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Results: After meeting the inclusion criteria, we defined a cohort of 56 patients with a definitive or probable diagnosis of the
disease. In 18 cases, there was the probable form of the disease (without histopathological confirmation, but with 100.0% positivity
in E200K). Our cohort was almost completely predominated by the genetic form of CJD (96.4% of cases). The remainder was the
sporadic form. The disease mostly occurred at the age of 50 to 70 years old, with females being affected more frequently than
males. The clinical presentation was divided into four phenotypes: cerebellar, cognitive, behavioural, and atypical.

Conclusion: The study has confirmed extremely high rates of CJD in the northern part of central Slovakia. In cases with a definitive
diagnosis (confirmed histopathologically), the genetic form of CJD predominates clearly. Additional demographic, epidemiological,
clinical, and paraclinical correlates of CJD are also presented.
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Uvod

Creutzfeldtova-Jakobova choroba (CJD)
je najcastejSie humanne priénové ochorenie.
Ide o smrtelnu neurodegenerativnu nozo-
logicku jednotku charakterizovanu klinicky
rychlo progredujicou demenciou s dalSimi
pridruzenymi neurologickymi a/alebo psy-
chiatrickymi priznakmi. Histopatologicky je
pre CJD typicky masivny ubytok neurénov
s hromadenim patologického priénového
proteinu a spongiformnou vakuolizaciou, od-
kial pochadza aj pomenovanie spongiformna
encefalopatia. Priblizne 85 % CJD su spora-
dické pripady a 10 - 15 % su genetické formy
s moznym familidrnym vyskytom. Slovenska
republika ma niekolkonasobne vyssiu inciden-
ciu CJD v porovnani s celosvetovym prieme-
rom (Mitrova et al., 1991).

Geneticka forma, ktord je na Slovensku
dominantna, vznika na podklade patogénnej
mutacie génu PRNP (aktudlne je zndmych do
60 roznych mutdcii). Na Slovensku dominu-
je bodova mutacia E200K, pri ktorej nastava
vymena aminokyseliny glutamatu za lyzin.
Penetrancia tejto mutdcie v slovenskej popula-
cii je priblizne 70 % (Lloyd et al., 2013; Gao et al.,
2019).

Material a metodika

Uskutoc¢nili sme retrospektivnu analyzu
dat pacientov, ktorym bola v $tyroch okresoch
severného Slovenska (Tvrdosin, Nédmestovo,
Dolny Kubin, Martin) stanovend definitivna
alebo pravdepodobna diagnéza CJD podla
aktudlnych diagnostickych kritérii (NCJDRSU,
2020). Udaje o pacientoch sme ziskali zo
zdravotnej dokumentacie z nasledujucich
pracovisk: 1. Neurologickd klinika JLF UK
a UNM v Martine; 2. Neurologické oddele-
nie, Dolnooravska nemocnica s poliklinikou
v Dolnom Kubine; 3. Oddelenie priénovych
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Graf 1. VWskyt CJD v rokoch 2006 az 2023 v sledovanych okresoch severnej casti stredného Slovenska

7
>
) 6
c 5
2 4 ‘j] w
o I
g : w } |
- 2 | ’F‘ |l
>8 1 | RW
% '‘'mum N
a.
2006 2007 2008 2009 2010 2011
B Martin 1 1 0 0 0 0 0
® DolnyKubin 0 0 1 13 1 1
Namestovo 0 0 0 0 1 1 0
® Tvrdosin 0 0 0 4 1 1 1

chorodb, SZU v Bratislave; 4. Oddelenie epide-
miolégie RUVZ v Dolnom Kubine; 5. Oddelenie
epidemiolégie RUVZ v Martine.

Vysledky

V ¢asovom obdobi rokov 2006 az 2023
(takmer 18 rokov) bola v okresoch Tvrdosin,
Namestovo, Dolny Kubin a Martin stanovend
diagnéza pravdepodobnej alebo definitivnej
CJD v 56 pripadoch. V jednotlivych okresoch
bol zaznamenany nasledovny pocet pripa-
dov: Dolny Kubin (19), Tvrdo3in (18), Martin (10)
aNamestovo (9). Z toho bolo 33 Zien a 23 muzov.
Zeny boli postihnuté 1,43x ¢astejsie ako muzi.
Priemerny vek v ¢ase stanovenia diagnézy bol
61 rokov (SD + 9,95 rokov). Najmladsi pacient
mal 37 rokov a najstarsi 83 rokov.

Pozitivnu rodinnd anamnéza sme zistili cel-
kovo v 18 pripadoch. Vsetci tito pacienti mali
mutaciu E200K a polymorfizmus na kodéne 129
bol v 16 pripadoch MM a v 2 pripadoch MV (de-
finitivna CJD bola histopatologicky potvrdena
v 9 pripadoch). V 12 pripadoch i$lo o jedného
pribuzného s pravdepodobnou alebo definitiv-
nou formou.V 6 pripadoch sme zistili vyskyt CJD
u dvoch alebo viacerych ¢lenov rodiny.

Epidemiologicka analyza 10 pacientov
z okresu Martin ukazala, ze pévod alebo pred-
kov zregionu Oravy malo az 6 pacientov. Jedna
pacientka ma sestru s potvrdenou mutaciou
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E200K a 129MM, ktord bola v tom ¢ase asymp-
tomaticka. Dalsia pacientka ma druhostup-
fiového pribuzného (sesternicu) s CJD. Zvysni
2 pacienti mali sporadicku formu ochorenia.
Definitivna forma CJD bola pitvou po-
tvrdena v 38 pripadoch z celkového siboru
56 pacientov, z toho v 36 pripadoch (94,7%)
to bola geneticka forma CJD a v 2 pripadoch
(5,3 %) sporadicka forma (sporadicka forma
bola potvrdend iba v jednom zo Styroch okre-
sov — v Martine). V 18 pripadoch sa pitva ne-
uskutocnila. V tejto skupine pacienti splnali
klinické kritéria pre pravdepodobnt diagnézu
CJD. Mutécia E200K bola zistena vo vietkych
18 pripadoch (100,0 %). Z toho 4 pacienti mali
polymorfizmus na kodéne 129 MV a 14 paci-
entov malo konfigurdciu MM. Z uvedeného
vyplyva, Ze tato skupina pacientov mala gene-
tickd formu ochorenia vo vietkych pripadoch.
Priemerné trvanie od vzniku prvych tazkos-
ti do neurologického vysetrenia bolo 54,1 dni
(od 5 do 270 dni). Priemerné trvanie CJD od
jeho vzniku do umrtia bolo 5,3 mesiacov
(SD + 3,35 mesiacov). Pacienti prezivali v 5 pri-
padoch viac ako 11 mesiacov a 1 jeden pacient
zomrel az 14 mesiacov od zaciatku ochorenia.
Zastupenie jednotlivych objektivnych
neurologickych priznakov a syndrémov pri
vstupnom vysetreni vidime v Grafe 3.V stadiu
Uplne rozvinutého ochorenia bola pritomna
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