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Vazené kolegyné a kolegové,

Brezen 2019

v dnednim cisle laboratornich listld Vam pFinasime podrobné;jsi informace o prionovych chorobéch. Pfijemné
Cteni.

PRIONOVE CHOROBY

Prionova onemocnéni (oznacovand téz jako transmisivni spongiformni encefalopatie — TSE) jsou skupinou
neurodegenerativnich nemoci postihujicich zvirata i ¢lovéka. Jedna se o vzacna, av3ak nelélitelnd a smrtel-
na onemocnéni.

Do popredi zajmu verejnosti se prionové choroby dostaly aZ v roce 1986 v souvislosti s propuknutim
epidemie bovinni spongiformni encefalopatie (BSE) ve Velké Britanii a hlavné pak po roce 1996, kdy byla
diagnostikovana tzv. nova varianta Creutzfeldt-Jakobovy choroby u ¢lovéka a bylo vysloveno podezieni
na moznou nakazu z masa postiZzeného dobytka.

Priony

Za puvodce TSE jsou povazovany priony. Pojem prion (,proteinaceous infectious particle”) oznacuje infek¢-
ni bilkovinu, kterd je schopna se sama replikovat i v nepfitomnosti nukleovych kyselin. Prionovy protein je
kédovan genem pro prionovy protein, ulozenym na kratkém rameni 20. chromozomu. Fyziologicky prio-
novy protein lze nalézt na bunéné membrané neurond, ale i v dalSich tkanich. Jeho presna fyziologicka
funkce neni zcela zfejma. Zakladnim patofyziologickym procesem onemocnéni je konformacni zména
~normalniho” prionového proteinu (PrP<) na ,infekéni” prionovy protein (PrP*c). Konformacni zména vede
ke vzniku velmi odolného proteinu, a to vici teplotnim zménam (zmrazeni, var), vysuseni, pasterizaci, UV
i ionizujicimu zafeni, sterilizaci, ale i vétSiné béznych dezinfek¢nich pripravkd. Dochazi k hromadéni in-
fekeniho prionového proteinu a nasledné patologické ukladani v mozkové tkani.

Creutzfeldt-Jakobova nemoc

Prvnim popsanym prionovym onemocnénim byla scrapie (klusavka) u ovci a koz. Nej¢astéjSim lidskym
prionovym onemocnénim je Creutzfeldt-Jakobova nemoc (CIN). Celosvétova incidence této nemoci se
udava 1 - 2 pripady/milion obyvatel/rok. Neni vSak vylouceno, Ze je vy33i, protoze nékteré pfipady mohou
zUstat nediagnostikovany. Primérny vék pfi zacatku onemocnéni je 60 let, prGmérné trvani nemoci je asi
8 mésicl. 85 — 90% nemocnych umird do roka od prvni klinické manifestace onemocnéni, pouze 4% ne-
mocnych prezivaji déle nez dva roky. Obé pohlavi byvaji postizena stejné.

Rozlisuji se tfi zakladni typy CIN, a to sporadickd, genetickd a ndhodné prenesena. Nejvice pripadi je
sporadickych. Jejich pfi¢ina je neznama a neni zjistén Zadny vztah k prionovému onemocnéni zvirat. CIJN
postihuje mnoho oblasti mozku, coZ ma za nasledek heterogenni klinicky obraz s mnohocetnym deficitem.
Typicka je rychle progredujici demence s ¢asnym zacatkem. Asi u tfetiny nemocnych se objevuji nespeci-
fické prodromalni pfiznaky. V pribéhu dalSich mésich dochazi k rychlé deterioraci mentalnich funkci az
do obrazu téZzké demence. Zaroven se objevuji neurologické pfiznaky. Pacienti umiraji vétSinou na aspi-
racni pneumonii nebo interkurentni infekci.

Proces klinické diagnostiky byva rozdélen do tfi fazi. Klinicka diagnéza ,mozné CIN" se opira o rychle se
vyvijejici demenci (s trvanim nepresahujicim dva roky), k niz se pfipojuji nejméné dva ze Ctyf nasledujicich
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klinickych projevl: myoklonus, mozeckové a zrakové prostorové postiZzeni, pyramidové a extrapyramidové
projevy, akineticky mutizmus. ,,Pravdépodobna CIN” spliuje definici klinického pfipadu a ma pozitivni
nalez alespon v jednom pomocném vysetieni (EEG, protein 14-3-3 v mozkomisnim moku, MR nalez).

Diagnostickou jistotu (,potvrzena CIN") poskytuje aZ neuropatologické vysetfeni mozkové tkané.

Hlavni soucasti lécby pacientl s Creutzfeldt-Jakobovou nemoci (a dalsimi prionovymi onemocnénimi) je
oSetfovatelska péce, ktera spociva v zajisténi dostatecné vyZivy, rehabilitace, prevence dekubitl atd. Dale
se aplikuje symptomaticka lécba, ktera nemocnému pfinasi ulevu. Kauzalni lé¢ba prionovych onemocnéni
neni znama. Je nezbytné citlivé informovat rodinné prislusniky o povaze onemocnéni, v pfipadé hospita-
lizace je vhodné nabidnout zapojeni do péce o nemocného.

V Ceské republice funguje Narodni referenéni laboratof lidskych prionovych onemocnéni. Byla vybudo-
vana z rozhodnuti Ministerstva zdravotnictvi CR a funguje pfi Oddéleni patologie Thomayerovy nemocnice.
Provadi diagnostické vySetreni zemrelych s podezienim na prionové onemocnéni. Soustfedi se na diferen-
cialni diagnostiku neurodegenerativnich onemocnéni s cilem vyhledavat pfipady prionovych onemocnéni.
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