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VazZené kolegyné a kolegové,

v tomto Cisle laboratornich listd Vam pFindSime dalsi informace o prionovych chorobach u lidi. Prijemné

| PRIONOVE CHOROBY U LIDi
— CREUTZFELDOVA - JAKOBOVA NEMOC A DALSI

Prionové choroby ¢lovéka a zvifat jsou vzacna neurodegenerativni onemocnéni vyvolana malymi infekéni-
mi proteinovymi ¢asticemi, nazyvanymi priony.

Creutzfeldova - Jakobova nemoc se vyskytuje sporadicky, existuji viak oblasti s vy33i frekvenci vyskytu.
NejbliZ3i z nich se vyskytuje na Oravé a kolem Lucence na Slovensku.

K iatrogenni ndkaze nemoci dochazelo po lé¢bé ristovym hormonem nebo gonadotropnimi hormony zis-
kanymi z hypofyz zemrelych osob jesté pred zavedenim vyroby téchto lékd rekombinantni technologii.
Do této doby je popsano nejméné 130 piipadd, inkubacni doba byla az 17 let. Déle se klinické onemoc-
néni vyvinulo po pouZiti kontaminovanych 5tépl dura mater, po neurochirurgickych vykonech a po trans-
plantaci rohovky. Chorobu lze pfenést na rizna laboratorni zvifata. Pfenos z nemocného laboratorniho
zvirete na Clovéka dosud nebyl prokazan. Inkubacni doba je 4 mésice az 4 roky, nékdy i 20 let.

Formy nemoci:

1/ Sporadicka (klasickd) forma nemoci - u tohoto typu nelze prokazat epidemiologickou souvislost s jiny-
mi pfipady. Forma nemoci vznika spontanni konverzi PrPC na PrPSc. Jde o nejcastéjsi formu CID s incidenci
1 pripad na 1 milion obyvatel a rok. Postihuje dospélé osoby obvykle ve véku 50 - 60 let, Zeny onemocni
Castéji nez muzi.

2/ Dédicna (familiarni) forma nemoci - tato forma vznika mutaci PrP genu na kratkém raménku 20. chro-
mosomu, predstavuje asi 10% vsech pripadG CID. Dédi¢nost je autozomalné dominantni s vysokou pene-
tranci. Nejvétsi vyskyt je u Zida lybijského plvodu, mensi ohniska jsou i na Slovensku, v Mad'arsku a v Chi-
le. Jde o dédic¢né a zaroven infekéni onemocnéni, materidlem z mozku pacientd lze prenést infekci na zvire.
Pro diagnézu je rozhodujici vyskyt CID u pfimého pribuzného a prikaz vysoce specifické mutace genu PrP.

3/Infekéni forma nemoci — u ¢lovéka se vesmés jedna o iatrogenni onemocnéni.
Klinicky obraz:

CJD obvykle zacina plizivé. Postupné se zhorsuje prostorova orientace, objevuji se poruchy chize. Demen-
ce se pak vyviji rychle, béhem 3 — 5 mésicd je nemocny upoutan na lizko, je apaticky, jindy neklidny, trpi
mimovolnimi pohyby a svalovymi kfe€emi. Nakonec upada do bezvédomi. Bezprostiedni pfi¢inou smrti
byva pneumonie nebo urosepse.

Klinické projevy CID:

- Rychle progredujici presenilni demence — zmény chovani, porucha usudku, porucha paméti
— Zrakové postiZeni — poruchy oc¢nich pohyb
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— Motorické priznaky — generalizované myoklonie
— Extrapyramidové a mozeckové priznaky — poruchy koordinace stoje
— Abnormalni periodicky EEG zaznam s periodickym opakovanim patologickych vin

Diagnostika:

Vysetieni likvoru: biochemicky a cytologicky nalez je zcela normalni. Vysoce senzitivnim markerem je pro-
tein 14-3-3, ktery je moZné prokazat v likvoru metodou western blot.

EEG vysetieni: obraz generalizovanych patologickych periodickych komplexa.

CT nebo MR: nélez je ¢asto normalni, jindy vykazuje rizny stupen atrofie.

Histologické vy3etieni: obvykle z materidlu ziskaného pfi sekci prokazuje spongiformni degeneraci neuro-
nQ.

Genetické vysetieni: vysetieni genu pro PrP se doporucuje u pacient( s rodinnym vyskytem CID.

Terapie:

Pouze symptomaticka, oSetfovatelska péce.

Prognoza:

V 90% pfipadul pacient do jednoho roku od pocatkd priznakd umira.

Nova varianta Creutzfeldovy - Jakobovy nemoci

Nova varianta C]D vznika pravdépodobné po nakaze ¢lovéka bovinnimi priony a to u geneticky vnimavych
jedincl. Poprvé se objevila ve Velké Britanii v roce 1996.

Variantni CID se li3i od sporadické CID témito znaky:

Zacina v mlad3im véku 19 - 39 let.

V klinickém obraze dominuji zmény chovani, ataxie, dysestézie. Pozdé&ji nez u klasické CID se objevuji mi-
movolni pohyby, poruchy orientace a dalsi projevy demence.

Zacatek a pribéh jsou pliZzivé, pomalé a onemocnéni konci smrti za 8 — 24 mésic.

Neni charakteristicky EEG nalez.

Nahromadénim patologického proteinu vznikaji mnohocetné plaky podobné jako u kuru obklopené kru-
hem spongiformnich vakuol.

Kuru

Onemocnéni popsané v roce 1957 u prislusniki kmene Fore, sidliciho v horach Papuy Nové Guiney. Posti-
Zeny byly Zeny a déti, které pojidaly pfi ritudalnim kanibalismu mozky zemfelych. Od doby, kdy byl tento
zvyk opustén se prakticky nevyskytuje. Inkubacni doba kolisala od 4 do 30 let. V klinickém obraze byly
mozeckové pfFiznaky — ataxie a vyrazny tfes, obrny a dal3i poruchy korovych funkci. Choroba koncila kache-
xii @ demenci.

V CR podléha povinnému hlaseni kazdy i suspektni pfipad lidské pFenosné transmisivni spongiformni en-
cefalopatie CID, vCID. Hlaseni je provadéno jako viechna infekéni onemocnéni. Pitva u zemrelych osob s
podezienim na CJD je na naSem uzemi povinna. V roce 2021 bylo hlaseno v Ceské republice 10 novych pfi-
pad( CID.
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