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HLAVNÍ TÉMA
Humánne priónové ochorenia – „state of the art“ 2023

tia a klinicky ide o nešpecifické kognitívne 

poruchy niekedy pod obrazom Alzheimer

‑like alebo FTLD‑like demencie (Y145X, Y160X, 

Y226X). Zaujímavosťou je mutácia Y163X, ktorá 

spôsobuje amyloidovú motorickú a senzitívnu 

neuropatiu a chronické hnačky spolu s močovou 

dysfunkciou. Demencia sa manifestuje v nes-

korom štádiu až 20 rokov trvajúcej choroby. 

Vykazuje príbuzné črty s familiárnou amyloido-

vou polyneuropatiou (Mead et al., 2013).

Genetické poradenstvo
Genetické vyšetrenie je možné urobiť pri 

autopsii, alebo ešte počas života pacienta. 

Genetické formy PO sú obyčajne identifikované 

a v konkrétnej rodine známe. Samozrejme to tak 

nemusí byť vždy. Mutácie s nízkou penetran-

ciou, chybná diagnostika rodinných príslušníkov, 

predčasná smrť nositeľov znaku z iných príčin, 

zatajenie biologického otcovstva, ako aj chý-

bajúce informácie v rodinnej anamnéze môžu 

zabrániť stanoviť diagnózu genetického PO.

V prípade potvrdeného genetického PO pa-

cienta (alebo sú v rodine aspoň dve osoby s dia-

gnostikovaným PO) je nevyhnutné ponúknuť 

členom rodiny (hlavne prvostupňovým príbuz-

ným) možnosť genetického poradenstva. Nie 

každý má záujem o genetické poradenstvo. 

Informácia o vlastnom genetickom statuse (som 

alebo nie som nositeľom patogénnej mutácie) 

môže byť prospešná pri plánovanom rodičov-

stve, preventívnom vysporiadaní majetkových 

a iných rodinných a osobných záležitostí alebo 

iba pre vnútorný pocit človeka, ktorý jednodu-

cho chce poznať skutočnosť. Na druhej strane sú 

ľudia, ktorí sa takejto informácii a priori bránia, 

a je to ich právo. Tretia skupina sú osoby, ktoré 

mentálne nezvládnu skutočnosť, že sú nositeľmi 

genetického znaku smrteľného neurodegenera-

tívneho ochorenia, a reagujú závažným psychi-

atrickým stavom až s potenciálom suicidálneho 

konania.

Pred samotným genetickým testovaním 

jedinec absolvuje neurologické a psychiatric-

ké vyšetrenie a samozrejme obsiahly pohovor, 

v ktorom sa mu predložia a detailne vysvetlia 

všetky aspekty problému, aby sa mohol sám 

následne zodpovedne rozhodnúť. Je žiadúce, 

aby pri rozhovoroch bol prítomný aj ďalší ro-

dinný príslušník. Treba poskytnúť aj dostatočný 

čas (aj niekoľko týždňov až mesiacov) na prijatie 

rozhodnutia. Ideálnym výsledkom poradenstva 

je pre danú mutáciu špecifická informácia o kli-

nickom obraze ochorenia, priemernom veku 

jeho vzniku, typickom vývoji a predpokladanom 

trvaní a samozrejme penetrancii genetického 

znaku (Goldman et Vallabh, 2022).

Pri plánovanom rodičovstve je možnosť ge-

netického testovania in utero (amniocentéza) 

s prípadným umelým prerušením tehotenstva 

v prvom trimestri alebo je alternatívou tzv. pre-

dimplantačná genetická diagnostika s in vitro 

fertilizáciou.

Terapia PO
Komplexná ošetrovateľská starostlivosť 

je samozrejmosťou akonáhle pacienti stratia 

sebestačnosť v  základných každodenných 

činnostiach a následne sa stávajú imobilnými. 

Symptomatická farmakologická liečba prízna-

kového spektra je rovnako štandardom.

Kauzálna a/alebo patogenetická terapia 

CJD bola predmetom malého počtu klinických 

štúdií. Hlavným problémom je vždy malý počet 

disponibilných pacientov a extrémne rýchla pro-

gresia ochorenia. Bez signifikantného prínosu 

prebehli štúdie s quinacrinom, pentosan poly-

sulfátom, flupirtínom a doxycyklínom (Shim et 

Sharma et An, 2022).

Určité nádeje sa vkladali do pomerne no-

vého perorálneho oligomerického inhibítora 

agregácie proteínov s prienikom cez hema-

toencefalickú bariéru „anle138b“, klinická 

štúdia vykonaná na myšacom modeli gene-

tického PO síce preukázala redukciu prióno-

vých depozitov, ale neovplyvnila prežívanie 

laboratórnych zvierat (Vallabh et al., 2023). 

Určité pozitívne výsledky boli zaznamenané 

pri ovplyvnení TSE experimentálnych myší 

a makakov podávaním syntetických chape-

rónov (Yamaguchi et al., 2019). Plne huma-

nizovaná anti‑PrPC monoklonová protilátka 

s vnútrožilovým podaním (IgG4κ isotype; 

PRN100) bola vyskúšaná na 6 pacientoch 

s pravdepodobnou CJD, pričom v 2 prípa-

doch ukázala nekropsia mozgu redukciu 

priónovej záťaže v porovnaní s neliečenými 

mŕtvymi kontrolami. Zároveň PRN100 ukázal 

priaznivý bezpečnostný profil a ďalšie po-

kračovanie klinického skúšania tejto mono-

klonovej protilátky sa očakáva (Mead et al., 

2022).
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