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Resumen

Las patologias prionicas son enfermedades neurodegenerativas raras, transmisibles y
de progresién rdpida, causadas por el mal plegamiento de la proteina priénica celular
a su forma patoldgica. La mds frecuente es la enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (ECJ),
que en Chile presenta una mayor proporcién de casos que en otros paises. Aunque no
son enfermedades otorrinolaringoldgicas, poseen implicancias importantes en esta es-
pecialidad. Se han descrito manifestaciones iniciales de la enfermedad como hipoacusia,
vértigo, disfonia, disfagia, anosmia, parélisis cordal, entre otras, pudiendo confundirse
con patologias periféricas, retrasando el diagnéstico. Ademds, la presencia de priones en
mucosa nasal, oido medio y amigdalas implica un riesgo de transmision iatrogénica, ya
que son resistentes a los métodos de esterilizacién convencionales. El conocimiento de
estas patologias es esencial para una adecuada sospecha clinica, prevencién de contagios
y manejo integral del paciente desde una perspectiva multidisciplinaria.

Palabras clave: Priones, Proteinas pri6nicas, Enfermedades pridnicas, Sindrome de
Creutzfeldt-Jakob, Encefalopatia espongiforme transmisible.

Abstract

Prion diseases are rare, transmissible and rapidly progressive neurodegenerative diseases
caused by the misfolding of the cellular prion protein to its pathological form. The most
prevalent is Creutzfeldt-Jakob disease (C]D), which has a higher proportion of cases in
Chile compared to other countries. Although they are not otorhinolaryngological diseases,
they have important implications in this specialty. Initial manifestations of the disease have
been described as hearing loss, vertigo, dysphonia, dysphagia, anosmia, chordal paralysis,
among others, which can be confused with peripheral pathologies, delaying the diagnosis.
Additionally, the presence of prions in nasal mucosa, middle ear and tonsils implies a risk
of iatrogenic transmission, since they are resistant to conventional sterilization methods.
Knowledge of these pathologies is essential for early clinical suspicion, implementation of
infection control measures, and the multidisciplinary management of affected patients
Keywords: Prions, Prion Proteins, Prion diseases, Creutzfeldt-Jakob Syndrome, Transmis-
sible spongiform encephalopathy.
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Introduccion

Las patologias pridnicas son un grupo de
trastornos neurodegenerativos que afectan a
humanos y otros mamiferos. En estas enfer-
medades, una proteina de superficie deno-
minada proteina priénica (PrP) pasa por un
proceso de mal plegamiento y agregaciéon. En
la nomenclatura anglosajona se denomina PrP
o PrP¢ (cellular) ala versién normal de la pro-
teina y PrP* (scrapie prion protein) ala version

patolégica, denominada prién (proteinaceous
infectious particle)"*. La adquisicion del prién
puede ser de forma esporddica (sin causa co-
nocida), genética (heredada de los padres) o
infecciosa (transmitida principalmente a través
del consumo de tejidos infectados)?.

Las patologias pridnicas son la enfermedad
de Creutzfeldt-Jakob (ECJ), enfermedad de
Gerstmann—Striaussler—Scheinker (GSS), el
insomnio familiar fatal (IFF), la prionopatia
variable sensible a proteasas (PVSP)*y el Kuru,
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esta ultima corresponde a una es una patologia
neurogenerativa transmitida por canibalismo,
cuyo dltimo caso descrito ocurrié el 2009 en
Nueva’. Todas estas patologias cursan con una
clinica de demencia rapidamente progresiva,
englobado dentro del grupo de las encefalopa-
tias espongiformes transmisibles. Su periodo
de incubacién puede durar décadas, lo que
dificulta su estudio, pero la aparicién de los
sintomas marca el inicio de un deterioro rapido
hacia la discapacidad funcional y muerte, no
existiendo ningun tratamiento aprobado o
eficaz para modificar su curso’.

Dentro de este grupo la ECJ es la patologia
mas frecuente, con una incidencia de 1-2 casos
por cada millén de habitantes®. En Chile, segtin
datos de 2006, se reporté una incidencia ma-
yor, llegando a 3 casos por millén de habitantes
por ano, en especial en su forma genética®’. A
pesar de la creacion de un programa de vigi-
lancia epidemiolégica, no se cuenta con datos
actualizados a la fecha, asi como tampoco con
un sistema de registro de las otras patologias
pridnicas en Chile.

Aunque los priones no generan directa-
mente enfermedades otorrinolaringolégicas,
suimpacto en esta especialidad es relevante por
las caracteristicas clinicas y quirtrgicas asocia-
das. En esta revision se analizard el papel de las
patologias pridnicas, en otorrinolaringologia,
enfocdndose en las manifestaciones clinicas,
la patogenia y las implicancias en cirugia,
incluyendo algunas consideraciones sobre
esterilizacion del instrumental quirtrgico.

Patogenia

PrP es una proteina normal de superficie
que se ubica principalmente en la membrana
plasmadtica de las células del sistema nervioso
central (SNC), pero también se han encontra-
do en el bazo, amigdalas palatinas, linfonodos,
piel, recto, retina y musculo esquelético,
sin conocimiento de funcién conocida a la
fecha®®.

Segun la hipétesis pridnica, ocurre un cam-
bio postraduccional patolégico PrP, alterando
su estructura y otorgando caracteristicas de
resistencia y autopropagacién. El cambio
estructural se da al reemplazar las hélices alfa
(o) dela versién PrP por abundantes ldminas
beta (B) de PrP% en su porcién C-terminal®
(Figura 1). Este cambio entrega resistencia
relativa a la degradacion por proteasas (como
proteinasa K) lo que sirve como elemento
diagnostico, y la capacidad de reemplazar
otras PrP por PrP%, gatillando una reaccién en
cadena. También existen formas patoldgicas
sensibles a proteinasas (PrP%")*%. Se desconoce
el mecanismo de propagacion, pero se postula
que una interaccién entre hélices oo y laminas
B permite a PrP actuar como sustrato para
que PrP*induzca su autoplegado y cambie
su estructura secundaria y terciaria’. Estas
proteinas tienen una alta resistencia a méto-
dos de esterilizacion convencionales, debido
a su capacidad de mantener su capacidad
infecciosa a pesar de altas temperaturas y luz
ultravioleta, requiriendo protocolos especifi-
cos de esterilizacion®.

Figura 1. Modelos de estructura 3D de
la proteina de prién. Tomada de Go-
vaerts et al. Proc Natl Acad Sci (2004).
USA 101, 8342-8347.
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El origen del prién suele ser por conversién
espontdnea durante el proceso de traduccién
de PrP (esporadica), por una mutacién o poli-
morfismos del gen PRNP presente en el brazo
corto del cromosoma 20 que codifica a PrP, o
por adquisiciéon externa de PrP>°. La infeccién
va a depender de la puerta de entrada, dosis,
especie y genotipo del hospedador®. Existen
formas de zoonosis entre mamiferos, donde
el dltimo episodio de relevancia ocurrié en
Reino Unido a finales del siglo XX, donde un
brote de encefalopatia espongiforme bovina
(EEB) fue transmitida a humanos mediante
carne infectada®.

La agregacion de PrP* genera dafo en el
SNC. No existen hallazgos macroscépicos
definitorios de cada enfermedad, pero a nivel
microscopico se puede observar vacuolizacion
de la sustancia gris (denominada encefalopatia
espongiforme), gliosis astrocitica, formacion
de placas de amiloide (en la minoria) y pérdida
neuronal sin respuesta inflamatoria'*°. El de-
posito de PrPS¢ ocurre en sitios de sinapsis qui-
mica, eléctrica, cuerpo neuronal y dendritas,
generando degeneracién neuronal progresiva
con dafo inicial en las espinas dendriticas y
luego activacién de mecanismos de apoptosis,
fragmentacion del dcido desoxirribonucleico y
activacion de caspasa-3®. Las zonas del encéfalo
afectadas varian entre enfermedades y subtipos
de estas’.

Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob

Existen cuatro tipos, la forma esporddica,
familiar o genética, iatrogénica y variante.
Cerca del 85% de los casos son de causa es-
poradica, y el 15% son de causa genética’. En
Chile, el factor mds importante en el desarrollo
de ECJ es el factor hereditario, estimdndose en
un 30%"".

La ECJ de causa genética (ECJg) se asocia
una mutacion (sustituciéon) del gen PRNP, o
por polimorfismos del mismo, donde aquellos
del codén 129 que codifica para alelos de me-
tionina (M) o valina (V) otorgan diferentes ni-
veles de susceptibilidad®. Las formas familiares
se heredan mediante mutaciones germinales de
PRNP, y su causa es desconocida’. El patrén es
autosémico dominante con variantes de pene-
trancia completa e incompleta, siendo la edad
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de presentacién sobre los 60 afios»!!. La ECJg
tiene una prevalencia mayor en Chile en com-
paracién con lo descrito a nivel mundial”'2.

En la ECJ esporddica (ECJe) no existe un
mecanismo de contagio demostrado, pero si
existirfa una predisposiciéon genética en perso-
nas homocigotas para el codén 129 (MM o VV)
del gen PRNP, el riesgo también aumenta en
presencia de 129 M en ambos alelos de PRNP
61215 Es asi como el estudio de polimorfismos
del codén 129 del gen PRNP junto con el
patrén del Westen blot posterior a la digestion
con el uso de proteinasa K permiten diferenciar
entre los 6 subtipos de ECJe®!'. Cada subtipo
tiene un correlato clinico e histopatoldgico.
La edad de presentacion es en torno a los 60
afios, y su clinica general se caracteriza por
una demencia répidamente progresiva, ataxia
y mioclonias, y en su etapa final mutismo
akinético que precede a la muerte del paciente
entre 4 a 6 meses. Puede presentar un prédro-
mo de sintomatologia ansiosa y alteraciones
del suefio®®.

Las formas adquiridas son aquellas donde
se sospecha exposicién externa. Dentro de
estas, destaca la forma iatrogénica (ECJi),
donde ocurre un contagio entre humanos y se
relaciona a procedimientos médicos (cirugias,
trasplantes y hormonas), y la forma variante
(ECJv), donde hay ingesta de carne animal
contagiada con EEB"®. Esta ultima tuvo la
mayoria de sus casos en el Reino Unido a prin-
cipios de la década de 2000, aproximadamente
6 0 7 anos después del pico de casos de EEB. Se
cree que los casos registrados en otras partes
del mundo también se originaron en ese pafs,
y no se han reportado casos recientes’.

La ECGi tiene una clinica similar a ECJe,
mientras que la ECJv se caracteriza por altera-
ciones psiquidtricas y sensitivas iniciales, a las
que se agregan alteraciones visuales, motoras y
demencia. La edad de presentacion promedio
es de 26 anos, y la duracién de la enfermedad
de 13 meses**’.

Manifestaciones otorrinolaringoldgicas
ECJ

Oido

Se han reportado casos de hipoacusia como
sintoma inicial de EC]J, descrita como una
pérdida progresiva que evoluciona a afecta-
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cién bilateral o sensacién de plenitud aural
que altera la discriminacién, y que puede estar
acompaifiada de tinnitus o molestias inespecifi-
cas en el 0ido"*". En la audiometria se describe
una disminucién de la discriminacién con o
sin una pérdida auditiva neurosensorial, pero
con un potencial evocado auditivo normal en
fases iniciales'>'®!8, Esto se podria explicar por
la acumulacién de proteinas pridnicas pato-
légicas a nivel de tronco encefélico y tdlamo
que afectarian vias de audicién normal o bien
por su depésito a nivel del nervio vestibulo-
coclear'®.

Debido a la sintomatologia de la ECJ,
evaluar si la pérdida de audicién es dnica-
mente un sintoma inicial de la enfermedad o
corresponde a una hipoacusia concomitante
de otras causas, resulta desafiante, sobre todo
dadala cooperacién que requieren las pruebas
audioldgicas, limitada en pacientes con de-
mencia rapidamente progresiva o con sintomas
psiquidtricos®.

Aparte de las manifestaciones, otro hallazgo
de relevancia para la otorrinolaringologia es la
capacidad de transmision de estas proteinas a
través de una cirugia otoldgica. Se han repor-
tado 2 casos de transmision de ECJ mediante
cirugia otoldgica, en los cuales se usaban
aloinjertos de cadédveres para la reparacion
del oido, como membrana timpdnica 0 como
huesecillos del oido medio, técnica utilizada
dado el costo y disponibilidad de prétesis de
oido medio®.

Nariz

Como sintomatologia, solo se ha reportado
un caso de pérdida del olfato acompafiado
de pérdida del gusto en la literatura®. No
obstante, en el tejido epitelial olfatorio se ha
evidenciado la presencia de proteinas pridnicas
patoldgicas asociadas a la EC]J, especificamente
en el neuroepitelio de la mucosa olfatoria'*.

La importancia de este hallazgo reside en
la necesidad de instrumentalizar la via aérea,
principalmente la mucosa nasal, en un paciente
con sospecha o sintomas de esta enfermedad,
ya que la presencia de tejido epitelial en los
instrumentos inhabilita su uso, siendo nece-
sario aislar el instrumental hasta descartar la
presencia de ECJ en el paciente. Lo anterior,
debido a que las técnicas de esterilizacion
usadas habitualmente fallan en inactivar estos

priones, ya que son resistentes al formaldehido,
EDTA, proteasas, nucleasas, yodo, per6xido de
hidrégeno, radiacién ultravioleta y radiacién
ionizante, autoclave habitual, alcohol, 6xido
de etileno'>"*?, Se ha visto que el uso de cloro
con hidréxido de sodio, exposicién a autoclave
de forma prolongada y a altas temperaturas,
proporcionarfan una inactivacién consistente,
pero estas técnicas son corrosivas e inade-
cuadas para los endoscopios habitualmente
utilizados®. Si estos elementos se utilizaran
posteriormente sin una buena esterilizacion,
existe el riesgo de generar ECJi®.

Por otro lado, la presencia de proteinas
pridnicas en la mucosa nasal podria permitir
el desarrollo de métodos diagnésticos para
la ECJ. Se han hecho estudios comparativos
entre el uso de mucosa nasal y liquido cefa-
lorraquideo (LCR) para realizar el ensayo de
conversion inducida por temblores en tiempo
real o “Real-time Quaking-induced Conversion”
(RT-QulIC), donde se establece que la prueba
RT-QuIC en cepillados nasales, gracias a su
alta sensibilidad y especificidad, muestra un
gran potencial para proporcionar un diagnds-
tico definitivo de la enfermedad de Creutzfel-
dt-Jakob en pacientes vivos, ademds generaron
respuestas RT-QulC significativamente mds
intensas que las obtenidas a partir del LCR de
los mismos pacientes, y dichas respuestas se
lograron en un tiempo mds reducido® .

Orofaringe y Laringe

Se ha descrito disfagia, disartria, disestesia
orofacial, pérdida del gusto y disfonia como
sintomas iniciales aislados o concomitantes a
la disfuncidén cerebral y/o cognitiva'**?. Esta
se deberfa a compromiso a nivel de tdlamo
y tronco encefélico, causando una pseudo
pardlisis bulbar que explicaria los sintomas
mencionados'.

La pardlisis cordal también se ha descrito
en varios reportes de casos, con afectacién
unilateral o bilateral de los pliegues vocales,
pudiendo estar asociadas a paralisis del paladar
blando e incluso a otras alteraciones en la via
aérea superior, provocando estridor y uso de
musculatura accesoria®>?*. La clinica depende
del origen de la alteracidn, ya sea a nivel del
nervio glosofaringeo, el nervio vago o de la
motoneurona superior>2,

Otra consideracién importante a nivel
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orofaringeo es que las amigdalas palatinas se
han descrito como un tejido con capacidad
infecciosa de ECJ, lo que se deberia tener en
consideracion, ya que su manipulacion tendria
riesgo medio de infectividad'**. La OMS tiene
protocolos especificos de esterilizacién para
pacientes con sospecha de patologias priéni-
cas, en los cuales se realizan intervenciones
quirurgicas a nivel de la orofaringe”. En 2001,
incluso se planted el uso de herramientas des-
echables para estos procedimientos, pero la
preocupacién por la transmisién de priones
en la amigdalectomia fue descartada, pues
varios estudios que examinaron muestras de
amigdalas no lograron descubrir priones en
el tejido analizado, ni riesgo de enfermedad
de Creutzfeldt-Jakob en pacientes con amig-
dalectomia previa®.

A pesar de describirse como un tejido con
capacidad infecciosa, una revisién sistematica
estimé que el Odds ratio para transmision de
ECJe en una amigdalectomia es de un 0,70
[95% IC: 0,43; 1,15], lo que sugiere que esta
cirugia no estaria asociada a la adquisicién de
ECJe. La calidad de evidencia se determind
como muy baja®.

Se ha planteado un rol protector de la
amigdalectomia y apendicectomia, al retirar
tejido linfoide que podria actuar como puerta
de entrada para priones, pero estos resultados
se asocian a un alto riesgo de sesgo, requiriendo
mas estudios al respecto®.

Sistema vestibular

De los hallazgos otorrinolaringolégicos, el
sintoma mas frecuente en la ECJ es el vértigo,
el cual puede ser acompanado de nistagmo
con caracteristicas centrales o periféricas,
mareos, vision borrosa y diplopia'****. Estas
manifestaciones iniciales de ECJ pueden imitar
inicialmente una vestibulopatia periférica, en
ausencia de patologia cerebelosa, pudiendo
causar un retraso o error en el diagndstico’.

Se describe que un 80% de los casos de ECJ]
presentan signos focales en una etapa inicial de
la enfermedad, vértigo, pardlisis aislada de un
nervio oculomotor o paralisis de otros nervios
craneales, siendo esta ultima menos frecuen-
te*. Se describe que en un 20% de los casos de
ECJ los sintomas vestibulares ocurren de forma
inicial, sin la presencia de otros sintomas de la
enfermedad?.
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Para sintetizar, se realiza una recopila-
cion de las manifestaciones clinicas descritas
anteriormente segtn localizacién anatémica
(Tabla 1).

Manejo

Como se mencioné anteriormente, el
proceso de esterilizacién convencional resulta
inefectivo para el instrumental quirtrgico con-
taminado con priones, esto cobra mayor rele-
vancia en cirugfas en contacto con estructuras
encefdlicas. Es por eso que la OMS cuenta con
protocolos enfocados en el dmbito quirdrgico
para prevenir la diseminacién de encefalo-
patias espongiformes transmisibles, desde la
preparacion del personal hasta el manejo del
instrumental quirdrgico®.

En caso de sospechar una ECJ, se debe reali-
zar el estudio inicial con resonancia magnética
de cerebro, exdmenes de LCR (principalmente
identificacién de la proteina 14-3-3) y un elec-
troencefalograma'>***. Para la confirmacién
diagnostica se utilizan técnicas de multiplica-
€ién pridnicas, procedimiento conocido como

localizacion en ECJ

Tabla 1. Manifestaciones otorrinolaringolégicas segun

Nistagmo (central o periférico)
Mareos

Visién borrosa

Diplopia

u otros)

Localizacion  Manifestaciones clinicas
Oido Hipoacusia progresiva, unilateral o bilateral
Sensacion de plenitud aural
Tinnitus
Molestias inespecificas en oido
Nariz Anosmia
Orofaringe y Disfagia
Laringe Disartria
Disestesia orofacial
Pérdida del gusto
Disfonia
Paralisis cordal unilateral o bilateral
Paralisis del paladar blando
Estridor y uso de musculatura accesoria
Sistema Vértigo (mas frecuente)
vestibular

Pardlisis de nervios craneales (oculomotor
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RT-QulIC, con una especificidad de 100% y
sensibilidad 95,8%, principalmente realizado
y estudiado en LCR, pero que también se
puede realizar en otros tejidos®****. Ademas es
posible identificar mutaciones del gen PRNP y
polimorfismos del codén 129+%.

Los centros para el control y prevencién
de enfermedades del Reino Unido, de Esta-
dos Unidos y la OMS describen criterios de
diagnédstico definitivo, probable y posible,
resumidos en la Tabla 23>

Para su tratamiento, no se ha descubierto
todavia una terapia curativa, con resultados
invariablemente fatales. La duracién de la
enfermedad entre el inicio de los sintomas y
la mortalidad es generalmente menor a un
afio, siendo la media de seis meses'. Por esta
razon, el tratamiento se dirige principalmente
al alivio sintomadtico y mejoramiento de la
calidad de vida®.

Para su manejo se recomienda comuni-
cacién efectiva y temprana con el paciente y
su familia sobre el diagndstico, apoyo de los
cuidadores y tratamiento psicoldgico. Se ha
visto utilidad en el uso de benzodiazepinas para
las mioclonias o antiepilépticos como 4cido
valproico o levetiracetam'*.

Actualmente estdn en investigacion algunas
terapias potenciales para la ECJ, pero se ven
limitadas por la poblacién heterogénea de
pacientes y los pequefios tamafios muestra-
les. Algunas de estas terapias son: flupirtina,
polisulfato de pentosano, quinacrina y doxi-
ciclina®’,

Conclusiéon

A pesar del importante desarrollo cienti-
fico y tecnoldgico de las tltimas décadas, el

Tabla 2

. Criterios diagnosticos de ECJ

Definitivo: Diagnosticado por técnicas neuropatoldgicas estandar; y/o inmunocitoquimica; y/o Western blot, que confirma
PrP resistente a la proteasa; y/o presencia de fibrillas tipo scrapie.

Probab

le 1 de las siguientes:

e Trastorno neuropsiquiatrico mas RT-QuIC positivo en liquido cefalorraquideo (LCR) u otros tejidos
e Demencia rapidamente progresiva; y al menos dos de las siguientes cuatro caracteristicas clinicas:

- Mioclonia

- Signos visuales o cerebelosos

- Signos piramidales o extrapiramidales
- Mutismo akinético

Y al menos un resultado positivo en alguno de los siguientes:

e Un electroencefalograma (EEG) tipico (complejos periddicos de onda aguda) durante la enfermedad
sea cualquiera su duracién

e Un andlisis positivo del liquido cefalorraquideo (LCR) de la proteina 14-3-3 en pacientes con una
duracién de la enfermedad menor de 2 afos.

e Sefal alta en el caudado/putamen en la exploracion del cerebro por resonancia magnética (RNM) o al
menos en dos regiones corticales (temporal, parietal, occipital), ya sea en imagenes ponderadas por
difusién (DWI) o recuperacion de inversiéon atenuada por liquido (FLAIR)

Y sin investigaciones de rutina que indique un diagnéstico alternativo

Posible: suma
de todos los
criterios

e Demencia rapidamente progresiva; y al menos dos de las siguientes cuatro caracteristicas clinicas:
- Mioclonia
- Signos visuales o cerebelosos
- Signos piramidales o extrapiramidales
- Mutismo akinético

Ausencia de un resultado positivo para cualquiera de las cuatro pruebas anteriores que clasificaria un
caso como “probable”

Duracion de la enfermedad de menos de dos anos

Y sin investigaciones de rutina que indique un diagnéstico alternativo
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diagndstico de una patologia priénica humana
contintia siendo ominoso, con una rapida e
incurable progresién hacia la discapacidad
funcional y muerte. Uno de los factores que
explica esta situacion es la prevalencia excep-
cionalmente baja de estas enfermedades, lo
que implica menor difusion e investigacion.

En Chile y en el resto del mundo, la ECJ
es el principal tipo de enfermedad priénica en
humanos. Sin embargo, nuestro pais destacd
en 2006 con una incidencia de 3 casos por
millén de habitantes, mayor a las cifras mun-
diales promedio, siendo este valor explicado
principalmente por la variante genética o fami-
liar®. Por ello, la ECJ es un tema que ha de ser
conocido, al menos en términos generales, por
todo médico a nivel nacional. Con el objetivo
de actualizar los datos mencionados, se inicid
en 2007 el programa de Vigilancia Epidemio-
légica de Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
en Chile, pero no se disponen de estadisticas
actualizadas desde entonces™.

Ante la falta de tratamiento y la fatal
progresion clinica, es de suma relevancia el
diagnéstico precoz, tanto para prevenir la
transmisiéon, como para informar y educar
tempranamente al paciente y a su familia,
reduciendo asi las evaluaciones innecesarias y
las estadias hospitalarias prolongadas®.

Desde el punto de vista otorrinolarin-
golégico, las medidas de prevencién han de
considerarse principalmente en el dmbito
quirtrgico y en la instrumentalizacién de la via
aérea. Las proteinas pridnicas son altamente
resistentes a los métodos convencionales de
esterilizacién, inhabilitando mediante su
contaminacién el uso del instrumental para
nuevos procedimientos o requiriendo para
su eliminacién el uso de técnicas corrosivas
que danan el instrumental'®*. Considerando
esto, previo a procedimientos que involucren
las amigdalas palatinas o la mucosa nasal, se
debe realizar una historia personal y familiar
acuciosa®.

Tanto el médico general, como el espe-
cialista, deben tener en cuenta las posibles
manifestaciones iniciales de la ECJ mencio-
nadas en esta revision, tales como hipoacusia,
plenitud aural, tinnitus, disfagia, disartria,
disfonia, estridor, pérdida del gusto, pérdida
del olfato, y vértigo. La sintomatologia descrita
es inespecifica, pero la ECJ es un diagndstico
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diferencial a considerar cuando se han descar-
tado otras causas mediante un estudio dirigido,
debiendo realizarse una derivacién oportuna
a neurologia si se cuenta con una sospecha
fundamentada. La otorrinolaringologia podria
adquirir adn mayor relevancia en el proceso
diagnoéstico, con el desarrollo de técnicas de
Real-time Quaking-induced Conversion a partir
de mucosa nasal, lo que seria menos invasivo
y eficiente que una puncién lumbar.

Una vez confirmada la ECJ, se da lugar a un
manejo integral y multidisciplinario, centrado
principalmente en el alivio sintomadtico, que
progresard en un corto periodo de tiempo,
hasta el fin de vida. Sintomas tales como la
disfagia, disartria y disfonia requerirdn de un
trabajo colaborativo entre los equipos de oto-
rrinolaringologia y fonoaudiologia.

Para finalizar, la ECJ y otras enfermedades
pridnicas son patologias de clinica inespeci-
fica, que, si bien mantienen una prevalencia
sumamente baja, traen consigo gran sufri-
miento para el paciente y su familia, por las
consecuencias a corto plazo en funcionali-
dad, calidad y expectativa de vida. A pesar
de que Chile posee una de las mayores tasas
de incidencia a nivel mundial, el interés y la
vigilancia epidemioldgica por estas entidades
parecieran estar suspendidos, con una minima
publicacién reciente de estudios relacionados.
Se espera que esta revision pueda traer nuevo
interés hacia este tema, con el fin de actualizar
los datos poblaciones, reforzar el conocimiento
sobre las manifestaciones iniciales y aumentar
la capacidad diagnéstica, y sumar nuestro pais
a los esfuerzos investigativos que buscan me-
jorar la prevencién y diagndstico.
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