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LIDSKE PRIONOVE NEMOC V CR: 22 LET ZKUSENOSTI NARODNI REFERENCNI LABORATORE PRO DIAGNOSTIKU

popsan jeden pfipad GSS s touto mutaci
klinicky mimikujici gCJD (Rusina et al., 2013).

Mutace R208H je velmi vzacna, v Ceské
republice s ni Zije jen jedna rodina, jejichz
klinické projevy mimikuji progresivni supra-
nukledrni paralyzu (Matéj et al., 2012).

Del/ins dvou nebo vice oktapeptido-
vych repetic jsou povazovany za patogenni,
protoze inzerce oktapeptidovych repetic
zvysuje rychlost tvorby PrP5¢ rezistentniho
vUci proteaze. Klinicky fenotyp pacientt je
vysoce variabilni a ¢asto se vném misi rysy
CJD a GSS onemocnéni. Pacienti s inzerc-
nimi mutacemi obvykle vykazuji znamky
onemocnéni v raném véku, trvajici nékolik
let. Nékteré pfipady postradaji specifické
histopatologické zmény. Molekularni pod-
klad pro tuto fenotypovou heterogenitu
z(stava nevysvétleny, ale zda se, ze zavisi na
velikosti inzerce paru bazi a polymorfismu
kodonu 129.

Diferencialni diagnéza

U pacientt s klinickym podezienim na
TSE nékdy byva zjisténa jina etiologie jejich
obtizi - z neurodegenerativnich chorob
se povétsinou jedna o jejich komorbidity
vyvolavajici atypicky klinicky pradbéh one-
mocnéni. V tabulce 1 jsou shrnuty neuro-
patologické diagndzy, které byly klinicky
hodnoceny jako moznd CJD.

Lidska prionova onemocnéni
v CR v letech 2001-2022 -
vysledky celostatniho
prizkumu

Pocty zjisténych pfipadu
Autoptické vysetfeni vSech podezieni
na prionova onemocnéni je v CR povin-
né a fidi se hygienicko-epidemiologickou
surveillance. Veskera ziskana klinicka data
pfipadd moznych prionovych chorob, které
jsou nasledné potvrzeny neuropatologic-
ky, imunologicky a geneticky, jsou ulozena
v NRL prionovych chorob v Ustavu patologie
a molekularni mediciny 3. LF UK a Fakultni
Thomayerovy nemocnice v Praze. Klinicky
suspektni neurodegenerace tvofi asi tretinu
pitev provedenych na dstavu. NRL je jedinym
referen¢nim centrem pro neuropatologickou

verifikaci prionovych onemocnéni v CR, takze

DSKYCH PRIONOVYCH CHOROB

Tab. 1. Definitivni neuropatologické diagndzy neprionovych onemocnéni u pfipadd klinicky referova-

nych jako moznd CJD

Neurodegenerativni nemoci Alzheimerova nemoc 112

(€asto komorbidni) Frontotemporalni demence 75
Demence s Lewyho télisky 48
Progresivni supranukledrni paralyza | 11
Multisystémova atrofie 4
Kortikobazalni degenerace 2
Parkinsonova nemoc 1

Neuroinfekce a autoimunitni Encefalitidy 27

zanéty Maligni/Marburgova roztrousena 2
skleréza

Ischemickeé a anoxické SubkortikdIni vaskulédrni demence 8

postiZeni Post-anoxické encefalopatie 9

Tumory Primdrni CNS lymfom 8
Gliomatoza 1
Karcindza mening 2
Metastaticky karcinom 3

Metabolické encefalopatie Wernicke-Korsakoff 5

Dalsi Subduréini hematom 2

Graf 1. Pocty diagnostikovanych pacientt s TSE v Ceské republice mezi lety 2001-2022
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ziskana data predstavuji oficidlni vysledky
dozoru nad prionovymi onemocnénimi u nas
a sestdavaji z definitivné neuropatologicky po-
tvrzenych pfipadd.

Od roku 2001 do roku 2022 bylo definitiv-
né potvrzeno celkem 361 pripadd prionovych
onemocnéni, ztoho 301 piipadl sCJD, 50 pfi-
padl gCJD a 10 pfipadl GSS, coz odpovida
celkové prevalenci pfiblizné 15,69 pfipadu
zarok.V CR nebyla nikdy potvrzena vCJD ani
FFI. Ne véechny pfipady klinicky vedené jako
mozné/pravdépodobnd CJD byly potvrzeny
jako definitivni CJD, tudiz bylo identifikovano
mnoho dalich diagnostickych entit, véetné
(vétsinou komorbidnich) neurodegenera-
ci, nadoru ¢i autoimunitnich poruch, které
mohou CJD svym klinickym fenotypem
obratné napodobit.
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Je patrnd tendence zvysujici se preva-
lence TSE diky optimalizaci diagnostickych
metod a intra vitam konzultacim posky-
tovanym Neurologickou klinikou Fakultni
Thomayerovy nemocnice neurologickym
pracovistim po celé CR. Rostouci prevalenci
dobfre ilustruje fakt, Ze za prvnich deset let
(2001-2010) existence NRL bylo diagnosti-
kovano 115 pfipada lidskych prionovych
onemocnéni, ztoho 88 bez dédi¢ného po-
zadi, zatimco béhem nasledujicich deseti let
(2011-2020) pocet potvrzenych piipadd TSE
vzrostl na 190 se 168 sporadickymi pfipady,
tj.090,91 %. V uplynulém roce dokonce vzros-
tl pocet zastizenych piipadd na rekordnich
37 (Graf 1).

Incidence se v jednotlivych regionech
pohybuje od 1,0 do 2,4 pfipadd na milion
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