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Resumen 

Introducción. El Síndrome de Gerstamn-Straussler-Scheinker (SGSS) es una 

enfermedad neurodegenerativa hereditaria con patrón de herencia autosómico 

dominante causada por la mutación en el gen de la proteína priónica (PRNP) 

localizado en el cromosoma 20. La forma más común de SGSS está causada por la 

sustitución de prolina (P) por leucina (L) en el residuo 102 (GSSP102L) del PrP. El 

SGSS es una enfermedad rara con una prevalencia estimada en 1-100 casos por 

100 millones de personas.                                   

Objetivo. Caracterizar el Síndrome de Gerstamn-Straussler-Scheinker.                                    

Métodos. Se realizó una revisión bibliográfica hasta enero de 2023. Fueron 

consultadas bases de datos PubMed, Scielo y Medigraphic, mediante el uso de 

operadores booleanos en busca de artículos relevantes.                               

Resultados. La enfermedad de Gerstmann-Straussler-Scheinker (GSS) 

generalmente se presenta como una ataxia cerebelosa lentamente progresiva 

seguida de un deterioro cognitivo posterior. El SGSS demuestra un mayor grado 

de variabilidad en el fenotipo de la enfermedad que en otras encefalopatías 

espongiformes hereditarias, con heterogeneidad dentro y entre familias. El SGSS 

se caracteriza por el depósito patológico de amiloide PrP con un cambio 

espongiforme acompañante que ocurre en toda la corteza, el cerebelo, el tronco 
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encefálico y los núcleos subcorticales. En las etapas finales de la enfermedad se 

observan rigidez acinética, bradicinesia y demencia.                        

Conclusiones. La ataxia cerebelosa es la principal manifestación de la 

enfermedad. No existe tratamiento específico para la enfermedad; el mismo es 

solo sintomático. Los pacientes suelen vivir después de la presentación inicial 

durante un promedio de 5 años, con un rango de 2 a 12 años. 
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