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Resumen formas esporadicas). La tasa de incidencia estimada global
fue de 0,7 casos por millén de habitantes por afio, consideran-

Introduccion: las enfermedades priénicas son enfermedades do las formas probables y definitivas

de caréacter degenerativo del sistema nervioso central de curso
progresivo y desenlace fatal que presentan largos periodos de
incubacién antes de manifestarse clinicamente siendo hoy de

Conclusiones: en este trabajo se han detectado exclusiva-
mente casos esporadicos y familiares de Creutzfeldt-Jacob,
no se han detectado casos vinculados a la variante relaciona-

gran interés cientifico dado que responden a un modelo auto-
rreplicante proteico sin intervencion de acidos nucleicos. Asi-
mismo tienen un caracter simultaneo de aparicion esporadico,
hereditario e infectante. La aparicion de la encefalopatia bovina
espongiforme y su consecuencia en el ser humano, la variante
de la enfermedad de Creutzfeldt-Jacob, subrayan la necesidad
de un control epidemioldgico estricto en la materia.

Objetivo: describir la realidad de estas enfermedades en Uru-
guay en el periodo que media entre 1984 y 2009 inclusive.
Material y método: se realizd una revision descriptiva y retros-

da con la encefalopatia espongiforme bovina, ni a otros tipos
de enfermedades prionicas que afectan a los seres humanos.
Dadas las caracteristicas de la enfermedad y la distribucion
de neurdlogos en todo el pais, es posible realizar un releva-
miento y una vigilancia epidemiolégica bastante estricta de
estas enfermedades en nuestro medio.
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Introduccion

L as enfermedades pridnicas o encefa opatias espongifor-
mestransmisibles son enfermedades de carécter degenera-
tivo del sistemanervioso central (SNC) de curso progresi-
vo y desenlace fatal que presentan largos periodos de in-
cubacion antes de manifestarse clinicamente. Durante este
periodo desilencio clinico no es posible detectarlascon las
pruebas bioldgicas que existen en e momento.

Ladegeneracion del SNC implicacambios espongi-
formes (espongiforme por el aspecto que presentanen la
anatomiapatol 6gica) queinvolucran lacortezacerebral,
losganglioshasalesy el cerebelo, con depdsito de mate-
rial amiloideo, constituido por la proteina pridnica.

Su denominacién apuntaa sefialar laacumulacion de
una proteinaanémala como el agente causal de estas en-
cefadopatias, € prion (PRoteinaceus InfectiOus ageNt),
quetiene un poderoso efecto neurotdxico, no desencade-
nando respuestainmuneni inflamatoriaen el huésped®.

Esta proteina anémala (PrPsc) reline una serie de
singularidades. La primera es que resulta ser unavaria
cion conformacional de una proteinanormal (PrPc) que
seencuentraenlamembranacelular de neuronasy otros
tiposde células, de accion por € momentoinciertaen la
fisiologiacelular. Estaproteinaque se encuentracodifi-
cadaen un gen (PRNP) del brazo corto del cromosoma
20, esunaglicoproteina que tiene una configuracién al-
fa-hélice. El prion tiene la misma constitucion aminoa
cidica(estructuraprimaria) quelaproteinanormal, pero
adopta una estructura secundaria detipo beta, lo que fa-
cilitael plegamiento y laacumulacion®®.

Esta variacion conformaciona le otorga al prion la
calidad de ser altamenteinsolubley resistentealadiges-
tién por proteasas®.

Se presume que €l contacto de estas dos formas (la
afay labeta) facilitarialatransformacion delaproteina
normal en anormal. No habiéndose detectado por €l mo-
mento la existencia de material nuclear (&cido desoxiri-
bonucleico [ADN] o é&cido ribonucleico [ARN]) en €l
proceso de sintesis del prion.

Lasegundasingularidad adestacar esque dichapro-
teinatiene un carécter infectante ya sea através de sus-
tancias contaminadas en contacto con el encéfalo (im-
plantes de duramadre, trasplantes de cornea, electroen-
cefalografia con electrodos profundos), tratamiento pa-
renteral de sustitucién con hormona de crecimiento y
gonadotrofinas hipofisarias, originadas en extractos de
hipéfisis de cadaveres, o de laingesta de productos céar-
nicos contaminados de ganado portador de la encefalo-
patiaespongiforme bovina (EEB) y que producen lava-
riante de la enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (vCJ) .

La tercera de las singularidades alude a caracter
hereditario de estas af ecciones, de hecho existen muta-
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ci on(gs en el gen PRNP gue producen estas enfermeda-
des™.

Las enfermedades pridnicas no son exclusivas del
hombre, diferentes especies las poseen (scrapie en las
ovejas, EEB omal delavacaloca, enfermedad caquecti-
zante del alce, encefal opatia transmisible del vison, en-
cefal opatiaespongiforme feling, encefal opatiaespongi-
forme de animalesen cautiverio), siendo altamente pro-
bable que algunas de estas enfermedades sean conse-
cuencia de la contaminacién interespecies®.

Lasenfermedades pridnicasen el ser humano secla
sifican de la siguiente manera:

A) Enfermedades pridnicas adquiridas
- Kuru
- Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob iatrogénica
- Variantedelaenfermedad de Creutzfeldt-Jakob
B) Enfermedades pridnicas esporédicas
- Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (ECJ) esporéa-
dica
C) Enfermedades prionicas hereditarias
- Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob hereditaria
- Enfermedad de Gerstmann-Straiissler-Schein-
ker
- Insomnio fatal familiar y esporadico

La ECJ esporédica es la més frecuente, constituye
85% de | os casos conocidos, tiene unaincidencia regu-
lar en todo el globo terraqueo de 0,5-1,5 casos por mi-
[16n por afio, apareciendo sobre los 50-70 afios. Se des-
conoce su origen.

Se trata de una demencia mioclénica rapidamente
progresiva que suma elementos piramidales, extrapira-
midales parkinsonianos, tonico-frontales, cerebel 0sos,
etcétera, y que lleva ineluctablemente a la muerte en
cuestion de meses. El paciente puede presentar en algin
momento de su evolucién un electroencefalograma
(EEG) tipico delaafeccién (complejos periddicostrifé
sicos, de 0,5 - 2 ¢/seg) y un estudio delaproteina 14-3-3
en el liquido céfalo-raquideo (LCR) (proteinade degra-
dacién neuronal) positivo. La resonancia magnética
(RM) es de gran importancia en €l diagnostico siendo
sus hallazgos bastante especificos; puede mostrar un au-
mento desefial en T2, secuenciaFLAIRy especialmente
difusién en lazonaganglio-basal asi como en lacorteza
cerebral. Su sensibilidad hasido comparadacon ladela
anatomiapatol 6gica. Sin embargo, no estodaviaun cri-
terio diagndstico aceptado por laOrganizacién Mundial
delaSalud (OM )19,

LaECJiatrégenafue descriptaen el pasado en rela-
cién con contaminacion de material en contacto con el
cerebro tal como se describio y ala administracion de
hormona de crecimiento y gonadotropinas humanas
como terapéutica de sustitucion.
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La ECJ hereditaria constituye el 13%-15% restante
delas enfermedades pridnicas en el ser humano; existen
maés de 25 mutaciones conocidas, todas ellas en €l gen
PRNPdel brazo corto del cromosomaZ20. Setratade una
herencia autosdmica dominante, monogénica, de pene-
tranciaincompleta. Habitualmente el debut de la enfer-
medad se hace en edades mastempranasy €l curso dela
encefal opatia es més prolongado™*?.

LavCJfue detectada en 1996, luego de laepidemia
de EEB producidaen el Reino Unido en los afios prece-
dentes. Secaracterizapor afectar apersonasjévenes, co-
mienza con manifestaciones psiquiétricas que dan paso
a sintomas sensitivos irritativos (parestesias, dolores),
alteraciones autonémicasy luego demencia. El curso es
maslento quelaECJclasica. LaRM muestraun aumen-
to de sefial en el nlicleo pulvinar del talamo en secuencia
deT2, FLAIRYy difusion. Desde el punto devistaanato-
mo-patol6gico conforma imagenes en la microscopia
6ptica que son denominadas “placas floridas’™. A
agosto de 2011 sehan descripto 219 casosdevCJ(Reino
Unido, Francia, Irlanda, Italia, Estados Unidos, Canada,
Arabia Saudita, Jap6n, Holanda, Portugal, Espafia y
Taiwan) 2.

La enfermedad de Gerstmann-Straiissler-Schein-
ker (GSS) esunaenfermedad hereditaria que af ectaen
general a jovenes. Predominan los sintomas y signos
cerebel 0sos que luego dan lugar a un cuadro demen-
cial. La enfermedad puede prolongarse por varios
anos. Laanatomia patol 6gica muestra acumulacion de
placas amiloideas en el cerebelo junto a la degenera-
cién espongiforme'™.

El insomnio fatal familiar y esporéadico es una enti-
dad sumamenterara, caracterizada por dificultades pro-
gresivas en laconciliacion del suefio, produciéndose un
insomnio incoercible, agregandose luego sintomas sen-
sitivosirritativos, alteraciones autonémicasy luego de-
mencia*9.

Por ultimo, el Kuru, enfermedad exclusivadelatribu
fore en Papla-Nueva Guinea, que se manifestabapredo-
minantemente por sintomas cerebel 0sos, con demencia
ulterior, y que era sostenida por practicas de antropofa-
giaritual . Si bien se presumiadesaparecida, reciente-
mente se describieron casos con una latencia de varias
décadas hastalaaparicién delos sintomas, que sugieren
laposibilidad delaexistenciadeformasde muy largala-
tencia también paralavCJ™.

En Uruguay existeunacomision devigilanciadeen-
fermedadespridnicasen el animal y en el hombrecreada
en 1999 en la orbita del Ministerio de Salud Pdblica
(MSP) y del Ministerio de Ganaderia, Agriculturay Pes-
ca, integradatambién por el Instituto deNeurologiadela
Universidad dela Republica. Las enfermedades prioni-
cas en el hombre son de denuncia obligatoria ante el

M SP desde 1997. El decreto 64/004 ratifico dicha obli-
gatoriedad™”.

En estetrabajo se describe larealidad epidemiol 6gi-
cadeestasenfermedades en Uruguay asi como susprin-
cipales caracteristicas clinicas y paraclinicas.

Material y método

Serealiz6 un estudio de cohorte retroprospectiva de ca-
sos clinicos de enfermedades prionicas diagnosticadas
en nuestro pais en €l periodo 1984-2009 inclusive. La
captacion de casos se realiz6 mediantelarecol eccion de
informacién proveniente de neurdlogos, neurofisidlo-
gos, genetistas, certificados de defuncién aportados por
la Division Epidemiologia del MSP, estudios de LCR
paralaproteina 14-3-3 realizados en nuestro medio y €l
exterior.

Se utilizaron | os criterios diagndsti cos definidos por
laOMS (anexo 1)™9.

Paralarecoleccion dedatosseutilizé unaplanillaes-
peciamente disefiada, modificacion de la planilla del
Centro de Vigilancia Epidemiol 6gicaen ECJde Argen-
tina™. Dichaplanillase completd junto con el neurdlo-
go tratante, revisando la historia clinicay en muchas
oportunidades mediante el examen clinico directo por
parte de algun integrante del equipo investigador.

Referente a andlisis estadistico se utiliz6 €l progra-
ma SPSS (version 17.0). Para el andlisis descriptivo se
utilizaron como medidas de resumen: a) paralas varia-
bles continua media, desvio estandar, mediana; b) para
las variables categoricas proporciones.

Para el andlisis comparativo se utilizaron seguin: a)
tipoy cantidad de variables acomparar, y b) nimero de
efectivosy degruposacomparar |ossiguientestests: test
deT (test paramétrico) y lostests de chi cuadrado o test
de Fisher (segin los efectivos tedricos, tests no
paramétricos).

Para el andlisis de sobrevida se utilizd el método de
Kaplan-Meier y el test de Log Rank; dado el escaso nu-
mero de formas familiares, se consideraron en conjunto
ambas mutaciones.

L os tests estadisticos fueron realizados con un nivel
de significacion de 95% (riesgo afa=0,05).

Resultados

Se lograron identificar 42 casos de ECJ en Uruguay en
el periodo mencionado.

La fuente de datos fue aportada fundamentalmente
por parte de neurdlogos, neurofisidlogos y la Division
Epidemiologia del MSP.

En cuanto a las fuentes de procedencia de |os casos
clinicos, 55% correspondieron a instituciones de asis-
tencia médica colectiva (IAMC, subsector privado);
40% ainstituciones de asi stencia publica (hospitales del
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Figura 1. Distribucién segun tipo de enfermedad pridnica

MSP, Hospital de Clinicas, Hospital Militar y Hospital
Policial), mientras que en 5% no se aportaron datos
sobre la procedencia de los pacientes.

Se reviso la literatura nacional no encontrandose
ninguin caso descripto de enfermedad prionica hasta el
fin del afo 2009; en laliteraturainternacional se descri-
bi6 la existencia de una familia uruguaya con ECJ con
una nueva mutacion.

Seregistraron 20 casos de sexo masculinoy 22 casos
desexofemenino, quecorresponden a47,6%Yy a52,4%,
respectivamente, de la muestra.

Para la ECJ total, la distribucién por periodo (en
1997 seinici6 la denuncia obligatoria de la enferme-
dad), considerando todas las categorias diagnosticas,
parael periodo 1984-1996 se captaron 11 casos (prome-
dioanual: 1) y parael periodo 1997-2009 se captaron 31
casos (promedio anual: 2,4).

Tomando Unicamente las formas esporéadicas en €l
primer periodo hubo ocho casos (promedio anual : 0,73)
y en el segundo, 26 casos (promedio anual: 2).

Latasadeincidenciaglobal estimada (considerando
solo formas probables y definitivas) desde 1997 a 2009
en Uruguay fuedeO0,7 casos por 1.000.000 de habitantes
por afio.

Latasadeincidenciaparalaformaesporadica (con-
siderando solo formas probables y definitivas) desde
1997 a2009 en Uruguay fuede 0,64 casospor 1.000.000
de habitantes por afio.

Con respecto alas formas de ECJ se contabilizaron
34 (81%) casos de ECJ esporadico (81%) y 8 casos
(19%) de ECJ hereditario (figura 1).

No se constataron en nuestro trabajo otrasformas de
enfermedades prionicas.

En cuanto aladistribucion etaria, laECIformahere-
ditariatuvo unamediade 28,6 afios (DS 13,1 afios) ensu
aparicion parala mutacién G114V y de 65,7 afios (DS
2,5 afos) paralamutacion E200K ; mientras que parala
ECJformaesporadicatuvo unamediade61,6 afiosen su
edad de aparicién, con un DS de 2,5 afios.

La diferencia en la edad de presentacién entre las
formas esporadicasy hereditariafue significativa desde
el punto de vista estadistico (p > 0,0001, test de
ANOVA) (figura2).
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Figura 2. Distribucién por edad de presentacién en la
forma esporéadica y familiar (en esta forma se contaron
en conjunto ambas familias debido al bajo nimero de
€asos)

Para el sexo masculino el promedio de edad de pre-
sentacion de ECJesporédicafuede61,7 afios (DS 14,1),
en tanto parael sexo femenino el promedio de presenta-
cion fue de 61,4 afios (DS 9,9).

No se hallaron diferencias estadisticamente signifi-
cativas entre las edades de ambos sexos.

Con respecto alos niveles de confirmacion diagnds-
tica nos referiremos exclusivamente a los casos de ECJ
esporédicos (dado que los casos correspondientes alas
ECJhereditarias estén sellados sus diagndsticos por me-
dio deestudiosanatomo-patol 6gicosy genéticos); delos
34 casos registrados, dos casos (5,9%) correspondieron
aECJcon criterio definitivo, 28 casos (82,4%) aformas
probables 'y 4 casos (11,8%) a formas posibles (figura
3).

Referenteal andlisisde sobrevidalasformasespora
dicas presentaron una sobrevida significativamente me-
nor con respecto alaformas familiares (medianade so-
brevida 2 meses versus 12 meses, respectivamente).

Paraesteandlisis seconsideraron en conjunto ambas
formas familiares (mediana de sobrevida para G114V,
24 mesesy para E200K, 11 meses) (figura 4).

Presentacion clinica

Destacamos |os sintomas-signos y sindromes més fre-
cuentes encontrados en nuestra serie de pacientes, in-
cluyendo en este andlisis descriptivo solamente las
formas esporadicas.

Los sintomas y signos mas frecuentes fueron: de-
mencia de rdpida progresion (100%), signos extrapira-
midales (94%), mioclonias (94%), signos piramidales
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Figura 3. Distribucion segun nivel de confirmacion
diagnostica

(76%), signos cerebel osos (53%), mutismo aquinético
(58%) vy alteraciones visuales (15%).

Paraclinica

EEG
Al 90% de los pacientes se les realizé uno o més EEG
durante la evolucion siendo todos patol 6gicos.

De estos, 45% presentd compl gjos periddicos (EEG
tipico), el resto presento alteraci ones atipi cas (enl enteci-
miento difuso) (figuras5y 6).

En cuanto alasformas familiares: 10s pacientes con
lamutacion G114V no maostraron compl €jos periddicos
y de los pacientes con la mutacién E200K se encontra-
ron compl g os periodicos en uno.

Proteina 14-3-3

En las formas esporadicas se realizé la busgueda de la
misma en 52,4% de los pacientes siendo positiva en
91% de los casos.

En las formas familiares se realizé solamente en un
paciente delostres con mutacion E200K y fue negativa,
fue realizada en un paciente con la mutacion G114V y
fue también negativa.

RM encefalica

Fue realizada a 20% de los pacientes y de estos, 57%
presentaron hallazgos compatibles con ECJ (figura 7).
Discusidn

Practicamentetodos|os datos presentados en este traba-
jo fueron aportados por neurdlogos, neurofisidlogos y
neuropatdlogos. Dadas las caracteristicas de la enfer-
medad y la distribucién de neurdlogos en todo €l pais,
esposiblerealizar un relevamientoy unavigilanciaepi-
demiol 6gi ca bastante estricta de estas enfermedades en
nuestro medio, especialmente en relacion con el diag-
nostico de posibley probable de la ECJ esporadica. No
existen hasta el momento posibilidades de realizar un
diagndstico definitivo dado que no hay alin en nuestro
pais laboratorios de patologia que cumplan con las es-
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Figura 4. Grafica de sobrevida Kaplan Meier de casos
esporadicos y familiares
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Figura 5. Hallazgos de EEG en formas esporéadicas

trictas medidas de bioseguridad que se requieren; los
casos diagnosticados como definitivos fueron conse-
cuencia de la realizacion de biopsia cerebral ante
planteos de diagndsticos diferenciales potencialmente
tratables.

No existieron diferencias significativas en relacion
con el sexo de los afectados en |0s 42 paci entes detecta
dos, siendoigual laprevalenciaparael sexo masculinoy
{Zeomﬂ()am no tal como sefida la literatura internacional

Se observo un mayor indice de diagnéstico para €l
periodo 1995-2009 en relacion con la década anterior.
Seguramente esta disparidad corresponda a un incre-
mento en el diagnostico mésqueaun aumento delainci-
denciadelaenfermedad. Coincideconlaapariciéndela
vCJdetectadaen el Reino Unido, que popularizo lasen-
fermedades pridnicas, logrando quelacomuni dad médi-
cay neurol 6gica prestase mayor atencion y agudeza en
el diagndstico de estas enfermedades.

Laincidenciaanual de nuevos casos de enfermedad
deCreutzfel dt-Jakob fue de 0,7 casos por afio por millon
de habitantes, la cual es comparable alafrecuencia ha
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Figura 6. EEG tipico con complejos periédicos
correspondiente a uno de nuestros pacientes

[lada anivel mundia (que varia entre 0,5 a 1,5 nuevos
casos por afio por millén de habitantes)"#+22).

L os casos detectadosincluyen formas esporadicas y
familiares; destacamos que no existieron casos iatrogé-
nicos ni de lavariante.

Encontramos en nuestra serie unaaltaproporcién de
casosfamiliaressiendo estos de 19,4%, el 80,6% restan-
tecorrespondi6 acasos esporadi cos; estadistribucion es
diferente a la encontrada en otras series donde la fre-
cuenciade casosfamiliaresesmenor: de 10% a15%. De
todasformas, dado el escaso nimero de nuestros pacien-
tes, no podemos sacar conclusiones significativas.

Lamediade edad de presentacion paralos casos es-
poréadicos fue de 61,6 afios con un DS de 2,5, lo cual es
similar alamediade edad de presentacion para esta pa-
tologiaen laliteraturaconsultada, que esde 61 afios. La
edad media de presentacion de |los casos familiares fue
inferior paralamutacién G114V (28,6 afios) y similar a
la esporadica en el caso de la mutacion E200K (65,7
afios, coincidente con la literatura)®-2.

Destacamos que la mutacion G114V fue en su mo-
mento una mutacion inédita y reconocida por primera
vez en unafamiliauruguaya, lo que amerité la publica
cién en unarevistainternacional .

En cuanto alaseguridad del diagndstico, determina-
dasegun criteriosdelaOM S, encontramosque enlama-
yoriadelospacientes (82%) el diagndstico fuede proba-
ble, este se acerca en 90% al diagndstico de certeza®.

En nuestraserie tuvimos un baj o porcentaje de diag-
nosticos definitivos (6%), dado que la anatomia patol 6-
gicaserealizd solo en pacientes en los cuales no se sos-
pechaba el diagndstico de enfermedad pridnica.
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Figura 7. RM perteneciente a uno de nuestros pacientes.
La imagen superior en secuencia T2 muestra aumento
de la senal en nucleos de la base; la imagen inferior en
secuencia difusién muestra también aumento de la
sefal mas evidente del nlcleo caudado asi como
hiperintensidad cortical a nivel frontal

Sumando los casos probables y definitivos obtene-
mos que 88% de nuestros pacientes tuvieron una alta
certeza diagnéstica”?2?,

Lacomparaciondelascurvasde sobrevidadelosca-
sos familiares (12 meses) y esporadicos (2 meses) fue-
ron estadisticamente significativas (p = 0,0001), lo cual
es esperable dado que la forma familiar se caracteriza
por presentar una sobrevida mucho més larga que las
formas esporadicas.

La mediana de sobrevida de los casos esporéadicos
fue mas corta que la descripta en otras series que inclu-
yen un nimero mayor de pacientesen lacual lamediana
es de cinco meses” 22

Lasformasclinicasde presentaciony evolucién fue-
ron similares alas descriptas en otras series® 27,

Del andlisisdelos estudios paraclinicosrealizados a
nuestros pacientes encontramos que fueron de alto ren-
dimiento diagnostico los siguientes.

EEG: fue realizado en la mayoria de los pacientes
(90%) pero de forma no monitoreada; dentro de estos
encontramos que 45% presentaron un trazado tipico, €l
resto presentd ateraciones inespecificas. Destacamos
gue ningun paciente a los cuales se les reaizo este
estudio presentd un trazado normal.

Proteina 14-3-3: se realiz6 en 52,4% de los pacien-
tes, dentro de estos encontramos que la determinacion
fue positivaen 91% de | os casos.
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RM de créneo: serealizd en 20% delospacientes, de
estos estudios, 57% presentaron alteraciones tipicas de
ECJ esporéadica. El bajo porcentgje de estudios realiza-
dos se debe a que esta técnicafue de dificil acceso enla
secuenciadedifusion hastafinesdeladécadade 1990.

Los hallazgos imagenolégicos (RM encefalica) no
estan incluidos como criterio diagndstico, pero los ha-
[lazgos de la misma son altamente sugerentes de ECJ
(20,25,28)

Este trabaj o se encuentracomprendido en un esfuer-
zo conjunto que realiza el Instituto de Neurologiay la
Division Epidemiologiadel M SP en el monitoreo delas
enfermedades pridnicas en nuestro pais desde varios
anos. Si bien se trata de enfermedades de baja frecuen-
cia, ladeteccion deposibles“clusters’ o laeventualidad
de determinadasatipias en su presentacion llevan afoca-
lizar la atencién clinico-epidemioldgica, para evitar
consecuencias del etéreas en nuestra economia nacional
basada en la ganaderia.
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Summary

Introduction: prion diseases are progressive neurodege-
nerativedisordersthat may resultin death and aredistin-
guished by long incubation periods before presenting a
clinica manifestation. Today they are scientificaly in-
teresting since they follow a protein auto-replicant mo-
del without the participation of nucleic acids.

These diseases appear sporadically, they are heredi-
tary and infectious as well. The appearance of bovine
spongiform encephalopathy and its consequences on
human beings and Creutzfel dt-Jacob disease variations
reinforce the need for astrict epidemiological control in
thefield.

Objective: to describethereality of these diseasesin
Uruguay from 1984 through 2009.

Method: we conducted a retrospective, descriptive
review of clinical cases of prion diseases diagnosed in
our country.

Results: we managed to identify 43 cases of Creutz-
feldt-Jacob disease in Uruguay (8 hereditary forms and
34 sporadic forms). Global incidence estimated rate was
0.7 cases per million inhabitants, considering both pro-
bable and definitive forms.

Conclusions: we have exclusively identified spora-
dic and hereditary cases of Creutzfeldt-Jacob disease,
we have not identified variationsin connection with bo-
vine spongiform encephal opathy or other kinds of prion
diseases affecting human beings.

Given the characteristics of the disease and the dis-
tribution of neurologists in the country enable a rather
strict survey and epidemiological surveillance of these
diseasesin our country.

Resumo

Introducéo: as doencas pridnicas séo enfermidadesde
carédter degenerativo do sistema nervoso central de
curso progressivo y desenlace fatal que apresentam
longos periodos de incubag&o antes de manifestar-se
clinicamente sendo hoje de grande interesse cientifi-
co, poisrespondem aum model o autorreplicante pro-
teico sem intervencao de acidos nucleicos. Tém ade-
mais um carater simultaneo de apari¢éo esporadica,
hereditaria e infectante. O aparecimento da encefal o-
patia bovina espongiforme, a variante da doenga de
Creutzfeldt-Jacob e suas consequéncias nos seres hu-
manos, destacam a necessi dade de um control e epide-
mioldgico estrito.

Objetivo: descrever a realidade destas doengas no
Uruguai no periodo 1984-2009 inclusive.

Material e método: realizou-se umarevisdo descriti-
vay retrospectiva de casos clinicos das doengas prioni-
cas diagnosticadas no nosso pais.

Resultados: identificaram-se 42 casos de doenca de
Creutzfeldt-Jakob no Uruguai (8 formas hereditéarias e
34 formasesporadicas). A taxadeincidénciaglobal esti-
madafoi de 0,7 casos por milh&o de habitantes por ano,
considerando as formas provaveis e definitivas.

Conclusdes: nestetrabal ho detectaram-seexclusiva
mente 0s casos esporadicos e familiares de Creutz-
feldt-Jacob; ndo seidentificaram casos vinculados ava-
riante relacionada com a encefalopatia espongiforme
bovina, nem aoutrostipos de doencas pridnicas que afe-
tam alos seres humanos.

Considerando as caracteristicas desta patologia e a
distribuic&o de neurol ogistas no pais, € possivel realizar
um relevamento e uma vigilancia epidemiol égica bas-
tante estrita de estas doengas no Nosso meio.
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