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Klinicky obraz CJD je charakterizovany rych-
lo progredujicou deterioraciou kognitivnych
funkcii s postupnym rozvojom tazkého dement-
ného syndrému a 100% mortalitou (Manix et al.,
2015). Stanovenie diagnézy CJD podlieha presne
definovanym kritériam (NCJDRSU, 2020). V na-
Som stibore boli pacienti vysetreni neurolégom
v priemere 54,1 dni (SD + 13,8 dni) od vzniku
prvych priznakov. Priemerné trvanie ochore-
nia od prvych priznakov do exitus letalis bolo
5,3 mesiacov (SD + 3,4 mesiaca). V ojedinelych
pripadoch méze ochorenie trvat dlhsie - v na-
Som subore bol jeden pacient, ktory prezil
14 mesiacov od vzniku tazkosti a ktory spinal
diagnostické kritérid pre moznu CJD. Nasledne
bola histopatologicky potvrdend genetickd
forma s haplotypom E200K a 129MM. V praci
Browna a kolektivu (Brown et al., 1984) bolo
az 10 % pacientov s prezivanim viac ako 2 ro-
ky (familidrny vyskyt CJD, mladsi pacienti).
Genetickd forma CJD (haplotyp E200K a 129M)
je spdjana s prezivanim od 1 mesiaca do 111
mesiacov (9 rokov) v izraelskej populacii
(Ladogana et Kovacs, 2018).

Na zaklade prevlddajuceho objektivneho
neurologického poskodenia sme definovali
styri klinické obrazy: behavioralny fenotyp,
kognitivny fenotyp, cerebelarny fenotyp a aty-
picky fenotyp. Pochopitelne stanovenie dia-
gnozy pri vstupnom neurologickom vysetreni
je takmer nemozné - polymorfné subjektivne
tazkosti a rézne vyjadreny objektivny nélez
neumozniuju rychlu a presnu diagnosticku
uvahu. Avsak extrémne rychly vyvoj a pro-
gresia stavu v horizonte tyzdrov az niekolko
malo mesiacov nas dovedie k diferencialnej
diagnostike syndromu rychlo sa rozvijaju-
cej demencie. Tento proces je neodkladny
(potreba vylucit reverzibilné a terapeuticky
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ovplyvnitelné stavy) a CJD predstavuje jednu
z hlavnych moznych diagnéz. Nasleduje akine-
ticky mutizmus, kvadruparéza s pripitanim na
16Zko a vznik kvantitativnej poruchy vedomia.
S jej prehlbovanim pomerne rychlo dochddza
k umrtiu na zaklade centralneho zlyhania vi-
talnych funkcii (alebo v dosledku komplikacii
zdkladného ochorenia) (Bregman et al., 2023).

Pozornost si zasluzi skupina pacientov,
u ktorych primdrna prezentacia ochorenia
a/alebo jeho daldi vyvoj v ur¢itom obdobi
nie je pre CJD charakteristicky (Drobny et al.,
1991). V nasom subore to bolo 14,0 % pri-
padov. V prvom rade su to pacienti s nah-
le vzniknutym loziskovym neurologickym
deficitom, ktory nastoluje podozrenie na
akutnu vaskularnu pricinu. Hemiparézu ako
uvodny priznak CJD sme zaznamenali v 4
pripadoch (Damato et al., 2014; Bae et al.,
2021). K dalsim opisanym loziskovym prizna-
kom podozrivym z cievnej etiolégie patri
izolovana faticka porucha alebo centrélna
lézia nervus facialis (Oliveira et Dias et Bras
Marques, 2021). Rovnako moze ist o akutne
vzniknutu ataxiu postoja a ch6dze s paleoce-
rebeldrnym syndrémom, pri ktorej myslime
na CMP vo vertebrobazildrnom povodi (Xu et
Zhao, 2020; Barnwal et al., 2022). Prikladom je
pacientka z ndsho suboru, ktora bola prijata
pre akutny paleocerebeldrny syndrém. MR
mozgu ukazalo nélez suspektny z opako-
vaného (kardio)embolizmu, ale DWI vaze-
nie bolo bez zndmok hyperakutnej cievnej
lézie. Kardioskrining odhalil intermitentnu
fibrilaciu predsieni. Rychly nastup a rozvoj
demencie s extrapyramidovym a pyramido-
vym syndrémom a kvadruposkodenim nds
naviedol zvazovat CJD. Nakoniec bola stano-
vend definitivna diagnéza genetickej formy
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CJD. Dalej su publikované aj kazuistiky nahle
vzniknutych amnestickych syndrémov, pri
ktorych je v Sirsej diferencidlnej diagnostike
taktiez CJD (Vakilian et Fekri et Farahmand,
2019). Epileptické zachvaty predstavuju
extrémne zriedkavu primarnu manifesta-
ciu CJD. V neskorsom priebehu ochorenia
je ich vyskyt casty, obyc¢ajne pod obrazom
generalizovanych epileptickych zachvatov
(Katsikaki et al., 2021). Jeden pacient z ndsho
suboru bol prijaty pre prvy generalizovany
epilepticky zachvat. Nasledoval rychly roz-
voj demencie a exitus letalis. Post mortem
bola stanovena diagnéza CJD. V priebehu
CJD sa epileptické zachvaty vyskytli v na-
Som subore v 12,5 % pripadov. Poskodenie
extrapyramidového systému je rovnako pri
CJD velmi casté, obycajne pod obrazom
myoklonu, tremoru alebo choreatickych hy-
perkinéz (Gurram et al., 2023). Zaujimavy je
pripad nasej pacientky s tvodnou diagn6zou
izolovanej fokalnej dystdnie pravej hornej
koncatiny. V priebehu dvoch mesiacov stav
pokrocil do tazkej demencie s paleocere-
beldrnym syndrémom a o dalsi mesiac pa-
cientka zomiera.

Zaver

CJD predstavuje naj¢astejSie smrtelné
humanne priénové ochorenie. V severnej
¢asti stredného Slovenska ma extrémne
vysoku incidenciu s takmer Uplnou domi-
nanciou genetickej formy CJD v histopato-
logickych vzorkéch pacientov s tymto ocho-
renim. Klinicky obraz a vyvoj je prakticky
neodlisitelny od sporadickych foriem CJD
a manifestuje v Uvodnych, ale aj pokrocilej-
Sich stadiach zaujimavu a nezanedbatelnu
variabilitu.
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