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RESUMEN 

La Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob es una enfermedad degenerativa y 
transmisible del sistema nervioso central, poco frecuente y se informan en la 
literatura casos del! tipo esporadico, asi como de transmisién hereditaria y 
casos asociados a injertos y/o transplantes contaminados con la proteina 
priénica (PrP) que es el agente causal, dicha enfermedad pertenece ai grupo 
de enfermedades neurodegenerativas mortales, conjuntamente con insomnio 
familiar fatal, Kuru y el Sindrome Gertssman — Straussler que también se 
presentan en humanos y algunas otras descritas en animales. 

Las manifestaciones clinicas de dicha enfermedad son muy similares a las 
otras entidades antes mencionadas, generalmente inicia con sindrome 
demencial, puede haber disfasia, disartria, mioclonia, rigidez, trastornos de la 
marcha, ataxia cerebelosa, lenguaje farfullante, vértigo, nistagmus y 
trastornos visuales, de la memoria y cefalea. 

Morfolégicamente el encéfalo esta disminuido de peso considerablemente y 
las lesiones son difusas, muestran considerable pérdida neuronal , 
proliferacién de astrositos hipertréficos y un aspecto espongiforme con 
intensa destrucci6én tisular, las capas profundas presentan los mismos 
cambios, los nucleos estriado y medial del talamo pueden verse afectados. 

Estudios recientes demuestran que existe una importante relacién en la 
patogenia de la enfermedad y el acumulo de la PrPc alterada que es una 
isoforma de la proteina pridnica normal que se ha detectado en el gen PRNP 
del cromosoma 20. 

Hay algunas formas especiales de la enfermedad como Ia familiar en Libia, 
donde la alteracién es la sustitucion de lisina por glutamato y se ha 
denominado E200K (codon 200), en esta regién es precisamente donde se 
reporté que la incidencia es cerca de 100 veces mas alta que en la poblacién 
general y antes de la deteccién de E200K se creia que se debia a un abuso 
en el consumo de cerebros y globos oculares. 

Algunas otras formas se han asociado a la sustitucién de valina por 
metionina. Aunque generalmente las formas que mas se han estudiado son 
las esporadicas que representan aproximadamente el 90% de los casos.



En nuestro pais son pocos fos casos que se han diagnosticado como 
Enfermedad de Creutzfeldt- Jacob, por lo que realmente es poco los que se 
conoce al respecto, ademas que probablemente la mayoria de los casos son 

atribuidos a ta forma esporddica como se informa en la literatura. Por ello 
realizamos este estudio observacional, descriptivo, retrospectivo y 

transversal, que nos permitiera conocer en nuestro hospital la frecuencia de 

dicha enfermedad y sus caracteristicas clinico-patolégicas. Se revisaron los 
archivos del Departamento de Anatomfia Patolégica desde enero de 1990 a 
diciembre de 1999, un total de 1038 protocolos de autopsia y 59 650 reportes 

Histopatolégicos, se incluyeron todos los casos diagnosticados como 
Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob que ademas contaron con informacién en 
el expediente clinico. 
El diagndéstico se realizé por dos patélogos expertos y se calculé el 
coeficiente Kappa. 

Se realiz6 estadistica descriptiva a través de frecuencia de casos que se 
expreso en porcentajes. 

Encontramos 5 casos (4 estudios histopatolégicos y 1 caso de autopsia) 
predomin6 el sexo masculino (3 casos) y las edades de 31 a 59 ajios. Todos 
se manifestaron con sindrome demencial, y los hallazgos histolégicos fueron 

similares en los 5 casos: espongiosis, gliosis, perdida neuronal y muerte 
neuronal, ademas de atrofia, con variacién de moderadas a intensas. La 

evolucién clinica de los pacientes fue de 4 a 5 meses. (ligeramente inferior a 
lo informado en la literatura). 

Se calculé e! coeficiente Kappa que fue igual al 100 %. 

De nuestro estudio podemos concluir que: La Enfermedad de Creutzfeldt- 
Jakob es una entidad poco frecuente a nivel mundial (menos de 1 caso por 
millén de habitantes), y que en nuestro medio su frecuencia es menor, que 
comparativamente a lo referido por otros autores, el predominio es en el sexo 
masculino (refacién 1.5:1), la edad de presentacién, las manifestaciones 
clinicas y los hallazgos histopatoldgicos son similares a lo informado en la 
literatura, excepto por aquelios casos que algunos autores reportan y que 
estan asociados a tratamiento con hormona del crecimiento, pues en ellos se 
presenta en edades mas tempranas.



INTRODUCCION 

La Enfermedad de Creutzfeldt — Jacob es una enfermedad del sistema 
nervioso central, degenerativa y transmisible. 

Se conoce también como Encefalopatia espongiforme subaguda. 

Es causada por un agente patdgeno no convencional, una proteina priénica 
(PrP). 
Esta enfermedad esta relacionada en los humanos con la enfermedad de 
Kuru, la enfermedad Gerstmann — Straussler — Scheinker y con el Insomnio 
Familiar Fatal, en los animales comparte caracteristicas histolégicas con 
Scrapie, encefalopatia espongiforme bovina, encefalitis espongiforme felina y 
la encefalopatia transmisible del vis6n. (1 y 2) 

Los casos ocurren en una forma hereditaria, infecciosa o esporadica. 

Estos desdrdenes tienen en comun una caracteristica patolégica, incluyendo 
como su nombre lo implica, un cambio espongiforme en el cerebro, asociado 
con astrogliosis, perdida neuronal y el depésito de proteina amiloide 
proteinasa-resistente, en placas cerebrales, usualmente con una distribucién 
caracteristica. (3-5)



ANTECEDENTES 

La Enfermedad de Creutzfeldt -Jakob primeramente descrita por Jacob en 
1921 quien se refiris a un paciente con un cuadro clinico de inicio insidioso 
caracterizado por confusién, depresién y sensacién alterada, progresé en 
semanas 0 meses a demencia, ataxia y pardlisis bulbar, (3) 

La transmisibilidad de Scrapie en ganado con el uso de tejido nervioso fue 
reportado en 1931 en Francia, Las similaridades entre el Scrapie y el Kuru en 
humanos fueron vistas por Hadlow en 1959. Gajdusek y colegas en estudios 
experimentales demostraron ta transmisibilidad de la Enfermedad de 
Creutzfeldt- Jacob y Kuru a un ntimero de primates. (4-6) 

La transmisién humano a humano fue descrita para Kuru asociada con 
canibalismo en Nueva Guinea y un numero de transmisiones iatrégenas 
fueron descritas en asociacién con transplantes comeal y de duramadre. (5)



EPIDEMIOLOGIA 

La forma esporadica se presenta en la 6°. Década de la vida (desde la 
infancia hasta mayores de 70 afios), la duracién de la enfermedad es de 1 a 
55 meses, 7 meses en promedio, (3) 

La mayoria de los casos se presentan en la forma esporddica, su distribucién 
es mundial, afecta a ambos sexos por igual y constituye el 90 % de las 
enfermedades por priones. (4 y 5) 

Su frecuencia en el mundo es de menos de un caso por millén de habitantes, 
la froma familiar constituye el 10 a 15 % de los casos informados. (6) 

EI agente responsable parece ser una proteina alterada, derivada de un 
componente normal de la superficie celular de las neuronas. (1) 

Esta proteina pridnica normal (PrP) es el producto de un gen localizado en el 
brazo corto del cromosoma 20. (1y3) 

La proteina alterada o prién especifico de la Enfermedad (PrPD) 6 (PrPsc) es 
resietente al calor, a la radiacién ionizante, ultravioleta, a nucleasas ya 
quimicos. (4) 

En Jos ultimos afios ha habido una serie de informes de casos asociados a 
transmisién iatrogénica de la enfermedad, el primero de ellos un paciente que 
recibié un transplante de cérnea y los casos que se presentan an pacientes 
transplantados con injertos de duramadre de donador cadavérico y los 
asociados a tratamiento con hormona del crecimiento humana contaminada. 
(4,6-12) 

Recientes estudios de Enfermedad de Creutzfeldt ~Jakob esporddica y de 
Enfermedad de Creutzfeldt — Jacob desarrollada después de inyecciones de 
extracto de glandula pituitaria humana contaminada han sugerido que la 
predisposicién genética demuestra una susceptibilidad a estas versiones de 
encefalopatia espongiforme. 

€sta predisposicion relacionada al codon 129 del gen de Ia proteina priénica 
tiene un polimorfismo que esta bien definido, que resulta en sustitucion de 
valina por metionina.



EI! extracto de pituitaria asociado con Enfermedad de Creutzfeldt — Jacob se 
ha visto con un exceso de homocigotos para valina 129 sin embargo la 
Enfermedad de Creutzfeldt — Jacob esporddica se ha asociado con exceso de 
homocigotos para metionina 129. 

Estos hallazgos explican que la encefalopatia espongiforme resulta de la 
introduccién en células nerviosas de la isoforma anormal de la PrP tanto por 
inoculacién como en transmisién de otro caso afectado o por produccién 
endégena por mutaciones. (3) 

En un estudio realizado en Francia entre 1991 y 1995, 34 pacientes tratados 
con hormona del crecimiento (hGH) entre 1970 y 1988 fueron diagnosticados 
con Enfermedad de Creutzfeldt — Jacob, predominé el sexo masculino con 
una relacién de 4:1, la edad fue de 20.7 +/- 4.9 afios (9.9 a 26.8 afios) y la 
duracién de la enfermedad fue de 17 +/- 9 meses. (de 3 a 30 meses). 
Ninguno de los pacientes tenia historia familiar de Creutzfedit —Jakob. 33 
pacientes fueron homocigotos para un polimorfismo del codon 129 de la PrP 
(Met/Met 0 Val/Val) un genotipo reportado en Enfermedad de Creutzfeldt — 
Jakob esporaddica sdlo en 16 pacientes se realizé ef diagnéstico definitivo 
histopatoldgico y/o PrP (Western blot). (24)



CUADRO CLINICO 

Las manifestaciones clinicas referidas en Jas series publicadas tanto de los 
casos esporadicos como en la forma familiar y la iatrogénica corresponden a 
mioclonia, rigidez, trastornos de la marcha, ataxia cerebelosa, lenguaje 

farfullante, vértigo, nistagmus y trastornos visuales, y 
electroencefalograficamente se manifiesta con actividad de ondas cortas 
periddicas, aunque en la forma iatrogénica lo mas frecuente es la afeccién 
cerebelosa con deterioro progresivo y el desarrollo de disartria, disfasia, 
nistagmus y mioclonias, la demencia progresiva aqui es una caracteristica 
menor, ademas de que los pacientes son mucho mas jévenes, y los hallazgos 
electroencefalograficos no ocurren como en la forma esporadica. (4,8,13-16) 

En el estudio realizado en Francia en 1995 las manifestaciones clinicas 
iniciales mas frecuentes fueron: Ataxia y trastornos visuales esencialmente 

diplopia (53 %) y nistagmus 47 % otros como hiperfagia con ganancia de 
peso de mas del 10 % astenia y trastornos del suefio, tremor, trastornos de la 
memoria y cefalea solo algunas veces. 

El deterioro neurolégico progres rapidamente durante los primeros 6 meses 

y al momento del examen clinico tos sintomas mayores fueron demencia en 
100 %, sindrome cerebeloso en 94 %, mioclonia 82 %, sindrome piramidal 79 

%, pérdida sensorial y visual 73 %, oftalmoptejia internuclear 68 %, trastornos 

de la conducta 50 %, nistagmus 47 %, rigidez extrapiramidal 44 %, pérdida de 
la memoria 35 % y un electroencefalograma anormal! en 26 % de los casos. ( 
26-28) 

La muerte usualmente se presenta en 6 a 12 meses despiués de iniciados los 

sintomas. (8)



MORFOLOGIA 

El encéfalo esta disminuido de peso considerablemente, hay un informe de 
un caso en el que pesdé 760 gr. por atrofia importante. (17) 
Hay acentuado adelgazamiento de las circunvoluciones en forma difusa y 
acentuacién de la amplitud de los surcos y tas folias cerebelosas. 

Histolégicamente fas lesiones son difusas, muestran considerable pérdida 
neuronal, proliferacién de astrositos hipertréficos y un aspecto espongiforme 
con intensa destrucci6n tisular, las capas profundas presentan los mismos 
cambios, y los nucleos estriado y medial del talamo pueden verse seriamente 
involucrados. 

La sustancia blanca cerebral muestra desmielinizacién difusa, con 
proliferacién de astrositos hipertréficos y células espumosas, sin embargo 
estos cambios pueden manifestarse aunque graves, circunscritos a la 
sustancia blanca subcortical y con apariencia espongiforme, vacuolas, células 
espumosas, pérdida de fibras mielinizadas y astrocitos hipertréficos. 

En el cerebelo ta corteza exhibe atrofia con gliosis prominente y disminucién 
de las células granulares y se observa un numero relativo de células de 
Purkinje y placas amiloides. (17 y 18) 

Hay cinco tipos clinico — patolégicos que dependen de los sitios afectados: 
panencefalico, corteza cerebral, sustancia gris profunda, sustancia blanca y 
cerebelo. (5 y 7) 

Se han informado cerca de 24 casos de trabajadores que incluyen 6 
Médicos, 2 neurocirujanos, 1 patélogo, 3 dentistas, 1 cirujano dental, 9 
enfermeras, 3 auxiliares de enfermeria y 2 técnicos histotecndlogos. (29)



INMUNOHISTOQUIMICA 

Se utiliza un anticuerpo policlonal purificado (de conejo) o un péptido sintético 
(secuencia de aminoacidos 95-108) para detectar la PrP con un patrén de 
tincién granular difuso. (19 y 29) 

ESTUDIOS CITOGENETICOS 

El analisis genético de la PrP ha demostrado mutaciones en los codones 102, 

105, 117, 129, 145, 178/180, 198, 200 y 232 que se han encontrado tanto en 

la Enfermedad de Creutzfeldt — Jakob como en la Enfermedad Gersstmann — 

Straussler — Scheinker. (21 y 22 )



MATERIAL Y METODOS 

Se realiz6 un estudio transversal, descriptivo, retrospectivo y observacional. 

Se revisé el archivo de autopsias y piezas quirtirgicas del Departamento de 
Anatomia Patolégica del Hospital de Especialidades del Centro Médico 
Nacionat Siglo XXI del Instituto Mexicano del Seguro Social, para informar la 
experiencia y determinar las caracteristicas clinico — patolégicas de la 
Enfermedad de Creutzfeidt — Jakob en nuestro medio. 

Se revisaron 1038 protocolos de autopsia y 59 650 reportes histopatoldgicos 
de enero de 1990 a diciembre de 1999, se incluyeron todos los casos 

diagnosticados como Enfermedad de Creutzfeldt - Jakob que ademas 
contaron con informacién en el expediente clinico. 

Los cortes histelégicos estudiados fueron procesados mediante fijacién en 

formo} al 10 %, incluidos en parafina, realizados a 3 micras y tehidos con la 

técnica habitual de hematoxilina y eosina. E! diagndéstico se realizé por 2 
patdlogos expertos y se calculd el coeficiente Kappa. 

Se realiz6 estadistica descriptiva a través de frecuencia de casos de 
Creutzfeldt - Jakob que se expresé en porcentajes.



RESULTADOS 

Se obtuvieron 5 casos ( 4 biopsias quirurgicas y 1 caso de autopsia). 
Fueron 3 hombres (60 %) y 2 mujeres (40 %), la edad de los pacientes en 
promedio 47 afios (de 31 a 59 ajfios), el tiempo de evolucién referido 
clinicamente fue de 4 a 5 meses desde el inicio de las manifestaciones hasta 
el momento del diagndstico histopatoldgico. 

Los 5 pacientes cursaron con sindrome demencial, y deterioro neurolégico 
rapido, con alteracién de las funciones mentales, labilidad emocional, 
agresividad, rigidez generalizada, disfasia, distaria, debilidad muscular, 

dificultad para la marcha y movimientos mioclénicos. 

Uno de ios pacientes mostré ademas hipoestesia de hemicuerpo izquierdo y 
mutismo acinético (el caso de autopsia), caso No. 5. 
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60% 

40% 

DISTRIBUCION POR SEXOS 

  

  

MUJERES 

  

HOMBRES     

12



PARTICULARIDADES 

CASO _1: Hombre DE 53 afios con sindrome demencial de 4 meses de 
evolucién, se tomé biopsia de corteza frontal diminuta que mostré leve 
espongiosis y gliosis asi como intensa muerte neuronal. 

CASO___2: Mujer de 59 afios de quien se desconoce evolucién, se tomd 

biopsia de corteza cerebral y mostré intensa espongiosis con gliosis y pérdida 
neuronal moderadas asi como proliferacién de la microglia. 

CASO ___3: Hombre de 54 afios con sindrome demencial de 4 meses de 
evolucién con rapido deterioro neurolégico, que en la biopsia mostrd 
numerosos vasos de pequefio calibre sin cambios morfoldgicos significativos 
ademas de espongiosis moderada. 

CASO _4: Mujer de 38 afios con cuadro demencial de 5 meses de evolucién 

con gliosis y espongiosis intensas, proliferacién de la microglia (bastones) y 
grandes vacuolas intracitoplasmicas en neuronas agénicas. 

CASO __5: Hombre DE 31 afios de edad con hipoestesia de hemicuerpo 
izquierdo, debilidad muscular, dificultad para la marcha y lenguaje , disartria, 
incontinencia urinaria, temblor de intencién final de mano izquierda, de 

frecuencia y amplitud amplia, mutismo acinético, movimientos miocténicos, 

durante 4 meses, y que en el estudio post-mortem mostré acentuado 

adeilgazamiento de las circunvoluciones en forma difusa excepto la 5? 
temporal y acentuacion de la amplitud de los surcos. Corteza de 1 mm 
aproximadamente con estado criboso y facunar, hidrocefalia exvacuo 
acentuada y atrofia notoria bilateral de caudados. Acentuado adelgazamiento 
de las folias cerebelosas y del tallo. 
Histolégicamente mostrdé intensa gliosis, con espongiosis cortical moderada 

de predominio frontoparietooccipital y de nticleos caudados, y despoblacién 
neuronal. En sustancia blanca ocasionalmente espongiosis. Y hay cavitacién 
de los ganglios basales. 

13



CARACTERISTICAS CLINICAS DE LOS PACIENTES 

  

CASO EDAD SEXO EVOLUCION 
(MESES) 

CUADRO CLINICO 

  

53 SINDROME DEMENCIAL 

  

59 NO ESPECIFICADO 

  

54 SENDROME DEMENCIAL 
Y DETERIORO 
NEUROLOGICO 

  

38 DEMENTIA , LABILIDAD 
EMOCIONAL Y 

ALTERACION EN LAS 
FUNCIONES MENTALES 

SUPERIORES 

    31         SINDROME DEMENCIAL 
ALTERACIONES DELA 
MARCHA Y LENGUAJE 

-MOVIMIENTOS 
MIOCLONICOS 
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CARACTERISTICAS MORFOLOGICAS 

  

  

  

  

  

    

PATOLOGO 1 

CASO | SITIO BX [ESPONGIOSIS | GLIOSIS [ PERDIDA [| MUERTE [MICROGLIA 
NEURONAL | NEURONAL 

1 CORTEZA xX x X XXX - 
FRONTAL 

2 CORTEZA XxX xXx XX x xX 
3 CORTEZA xX x xX xX ~ 
4 LOBULO XXX XXX XX XX x 

FRONTAL 
5 AUTOPSIA Xx XXX xXx XX ~               
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CARACTERISTICAS MORFOLOGICAS 

  

  

  

  

  

    

PATOLOGO 2 

CASO | SITIO BX |ESPONGIOSIS | GLIOSIS [ PERDIDA | MUERTE |MICROGLIA 
NEURONAL | NEURONAL 

1 CORTEZA x x x XXX - 
FRONTAL 

2 CORTEZA XXX xX XX x x 
3 CORTEZA xX x x x : 
4 LOBULO XXX XXX xx xx x 

FRONTAL 
3 AUTOPSIA XX XXX XX xXx :               
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Se calculé el coeficiente Kappa, fue igual al 100 %. 
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Pérdida neuronal y gliosis. (HyE x 200) 
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ESTA TESIS NO SALE 
o LA BIBLIOTECA 

  

  

Se conservan un numero mas importante de neuronas 
Pero hay despoblacién moderada, espongiosis y gliosis teve. 

(HyE x 220) 

19



  

  

Corteza cerebral con proliferacién astrocitica intensa, 
Con neuronas atr6ficas y picnéticas con muy pocas cavitaciones. 

(Hy& x 250) 

20



  

Gliosis moderada, cavitaciones entre las neuronas corticales 
Y vacuolas intraneuronales. 

(HyE x 280) 
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Pérdida neuronai, gliosis moderada y vacuolas entre las células 
Y en el interior del citopfasma. 

(HyE x 300) 
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DISCUSION 

La Enfermedad de Creutzfeldt - Jakob es una enfermedad del sistema 
nervioso central, degenerativa y transmisible que se conoce también como 
encefalopatia espongiforme subaguda que prevalece en humanos, es parte 
de un grupo de desordenes neurodegenerativos mortales. La Unica 
caracteristica de estas enfermedades que son esporadicas, de herencia 
dominante o adquiridas por transmisién es fa acumulacién en el cerebro de 
una isoforma anormal (PrPsc) de la proteina priénica celular PrPc. (26-29) 

La forma familiar descrita por Meiner y Prusiner en una comunidad de Libia 
recuerda aquellos casos vistos en la forma esporadica de la enfermedad pero 
la incidencia es cerca de 100 veces mas alta que en la poblacién general. 
Inicialmente esta alta incidencia fue atribufda a la infeccién por e! consumo de 
cerebros y globos oculares “infectados”, pero una mutacién en el codon 200 
en PRNP (gen de la proteina priénica) resultando en la sustitucién de lisina 
(K) por glutamato (E) designada E200K se logré identificar en ellos. (29-33) 

Aeste grupo de enfermedades pertenecen también Gerstmann — Straussler — 
Scheinker, Insomnio familiar mortal y Kuru, que destruyeron el dogma de que 
un agente infeccioso requiere material genético compuesto de acidos 
nucleicos para transmitirse. (3,7,34-39) 

La proteina priénica es una molécula normal codificada por el gen PRNP en 
el brazo corto del cromosoma 20. (4,7,37-39) 

La Enfermedad de Creutzfeldt ~ Jakob que generalmente es esporadica es 
de distribucién mundial, afecta a ambos sexos por igual y constituye ef 90 % 
de las enfermedades por priones y se registra menos de 1 caso por millén de 
habitantes. (5,12,18,21-23) 

Estas enfermedades en humanos se caracterizan histolégicamente por un 
aspecto espongiforme asociado con astrogliosis y deplecién neuronal 
principalmente, leves a intensos y las manifestaciones clinicas son muy 
similares. (3,9) 
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En nuestra institucion (HE CMN S-XXI) encontramos sdlo 5 casos 
diagnosticados durante 10 afios, 3 pacientes del sexo masculino y 2 
pacientes del sexo femenino, la edad de presentacién desde fos 31 a 59 
afios, en quienes la evolucién de! padecimiento fue de 4 a 5 meses y se 
manifest6 con sindrome demencial, deterioro neurolégico rapido, labilidad 
emocional, agresividad, disfasia, disartria, dificultad para la marcha y 
movimientos miociénicos, ninguno con antecedentes de injertos y /o 
transplantes; los hallazgos histolégicos predominantes fueron gliosis intensa 

en 2 casos (4 y 5), espongiosis marcada en 2 casos (2 y 4), atrofia importante 
sdlo un paciente, al que se realizé estudio necrépsico (caso 5, el encéfalo 
peso 1125 gr.) la pérdida neuronal fue moderada en 3 pacientes (2,4 y 5) y la 
muerte neuronal también en 1 paciente fue intensa (caso 1). 

Sin embargo no sdlo la Enfermedad de Creutzfeldt -Jakob esporadica tiene 
importancia puesto que en los ultimos afios se ha incrementado la frecuencia 
de dicha enfermedad a través de injertos de duramadre, transplante de 

cérnea y por el uso de instrumentos quirurgicos contaminados con la proteina 
pridnica. 

En 1996 el Ministerio de Salud de Québec rechazé el uso de sangre o sus 
derivados contaminados con la proteina pridnica. (34) 

En 1999 Shimizu y Muramoto informaron de 2 casos asociados con /a 
proteina pridnica en pacientes tratados 10 afios antes con injertos de 
duramadre; y que murieron a los 8 y 17 meses después de iniciados los 

sintomas, similares clinica e histoldgicamente a ta forma esporddica. (30) 

Yamada describe en 1997 un caso de un paciente de 52 afios de edad con 
Enfermedad de Creutzfeldt —- Jakob panencefalica que recibié un implante de 
duramadre 99 meses antes de! informe, en quien el gen de la proteina 
pridnica fue homocigoto para metionina en el codon 129. (18 y 20) 

Delsys en 1995 informé que 34 pacientes j6venes habian sido infectados por 
la Enfermedad de Creutzfeldt — Jakob en Francia después del tratamiento con 
hormona del crecimiento, 974 pacientes recibieron hormona potencialmente 
contaminada, se investigé la estructura genética de la PrP en el codon 129 en 

32 de los 34 pacientes y los resultados mostraron que todos son 

homocigotos, 50 % de fos individuos de! grupo control fueron heterocigotos. 
Estos datos sugieren que puede existir una susceptibilidad genética para 
desarrollar la enfermedad en individuos infectados. (28,40-43) 
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CONCLUSIONES 

1. La Enfermedad de Creutzfeldt — Jakob es una enfermedad 
neurodegenerativa y transmisible, es poco frecuente, de curso clinico 
rapido, progresivo y mortal. 

2. Su frecuencia mundial es menor a 1 caso por millén de habitantes. 

3. Hay evidencias claras de que la enfermedad puede adquirirse por 
transmisién, de manera hereditaria o bien ser esporddica. 

4. En nuestro medio los casos informados son del tipo esporddico y la 
relacién hombre mujer es de 1.5 a 1. 

5. Su curso clinico es rapidamente progresivo y la evolucién en nuestros 
pacientes fue de 4 a 5 meses. 

6. El cuadro clinico es similar en todos los casos, inicia con sindrome 
demencial. 

7. Los hallazgos histologicos fueron similares en los 5 casos informados 
en nuestro hospital, y consisten en: espongiosis moderada a intensa, 
gliosis intensa, con atrofia y pérdida neuronal y un haliazgo particular 
en solo uno de los casos son las vacuolas intraneuronales. 

8. Este estudio demuestra que segun los criterios establecidos por otros 
autores para el diagndstico de Enfermedad de Creutzfeldt — Jakob, 
existe una amplia concordancia entre ambos neuropatélogos, puesto 
que la correlacién entre ellos es del 100 % al evaluar grado de 
espongiosis, gliosis, atrofia y muerte o pérdida neuronal, con escala de 
leve ~ moderada — intensa (cruces) 
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