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Criterios diagnosticos para EETHs

ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT —JAKOB ESPORADICA

- Confirmada
Sindrome neuroldgico progresivo Y

Confirmacién neuropatolégicaiomunohistoquimica bioquimica

- Probable

1.2.1 |+ dosde Il + EEG tipico* (varadro 1)

0 1.2.2 |+dosdell+RM cerebral tipica** fauadro 1)
0O 1.2.3 | +dos de Il + 14-3-3 positiva en LCRr(ggadro 1)
O 1.2.4 Sindrome neurolégico progresivo y RT-QuiSifivo en LCR u otro tejido

- Posible

| + dos de Il + duracion < 2 afios (ver cuabyro

CUADRO 1

|. Deterioro cognitivo rapidamente progresivo.
1. A. Mioclonias.

B. Alteraciones visuales o cerebelosas.

C. Sintomas piramidales o extrapiramidales

D. Mutismo acinético

* Complejos periodicos generalizados

** Hipersefial en caudado/putamen en la RM o enaalan dos regiones corticales (temporal, parietal,
occipital) en DWI o0 en FLAIR
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ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT-JAKOB TRANSMITIDA ACCIDE NTALMENTE*

Confirmada
ECJ confirmada con factor de riesgo reconocido

Probable
Sindrome cerebeloso progresivo en un receptor dedma hipofisaria humana
O
ECJ probable con un factor de riesgo reconocido

VARIANTE DE LA ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT —JAKOB
(Mod. Edimburgo, Mayo 2001)

I Trastorno neuropsiquiatrico progresivo

Duracion de la enfermedad > 6 meses

Las investigaciones rutinarias no sugiemexiagndstico alternativo
No historia de potencial exposicion iatndge

No evidencia de encefalopatia espongifdraresmisible humana familiar

mooOw>

Sintomas psiquiatricos precotes

Sintomas sensitivos dolorosos persistBntes
Ataxia

Mioclonias o corea o distonia

Demencia

mooOw>»

Il A El EEG no muestra el patron tipico de la ECbesgica
(o no se harealizado EEG)
B Hipersefial bilateral en pulvinar en la RM

IV A Biopsia de amigdala positiVa

Confirmada A y confirmacién neuropatoldgica de vECJ

Probable 'y 4/5 de lly IlIA y 1lIB
O lyIvA®

Posible L'y 4/5 de lly 1A

a depresion, ansiedad, apatia, aislamiento, deliri

b incluye dolor franco y/o disestesias

c complejos periodicos trifasicos generalizadéeeuencia aproximada de 1/seg.

d no se recomienda biopsia de amigdala rutindea tasos con patron EEG tipico de ECJ
esporadica, pero puede ser Util en casos sospexcandos que el cuadro clinico sea compatible con
VECJ y la RM no muestre hiperseial bilateral enipaf

e cambos espongiformes y abundante depdsito dedPrplacas floridas en cerebro y cerebelo
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ENCEFALOPATIA ESPONGIFORME TRANSMISIBLE GENETICAMEN _TE DETERMINADA*

Confirmada
» EET neuropatolégicamente confirmada
Y

EET Confirmada o Probable en un familiar de lerdgrg/o mutacion especifica de la
enfermedad en el gen PRNP

Probable

« Trastorno neuropsiquiatrico progresivo y mutaci@peeifica de la enfermedad en el gen
PRNP

O

« EET Probable y EET Confirmada o Probable en un lfamde ler grado y/o mutacion
especifica de la enfermedad en el gen PRNP

* (Criterios actualmente en revision)

INSOMNIO FAMILIAR LETAL (IFL)

Cuadro familiar de trastornos vegetativos y defsy en portadores de mutaciones especificas
que progresa hasta el fallecimiento. En el exaneemapatologico se encuentran, fundamentalmente,
degeneracion talamica con pérdida neuronal y miespangiosis.

SINDROME DE GERSTMANN-STRAUSSLER-SCHEINKER (SGSS)

Ataxia progresiva y demencia terminal, familiarndoerencia autosémica dominante y con
mutaciones especificas, de duracion clinica vaiéidbitualmente, de 2 a 10 afios).



