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Streszczenie |

Summary

Choroba Creutzfeldta-Jakoba (CJD) nalezy do chordb pierwotnie zwyrodnieniowych uktadu nerwowego wy-
wotanych przez priony. CJD dzieli si¢ na posta¢ sporadyczng (sCJD), rodzinng, jatrogenng oraz wariant
(vCID). Wspdiczesne kryteria diagnostyczne powyzszych postaci, opierajace si¢ na klinicznych objawach tej
choroby, pozwalaja wyr6zni¢ prawdopodobnag oraz mozliwg CJD. Pewne rozpoznanie mozna ustali¢ dopie-
ro po $mierci chorego na podstawie charakterystycznego obrazu neuropatologicznego. Przyzyciowo w roz-
poznaniu CJD moze by¢ brany pod uwage wynik badania neuropatologicznego (biopsja mozgu) lub, w przy-
padku vCJID, migdatkdw podniebiennych. W pracy przedstawiono przypadek chorej, lat 53, u ktorej
w zasadzie jedynym objawem klinicznym (przez 45 dni) byla §lepota zakoficzona $pigczka. Nast¢pnie, w sta-
nie wegetatywnym, pacjentka przezyta osiem miesi¢cy. Objawy kliniczne choroby spetnialy kryteria wariantu
CJD, jednak badanie neuropatologiczne wskazato na sCJD. Ustalenie rozpoznania w przypadku choroby
Creutzfeldta-Jakoba trwa zwykle tygodniami, nawet miesigcami, a diagnoza vCJID wiaze si¢ z powiktaniem
epidemiologicznym i tym samym ekonomicznym. W pracy opisano przypadek nietypowego przebiegu sCJD,
aby zwrdciC uwage na to, iz nie zawsze sCJD zaczyna si¢ od objawdw otepiennych i jest mozliwe jej rozpo-
czecie od objawdw psychotycznych.

SEOWA KLUCZOWE: choroba Creutzfeldta-Jakoba, badania laboratoryjne, MRI, rozpoznanie przy-
zyciowe, sCID

Creutzfeldt-Jakob disease (CJD) is a neurodegenerative condition caused by prions. In literature there are
distinguished four forms of CJD: sporadic (sCJD), familial, iatrogenic and variant (vCJD). Current diag-
nostic criteria of these forms, basing on clinical symptoms of this disease, allow to distinguish probable and
possible CJD. Unquestionable diagnosis can be established only after the patient’s death on the basis of char-
acteristic neuropathological picture. Intravitally, in CJD diagnosis the result of anatomopathological exami-
nation can be taken into consideration (cerebral biopsy, palatine tonsils). A case has been presented of
a 53-year-old female in whom basically the only clinical symptom (for 45 days) was psychogenic blindness
followed by coma. Then, she survived eight months in a vegetative state. The clinical symptoms of the disease
fulfilled the criteria of variant CJD but neuropathological examination revealed sCJD. The establishing of the
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diagnosis in the case of CJD usually takes weeks and even months and the diagnosis of vCJD results in epi-
demiological and thus economic complication. The presented case was an atypical course of sCJD. Authors
wanted to emphasize that sCJD starts not always with the onset of dementia but that it is possible that it starts

with psychotic symptoms.

KEY WORDS: Creutzfeldt-Jakob disease, laboratory tests, MRI, diagnosed alive, sCID

od lat 20. ubieglego stulecia i do lat 50. XX wie-

ku uwazana byta za chorob¢ zwyrodnieniowg
OUN. Badania kliniczne i epidemiologiczne, a przede
wszystkim doswiadczalne wykazaty, ze ma ona charak-
ter przeszczepialny, a wigc w jakims$ sensie zakazny.
Czynnik ten zostat zidentyfikowany przez Stanleya Pru-
sinera na poczatku lat 80. i nazwany przez niego prio-
nem (PRP9)®. PRP<jest biatkiem zwigzanym z biong
komorkowg (gfownie komorek neuronalnych, ale tez
i innych, np. mieSniowych i weztow chfonnych). Kon-
formacja (tylko przestrzenna) tego biatka w tzw. PRP™"
(transmissible spongiform encephalopathy, TSE — pasa-
zowalna encefalopatia gabczasta) powoduje, ze staje
si¢ ono czynnikiem etiologicznym chordb prionowych,
okreslanych takze jako encefalopatie ggbczaste, do kto-
rych nalezy CJD. Gen PRNP kodujacy biatko pionowe
znajduje si¢ u ludzi na 20. chromosomie®. Propono-
wana prawdopodobna sekwencja zdarzefi w przebiegu
pasazowalnej encefalopatii ggbczastej zaktada, ze pra-
widlowe biatko PRP*, bedgce rozpuszczalng glikoprote-
ing o masie czgsteczkowej ok. 35 kD, podatng na dzia-
tania proteinazy i przyjmujacg w duzej czesci strukture
o-helisy, ulega nieprawidtowemu fatdowaniu poprzez
jedng lub wigcej form posSrednich, uzyskujac konfigura-
cje B-harmonijki amyloidu (PRP™). Nieprawidiowo
sfaldowana postac biatka moze wywota¢ w warunkach
in vitro 1 in vivo postgpujacg konwersje prawidiowego
biafka. /n vivo prowadzi do zaburzenia czynnoSci neu-
rondw, czemu towarzyszy odktadanie si¢ oligomerow
nieprawidiowego biatka w osrodkowym ukfadzie ner-
wowym i innych tkankach, co ostatecznie konczy si¢
Smiercig®. Wykazano, ze najwigkszym stosunkiem za-
kaznosci do zawartosci biatka cechujg si¢ oligomery
niemajace budowy widkienkowej, sktadajgce si¢ naj-
prawdopodobniej z 14-28 nieprawidlowo sformowa-
nych czasteczek biatka®?. rodiem duzej ilosci zakaznych
oligomerow PRP™F moga by¢ zatem komorki nerwowe
niezawierajgce widocznych w mikroskopie ztogow amy-
loidu, stanowiacych charakterystyczng ceche patologicz-
ng pasazowalnej encefalopatii ggbczastej”.
Chorobg Creutzfeldta-Jakoba dzielimy na posta¢ spo-
radyczng (sCJD), rodzinng (fCJD), jatrogenng (jCID)
oraz wariant (vCID)®.
Najczesciej spotykang postacig CJD jest typ sporadycz-
ny (okoto 85% wszystkich przypadkow). Zapadalno$¢

C horoba Creutzfeldta-Jakoba (CJD) znana jest

5O | na sCJD jest niemal stata, w r6znych populacjach za-

wiera si¢ w granicach 1-2 0s6b na 1 milion ludnoSci
rocznie®®. Mimo szeregu analiz epidemiologicznych
czynniki ryzyka sCJD pozostaja nieznane®.
Przypadki rodzinne (fCJD) to druga co do czgstosci
grupa CJD (okoto 10-15%), ktdre uwarunkowane sg mu-
tacjami w obrebie genu PRNP. Dziedziczenie ma tu cha-
rakter autosomalny dominujgcy”. Ponad 30 r6znych
mutacji genu PRNP odpowiada za r6zne rodzinne po-
stacie choroby Creutzfeldta-Jakoba, a jeden istotny
wariant polimorficzny w kodonie 129. (kodujacy metio-
nin¢ lub waling) wplywa na podatnos¢ i cechy klinicz-
ne wszystkich postaci choroby u ludzi®.

Przypadki jatrogenne (jCJD) nie sg czgste — ich zareje-
strowana liczba w 2002 roku wynosita 350®. W pracy
opublikowanej w 2004 roku autorzy podaja, ze liczba
zachorowan na jCJD wynosi ponad 400, a szczyt za-
chorowan na t¢ form¢ CJD wystapit w potowie lat 90.
ubiegiego wieku. Nowe przypadki wynikajg z diugiego
okresu inkubacji zakazenia, do ktorego doszto wiele lat
wczesniej. rodiem tych zakazef byt hormon wzrostu
lub opona twarda uzyskiwane ze zwtok ludzkich w pro-
cesach, ktore nie uwzglednialy etapu inaktywacji czyn-
nika odpowiedzialnego za TSE®”.

Jezeli chodzi o wariant CJD (vCJD), to najwiecej przy-
padkow, okoto 160, rozpoznano w Wielkiej Brytanii, ze
szczytem zachorowan na przetomie XX i XXI wieku.
W dziesigeiu innych krajach pojawily si¢ pojedyncze
zachorowania, z wyjatkiem Francji, w ktorej do marca
2007 roku zanotowano ich 22, Wariant CJD jest wy-
wolany spozyciem produktéw pochodzacych od zwie-
rzat chorych na encefalopati¢ gabczastg bydta. Wszystkie
osoby, ktore dotychczas zachorowaty, miaty homozy-
gotyczny genotyp kodonu 129. genu biatka pionowego,
tj. mialy w obu allelach kodon metioniny®.
Diagnostyka CJD nastrecza wiele trudnosci. Ze wzgle-
du na specyficzne podtoze molekularne choroby (prze-
ksztalcenie prawidtowego biatka prionu PRP* w jego
patologiczng izoform¢ PRP™F, polegajace jedynie na
zmianie konformacji przestrzennej) nieprzydatne sg tu-
taj metody wykrywania czynnika infekcyjnego za pomo-
cg przeciwciat czy testow genetycznych®.

W diagnostyce CJD mozna wykorzysta¢ nieliczne mar-
kery biochemiczne. Nalezg do nich biatka wykrywane
w plynie mozgowo-rdzeniowym, takie jak biatko 14-3-3,
MAP-t, S100b oraz enolaza swoista dla neuronow"'.
Biatka z grupy 14-3-3 wyst¢pujg w neuronach, z kto-
rych mogg by¢ uwalniane w wyniku ich uszkodzenia.
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Pojawienie si¢ biatka 14-3-3 w plynie mézgowo-rdze-
niowym moze Swiadczy¢ o rozpadzie neuronow. Wy-
krywa si¢ je w sporadycznej postaci CJD (nawet do
100% przypadkdw). W wariancie CJD badanie to jest
mniej uzyteczne — biatko to wykrywane jest tylko u ok.
50% chorych z neuropatologicznie potwierdzonym vCJD,
a jego poziom z reguly jest nizszy niz w sporadycznej
postaci tej choroby. Poziom pozostatych wymienionych
biafek w piynie mozgowo-rdzeniowym w CJD moze by¢
roéwniez podwyzszony, co stanowi dodatkowg wskazow-
ke pomocng w rozpoznaniu®.

W ostatnich latach w diagnostyce CJD wykorzystuje si¢
tez badanie magnetycznego rezonansu jadrowego (MRI).
Ustalono, ze cecha charakterystyczng obrazu MRI
w wickszosci przypadkow sCJD jest hiperintensywnos$¢
jadra ogoniastego i skorupy, a w vCJD hiperintensyw-
nos¢ tylnej czeSci wzgdrza zwanej poduszka w obrazach
T2-zaleznych oraz w sekwencji FLAIR (fluid-attenuated
inversion recovery)"”. Technika obrazowania dyfuzji MRI
— DWI (diffusion-weighted imaging) oraz FLAIR sg
szczegoblnie przydatne w wykrywaniu nieprawidtowoSci
kory mozgowej, takze z towarzyszacym zwiekszeniem
nat¢zenia sygnatu prazkowia®?.

Nadal pomocny w rozpoznawaniu sCJD jest zapis EEG,
w ktorym pojawiajg si¢ nad obiema potkulami mozgu
rytmiczne i synchroniczne wyladowania (zespoly fal
ostrych dwu- i trojfazowych z falg wolng) — niemal za-
wsze symetryczne, wystepujace periodycznie co 0,5 do
2 sekund®. W diagnostyce vCJD wazny jest natomiast
dodatni wynik badania migdatkow podniebiennych na
obecnos¢ PRP™F,

Czulos¢ 1 swoistos¢ badan dodatkowych w rozpozna-
waniu sCJD przedstawia tabela 1, opracowana przez
Browna, ktory zakresy czutoSci i swoistosci poszczegol-
nych testow obliczyt na podstawie wynikow najnowszych
opisow serii licznych przypadkow. W obrazie MRI oce-
niat zwickszenie nat¢zenia sygnatu kory mézgowej lub
prazkowia wykryte za pomoca FLAIR lub DWI®. Jed-
nak na ostateczne potwierdzenie rozpoznania pozwa-
laja wylacznie badania neuropatologiczne, mozliwe do
wykonania dopiero w wyniku autopsji lub ewentualnie
biopsji mozgu. Dlatego tez przyzyciowe rozpoznanie
CJD opiera si¢ na kryteriach diagnostycznych (przed-
stawionych w tabeli 2) wyrdzniajgcych mozliwg i praw-
dopodobng forme tej choroby.

Choroba Creutzfeldta-Jakoba prezentuje roznoraki ob-
raz kliniczny, takze jej przebieg bywa zmienny, co spra-
wia, iz rozpoznanie jej moze by¢ trudne. W niektdrych
przypadkach jest ustalane w ciggu kilku tygodni, a w in-
nych dopiero po miesigcach trwania choroby. Niemniej
jednak liczba rozpoznawanych przypadkéw CJD nadal
wzrasta, co przyczynia si¢ do lepszego poznania klini-
ki tej choroby.

W opisywanym przypadku autorzy chcieli zwrdci¢ uwa-
ge, iz w poczatkowym stadium dominowaly objawy
oczne pod postacig Slepoty, ktéra po badaniach wysoce
specjalistycznych zostafa zidentyfikowana jako §lepota
czynno$ciowa. Z przegladu pisSmiennictwa wynika, iz
dotychczas w tej chorobie nie byly opisywane objawy
Slepoty w takiej formie.

OPIS PRZYPADKU

Catkowicie zdrowa do chwili hospitalizacji (poza nie-
wielkg krotkowzrocznoscig) chora H.Z., lat 53, zostata
przyjeta do naszej Kliniki z powodu gwattownego po-
gorszenia ostroSci wzroku, ktdre byto niezrozumialy dla
okulistow. Choroba u pacjentki rozpoczeta sie 6 grudnia
2005 roku btyskami przed oczami, a nast¢pnie w cig-
gu 3 tygodni z niewielkiej krotkowzrocznosci ostros¢
wzroku u kobiety gwaltownie zmniejszyla si¢ i wynosi-
ta: OP 2/50, OL 5/50. Badania diagnostyczne wykona-
ne przez okulistow, w tym angiografia fluoresceinowa,
daty wyniki prawidtowe. W wykonanym MRI gtowy ob-
raz mozgowia byt bezzmianowy, natomiast w badaniu
SPECT mozgu (tomografia emisyjna pojedynczego
fotonu) stwierdzono niespecyficzny brak gromadzenia
znacznika w rzucie tylno-dolnej cz¢Sci ptata potylicz-
nego i zmniejszenie wychwytu znacznika w okolicy pra-
wego hipokampa.

Przy przyjeciu do naszej Kliniki w badaniu neurologicz-
nym z odchylef od stanu prawidiowego stwierdzono:
znacznego stopnia ostabienie ostroSci wzroku, Sladowa
dysmetrie w kkg i kkd oraz Slad drzenia zamiarowego
w kkg. Z powodu utrzymujacych si¢ zaburzef ostrosci
wzroku uzupetniono badania, ktore mogtyby wykazac
patologie: morfologia krwi, podstawowe badania bio-
chemiczne, proteinogram, latex, ASO, biatko CRP, hor-
mony tarczycy, markery nowotworowe (Ca 19,9, AFP,
CEA, HCG), angio-MRI, USG tt. doczaszkowych, USG

Test Czulosé (%) Swoistos¢ (%)

EEG 64 (58-67) 84 (74-91)

Andliza plynu mézgowo-rdzeniowego:

Biatko 14-3-3 93 (88-97) 92 (84-100)

Biatko T 89 (86-95) 93(88-97)

Biatko S100b 87 (82-94) 87 (85-90)

Enolaza swoista dla neuronéw 78(73-920 89 (83-92)
MRI glowy 91 (80-100) 96 (94-100)

Tabela 1. Czulosc i swoistos¢ badari dodatkowych w rozpoznawaniu sCJD”
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jamy brzusznej, USG tarczycy, RTG klatki piersiowej,
mammografia — wyniki wszystkich badan byly prawi-
dfowe. Nie udato si¢ wykona¢ badania wzrokowych po-
tencjatlow wywotanych (WPW) ze wzgledu na brak
wspOtpracy chore;.

Zachowanie pacjentki byfo nietypowe dla osoby, ktora
nagle stracita wzrok. Byla euforyczna, zadowolona z za-
interesowania, jakie wzbudzata u rodziny, znajomych
i personelu szpitala. W nocy nie spata, siedziata w ,,kuc-
ki” na podtodze przy t6zku innej chorej. Nasza uwage
zwrocit fakt, ze mimo naglej Slepoty na jej ciele nie byto
zasinief, nie potykala si¢, nie przewracata i bezblednie
omijata przeszkody, w tym otwarte skrzydto szklanych

drzwi wykonanych z przezroczystej szyby. Podejrzewa-
jac Slepote czynnosciowg, wykonano w Wojskowym In-
stytucie Medycyny Lotniczej (WIML) w Warszawie ba-
danie wzrokowych potencjatow wywotanych (WPW)
stymulacjg typu FLASH. Uzyskano zapis z bardzo wy-
sokg amplitudg, co Swiadczy o prawidiowym przewo-
dzeniu sygnatu drogg wzrokowg. W WIML wykonali-
Smy rowniez badanie ERG (elektroretinografia), ktore;
wynik Swiadczyt o zachowanej czynnosci czopkow. Po
10 dniach hospitalizacji w naszej Klinice, wobec rozpo-
znania $lepoty czynnosciowej, chora w stanie ogélnym
dobrym zostata przeniesiona do Kliniki Psychiatrii Do-
rostych w szpitalu im. J. Babifiskiego w f.odzi.

A. | Posta¢ sporadyczna (D (sCID)

I. Definitywna sCJD:

powigzanych ze scrapie (SAF ultrastrukturalnie)

typowy obraz neuropatologiczny i/lub stwierdzenie zlogow PrP (immunohistochemicznie), i/lub PrP opornego na proteinaze K (Western blotting), i/lub widkienek

II. Prawdopodobna sCJD:

a) mioklonie

b) zaburzenia widzenia lub mézdikowe

¢) objawy piramidowe lub pozapiramidowe
d) mutyzm kinetyczny

mézgowo-rdzeniowym

szybko postepujqce otepienie i przynajmniej dwa z czterech ponizszych objowdw:

oraz typowy zapis EEG z periodycznie wystepujacymi falami wolnymi i ostrymi lub Kliniczne kryteria mozliwej sCUD i dodatni wynik badania biatka 14-3-3 w plynie

[11. Mozliwa sCID:

szybko postepujgce otepienie i przynajmniej dwa z czterech objawéw wymienionych w punkcie Il oraz czas trwania choroby poniiej 2 lat

B | Wariant CUD (vAD)

l.
a) Postepujgea choroba neuropsychiatryczna
b) Czas frwania powyzej 6 miesigcy
¢) Rutynowe badania nie sugerujq innego rozpoznania

e) Brak dowodéw na rodzinng posta¢ encefalopatii gghczaste

d) Brak wywiadu sugerujacego potencialne Zrodto narazenia jatrogennego

a) Wezesne objawy psychiatryczne (depresja, lek, halucynacie itp.)

b) Przetrwate objawy bolowe (silny bél i/lub nieprzyjemne dysestezje)
¢) Ataksja

d) Mioklonie

e) Otgpienie

IIl.
a) EEG: brak obrazu typowego dla sCUD (lub niewykonanie EEG)
b) MRI: ohustronny wzmozony sygnat w poduszce wzgérza

V.
a) Dodatni wynik hadania migdafkéw podniebiennych na obecnoé¢ PrP

kwitngcych w mézgu i mozdiku)

Definitywny vCID: la (postepujgca choroba neuropsychiatryczna) i neuropatologiczne potwierdzenie vCID (zmiany ggbczaste, nasilona akumulacja PRP z obecnoécig blaszek

Prawdopodobny vCID: 14 z 5 objawdw z punktéw II, i llla, i lllb

Modliwy vaID: 174 2 5 objawéw z punkidw I, i llla

1abela 2. Kryteria diagnostyczne choroby Creutzfeldta-Jakoba®'*"
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W Kilinice Psychiatrii stan pacjentki gwattownie pogor-
szyt si¢ — lekarz juz nie nawigzat z nig kontaktu stowno-
-logicznego, wypowiadata ona pojedyncze dzwicki, a po
kilku godzinach pojawily si¢ i gwaltownie narastaly ilo-
Sciowe zaburzenia SwiadomoSci. W leczeniu zastoso-
wano Sulpiryd w dawce 75 mg/dobe. W 5. dobie poby-
tu w Klinice Psychiatrii chora zagorgczkowata do 38°C
i zapadta w §piaczke. Z podejrzeniem neuroinfekcji zo-
stata przewieziona do Kliniki Chordb Zakaznych, gdzie
natychmiast w Izbie Przyje¢ wykonano punkcje ledz-
wiowg i pobrano plyn mézgowo-rdzeniowy na badanie
ogodlne. Wynik badania byt prawidlowy, wobec czego
pacjentke tego samego dnia odestano do szpitala J. Ba-
binskiego, w ktorym zostata przyjeta na Oddziat Neuro-
logiczny. Chora nadal byta nieprzytomna i gorgczkowa-
ta. Ze wzgledu na stwierdzong w badaniu neurologicznym
sztywnoS¢ migsni, gorgczke oraz wysokie 1 narastajace
wartoSci kinazy kreatyniny (CK - 1320 IU/I, a nastep-
nie po 2 dniach CK - 2000 IU/I, ale bez znamienne;
mioglobinurii) pacjentke (po 2 dniach pobytu na Od-
dziale Neurologicznym) z podejrzeniem ztoSliwego ze-
spotu poneuroleptycznego przewieziono na Oddziat
Intensywnej Terapii naszego szpitala (USK nr 2 im.
WAM w todzi). W OIT chora przebywata 6 dni i na-
stepnie ponownie zostala przyjeta do naszej Kliniki.

Przy przyjeciu chorej do Kliniki w badaniu przedmioto-
wym stwierdzono $pigczke z hipertermig do 38°C, okre-
sowo zlewne poty. Pacjentka byta oddechowo i krgzenio-
wo wydolna. Oczy otwierala spontanicznie, nie fiksowata
spojrzenia, poruszata gatkami ocznymi we wszystkich
kierunkach. Na probg biernego otwierania powiek re-
agowata ich zaciskaniem. Przy probie badania napigcia
mi¢Sniowego w koficzynach gornych reagowata silnym,
czynnym oporem (napiccie mi¢Sniowe w koficzynach
dolnych bylo prawidiowe). Okresowo na dotyk lub

Rys. 1. Obraz mikroskopowy w barwieniu hematoksyling
i eozyng, pow. 600x. Widoczna wakuolizacja neu-
ropilu prawdopodobnie bardziej w wyniku zmian
spowodowanych niedotlenieniem niz CJD. Ponad-
to widoczne neurony z cechami zwyrodnienia i od-
czynowe astrocyty
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dzwigki reagowata gloSnym, przerazliwym krzykiem.
Takze okresowo wymachiwata koficzynami gornymi,
jakby si¢ przed czyms$ oganiata. Poza powyzszymi ob-
jawami nie stwierdzono u chorej zadnych objawow pi-
ramidowych, pozapiramidowych (opisana wczesniej
sztywno$¢ migSniowa budzita nasze watpliwosci) ani
zadnych innych objawdw ogniskowych i ubytkowych.
Ze wzgledu na wezesniej wysunigte podejrzenie ztosli-
wego zespotu poneuroleptycznego kontynuowano le-
czenie Bromergonem i Amantiksem. Utrzymano takze
antybiotykoterapi¢ oraz leczenie objawowe, niemniej
jednak nie uzyskano zmian w stanie przedmiotowym
chorej. Ze wzgledu na duzg ilo$¢ wydzieliny w drogach
oddechowych wykonano tracheotomi¢ w celu wiasciwej
pielegnacji drzewa oskrzelowego. Uzupetniono diagno-
styk¢ o badanie plynu mézgowo-rdzeniowego w kie-
runku chor6b z autoagresji (indeks IgG, elektroforeza
biatek — wyniki prawidfowe), badania wirusologiczne
(wirusOw nie wyizolowano, a przeciwciala w surowicy
krwi byty w granicach normy) oraz badanie ogdlne,
ktorego wynik takze byt prawidtowy. Wykonano MRI
gtowy (w 83. dobie od poczatku zachorowania) — opi-
sywany obraz mozgowia byt w dalszym ciggu prawi-
diowy. Zapis EEG (wykonywany kilkakrotnie) ewolu-
owal — stale zwickszata si¢ iloS¢ fal wolnych theta i delta
(przewaga w okolicach skroniowych).

W 86. dobie od poczatku zachorowania u pacjentki do-
szto do zatrzymania oddechu i krazenia z nast¢pczg
skuteczng reanimacjg (przyczyng niewydolnosci odde-
chowej byta stwardniata wydzielina w rurce oddecho-
wej). Chorg ponownie przeniesiono na OIT, gdzie prze-
bywata kilka miesi¢cy. W tym czasie (po 3 miesigcach
od zachorowania i w 47. dobie $pigczki) pojawily si¢
mioklonie, ktdre z mniejszym lub wigkszym nasileniem
utrzymywaly si¢ do kofica zycia pacjentki. Ze wzgledu
na wysuni¢te wowczas podejrzenie CJD pobrano po-
nownie plyn mézgowo-rdzeniowy na obecnos¢ biat-
ka 14-3-3 — wynik testu byt dodatni. Z uwagi na pocza-
tek objawow (zaburzenia psychiczne) podejrzewano,
ze by¢ moze mamy do czynienia z wariantem CJD.
Dlatego pobrano wycinek migdatka podniebiennego
do badania neuropatologicznego (z powodu ci¢zkiego
stanu ogodlnego laryngolodzy odstapili od operacji po-
brania catego migdatka). W badanym wycinku nie stwier-
dzono obecnosci biatka PRP™F.

Stan chorej byt nadal bardzo ci¢zki, dlatego nie prze-
prowadzono kolejnego badania MRI glowy (konieczny
transport do innego szpitala), wykonano w 139. dobie
choroby tomografi¢ komputerowg (KT) glowy, w kto-
rej zobrazowano uogolnione znacznego stopnia zaniki
korowo-podkorowe, gldwnie w zakresie pfatéw skro-
niowych, oraz podobne zmiany w strukturach podna-
miotowych tylnego dotu czaszki. Kolejne zapisy EEG
nie byly juz wykonywane.

Stan pacjentki stale pogarszat si¢. Przez kilka miesi¢cy
pozostawata ona w stanie wegetatywnym. W 302. do-
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bie od zachorowania chora zmarta. Wykonano badanie
neuropatologiczne mozgowia. Wynik badania byt cha-
rakterystyczny dla sCJD, co przedstawiajq rys. 1-3. We
whnioskach z badania neuropatologicznego stwierdzo-
no: typ sporadyczny choroby Creutzfeldta-Jakoba. Ze
wzgledu na zle utrwalenie materiatu neuropatolodzy
nie mogli okresli¢ podtypu sCID.

OMOWIENIE

W opisach obrazu klinicznego sCJD dominuje poste-
pujace otepienie, ktore gwattownie narasta. Czgsto po
2-4 tygodniach od poczatku zachorowania jest ono
trudne do oceny ze wzgledu na postepujace zaburzenia
Swiadomosci. Wsrod rownolegle pojawiajacych sie ob-
jawdw neurologicznych czeste sg ruchy mimowolne
(zwykle mioklonie), ktore jednak u czesci chorych poja-
wiajg si¢ dopiero w koficowym okresie choroby. Rza-
dziej dominujg zaburzenia rownowagi i inne objawy
zespotu mozdzkowego. U niektdrych chorych rozwija
si¢ Slepota korowa, a takze inne objawy uszkodzenia
ukfadu piramidowego oraz pozapiramidowego*'¥.
Obecnie wiadomo, ze te roznice fenotypowe wynikaja
z konfiguracji kodonu 129. w genie PRNP i typu prionu,
ktory jest przyczyng choroby"?.

W przypadku opisywanej chorej w poczgtkowym okre-
sie trwania choroby dominujacym objawem klinicznym
byta czynnoSciowa Slepota. Nie obserwowano objawdw
otepiennych, zapewne ze wzgledu na szybkie wystgpie-
nie u pacjentki zaburzen Swiadomosci. Odmienne niz
w opisywanych przypadkach sCJD bylo takze niewy-
stepowanie innych objawow (poza Spigczka) uszkodze-
nia oSrodkowego uktadu nerwowego. Objawy pozapi-
ramidowe pojawity si¢ dopiero po kilku miesigcach od
poczatku zachorowania. Niecharakterystyczne dla sCJD
byly réwniez zapis EEG oraz wyniki badania MRI gowy.
W momencie wysuniccia podejrzenia choroby Creutz-
feldta-Jakoba u opisywanej pacjentki przypuszczano, ze

Rys. 2. Reakcja immunohistochemiczna z przeciwcialem
przeciw PrP. widoczny synaptyczny typ depozytow
PrP*. Rys. 1-2 — zdjecia z kory mozgu

moze to by¢ wariant CJD. W 85% przypadkéw vCJD
rozpoczyna si¢ od objawdw psychotycznych pod po-
stacig pobudzenia, agresji badZ splatania, omamow
i urojen. U wigkszosci chorych w poczatkowym okresie
vCJD rozpoznaje si¢ czysta psychoze. W dalszym prze-
biegu choroby rozwijaj sie mioklonie, otepienie i zabu-
rzenia rownowagi. W zadnym z dotychczas obserwo-
wanych przypadkow vCJID nie stwierdzono typowego
dla CJD zapisu EEG®". Przebieg choroby w prezen-
towanym przypadku byt wi¢c bardziej zblizony do kryte-
riow diagnostycznych vCJD niz sCJD. Z powodu pode;j-
rzenia vCJD pobrano wycinek migdatka podniebiennego
do badania histopatologicznego na obecnos¢ prionow,
jednak wynik tego badania byt ujemny. Ostatecznie
o rozpoznaniu zdecydowalo poSmiertne badanie neu-
ropatologiczne mozgowia.

Sledzac pismiennictwo dotyczgce cech kliniczno-pato-
logicznych sCID, autorzy przekonali sig, ze spektrum
podstawowych objawdw sCJD stale si¢ poszerza o opisy
pojedynczych nietypowo przebiegajacych przypadkow.
Przebieg piorunujacy (Smier¢ w ciggu kilku tygodni) "¢,
zawroty glowy i dfugotrwale zaburzenia psychiczne po-
przedzajace rozpoznanie prawdopodobnej sCID®,
Opisano takze przepadki niedrgawkowego stanu pa-
daczkowego jako poczatkowy objaw sCJD**?, Wiasnie
dlatego autorzy zdecydowali si¢ przedstawi€ opis niety-
powo przebiegajacej choroby sCJD — aby przyczyni¢
si¢ do poszerzenia wiedzy na temat mozliwych poczat-
kowych objawow w tej chorobie.

Bardzo stuszne i zasadne wydaje si¢ stwierdzenie Paula
Browna, ktory od wielu lat zajmuje si¢ problemami etio-
logii i patogenezy pasazowalnych encefalopatii gabcza-
stych, ze roznorodnos¢ poczatkowych objawow Kkli-
nicznych choroby Creutzfeldta-Jakoba jest juz na tyle
duza, Ze rozpoznanie to nalezy bra¢ pod uwage w dia-
gnostyce roznicowej kazdego chorego w Srednim lub
starszym wieku, wykazujacego niewyjasnione w inny
sposob zaburzenia neurologiczne®.

Rys. 3. Reakcja immunohistochemiczna przeciw PrP
w mozdzku, typ zmian ten sam
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