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CREUTZFELDTOVA-JAKOBOVA CHOROBA V SEVERNEJ CASTI STREDNEHO SLOVENSKA: RETROSPEKTIVNA ANALYZA SUBORU PACIENTOV V ROKOCH 2006 AZ 2023

kombinacia tazkého dementného syndro-
mu, pyramidového syndromu (kvadruparé-
za/kvadruplégia) spolu s extrapyramidovym
a cerebeldrnym syndrémom. Myoklonus sa
v Uvode manifestoval u 6 pacientov a v dalsich
16 pripadoch sa vyskytol v priebehu choroby.
Epileptické zachvaty sme zistili v 7 pripadoch
z 56 pacientov.

Podla dominujucich objektivnych klinic-
kych priznakov (resp. syndrémov) v rozvi-
nutom $tadiu ochorenia sme pacientov
rozdelili do troch zakladnych fenotypov:
1. cerebeldrny (18 pacientov), 2. kognitiv-
ny (17 pacientov) a 3. behaviorélny (14 pa-
cientov). Stvrty fenotyp sme oznadili ako
atypicky (7 pacientov). Skupina pacientov
s atypickym priebehom CJD sa vyznaco-
vala najma tym, ze v 6 pripadoch vznikli
priznaky ndhle (tzv. stroke-like onset), a to
4x hemiparéza a 2x ataxia postoja a chodze.
V 1 pripade CJD zacinala niekolko tyzdrov
trvajucou izolovanou fokalnou dystoniou
pravej hornej koncatiny.

Vysetrenie likvoru ukdazalo patolo-
gickd hodnotu proteinu 14-3-3 v 35 pri-
padoch (62,5 %). DNA analyza potvrdila
mutdciu E200K v 54 pripadoch (96,4 %).
Polymorfizmus na kodéne 129 bol v 45 pri-
padoch MM (80,0 %) a v 11 pripadoch MV
(20,0 %). EEG vysetrenie ukazalo $pecificku
patoldgiu (trifazické vyboje) v 45 pripadoch
(80,3 %). MR vysetrenie mozgu potvrdilo pa-
tologicky néalez v zmysle CJD u 21 pacientov
z 24 vysetrenych (87,5 %). Maly pocet MR
vysetreni bol podmieneny nedostupnostou
MR pristroja v celom regiéne Oravy.

Diskusia

V nasej praci sme sledovali vyskyt CJD
v ¢asovom obdobi takmer 18 rokov v severnej
Casti stredného Slovenska. Podarilo sa nam
identifikovat 56 pacientov s touto diagno-
zou. Definitivna diagnéza CJD bola pitvou
(histopatologicky) potvrdend v 38 pripadoch
(z toho v 94,7 % islo o geneticku formu).
Potvrdzuje sa tym skutoc¢nost, Ze Slovensko
sa celosvetovo zaraduje ku krajindm s naj-
vyssim vyskytom genetickej CJD (Mitrova et
Belay, 2002). Zvy$nych 18 pacientov splialo
diagnostické kritéria pre pravdepodobnu
CJD (bez histopatologickej konfirmacie) rov-
nako s absolutnou dominanciou genetickej
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Graf 2. Zastupenie CJD podla vekovej skupiny (viavo). Zastipenie CJD s pozitivnou rodinnou anamnézou
(RA) a zastupenie v pripadoch vyskytu CJD u najmenej 2 ¢lenov rodiny (prvostupriovy alebo druhostup-
novy pribuzny) (vpravo)
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Graf 3. ZastUpenie objektivnych klinickych priznakov (alebo syndrémov) pri vstupnom neurologickom
vysetreni
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Graf 4. Zastupenie jednotlivych klinickych fenotypov CJID (hore). Viysledky DNA analyzy a vysetrenia
proteinu 14-3-3 (dole)
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