charakterizovan kombinaci kognitivniho deficitu,
psychiatrické symptomatiky ve formé bludg,
halucinaci ¢i deliria, mozeckové symptomati-
ky, myoklonu, pyramidovych a extrapyra-
midovych pfiznakd, které rychle, vétsinou
v horizontu nékolika mésic(, progreduji do
obrazu akinetického mutismu. V nékterych
pfipadech muze byt zac¢atek onemocnéni
atypicky; tyto atypické inicidlni klinické
prezentace mohou zahrnovat izolovanou
progredujici poruchu kognitivnich funkci,
kterd byva pfitomna v 15 % pfipadl CJD
a mGze byt mylné povaZzovana za jinou neu-
rodegenerativni demenci. Progredujici mo-
zeckova ataxie bez vyznamného kognitivni-
ho deficitu nebo myoklonu tvoii pfiblizné
10 % pfipadl CJD, nejcastéji souvisi s iCJD,
ale mlze vyvolat podezieni na nejriizné;jsi
postizeni mozecku nebo mozkového kme-
ne: vaskularni, nadorova, paraneoplasticka
nebo zanétliva. Diferencialné diagnostické
rozpaky muze ¢init inicidlni postizeni zraku
s poruchou zrakové-prostorové orientace,
hemianopsii, skotomy a zrakovymi haluci-
nacemi postupné progredujicimi do korové
slepoty; tento pribéh je charakteristicky
pro tzv. Heidenhainovu variantu CJD. Casna
manifestace mize zahrnovat rovnéz nejriiz-
néjsi psychiatrické projevy, jako jsou zmény
nalady, osobnostni zmény nebo paranoidni
chovani a vést k podezieni na rozvijejici se
psychiatrické onemocnéni. Vzacné byly po-
psany pfipady, kdy uvodni projevy CJD na-
podobovaly cévni mozkovou pfihodu nebo
kortikobazalni syndrom (Mead et Rudge,
2017).

Klinickd diagnostika onemocnéni vy-
chazi z klinickych diagnostickych kritérif
(National CJD Research & Surveillance Unit,
2017), na zékladé kterych je mozné stano-
vit klinickou diagnézu sCJD s presnosti na
urovni ,mozné” nebo ,pravdépodobné”.
Klinicka diagnosticka kritéria zahrnuji kro-
mé nezbytnych klinickych pfiznakd i ndlezy
nékterych paraklinickych vysetfeni. K témto
se fadi nalez periodickych trifazickych vin
v elektroencefalografickém (EEG) zéznamu,
pfitomnost proteinu 14-3-3 v mozkomis-
nim moku (CSF), nélez pfi vysetfeni mozku
pomoci magnetické rezonance: hyperinten-
zity v ncl. cuadatus nebo putamen, pfipadné
v kortikdlnich oblastech na DWI a FLAIR
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FENOKOPIE CREUTZFELDTOVY-JAK

Tab. 1. Nejcastéjsi priciny fenokopii Creutzfeldtovy-Jakobovy nemoci

Imunitné navozené procesy

Autoimunitni encefalitidy (NMDAR encefalitida
a VGKCGLGIT encefalitida)

Primarni angiitida CNS

Neurosarkoidéza

Paraneoplastické mozeckové degenerace
Hashimotova encefalitida

Granulomatéza s polyangiitidou

Mozkové neoplazie

Primarni lymfom CNS

Infiltrace leptomening lymfomem
Maligni gliomy

Leptomeningedlni karcinomatdza
Metastaticky rozsev adenokarcinomu

Infekéni onemocnéni CNS

Mykotické infekce
Parazitarni infekce

Toxicko-metabolické syndromy

Jaterni encefalopatie
Wernickeho encefalopatie

Neurodegenerativni onemocnéni CNS

Alzheimerova nemoc

Vaskuldrni demence

Demence s Lewyho télisky

MesiaIni temporaini skleréza

SmiSené patologie neurodegenerativni,
veékoveé vazané a vaskulami

Zkratky: NMDAR encefalitida = autoimunitni encefalitida asociovand s protildtkami proti NMDA (N-methyl-
-D-aspartdt) receptoru; VGKGLGIT encefalitida = limbickd encefalitida asociovand s LGI1 (leucine-rich glioma
inactivated 1) protildtkami proti proteinim komplexu napétové fizeného kaliového kandlu (voltage-gated

potassium channel; VGKC)

sekvencich. Relativni novinkou je pozitivni
nalez pfi vysetieni CSF ¢i dalsich tkani me-
todou RT-QuIC (Real-time quaking-induced
conversion), pokud je toto vy3etfeni k dis-
pozici (National CJD Research & Surveillance
Unit, 2017).

Fenokopie CJD

Diky vysledklim retrospektivnich
klinicko-patologickych analyz ptibyva
ddkazd o narGstajicim mnozstvi pfipadd,
jez jsou diagnostikovany jako CJD, ale ve
skute¢nosti se o toto onemocnéni nejedna.
Dlvodd muize byt nékolik, z téch hlavnich
jsou udavany predevsim rostouci povédomi
o spongiformnich encefalopatiich a nad-
mérné spoléhdni se na pozitivitu vysetieni
hladiny proteinu 14-3-3 v mozkomisnim
moku. Nej¢astéjsim divodem je ale patr-
né mnozstvi ,neprionovych” poruch zpQ-
sobujicich rychle progredujici kognitivni
deficit, ktery v ptipadé pfitomnosti abnor-
malit nékterého z paraklinickych vysetfeni
(zejména charakteristického EEG nalezu,
pozitivity proteinu 14-3-3, nebo nalezu
na MR mozku) muze vést k diagnostickym
rozpaklm. Takovy pacient ,de facto” spliuje
klinickd diagnosticka kritéria ,mozné” CJD
(Chitravas et al., 2011).

Diferencialni diagnostika téchto stavi je
Sirokd a zahrnuje i fadu potencidlné Iécitel-

f
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nych onemocnéni. Mezi hlavnimi ,mimics”
CJD jsou uvadény imunitné navozené pro-
cesy (Mahad et al., 2005; Gerschwind et al.
2008; Chitravas et al., 2011; Yoo et Hirsch,
2014; Maat et al., 2015; Mead et Rudge,
2017; Liu et al., 2020). Dal$i pomérné Siro-
kou skupinu CJD ,mimics” tvofi mozkové
neoplazie (Sanz et al., 2014; Rudge et al.,
2018; Amano et al., 2021; Lazar et al., 2022;
Rusina et al., 2021). Klinicky obraz CJD byl
popsan i v souvislosti s nékterymi infek¢-
nimi onemocnénimi CNS a ¢astou pric¢inou
mohou byt i toxicko-metabolické poruchy
(Stone et al., 2008; Chitravas et al., 2011;
Kimura et al., 2021; Lazar et al., 2022). Pfehled
nejcastéjsich klinickych stavi jako pficin fenoko-
pii CJD je uveden v tabulce ¢. 1.

Vice nez 50 % piipadd ,mimics” CJD tvofi
neurodegenerativni onemocnéni. V klinické
praxi se Casto setkdvame se zhorsenim klinic-
kého stavu doprovazeného rychlou progresi
kognitivniho deficitu v dasledku interku-
rentni infekce. Nékteré z dalsich ptiznaka,
které jsou soucasti klinického obrazu CJD,
mohou byt navozeny zménou medikace;
tak mohou napt. tricyklickd antidepresiva
zpUsobit rozvoj myoklonu nebo antiepilep-
tika rozvoj ataxie. Pokud nejsou k dispozici
anamnestické udaje o pfitomnosti diivéjsich
klinickych projevi daného onemocnéni, mi-

ze byt vysledny klinicky obraz zdrojem myl-
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