Od diagnézy po smrt prejde len par mesiacov. Ludia si ju zamienaju s
chorobou Sialenych krav
Creutsfeldtova-Jakobova choroba nepozna liecbu.
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ZAHORIE. Priénové ochorenie Creutsfeldtova - Jakobova choroba nie je na Slovensku a# tak zname. Ludia si
ho ¢asto zamienaju s chorobou Sialenych krav.

Ide o neliecitelné a smrtelné ochorenie. O priznakoch a dedi¢nosti ochorenia porozpraval Martin Kucharik,
primar neuroldgie.

"Od nastupu prvych viditelnych fyzickych priznakov po smrt pacienta neuplynulo ani dvanast mesiacov,"
hovori Kucharik s tym, Ze psychické priznaky mézu ostat nepoznané a dlhsie.

Niektoré prejavy choroby lekéari ovplyvnit vedia. Martin Kucharik poradil, ¢o robit, v pripade jej
diagnostikovania.
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Martin Kucharik, primar neuroldgie na klinike Cinre. (zdroj: archiv: klinika Cinre)

Ludiassi Creutzfeldtovu-Jakobovu chorobu (CJD) ¢asto mylia s klasickou chorobou Sialenych krav (BSE). Aky
je medzi nimi rozdiel?

Zacnime tym, o je to pridn. Je to vlastne bielkovina, bezne sa nachadzajuca v mozgu. Podstatou ochorenia
je mutacia génu, podla ktorého sa v tele vyrdba. Mutacia sp6sobi, Ze uz vytvorena bielkovina sa posklada.
Ide o priestorovy utvar, ktory zmeni jej biologicku funkciu.

Velmi zjednoduSene mozno povedat, Ze sa bielkovina v tvare takzvanej skrutkovice zmeni mutaciou génu na
vlakno poskladané ako tahacia harmonika.

Pridny su podkladom ochoreni, ktoré oznacujeme ako spongiformné encefalopatie. Mozgové tkanivo pri nich
degeneruje a pripomina Spongiu.

V ¢lanku sa dozviete:
e (o je to Creutsfeldtova -Jakobova choroba
e aky je rozdiel medzi tymto ochorenim a chorobou Sialenych krav
e ako je to s liecbou
e aké druhy tohto ochorenia existuju
e ¢iado akej miery je dedicné
e ¢o robit, v pripade, Ze ochorenie mate

Z tychto ochoreni sa najcastejSie spomina sporadicka CJD.



V Cesku ro¢ne odhalia okolo desat pacientov s touto diagézou. Latrogénna CJD - medicinskym zavinenim
ziskand CJD, sa popisovala v minulosti. Vtedy pacientov liecili hormdénom ziskavanym po smrti z hypofyz
[udskych darcov.

Poslednou formou ochorenia je takzvana CID, pri ktorej sa popisuju predovsetkym vyrazné psychiatrické
priznaky. No nasledne nastupuju rozne vypadky nervového systému, napriklad porucha rovnovahy, neistota
pohybov koncatin ¢i mimovolné pohyby.

Toto je ta diagndza, ktora sa popisovala ako ludsky variant choroby Sialenych krav, teda z masa zvierat s BSE.

Kto bol Daniel Carleton Gajdusek?
e Americky pediater a viroldg slovensko-madarského pévodu.
e V roku 1976 ziskal Nobelovej cenu za objavy tykajuce sa novych mechanizmov vzniku a Sirenia sa
infekénych choréb spolu s Baruchom Blumbergom.
e V 50. rokoch 20. storocia objavil infekénl podstatu neurologickej choroby kuru, rozSirend medzi
obyvatelmi Novej Guinei.

Profesor Daniel Carleton Gajdusek, pévodom Slovak narodeny v USA, ako prvy na svete uviedol dokaz o
prenose pridnového ochorenia medzi roznymi Zivoc¢iSnymi druhmi.

V jeho prdci hrala dolezZitu ulohu aj dalSia diagndza spomedzi tychto ochoreni - Kuru. Kuru je rychlo sa
zhorsujlce ochorenie, ktoré koncilo tazkou poruchou hybnosti a nakoniec smrtou.

Objavilo sa medzi domorodcami na Novom Zélande. Praktikovali ritualny kanibalizmus. Pozivali
pravdepodobne aj fudské mozgové tkanivo.

Suvislost odhalili aj tak, Ze po zakaze kanibalizmu sa uZ takéto prejavy v populacii domorodcov neobjavili.

Existuje vekova Skala Ci rizikovy vek, kedy sa toto ochorenie prejavuje? Jestvuje aj nejakd vynimka,
respektive odchylka?

Ochorenie sa najcastejSie objavuje vo veku 40 az 70 rokov. Variant CJD sa udava aj v mladSom veku. No pre
maly pocet pacientov neexistuje uspokojiva Statistika. Ak sa potvrdia klinické prejavy a laboratdrne nalezy u
mladého pacienta, uvaZzuje sa aj o moznosti ziskania z cudzieho tkaniva.

Napriklad v Nemecku alebo Rakusku sa uvadza jeden aZjeden a pol pacienta na miliénobyvatelov. Z takychto
Cisel nevznikne validna Statistika. Velka Britania udava celkovo 178 diagnostikovanych, v inych eurépskych
krajinach dva aZ dvadsatsedem.

Je to ochorenie dediace sa z generaciu na generaciu? Modze sa vyskytnut aj obgeneraéne?

Ak ma jeden rodi¢ mutovany gén pre pridnovy protein, tak je 50-percentna Sanca, Ze tento gén prenesie na
svoje deti. Ak ho dieta zdedi, choroba sa obvykle prejavi. Ak zdedi dieta od rodi¢a nemutovany gén, bude aj
potomstvo dietata, napriklad vnuk, zdravé.

Stretla som sa aj s l'ud'mi, ktori toto ochorenie maju, jedna z nich je mlada Zena, ktora absolvovala umelé
oplodnenie, no bala sa, Ze tuto chorobu prenesie na dieta. Mohol by to byt spdsob, ako toto ochorenie
postupne zo sveta odstranit?

Ano, je to jedna z moznosti. V skuto€nosti je ale familiarne viazanych pripadov menej ne# tzv. sporadickych.
TakZe ani v tomto pripade nie je 100-percentna istota, Ze sa ¢lovek chorobe vyhne.

Jednovajecné dvojcata budu mat zhodnu geneticku informaciu, teda rovnaky predpoklad pre ochorenie.

AKka je historia tohto ochorenia, respektive, odkedy je zndme u nas na Slovensku, pripadne v Eurépe?
Odkial pochadza?



Celkom prvé kazuistiky, myslim o Siestich pacientoch, publikovali Jakob a neskér Creutzfeld v Nemecku okolo
roku 1921. Obaja boli patolégovia, Udaje sa tykali len vysledkov analyzy tkaniva z pitvy. V Eurdpe boli
publikované kazuistiky o pacientoch s variantnym CJD v roku 1996, vtedy bol zakdzany dovoz hovadzieho
masa z Britanie.

V Cesku a u nds boli publikované prvé prace myslim v roku 2007. Momentdlne sa publikuju pravidelne
prevazne prace o novych mutdaciach, ktoré sa identifikuju ako spustace CJD. Progres v zmierneni priebehu
alebo vyliec¢eni ochorenia sa dosial nezistil. Jednozna¢né udaje o pévode ochorenia nepozndm.

Mate alebo mali ste takychto pacientov? Ako prebiehala ich liecba, respektive zmiernene priznakov?

Drviva vacsina pripadov z literatury je prakticky zhodnych s tymi dvomi, ktoré som osobne sledoval. Mali
velmi rychly priebeh. Od nastupu prvych viditelnych fyzickych priznakov po smrt pacienta neuplynulo ani 12
mesiacov. Najdlhsie sa pacient od odhalenia diagndzy doZil desat rokov.

K dispozicii je symptomaticka liecba, niektoré prejavy vieme ovplyvnit, napriklad motoricky nepokoj, poruchy
zvieracov alebo psychiatrické prejavy. VylieCenie vSak neexistuje, Ziadna lie€ba zatial ani nedokazala
jednoznaéne predfzit Zivot.

Existuje nejaka prevencia voci tomuto ochoreniu?

Ak zohladnime moznost dedicnosti, spontdnnej mutdcie a podobne, univerzalna prevencia neexistuje.

Je nieco, ¢o odporucate ludom, ktorym sa takéto ochorenie v rodine vyskytlo?

Pacienti napriek porucham spravania alebo réznym ¢asto bizarnym pohybovym prejavom, su mysliace a
citiace bytosti. Najviac im zalezi na zakladnom Zivotnom komforte a kontakte s blizkymi.

Je potrebné, bez ohladu na liecbu zakladného ochorenia, pristupovat k pacientovi velmi citlivo a chapavo.
Treba hladat nielen medikamenty, ale najma zakladné opatrenia, ktorymi zlepsite prezivanie pacienta.

Napriklad aktivne zistovat, ¢i nie je hladny, smadny, nema problém s vyprazdriovanim, véas identifikovat, ¢i
pacient nema problémy s prehitanim alebo odkaglanim. V st¢asnosti ma pacient moznost konzulticie, aj
liecby s mnoZstvom odbornikov z celej Eurdpy a je vhodné tuto moznost aj skutoCne vyuzit, tieto sluzby su

za urcitych okolnosti aj hradené zdravotnou poistovriou.

Na druhej strane je potrebné prihliadat aj na psychické a fyzické naroky opatrovatelov takychto pacientov.
Zdravotny systém by mal aj napriek neexistujicej liecbe poskytnut pacientom dlavu od utrap, nekomfortu a
bolesti.

Tato rada nie je len pre pribuznych pacientov s touto diagndzou ale aj s ostatnymi neurodegenerativnymi
ochoreniami ako Alzheimer, Parkinson a podobne.

Ako je to s testovanim v detstve?

Testovanie mladych ludi a deti, na akékolvek ochorenie, pri ktorom nie je k dispozicii liecba, je velmi
diskutabilné. Je potrebné zvazit nielen medicinske, ale aj etické otazky.

Nakolko nie je dostatocne preskimany ani spdsob dedicnosti, ani z hladiska planovaného rodi¢ovstva tato
otazka nie je v podstate potrebnd.

Poradenstvo a testovanie na CJD by malo postupovat podla protokolov vyvinutych napriklad pre pacientov
a pribuznych s Huntingtonovou chorobou.

To znamena, Ze treba vyuzZit sluzby genetika Specialistu pre neurodegenerativne ochorenia, vysvetlit si
vopred motivaciu genetického testovania, sp6sob odovzdania pozitivnych alebo negativnych vysledkov a
pripade konzultacie psycholéga pred samotnym rozhodnutim o genetickom testovani na CID.
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