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1.- Introduccion: La enfermedad de Creutzfeldt Jakob (ECJ) familiar forma parte de las enfermedades pridnicas. La via de transmision es genética siendo autosomica dominante. La clinica inicial depende |a
region del sistema nervioso afectada pero la evolucion es progresiva provocando el fallecimiento del mismo. Tiene tres categorias de presentacion: la esporadica: no hay factores de riesgo conocidos y es el tipo

mas comun de presentacion al menos un 85% de los pacientes. La adquirida: Transmitida a partir de organismo infectado por contacto directo. La hereditaria: hay historial familiar o hay pruebas positivas de
mutacion genética asociada con la ECJ. La alteracidon genética se encuentra en la mutacion del codon 200K que codifica la proteina 14.3.3.

2.- Caso clinico: Vardon de 30 anos portador de la mutacion del codon 200k entre otros antecedentes. Ingresa en hospital por cuadro neurodegenerativo importante, afebril y de evolucion rapida de inicio hace 72
horas. Clinicamente presenta empeoramiento en la movilidad corporal, fluctuaciones en el nivel de conciencia y aumento de los temblores basales desde que se Inicio el cuadro. Durante el ingreso se observa
deterioro del estado neurologico progresivo generalizado. Se realizan una serie de pruebas complementarias donde se diagnostica de enfermedad de Creutzfeldt Jakob familiar por presentar proteina 14.3.3 en

liquido cefaloraquideo, estudio con resonancia magnética con afectacion en ambos caudados, nucleos lenticulares y putamen, electroencefalogramas patoldgicos y estudio antineuronales y antiNMDA negativo
igual que el screening oncoldgico.

Se da de alta a domicilio con Cuidados Paliativos.

3.- Etiologia: Es una enfermedad prionica que el origen de la alteracidon depende del origen de |la enfermedad, forma esporadica, adquirida o hereditaria aungque el desarrollo de la enfermedad acaba siendo el
mMISMoO.

4.- Clinica: Incluye demencia, cambios de personalidad 5.- Diagnostico: No hay una prueba de primera eleccion.

junto con deterioro de la memoria, el pensamiento Yy - Ante el primer sintoma debemos descartar otro tipo de enfermedades degenerativas
problemas de coordinacion muscular. En ocasiones puede neuroldgicas que se puedan tratar como la encefalitis o0 meningitis crénica gue tengan
aparecer insomnio, depresion o sensaciones inusitadas. No origen infeccioso u otro gque tengan tratamiento. Para ello, debemos realizar exploracion
hay signos de infeccion como fiebre. Clinica progresiva fisica completa y test para valoracion de funciones superiores neuroldgicas.

hacia deterioro mental . Inicio mas frecuente en forma de - SIno obtenemos resultados no concluyentes, que es este caso es lo que pasa, derivamos a
contracciones musculares involuntarias llamadas Neurologia para valoracion de PPCC como: puncion lumbar, electroencefalograma vy
mioclonias. Con el tiempo se pierden funciones como control pruebas de imagen. De todas maneras, dado que la evolucion de estos pacientes es tan
esfinteres, vision o hablar y el paciente evoluciona al comay rapida, la opcibn mas acertada tras nuestra exploracion seria derivara urgencias para
finalmente a la muerte. valorar el ingreso y realizar todo el estudio en el menor tiempo posible.

- La Unica forma de confirmar el diagnostico es por biopsia del tejido cerebral

6.- Tratamiento: No hay un tratamiento al momento que pueda curar o controlar la enfermedad. Se han probado tratamientos como esteroides, interferon, aciclovir agentes virales y antibioticos. El
objetivo principal del tratamiento es aliviar los sintomas y hacer sentir al paciente lo mas comodo que sea posible. El dolor puede controlarse con derivados opiaceos y las mioclonias con clonazepam y
valproato. El resto de tratamiento depende de la clinica que aparezca y se instaura segun evolucidon y progresion de los sintomas.

/.- Objetivos: Desde Atencion Primaria podemos actuar a dos niveles principalmente:
. Tener reflejado en la historia clinica todos los antecedentes personales y familiares del paciente para recurrir a ellos de forma rapida y precisa.

II.  Nivel paliativo ya que se trata de enfermedades con un final tragico que precisa de cuidados al paciente y al cuidador principal. Tenemos gue tener en cuenta que pueden ser pacientes jovenes y

esto provoca una gran problematica en el nucleo familiar. Tambiéen tener encuentra que son pacientes que ya han sufrido la misma situacion en ocasiones anteriores con otros componentes del
nucleo familiar.
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