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Reporte de Caso
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RESUMEN

La enfermedad de Creutzfeldt-Jacob es una enfer-
medad neurodegenerativa secundaria a la acumu-
lacion de una proteina pridnica en las neuronas.
La variante de Heidenhain suele debutar con tras-
tornos visuales aislados.

Presentamos a una paciente que comenzd con tras-
tornos oculares y consultd inicialmente al oftal-
mologo. Luego evoluciond con ceguera bilateral,
un sindrome piramidal y demencia rdpidamente
progresiva.

Palabras Clave: Variante-Heidenhain, Creutzfeldt-
Jacob, Demencia progresiva

[NTRODUCCION

a enfermedad de Creutzfeldt-Jacob es una
enfermedad neurodegenerativa causada por
aciimulo de una protefna pridnica anémala que
se deposita en las neuronas y es responsable de
la demencia rdpidamente progresiva'. Dentro de

ABSTRACT

Creutzfeldt-Jacob disease is a neurodegenerative
condition secondary to accumulation of a prion
protein in neurons. The Heidenhain variant usua-
1ly debuts with isolated visual impairment.

A case of a female patient who presented visual
symptoms at onset and consulted an ophthalmo-
logist is described. The patient later developed
bilateral blindness, pyramidal syndrome and ra-
pidly progressive dementia.

Key Words: Heidenhain Variant, Creutzfeldt-
Jacob, Progressive Dementia

ella hay un subgrupo de casos en el cual comien-
zan con trastornos oculares aislados (variante
de Heidenhain). Esta variante trae dificultades
diagndsticas ya que en muchas ocasiones con-
sultan inicialmente al oftalmdlogo, quien realiza
pruebas invasivas con riesgo de transmisién de la
enfermedad?.
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CASO CLINICO

Paciente de 67 afos de edad, sexo femenino,
sin antecedentes personales de importancia con-
sulta por presentar una hemianopsia homénima de
comienzo agudo. La paciente evoluciona en 3 se-
manas con ceguera cortical. Luego se le agregan
trastornos del lenguaje y alucinaciones visuales.

Al examen fisico se encontraba vigil, perseve-
rante con trastornos del pensamiento (alucinacio-
nes) y del lenguaje (afasia mixta). Presentaba las
pruebas frontales alteradas, amaurosis bilateral,
paresia braquial derecha leve y reflejos patoldgicos
(glabelar y marinesco) con ataxia de la marcha.

La RMN cerebral mostré hiperintensidad corti-
cal difusa a predominio parieto-occipital bilateral.
La campimetria revel una hemianopsia homodni-
ma derecha incongruente y el electroencefalogra-
ma de vigilia: desorganizacion y lentificacion de
ondas con paroxismos de ondas agudas periddi-
cas a predominio izquierdo. La protefna 14.3.3 en
liquido cefalorraquideo fue positiva. La paciente
falleci6 a los 2 meses del inicio de los sintomas.

DiscusioN

La ECJ es considerada una encefalopatia es-
pongiforme y es una enfermedad neurodegenera-
tiva con una incidencia de 1 caso por un mill6n
de personas por afio. En la mayoria de los casos
la enfermedad ocurre de forma esporadica. Exis-
ten distintas mutaciones del gen quien codifica
la protefna pridnica y segtin la asociacién de la
metionina-valina en el codon 129 del gen se deter-

minan las distintas isoformas?®. Existen 6 isofor-
mas distintas.” La variante de Heidenhain ha sido
asociada con los subtipos MM1, MV1 y MM2¢.

Clinicamente puede manifestarse con demencia,
afasia, ataxia, mioclonias, trastornos piramidales,
insomnio, trastornos visuales y psiquidtricos.’

Ocasionalmente la enfermedad de Creutzfeldt-
Jacob se presenta con sintomas visuales exclusiva-
mente (visién borrosa, defecto periférico del cam-
po visual o visién en tunel?). Dicha sintomatologia
puede persistir durante semanas en ausencia de
compromiso cognitivo como en el caso reportado.

El diagndstico de la ECJ se realiza mediante
los sintomas neuroldgicos, las imdgenes, la pro-
tefna 14,3,3, el electroencefalograma y en algunas
oportunidades de la confirmacidn histopatoldgica.
El electroencefalograma muestra ondas agudas
semiperiddicas y tiene una sensibilidad del 79%.
La resonancia magnética de cerebro (RMN) (in-
cluyendo la difusién) puede demostrar el aumento
de sefial a nivel de los ganglios de la base y puede
excluir otros diagndsticos diferenciales.?

En nuestro caso la paciente presentaba los sin-
tomas neuroldgicos, la protefna 14,3,3, el electro-
encefalograma y la RMN caracteristica.

CONCLUSION

El reconocimiento de esta variante manifestada
unicamente con trastornos visuales es importante
para evitar procedimientos oftalmoldgicos inne-
cesarios
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Figura 1. Campimetria. Hemianopsia homdnima derecha.
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Figura 2. Electroencefalograma de vigilia: desorganizacion v lentificaciéon de ondas con paroxismos de
ondas agudas periddicas a predominio izquierdo.

Figura 3. RMN de cerebro. Hiperintensidad cortical difusa en secuencia de difusién a predominio
parieto-occipital bilateral.
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