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tia a klinicky ide o nespecifické kognitivne
poruchy niekedy pod obrazom Alzheimer-
-like alebo FTLD-like demencie (Y145X, Y160X,
Y226X). Zaujimavostou je mutacia Y163X, ktora
sposobuje amyloidovi motoricku a senzitivnu
neuropatiu a chronické hnacky spolu s mocovou
dysfunkciou. Demencia sa manifestuje v nes-
korom stadiu az 20 rokov trvajucej choroby.
Vykazuje pribuzné ¢rty s familidrnou amyloido-
vou polyneuropatiou (Mead et al., 2013).

Genetické poradenstvo

Genetické vy3etrenie je mozné urobit pri
autopsii, alebo este pocas zZivota pacienta.
Genetické formy PO su obycajne identifikované
avkonkrétnej rodine zndme. Samozrejme to tak
nemusi byt vzdy. Mutdcie s nizkou penetran-
ciou, chybna diagnostika rodinnych prislusnikov,
predcasna smrt nositelov znaku z inych pricin,
zatajenie biologického otcovstva, ako aj chy-
bajlice informdacie v rodinnej anamnéze mézu
zabranit stanovit diagnézu genetického PO.

V pripade potvrdeného genetického PO pa-
cienta (alebo su v rodine aspor dve osoby s dia-
gnostikovanym PO) je nevyhnutné ponuknut
¢lenom rodiny (hlavne prvostupriovym pribuz-
nym) moznost genetického poradenstva. Nie
kazdy md zdujem o genetické poradenstvo.
Informdcia o vlastnom genetickom statuse (som
alebo nie som nositelom patogénnej mutécie)
méze byt prospesna pri planovanom rodicov-
stve, preventivnom vysporiadani majetkovych
a inych rodinnych a osobnych zalezitosti alebo
iba pre vnutorny pocit ¢loveka, ktory jednodu-
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¢innostiach a nasledne sa stavaju imobilnymi.
Symptomatickd farmakologicka liecba prizna-
kového spektra je rovnako Standardom.

Kauzélna a/alebo patogeneticka terapia
CJD bola predmetom malého poctu klinickych
stadii. Hlavnym problémom je vzdy maly pocet
disponibilnych pacientov a extrémne rychla pro-
gresia ochorenia. Bez signifikantného prinosu
prebehli Studie s quinacrinom, pentosan poly-
sulfatom, flupirtinom a doxycyklinom (Shim et
Sharma et An, 2022).

Urcité nadeje sa vkladali do pomerne no-
vého peroralneho oligomerického inhibitora
agregacie proteinov s prienikom cez hema-
toencefalicku bariéru ,anle138b”, klinicka
$tudia vykonana na mysacom modeli gene-
tického PO sice preukazala redukciu priéno-
vych depozitov, ale neovplyvnila prezivanie
laboratérnych zvierat (Vallabh et al., 2023).
Ur¢ité pozitivne vysledky boli zaznamenané
pri ovplyvneni TSE experimentélnych mysi
a makakov podévanim syntetickych chape-
rénov (Yamaguchi et al., 2019). Plne huma-
nizovana anti-PrP¢ monoklonova protilatka
s vnutroZilovym podanim (IgG k isotype;
PRN100) bola vyskusana na 6 pacientoch
s pravdepodobnou CJD, pri¢com v 2 pripa-
doch ukdzala nekropsia mozgu redukciu
priénovej zétaze v porovnani s neliecenymi
mitvymi kontrolami. Zarovery PRN100 ukazal
priaznivy bezpecnostny profil a dalsie po-
kracovanie klinického skusania tejto mono-
klonovej protilatky sa ocakava (Mead et al.,
2022).
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