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Criterios diagnésticos para:

ENCEFALOPATIAS ESPONGIFORMES TRANSMISIBLES HUMANAS (EETH)
(enfermedades de notificacién individualizada)

ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT -JAKOB (ECJ) ESPORADICA
EC) TRANSMITIDA ACCIDENTALMENTE

EETH GENETICA

VARIANTE DE EC]

ECJ ESPORADICA

- 1.1. Confirmada (se precisa necropsia)
Sindrome neuroldgico progresivo Y
Confirmacion neuropatolégica o inmunohistoquimica o bioguimica
- 1.2. Probable (ver cuadro 1)
1.2.1 |+ dosde Il + EEG tipico* (ver cuadro 1)
O 1.2.2 |+dosdell + RM cerebral tipica** (ver cuadro 1)
O 1.2.3 | +dos de Il + 14-3-3 positiva en LCR (ver cuadro 1)
O 1.2.4 Sindrome neurolégico progresivo y RT-QulC positivo en LCR u otro tejido
- 1.3 Posible (ver cuadro 1)

| + dos de Il + duracion < 2 afios (ver cuadro 1)

CUADRO 1

I. Deterioro cognitivo rapidamente progresivo.

. A. Mioclonias.
B. Alteraciones visuales o cerebelosas.
C. Sintomas piramidales o extrapiramidales
D. Mutismo acinético

* Complejos periddicos generalizados

** Hipersefial en caudado/putamen en la RM o en al menos dos regiones corticales (temporal, parietal,
occipital) en DWI o en FLAIR
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ECJ TRANSMITIDA ACCIDENTALMENTE*

2.1 Confirmada
ECJ confirmada (segun 1.1) con factor de
riesgo conocido (ver cuadro 2).
2.2 Probable
1.2.1 Cuadro predominantemente
cerebeloso progresivo en receptores de
hormona pituitaria de origen humano.
1.2.2 ECJ probable (segin 1.2) con

factor de riesgo iatrogénico conocido (ver
cuadro 2).

Es

CUADRO 2

EXPOSICIONES DE RIESGO RELEVANTES

PARA LA CLASIFICACION COMO ECJ
IATROGENICA

La relevancia de la exposicion a la causa debe

tener en cuenta el tiempo de exposicion en
relacion con el comienzo de la enfermedad

Tratamiento con hormona de crecimiento
humana, gonadotropina humana o injerto de
duramadre.

Trasplante de cdrnea en el que el donante ha
sido clasificado como caso confirmado o
probable de enfermedad por priones humana.

Exposicion a instrumentos de neurocirugia
utilizados previamente en un caso
confirmado o probable de enfermedad por
priones humana.

ta lista es provisional dado que puede haber
mecanismos de transmision no conocidos.
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EETH GENETICA

3.1 Confirmada

3.1.1 EETH confirmada + EETH confirmada o
probable en pariente de 1* grado.

3.1.2 EETH confirmada con mutacion
patogénica de PRNP (ver cuadro 3).

3.2 Probable:

3.2.1 Cuadro neuropsiquiatrico progresivo +
EETH confirmada o probable en pariente de 1*
grado.

3.2.2 Cuadro neuropsiquiatrico progresivo +
mutacion patogénica de PRNP
(ver cuadro 3).

CUADRO 3

e MUTACIONES DE PRNP ASOCIADAS A FENOTIPO
NEUROPATOLOGICO GSS

P102L, P105L, A117V, G131V, F198S, D202N, Q212P,

Q217R, M232T, 192 bpi.

e MUTACIONES DE PRNP ASOCIADAS A FENOTIPO
NEUROPATOLOGICO ECJ

D178N-129V, V180I, V181+M232R, T183A, T188A, E196K,

E200K, V203I, R208H, VV210I, E211Q, M232R, 96 bpi, 120

bpi, 144 bpi, 168 bpi, 48 bpdel.

e MUTACION DE PRNP ASOCIADA A FENOTIPO
NEUROPATOLOGICO IFL

D178N-129M.

e MUTACION DE PRNP ASOCIADA A AMILOIDOSIS
PRP VASCULAR Y145S.

e MUTACIONES DE PRNP ASOCIADAS ENFERMEDAD
PRIONICA PROBADA PERO NO CLASIFICADA
H178R, 216 bpi.

o MUTACIONES DE PRNP ASOCIADAS A CUADRO
NEUROPSIQUATRICO PERO ENFERMEDAD
PRIONICA NO PROBADA

1138M, G142S, Q160S, T188K, M232R, 24bpi, 48bpi +

sustitucién de nucledtido en otros octapéptidos.

e MUTACIONES SIN DATOS CLIiNICOS NI
NEUROPATOLOGICOS T188R, P238S.

e POLIMORFISMOS DE PRNP CON INFLUENCIA
ESTABLECIDA EN EL FENOTIPO M129V.

e POLIMORFISMOS DE PRNP CON INFLUENCIA
SUGERIDA EN EL FENOTIPO N171S, E219K, delecién
24 bp.

e POLIMORFISMOS DE PRNP SIN INFLUENCIA
ESTABLECIDA EN EL FENOTIPO P68P, A117A,
G124G, V161V, N173N, H177H, T188T, D200D, Q212Q,
R228R, S230S.
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VARIANTE DE ECJ

4.1 Confirmada

I A y confirmacion neuropatoldgica de
VECJ® (ver cuadro 4).

4.2 Probable

421 1y 4/5dell y Il
(ver cuadro 4).

422 1y IVA?
(ver cuadro 4).
4.3 Posible:

I 'y 4/5dell y Il A (ver cuadro 4).

CUADRO 4

| A Cuadro neuropsiquiatrico progresivo.
B Duracion de la enfermedad > 6 meses.
C Estudios rutinarios no sugiere un diagndéstico
alternativo.
D No antecedentes de exposicion iatrogénica.
E No evidencias de forma familiar de EETH.

Il A Sintomas psiquiatricos precoces®.
B Sintomas sensoriales persistentes, dolor®.
C Ataxia.
D Mioclonias o corea o distonia.
E Demencia.

1l A El EEG no muestra la tipica apariencia de ECJ
esporadica®en los estadios precoces de la enfermedad.
B Hipersenal bilateral en pulvinares en la RMN.

IV A Biopsia de amigdala positiva‘.

2 depresion, ansiedad, apatia, aislamiento, delirio.

® incluye dolor franco y/o disestesias.

¢ latipica apariencia del EEG en la ECJ consiste en complejos
trifasicos generalizados a una frecuencia aproximada de uno por
segundo. Estos pueden verse ocasionalmente en estadios tardios de
variante de ECJ.

4 no se recomienda biopsia de amigdala rutinaria ni en casos con
patrén de EEG tipico de ECJ esporadica pero puede ser Gtil en
casos sospechosos en los que las caracteristicas clinicas son
compatibles con VECJ y la RMN no muestra hipersefal bilateral en
pulvinares.

¢ cambios espongiformes y abundante depdsito de PrP con placas
floridas en cerebro y cerebelo.




