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Heidenhainova varianta sporadické
Creutzfeldtovy-Jakobovy nemoci
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Prionové nemoci jsou vzacné neurodegenerativni choroby s letalnim priibbéhem. Tyto nemoci jsou zplsobeny ukladanim pato-
logicky zménéného prionového proteinu do mozkové tkané s postupnou degeneraci neuront a nevratnym poskozenim mozku.
Nejzndméjsim a nejcastéjsim lidskym prionovym onemocnénim je Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (CJN). Klinicky se projevuje
sirokym spektrem pfiznakd, rychlou progresi a infaustni prognézou. Typicka je rychle progredujici demence s ¢casnym zacatkem.
Prezentujeme pfipad 49letého muze s pravdépodobnou sporadickou CJN, kterd byla potvrzena neuropatologickym vysetfenim.
Jednalo se o jeji vzacnou Heidenhainovu variantu, u které v prodromalni fazi dominovaly poruchy zrakové-prostorovych funkci.
Diagnostikou CJN a jinych prionovych nemoci se v CR zabyva Narodni referenéni laboratof lidskych prionovych onemocnéni.
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The heidenhain variant of sporadic Creutzfeldt-Jakob disease

Prion diseases are rare neurodegenerative conditions with a lethal course. These diseases are caused by deposition in the brain of
a pathologically altered prion protein, leading to gradual neuronal degeneration and irreversible brain damage. Creutzfeldt-Jakob
disease (CJD) is the best-known and most common human prion disease. It is clinically manifested by a wide range of symptoms,
rapid progression, and poor prognosis. Early-onset rapidly progressive dementia is typical. We report a case of a 49-year-old man
with presumed sporadic CJD that was confirmed by neuropathological investigation. It was shown to be a rare Heidenhain variant
dominated by disorders of visual-spatial functions in the prodromal phase. In the Czech Republic, the diagnosis of CJD and other
prion diseases is dealt with by the National Reference Laboratory for Human Prion Diseases.
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Uvod

Lidska prionovd onemocnéni jsou vzacna
a vzdy smrtelnd neurodegenerativni onemoc-
néni. Plvodni pfedpoklady, ze pfi¢inou téchto
nemoci jsou pomalé viry, byly prekonany obje-
vem priond v roce 1982. Jejich objevitel, Stanley
B. Prusiner, obdrzel v roce 1997 Nobelovu cenu
za fyziologii a medicinu (Prusiner, 1998). Mezi
lidské prionové nemoci se fadi sporadicka, ge-
netickd a nédhodné prenesena Creutzfeldtova-
Jakobova nemoc, Gerstmann(v-StrausslerCv-
ScheinkerQv syndrom, fataIni familiarniinsomnie,

nova varianta CJN i kuru.

Sporadicka Creutzfeldtova-
-Jakobova nemoc

CIN byla poprvé popsana HG. Creutzfeldtem
pred 95 lety u 22leté Zeny. Nicméné do popfedf
zajmu se CJN dostala az v druhé poloviné 80.
let minulého stoletf. Incidence CJN se v soucas-
né dobé uvadi 1-2 pfipady na milion obyvatel.
RozliSujeme nékolik forem CIN, z nichz nejcastéj-
$i je sporadicka forma (85 %), 10-15 % piipadd je
famillidrich a vzacné (<5 %) se jednd o iatrogen-
ni pfenos. Sporadicka forma CJN (sCJN) postihu-
je obé pohlavi stejné a nebyla zjisténa ani rasova
¢i socidlni nebo ekonomicka zavislost (Mitrova,

2007; Kimpel et Thomasova, 2007). Prdmérna
doba trvani nemoci je 4-8 mésicU.

Hlavnim klinickym projevem je kognitivni
alterace a rychle progredujici demence. Ke kor-
tikalni demenci se pfipojuji nejméné dva z nasle-
dujicich projeva: myoklonus, mozeckova ataxie,
zrakova dysfunkce, pyramidové priznaky a ex-
trapyramidovy syndrom (tabulka 1). Stav kon¢i
akinetickym mutizmem a nemocni vétdinou
umiraji na interkurentnf infekci. Pravdépodobna
sCIN se vedle klinickych kritérii opird o pozitivni
nalez alespor jednoho z pomocnych vysetfent,
kterymi jsou EEG, stanovenf proteinu 14-3-3
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Tab. 1. Diagnostickd kritéria pro sporadickou CJN, volné dle WHO a MR-CJIN (Zerr et al,, 2009)

1. Mozna Demence s rychlym pribéhem, kterd trvd méné nez 2 roky + nejméné 2 dalsi
pfiznaky z nésledujicich 4: myoklonus; zrakové nebo mozeckové priznaky;
pyramidové nebo extrapyramidové pfiznaky; akineticky mutizmus

2. Pravdépodobna | Demence s rychlym pribéhem, ktera trvd méné nez 2 roky + nejméné 2 dalsi

ptiznaky z nésledujicich 4: myoklonus; zrakové nebo mozeckové priznaky;

pyramidové nebo extrapyramidové pfiznaky; akineticky mutizmus + alespori 1

pozitivni ndlez z nasledujicich vysetrent:

B typické EEG periodickych komplexd difuznich ostrych vin ¢i ostrych bi

B nebo trifazickych komplext s kratkou periodicitou (PSWCs), které trvaji 100-300
ms a opakuji v intervalech 0,5-2 s

B pozitivni protein 14-3-3 v likvoru

B magnetickd rezonance (MR) s hyperintenznim signalem v ncl. caudatus a/nebo
putamen pfi DWI nebo FLAIR sekvencich

3. Definitivni

Potvrzena neurohistopatologicky s nélezem spongiformni dystrofie; a/nebo
prikaz PrP imunohistochemicky nebo metodou Western blot; nebo prdkaz fibril
asociovanych se scrapie prikaz proteinu PrP

v likvoru ¢i vysetfeni mozku magnetickou rezo-
nanci (MR) (Zerr et al.,, 2009; Gdovinova, 2013).

Mezi varianty sCJN, u kterych jiz v ¢asnych
stadiich mdzeme nalézt specifické klinické pri-
znaky, patfi vzacna Heidenhainova varian-
ta. Ta se vedle neuropsychiatrickych projevd
(behaviordlni poruchy, postizeni exekutivnich
a recovych funkci) vyznacuje poruchou zrako-
vé-prostorovych funkci véetné vizualnich halu-
cinaci a korové slepoty (Cummings, 2013; Rusina
et Matéj, 2012; Cooper et al., 2005; Kropp et al,,
1999; Meyer, Leigh et Bagg, 1994). Nemocn/ vidi
barevné nebo bilé body, skvrny, ¢ary, zablesky ¢i
geometrické obrazce. Zrakové porucha je zpQ-
sobena jak postizenim primarni a sekundarnf
zrakové korové oblasti kolem sulcus calcarinus,
tak i postizenim asocia¢nich oblasti. V roce 1929
A. Heidenhain jako prvni popsal ¢asné a na-
padné vizudlni pfiznaky u spongiformni ence-
falopatie.

Kazuistika

Muz, 49 let, kufak, byl poprvé pfijat na nase
neurologické oddéleni v ¢ervnu 2012 pro dva
tydny trvajici Uzkost, nespavost, poruchu sou-
stfedéni, poruchu paméti, bolest hlavy a pro
pocit nestability s rozostfenym vidénim pfi
pohledu do stran a intermitentni diplopii pfi
pohledu doleva. Mél problémy pfi &tenf a sledo-
vani televize. Stézoval sii na obcasné zakoktani
pfi feci. Potize spojoval s nedadvnym Uderem
do temene hlavy (bez ztraty védomi) a silnym
roz¢ilenim, po kterém nasledovaly porucha sou-
stfedéni, roztékanost a nespavost. Zménu stavu
pozorovala jak manzelka, tak spolupracovnici.

Pacient se vyucil jako elektrikdf a v posled-
ni dobé pracoval na jefdbu. Vojenskou prezenéni
sluzbu absolvoval bez omezeni. Uvddél pravidel-
ny abuzus alkoholu v minulosti a s nim spojené

opakované Urazy hlavy veetné mozkové komoce
v opilosti. Sledovand interni a neurologicka one-
mocnéni negoval, v kontaktu s psychiatrif nebyl
a nékolik let abstinoval (i dle rodiny). Pravidelné
zadné léky neuzival. V rodinné anamnéze stoji
za zminku vyskyt demence u matky, kterd zem-
fela v 72 letech. Pfi podrobnéjsim Setieni se
ukdazalo, Ze pricinou demence byly opakované
cévni mozkové piihody. Otec zemrel v 78 letech
na rakovinu tlustého stfeva. Oba bratfi (60 let
a4 let) se lé&i pro hypertenzi. Déti jsou zdrave.

Pfi vstupnim vysetfeni v cervnu 2012 paci-
ent ochotné spolupracoval a byl orientovany
osobou a mistem. Prostorova orientace vazla.
Re¢ byla plynuld. Nevykazoval kognitivni po-
ruchu a kontakt byl pfiméfeny. BEhem pfijima-
cfho rozhovoru a vysetfeni byl pacient mirné
Uzkostny a mél sniZzenou schopnost relaxace.
Pfi pohledu doprava popisoval poruchu zraku,
kterou ale nedokazal pfesnéji urcit. Negoval
diplopii a vypad zorného pole. Na cileny dotaz
uvadél rozostrené vidéni pfi pohledu do stran
avnimani zéblesk nebo barevnych skvrn ¢i ¢ar.
PYi vySetfeni bylo zjisténo, Ze nékteré pfedmé-
ty nepoznéval nebo je nebyl schopen popsat.
V topickém nélezu byla pfitomna diskrétni pa-
leocerebeldrni symptomatika s lehce pozitivnim
Rombergovym pfiznakem. Chdze byla bez od-
chylky a jen lehce nestabilni s mirné Sirsi bazi.
PYi chiizi byly souhyby symetrické. Taxe na hor-
nich i dolnich koncetindch byla oboustranné
cilena spravné. Slachookosticové reflexy byly
oboustranné dobfe vybavné. Senzitivni porucha
nebyla presvédcivé vyjadiena. Pacient nevyka-
zoval pfftomnost iritatnich nebo zénikovych py-
ramidovych pfiznakd, poruchu hlavovych nervg,
netrpél meningedlnim syndromem ani dysfagif.
Interni fyzikaIni nalez byl v mezich normy, krevni

tlak 172/85 mmHg. Muz byl pfiméfené vyzivy,
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afebrilni a kardiopulmonalné kompenzovany.
PYi biochemickém vysetfeni séra nebyla zjiste-
na vyznamnéjsi odchylka dusikatych metabo-
litd, minerdld, jaternich enzym (véetné GMT),
glykémie a zédnétlivych parametrd. Mo¢, krevni
obraz a koagulace byly v normé. Sérologické
vysdetfenf na lues bylo negativni. Rtg vysetfeni
nitrohrudnich orgdnt odpovidalo véku. EKG
bylo normalni. EEG zdznam byl abnormni pro
pomalou aktivitu delta vlevo fronto-temporalné
a pomalou aktivitu delta nad pravou hemisférou.
CT mozku prokéazalo mirnou kortikalni atrofii,
jiné patologické zmeény zjistény nebyly. V me-
dikaci byl podén diazepam perorélné. Druhy
den po pfijet pacient sdéloval, Ze se citf dobfe
anema zadné potize. Na vlastni zadost byl pro-
pustén do domaci péce s Uvahou o mozném
psychosomatickém podkladu subjektivnich
potizi. Pfi propusténi byl pacient klidny, orien-
tovany a nevykazoval zndmky psychické nebo
kognitivni poruchy. Pfetrvaval pocit rozostiené-
ho vidéni. Taxe a svalova sfla na hornich i dolnich
koncetinach byly oboustranné v normé. Chlize
byla normalniho stereotypu. Pacientovi jsme do-
porucili oftalmologické a psychiatrické vysetieni.
S odstupem jednoho mésice byl pacient
znovu pfijat na neurologické oddélenti. Pacient
byl anozognosticky. ManZelka popisovala
zrakové halucinace, stavy zahledéni, zménu
osobnosti provdzenou vyraznym zpomalenim
myslenia tempa feci, neadekvatni reakce na béz-
né zivotni situace, stavy zmatenosti a Uzkosti
provokované svétlem (napf. bleskem pfi letni
boufce), podrédzdénost a agresivitu. V mezidobi
byl vysetien psychiatrem, ktery stav hodnotil
jako poruchu psychickych funkci z organické
pficiny. Do medikace pfidal olanzapin na noc.
Pfi vysetreni byl pacient ¢asové dezorien-
tovany a popisoval zrakové halucinace (,vlastni
ruka na mne napfahuje a chce mi ublizit”). P
pohledu do stran si stézoval na nepfijemné
pocity, které nedokézal presnéji specifikovat.
Opakované nepoznal ukdzané predméty. Byl
zaznamenan ojedinély myoklonus na LHK a opa-
kované stavy zahledéni, kdy nékolik vtefin ne-
reagoval. V objektivnim nalezu dominoval neo-
cerebeldrni a paleocerebeldrni syndrom. Pacient
byl schopen samostatné chiize na velmi kratkou
vzdalenost. Chlze byla nestabiln{ se Sirokou bazi.
Krevni obraz, biochemické vysetieni séra
a moci neodhalily vyznamnéjsi odchylky, které
by svédcily pro metabolickou encefalopatii. Také
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Obr. 1. MR mozku —hyperintenznisigndl v oblasti bazdlnich ganglif

Obr. 2. MR mozku — patologické zmény v oblasti bazdlinich ganglii a v parietookcipitdinim kortexu

toxikologicky rozbor a onkologicky screening byly

negativni. Viysetfeni mozku MR (T1* a T2* — vaZe-
né obrazy, DWI a FLAIR), které bylo provedeno
v den prijeti, prokdzalo periventrikuldrni atrofii
a prostorngjsf cisterna magna cerebelli, jiné pa-
tologické zmény piitomné nebyly. EEG zdznam
byl abnormni pro kontinualni pomalou aktivitu
delta 1,5-2 Hz nad obéma hemisférami. Déle jsme

www.neurologiepropraxi.cz

doplnili vysetfeni mozkomisniho moku. Zakladn{
biochemicka analyza a elementy byly v normé.
V likvoru nebyly pfitomny maligni buriky a ani
znamky zanétlivé odpovédi. Onkoneurdini pro-
tilatky byly negativni v likvoru i krvi.

V prvych dnech po pfijeti stav kolisal.
Dominovala porucha vizu (zrakové halucinace,

optickd anozognozie, porucha percepce predmé-
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t0 a barev) a prefrontalni syndrom spolu s ataxif
koncetin a trupu. Opakované byly zaznamenany
Cetné zdrazy v ¢innosti a automatizmy, nicméné
nonkonvulzivni status epilepticus byl vyloucen
farmakologickym testem a monitoraci EEG.
Téz nebyly zjistény zndmky Wilsonovy nemodi,
Wernickeovy encefalopatie a dal$ich encefalopa-
tif. Celkovy stav se trvale zhorsoval. Pro téZzkou ata-
xii nebyl pacient schopen samostatného pohybu.
Progredovaly demence, apatie a afézie. Rozvinuly
se hemianopsie, paréza pohledu doleva a nards-
tal myoklonus. Pacient byl jesté schopen polykat
a pfijimat potravu a tekutiny Usty. V diagnostice
jsme pokracovali provedenim kontrolniho vyset-
feni mozku MR a mozkomisniho moku vcetné
odbéru na pfitomnost proteinu 14-3-3 (8. den
po prijeti). Vysetieni MR odhalilo obraz pokrocilé
periventrikuldrni a kortikéIni atrofie, oboustranné
zvyseny signal v T2*-vézenych obrazech v oblasti
ncl. caudatus a ncl. lentiformis, oboustrannou
restrikci difuse v ncl. caudatus, ncl. lentiformis
a parieto-okcipitalné pfi DWI (obrdzek 1, 2). V lik-
voru se potvrdila pfitomnost proteinu 14-3-3.
Na opakovaném EEG zdznamu byla zaznamenana
rytmicka aktivita charakteru ostrych vin & ostrych
trifdzickych komplext s pfevahou nad pravou
hemisférou (obrazek 3).

V dal$im pribéhu doslo k rychlé progresi
do stavu akinetického mutizmu. Pridaly se za-
vazné komplikace, zejména sepse a oboustranna
plicni embolie, stav vyustil v kéma. V srpnu 2012,
tj.jeden mésic po prijeti k druhé hospitalizaci (2,5
mésice od vyskytu prvnich priznakd), pacient
zemfel. Bezprostfedni pficinou umrti byla bron-
chopneumonie. Pipad jsme uzavreli jako pravdé-
podobnou sCJN s mozeckovou symptomatikou,
zrakovou dysfunkci, myoklonem a rychle progre-
dujici demenci vyustujici v akineticky mutizmus.

Neuropatologické vysetfeni mozku pa-
cienta bylo provedeno v Narodni referen¢ni
laboratofi lidskych prionovych onemocnéni.
Histopatologickym, imunohistochemickym,
imunologickym a molekuldrné-genetickym vy-
Setfenim byla definitivné potvrzena klinicka dia-
gnoza pravdépodobné CIN, jeji sporadické formy,
subtyp MM1. Vzhledem k vyraznému postizeni
primarniho zrakového kortexu byla patologem

vyslovena Uvaha o Heidenhainové varianté.

Diskuze
Syndrom demence je obrazem onemocnént

mozku, které je spojeno nejen s poruchou kog-

3): 197202

/ NEUROLOGIE PRO PRAXI 199



) SDELENI Z PRAXE

HEIDENHAINOVA VARIANTA SPORADICKE CREUTZFELDTOVY-JAKOBOVY NEMOCI

Obr. 3. EEG - periodické trifdzické viny
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nitivnich funkci, exekutivnich funkci, prostorové
orientace, motivace, ale i s narusenim emocial-
ni seberegulace a socidlniho chovani. Pfi¢inou
demence je fada rliznych nemoci, ¢asta jsou
neurodegenerativni onemocnéni (Alzheimerova
choroba, nemoc s Lewyho télisky, frontotempo-
raIni demence, kortikobazalni degenerace aj.),
cévné i autoimunitné podminéné demence.
Nékteré z nich mohou probihat fulminantné.
Diagnostika demenci proto byva v fadé pfipadd
velmi slozita.

Lidské prionové nemoci tvofi vzacnou sku-
pinu demenci, které zahrnuji jak sporadické,
tak genetické formy. Nejcastéjsi je sSCJN s odha-
dovanou ro¢ni incidenci 10-20 pfipad(i v CR.
| pfes nizky vyskyt sCJN ma znalost jejiho klinic-
kého obrazu a pomocnych vysetfeni vyznam-
né misto v diferencialni diagnostice demenci.
Nasi kazuistikou jsme chtéli upozornit nejen
na Heidenhainovu variantu, ale také na diagnos-
tické rozpaky, které pfindseji bézné se vyskytujici
a nespecifické potize v Uvodni fazi onemocnént.

Rychle se vyvijejici kortikalni demence, myo-
klonus a periodické EEG vzorce (PSWCs) jsou pova-
Zovény za typickou trias sCIN, jinf hovoff o tetrade
ajako dalsi projev pfipojuiji ataxii (Masstriani et Ross,
2000; Tanwani, Furman et Ritchie, 2003). Nicméné
v béZné klinické praxi nachazime "typickou" triddu
nebo tetrddu pfiznakd jen asi u poloviny pfipadd.
Predevsim v pocétecni fézi se mdze onemocné-
ni projevovat rozmanitymi klinickymi pfiznaky
a variabilnim prdbéhem. Asi u 1/3 nemocnych
pfedchazejf prodromalini potiZe, jako jsou Unava,
porucha spanku, kolisani nalady, porucha pozor-

nosti, neklid, stavy Uzkosti, rozostfené vidéni, pocity
nestability a porucha chdze. Toto obdobi mdze
trvat nékolik dnd az tydnd a po ném nésleduje
rychla deteriorace mentalnich funkci az do obrazu
tézké demence, zéroven se objevuji neurologické
pifznaky (Cummings, 2003; Rusina et Matéj, 2012;
Frankova, 2008). Také obraz kognitivn alterace byva
u sCIN maélo specificky, postizeny jsou viechny
slozky kognice v réizné kombinaci (Rusina et Matgj,
2012). V pocétecni fazi se jako u jinych neurode-
generativnich demenci zpravidla jedna o poru-
chy pameéti a potize se vstipivosti a vybavnosti.
Uvodni klinicky obraz naseho pacienta je v mnoha
znacich podobny dfive publikovanym pfipadlm
sCIN. Mezi prvnimi pfiznaky pfevazovaly neuro-
pychiatrické symptomy (anxieta, iritabilita, neklid,
porucha spanku), zrakové potize a pocit nestability.
Dle pacienta témto potiZim pfedchdazel Uraz hlavy,
ktery se posléze ukdzal jako nevyznamny. Ddle
byly zminovény i opakované mozkové komoce.
CT vysetfeni mozku prokézalo mirnou kortikalnf
atrofii, ale tento nélez jsme vzhledem k véku pa-
cienta a jeho anamnéze nehodnotili jako z&vazny
a specificky. Navic pfi symptomatické anxiolytic-
ké lé¢bé (diazepam perordlné) doslo ke zmirnéni
subjektivnich potizi. Proto nds prodromalni potize
s prevazujici psychickou alteraci, nespecifickou
zrakovou poruchou a diskrétnimi neurologickymi
piiznaky zprvu vedly k Gvaze o postkomocnim
syndromu nebo psychosomatické etiologii, coz
bylo posléze vylouceno psychiatrem. | v jinych
kazuistickych sdélenich byly pocate¢ni klinické
pifznaky spojovany s psychiatrickym nebo o¢nim
onemocnénim (3, 13, 14, 24).
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Zajimavym zjisténim byla porucha zrakuy,
kterd se rozvinula jiz v Uvodni fazi choroby. U na-
Seho pacienta se zrak zfetelné a rychle zhorsoval.
K poklesu zrakové ostrosti se pfidaly nejen scinti-
la¢ni skotomy a vizudlniiluze, ale predevsim zra-
kové halucinace, porucha percepce predmétd
a barev a optickéd anozognozie. V pokrocilé fazi
nemoci se rozvinula levostrannd hemanopsie
a pohledova paréza. Pro Heidenhainovu vari-
antu CJN je pravé zrakovéprostorova dysfunkce
jednim z typickych klinickych projev(, ktery se
objevijiz v ¢asné fazi choroby. Pfevazné se jedna
o zrakové halucinace, korovou slepotu, Antonv
syndrom nebo hemianopsii (Cummings, 2003;
Rusina et Matéj 2012; Cooper et al., 2005; Kropp
etal, 1999; Meyer, Leigh et Bagg, 1954). KortikaIni
porucha zraku muize byt pfitomna i u dalsich
subtypl sCIN (predevsim u MM1, MV1 ¢i MM2),
fazich choroby spolu s ataxii a myoklonem (Zer
et al,, 2013; Gdovinovéa, 2013). Casné postizeni
zrakové-prostorovych funkci a kognitivnf alteraci
nalézadme i u kortikobazalni degenerace (CBD).
Na rozdil od CJN se CBD rozviji pozvolnéji, ma
odlisny klinicky prdbéh a jiny MR obraz. Vedle
zrakové dysfunkce byvé u CBD v popfedi konce-
tinova apraxie, asymetricky parkinsonizmus, ale
i dystonie a syndrom cizf ruky (Ling et al., 2010).

Typicky EEG ndlez s pfitomnosti PSWCs ma
senzitivitu 67 % a specificitu 86% (Rusina et
Matéj, 2012; Steinhoff et al., 2004). Tento EEG
vzorec se prevazné vyskytuje az v pokrocilém
stadiu nemoci, v ¢asnéjsi fazi byvaji zpravidla
pritomny pomalé viny difuzné a frontélné in-
termitentni rytmicka delta aktivita. EEG zdznam
se v prbéhu nemoci vyviji a méni, proto je z4-
douci vysetfeni pravidelné opakovat, pfedevsim
u atypickych ¢irychle se zhorsujicich demenci.
To je v souladu i s nasim zjisténim. U naseho
pacienta jsme generalizované PSWCs zachyti-
li az pfi opakovaném vysetteni, v poc¢atecnim
stadiu byly zaznamenany pomalé viny delta
v Siroké distribuci. V souboru 219 definitivnich
diagndz sCIN byl typicky EEG nélez pfitomen
jen u 2/3 pacientd a vyskytoval se predevsim
u subtypl postihujicich kortex, tj. MM1 a MV1
(Young et al, 2005). U subtypt VV2, MV2, MM2
a V1, které tvofi jen mensf procento sCJN, mo-
hou typické EEG zmény chybét (Gdovinova,
2013). Na vyskyt PSWCs a jejich distribuci nent
U Heidenhainovy varianty jednoznacny nazor.

Dle nékterych autord se PSWCs nachazeji pre-
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devsim nad zadnimi oblastmi (Steinhoff et al,,
2013; Vojtéch, Prochazka et Mareckova, 2007).
Jini naopak referuji, ze typicky EEG vzorec ne-
ma specifickou regionalnf distribuci nebo se
nad zadnimi kvadranty vyskytuje pfilezitostné
(Kropp et al., 1999).

Vyznamné misto v diagnostice sSCJN ma MR
vysetfeni mozku, které ma senzitivitu 67 % a spe-
cificitu az 93% (Zerr et al,, 2013; Rusina et Matéj,
2012; Young et al,, 2005). U mensiho procenta pa-
cientd mdze byt MR obraz na za¢atku onemocné-
ni i faleSné negativni, pfedevsim u subtypu MM1
aMV1 (Zerretal, 2009). | kdyZ se mezi MR kritéria
fadi hyperintenzni signal v jakékoliv oblasti bazal-
nich gandglif, jsou typickym nélezem zmény v pu-
tamen a ncl. caudatus pfi DWI a FLAIR sekvencich.
Dalsim MR obrazem mohou byt korové prouzky
v inzule a frontalné nebo hyperintenzity v hipo-
kampu, thalamu & mozecku (Zerr et al,, 2009;
Young et al,, 2003). Pacienti s Heidenhainovou
variantou mohou mit abnormality v primarnim
a sekunddrnim zrakovém kortexu i v asocia¢nich
oblastech (Young et al., 2005; Kalp et al., 2014).
V pfipadové studii s Heidenhainovou variantou
byly zmény v okcipitélnich oblastech nebo dal-
Sim zrakovém kortexu potvrzeny v 36 % piipadd,
u 649 pacientl byly nalezeny zmény pouze v ba-
zalnich gangliich (Kropp et al,, 1999). Ani normalni
nalez na MR mozku nevylu¢uje moznost zminéné
varianty, pfedevsim jedna-li se o jedno ¢asné
vysetfen( (Cooper et al., 2005; Jacobs et al., 20071).
| v naSem pripadé nebyla prvni MR prdkazna. Az
pfi opakovaném vysetfeni byl vyjadfen obraz
pokrocilé periventrikularni a kortikalni atrofie, hy-
perintenzniho signalu v oblasti ncl. caudatus a ncl.
lentiformis a restrikce difuze v bazalnich gangliich
a parieto-okcipitalné oboustranné.

Prinos stanoveni proteinu 14-3-3 v likvoru je
pomérné Siroce diskutovan, nicméné tento test
je stale soucasti diagnostického algoritmu pro
stanoveni pravdépodobné sCIN. Jeho vyznam
je zpochybriovéan i z dlivodu, Ze se jedna o ne-
specificky marker neuronainiho rozpadu, ktery
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HEIDENHAINOVA

mUZeme nalézt u fady jinych akutnich mozko-
vych onemocnéni, napf. u encefalitid, ischemif,
hemorrhagii, nddord i roztrousené sklerdzy.
Senzitivita a specificita tohoto proteinu stoupa
predevsim v kontextu s klinickym obrazem, prd-
béhem onemocnéni a dalsimi diagnostickymi
testy. U rychle progredujicich demencf je tak
protein 14-3-3 povazovan za jeden z kli¢ovych
diagnostickych marker( pravdépodobné sCIN
(Jacobs et al,, 2001). Z hlediska vyssi citlivosti se
nadéjnéji ukazuje zvysend hladina tau proteinu
v mozkomiSnfim moku, event. i spolu s protei-
nem 14-3-3, proteinem S100b a neuron spe-
cifické enoldzy (Matéj et al,, 2008), ale jejich
stanoven( Ize v sou¢asné dobé doporucit jen
jako doplnujici vysetfeni v ramci diferencidlné-
diagnostické rozvahy.

Pfi vydetfeni genu PRNP v kodonu 129 byl
u naseho pacienta prokdzan metionin/meti-
non (MM) v homozygotni formé. Samotny
polyformizmus neni patognomicky, ale pra-
vé homozygotni varianta MM zvysuje rizi-
ko sCJN a je pfitomna u 63-83% pacientd.
U Heidenhainovy varianty byla prokédzana v 92 %
pfipadd (Kropp et al., 1999).

MR obraz, typicky EEG vzorec a pfitomnost
proteinu 14-3-3 v likvoru nas vedly k Uvaze
o pravdépodobné sCJN, pro kterou pacient spl-
foval i klinicka kritéria. Casné zrakova dysfunkce
azmeény pfi MR vysetfeni mozku (vCetné restrikce
difuze parieto-okcipitalné oboustranné) spolu
s neuropatologickym nélezem postizeni pri-
marniho zrakového kortexu poukazovaly na jeji
Heidenhainovu variantu.V kodonu 129 byl proka-
zan MM (ATG/ATG) v homozygotni formeé, coz je
dalsfm dilkem do sklddanky, kterd svédci pro sCIN
a v kontextu kliniky i ndlezli pomocnych vysetfeni
zvysuje pravdépodobnost jeji Heidenhainovy
varianty. Pfipad naseho pacienta je v mnoha
ohledech podobny recentné publikovanému
kazuistickému sdélenf o Heidenhainové varianté
CIN (Verma, Juwenar et Sahu, 2013). Tato vari-
anta zacina zpravidla mezi 50.-70. rokem veku
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a vedle Uvodni zrakové dysfunkce se vyznacuje
i velmi rychlou progresi. U vétsiny pffpad’ do-
chaziv prabéhu dnd ¢i tydnd k rozvoji zdvaznych
neurologickych pfiznak{ (ataxie, myoklonus), aki-
netickému mutizmu, alteraci védomi a k umr-
ti v horizontu 4-5 mésicd od zacatku nemoci
(Kropp et al,, 1999; Okacova et al, 2011).

Zavér

Klinicka diagnostika sCJN je slozity problém,
i pfes uziti dostupnych vysetfovacich modalit
mnohdy nelze dospét ke spravné Uvaze.V ramci
diferencidini diagnostiky je ddlezité vyloucit ze-
jména lécitelné demence, mezi nez mdze patfit
napf. zanétlivd nebo autoimunitni encefalitida
¢i primarni lymfom mozku. Nasi kazuistikou
chceme upozornit na rozmanitost prodromal-
nich a ¢asnych pfiznakd, mezi nimiz mohou
pfevazovat zrakové poruchy vcetné vizudlnich
halucinaci, poruchy percepce predmétl a barev
a zrakové anozognozie. Dale pak na charakteri-
sticky prlibéh s rychlym vyvojem kognitivniho
deficitu a neurologickych pfiznakd s vyraznou
ataxif a myoklonem.

Rozpoznani CJN mé zésadni vyznam jak pro
pacienta, tak jeho blizké. Predevsim z dlivodu,
abychom pacienta nezatéZovali dalsimi pomoc-
nymi vysetienimi a neefektivni 1é¢bou. Pribéh
sCJIN je terapeuticky neovlivnitelny. Jedna se
o nevylécitelné a vzdy smrtelné onemocnéni.
Proto je vhodné vyhnout se marné a zatézuji-
ci 1é¢bé, napt. neindikujeme ani umélou plicni
ventilaci. V [é¢bé se zaméfujeme na ovlivnéni
symptomU (myoklonus, bolesti) a na podpdrnou
lécbu. Zadouci je zajistit komplexni paliativni pé-
¢ia komfort umirani. Velmi dlilezité je pravidelna
komunikace s rodinou pacienta.

Od roku 2001 probih& diagnostika lidskych
prionovych nemoci v NRL pfi oddélenf patolo-
gie a molekuldrni mediciny Thomayerovy ne-
mocnice v Praze. Pitva zemfrelych s podezfenim
na prionové onemocnént je z hygienicko-epide-

miologického hlediska povinna.
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