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L’importanza della diagnosi differenziale 

nella malattia di Creutzfeldt-Jakob: descrizione di un caso clinico
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La malattia di Creutzfeldt-Jakob (Creutzfeldt-Jakob Di-
sease: CJD) è una malattia neurodegenerativa rara, che
conduce ad una forma di demenza progressiva fatale. Nel
luglio 2016 giungeva alla nostra osservazione una donna di
66 anni affetta di disturbo dell’equilibrio ingravescente da
circa due mesi. L’esame obiettivo neurologico documenta-
va atassia della marcia e del tronco. Agli esami di labora-
torio emergeva la positività per l’autoanticorpo paraneo-
plastico anti-amfifisina sia a livello sierico che liquorale e
veniva riscontrato un elevato valore di proteina tau (> 2350
pg/ml) con positività della proteina 14.3.3 e del test RT-
QuIC eseguiti su liquor. L o studio RM encefalo 3 Tesla ed
EEG erano suggestivi per CJD. Il quadro clinico è pro-
gressivamente peggiorato e la paziente nel corso dei due
mesi successivi ha dapprima perso definitivamente il con-
trollo del tronco per poi sviluppare un quadro di mutismo
acinetico, fino all’exitus. L’esame autoptico deponeva in-

controvertibilmente per CJD. A fronte di un decorso rapi-
damente ingravescente delle funzioni neurologiche restava
da indagare il significato patogenetico degli anticorpi anti-
amfifisina trovati sia nel siero che nel liquor. La paziente è
stata pertanto sottoposta senza beneficio nella fase iniziale
di malattia dapprima a ciclo di plasmaferesi ed in seguito a
ciclo terapeutico di IgG e.v.. Come già evidenziato da al-
cuni Autori, al fine di evitare “misdiagnosi”, risulta fonda-
mentale considerare patologie “non usuali” prima di poter
concludere per una malattia di CJD(1).
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