJe. Durante el curso de la enfermedad
(desde las primeras dos semanas) pueden detectarse sefiales
hiperintensas corticales (80 %), en niicleo caudado (64 %), en
putamen (45 %) y en tdlamo (14 %).19 Los hallazgos carac-
teristicos descritos presentan una sensibilidad de 92 % y una
especificidad del 93%.% De acuerdo a los nuevos criterios
diagndsticos, la presentacion clinica tipica de ECJe junto a la
presencia de hallazgos en RM-DWI aumentan la sensibilidad
hasta 98 % para su diagnéstico.!
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TABLA 1: CRITERIOS DIAGNOSTICOS CON INCLUSION DE RM
ESTABLECIDOS CONSORCIO DE ECJE, 2009.

I. Hallazgos Clinicos

1.Demencia

2. Cerebelosa o Visual

3. Piramidal o Extrapiramidal
4. Mutismo Acinético

I1. Pruebas Diagnésticas

1. Patrén Periddico de Ondas Agudas en el EEG

2. Proteina 14-3-3 en LCR (pacientes con duracion de la
enfermedad <2 afios)

3. 3. Lesiones hiperintensas en niicleo caudado, putamen y/o al
menos dos regiones corticales (temporo-parieto-occipital) en la
RM-DWI.

Caso Probable de ECJe:

2 datos clinicos (I) y al menos 1 prueba diagndstica positiva (II)
Caso Posible de ECJe:

2 datos clinicos (I) y duracién de la enfermedad <2 afios

EClJe: Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob esporddica, EEG:
Electroencefalograma, RM-DWI: Resonancia magnética secuencia
de difusion.

CONCLUSION

En conclusién, nuestra paciente cumplia con los criterios
diagndsticos para ECJe probable acorde a los nuevos crite-
rios diagndsticos, contando con todas las pruebas diagndsti-
cas positivas ademds de un cuadro clinico tipico de la varian-
te ataxico-cerebelosa. Ademds del alto valor diagndstico de
la proteina 14-3-3 en LCR, la deteccién de anomalias tipi-
cas en RM-DWTI garantizan una certeza diagndstica cercana
al 100 %, por lo que, el andlisis consciente de este estudio de
imagen deberd ser pilar en el abordaje de pacientes con sos-
pecha de prionopatias una vez que se hayan descartado otros
diagndsticos confusores.
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