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Resumo

Doenca de Creutzfeldt-Jakob DCJ) é uma encefalopatia subaguda, espongiforme e
transmissivel, frequente nos seres humanos. Uma média de 85% dos casos pertence a forma
esporadica da doenca e outros 15% na forma iatrogénica e genética. Kuru, nome dado a
primeira forma de encefalopatia transmissivel descrita em seres humanos foi identificada na
Papua Nova Guiné e ap6s a suspensao de rituais canibalisticos (honrar a morte comendo
cérebros), houve importante reducdo do nimero de casos. Encefalopatias espongiformes
transmissiveis (EET) sdo raros disturbios neurologicos que tem alguma semelhanga com
doencgas neurodegenerativas comuns como doenga de Alzheimer (DA) e Parkinson (DP). A
DA e a DP nao sao transmissiveis. Curiosamente EET, DA e DP sao associadas ao acumulo
de proteinas fibrilares no cérebro. As EET em maior evidéncia de que a proteina pridnica (Prp)
seja a causa da doenca e o0 agente transmissor. A forma esporadica da DCJ tem maior
incidéncia nas EET apesar da forma genética e iatrogénica também serem reconhecidas. Os
fatores genéticos sao importantes na determinacdo do fenétipo da EET e em especial um
gene no cromossoma 20 chamado PrNP. Missence (substituicdo do nucleotideo que altera
um cédon formando um aminoécido diferente na proteina), delecéo e duplicagdo do PrNP séo
bases genéticas para Creutzfeldt Jakob familiar (CJF), sindrome de Gerstmann-Straussler-
Scheinker (SGSS), e insodnia familiar fatal (IFF). Concomitantemente, um polimorfismo tem
sido identificado no codon 129 que influencia na expresséao da doenca e neste ponto o gene
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pode ser codificado tanto por uma valina quanto metionina. Revisamos um caso de paciente
com forma esporadica da doenca Creutzfeldt-Jakob com comprometimento medular,
apresentacao clinica caracterizada por sindrome cerebelar e demencial, miofasciculagcdo com
arreflexia difusa, crises convulsivas tipo tdnico-clénico generalizada. As duas Ultimas
manifestagdes clinicas séo raras. Um caso considerado como provavel DCJ até confirmacgéo
por autopsia e imuno-histoquimica. Conclui-se que devemos pensar em DCJ nos pacientes
que apresentam deméncia progressiva e auséncia de sinais piramidais ou extrapiramidais,
pensar também em acometimento periférico e/ou medular.
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