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— Souhrn * Summary

Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (CIN) patii do skupiny prionovych onemocnéni. Vyzkum CIN v Ceské repub-
lice provadi Narodni refereneni laboratof lidskych transmisivné spongiformnich encefalopatii a CIN pii Ustavu
patologie a molekularni mediciny Fakultni Thomayerovy nemocnice v Praze. Od roku 2018 do roku 2022, bylo
do celostatniho Informacniho systému infekéni nemoci (ISIN) nahlaseno celkem 90 ptipadt umrti CIN, z toho
81 pripadi sporadické CIN a 9 ptipadd genetické formy CIN (gCIN). Hlaseni piipadd CIN do ISIN spliuje cile,
kterymi jsou sledovani vyskytu onemocnéni CIN a trendy vyvoje. Zejména kvili vyskytu gCJN je Zadouci kromé
zlepSovani laboratorni diagnostiky onemocnéni zjisténi podrobné osobni a rodinné anamnézy. Provedeni disled-
ného epidemiologického Setfeni je nezbytné k odhaleni piipadnych onemocnéni spojenych s konzumaci potravin
kontaminovanych ptivodcem bovinni spongiformni encefalopatie, tj. variantni CJIN a také iatrogennich onemocné-
ni. Cilem ¢lanku je stru¢né upozornit na problematiku prionovych onemocnéni a shrnout informace o pfipadech
hlasenych do ISIN v letech 2018-2022.

Creutzfeldt-Jakob disease (CJD) belongs to the group of prion diseases. CJD research in the Czech Republic is
carried out by the National Reference Laboratory of Human Transmissible Spongiform Encephalopathies and CID
at the Department of Pathology and Molecular Medicine of the Thomayer University Hospital in Prague. From 2018
to 2022, a total of 90 CJD deaths were reported to the national Information System of Infectious Disease (ISIN),
including 81 cases of sporadic CJD and 9 cases of the genetic form of CJD (gCJD). Reporting of CJD cases to the
ISIN fulfils the objectives of monitoring the occurrence and evolution of the discase. Especially due to the occurrence
of gCID, it is necessary to improve the diagnosis of the disease, including the establishment of a detailed personal
and family history. The implementation of a rigorous epidemiological investigation is necessary to detect possible
discases associated with the consumption of food contaminated with the causative agent of bovine spongiform
encephalopathy, i.e. variant CJD and also iatrogenic diseases. The aim of the article is to briefly draw attention to
the issue of prion discases and to summarize information on cases reported to ISIN in 2018-2022.
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o~ Tabulka 1: Lidska prionova onemocnéni
Klicova slova: Creutzfeldtova-Jakobova nemoc, spo-

radicka CJN, geneticka CJN, prion, epidemiologie sporadicka Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (sCJN)
Keywords: Creutzfeldt-JTakob disease, sporadic CJD, sporadicka | sporadicka fataini insomnie
genetic CJD, prion, epidemiology variabilni proteéza-senzitivni prionopatie
) iatrogenni Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (iCJN)
UvoD ziskana variantni Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (vCJN)
Prionova onemocnéni jsou prenosné, progresivni a fa- kuru
talni neurodegenerativni poruchy spojené s ukladanim geneticka Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (gCJN)
patologicky zménéného ,,infekéniho* prionového proteinu dedicna GerstmannQv-Straussleriv-Scheinker(iv syndrom (GSS)
(PrP) [1, 2]. fatalni familiarni insomnie

Prehled lidskych prionovych onemocnéni je uveden
v tabulce 1 [2, 3].

Creutzfeldtova-Jakobova nemoc (CJN) je nejcastéjsi
prionovou chorobou ¢lovéka [2, 4]. CIN je vzacna, rychle
progredujici fatalni porucha centralniho nervového systé-
mu, kterd se vyskytuje ve tfech zdkladnich forméach jako
sporadicka, genetickd a ziskand, kterou lze déle délit na
iatrogenni a variantni [2].

Onemocnéni CIN typicky zptisobuje kombinaci kogni-
tivni a motorické dysfunkce a je spojeno s rychlou progresi,
pricemZ vétsina postizenych jedinct umira béhem nékolika
mésict od nastupu priznaki [S]. Onemocnéni obvykle trva
nékolik mésich, obecné méné nez jeden rok. Doba trvani
onemocnéni musi byt u sCJN kratsi nez dva roky; delsi
trvani nez 2 roky maze byt u gCJN [2, 6].
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Celosvétova incidence sCIN se uvadi jeden az dva pii-
pady na 1 milion obyvatel za rok [2, 7].

Nejéast&ji se ve svété, i v Ceské republice (CR) vyskytuje
sporadickd forma CIN. V letech 2000-2017 bylo v sou-
vislosti s CJN nahlaseno do celostatniho systému EpiDat,
predchtidce Informaéniho systému infekéni nemoci (ISIN)
v CR 211 tmrti a 12 suspektnich piipadii [8].

Od roku 2001 se provadi diagnostika prionovych
onemocnéni v CR v Narodni referen¢ni laboratofi (NRL)
lidskych transmisivnich spongiformnich encefalopatii
(TSE)a CIN pii Ustavu patologie a molekularni mediciny
Fakultni Thomayerovy nemocnice v Praze [9]. NRL je
zaméfena na diagnostiku a diferencialni diagnostiku TSE
a neurodegenerativnich onemocnéni pro celou CR.

Mezinarodni surveillance programy CIN byly zahajeny
v poloving 90. let, kdy se objevila vCJN, onemocnéni spo-
jené s bovinni spongiformni encefalopatii (BSE) [5]. Tyto
programy monitoruji trendy v epidemiologii CIN a zmirfiuji
rizika pro vefejné zdravi [5].

Metodicky pokyn k zaji§téni hlaSeni, diagnostiky
a léceni CJN a nové varianty této nemoci (nvCIN) zve-
fejnény ve Vestniku MZ CR &astka 3/2001 nebyl zruSen,
zUstava i nadale v platnosti (https://www.mzcr.cz/vestnik/
vestnik-3-2001-2/)

Provedeni diisledného epidemiologického Setfeni je
nezbytné k odhaleni pfipadnych onemocnéni spojenych
s konzumaci potravin kontaminovanych pivodcem BSE
a také iatrogennich onemocnéni.

Doporuceny pracovni postup pro osetfovani pacientd
s podezienim na CJN, nvCIN a rezim dekontaminace
a sterilizace také zlstava v platnosti (https://www.sneh.

cz/_soubory/ clanky/4.pdf).

Vzhledem k tomu, Ze posledni analyza dat piipadt CIN
hl4genych v CR zahrnovala obdobi let 2000-2017 [8], cilem
préace bylo popsat pripady nahlasené do ISIN za obdobi let
2018-2022.

Metody:

V CR podléha povinnému hlaSeni kazdy i suspektni
pripad lidské pienosné transmisivni spongiformni encefa-
lopatie (CJN, vCIN) podle § 62 zakona ¢. 258/2000 Sb.,
o ochrané vefejného zdravi. Osoba poskytujici péci hlasi
CIN mistné pfislusSnému orgénu ochrany vefejného zdravi
standardnim zpsobem jako vSechna infekéni onemocnéni.
Pitva u zemfelych osob s podezfenim na CIN je na naSem
uzemi povinna.

Organ ochrany vetejného zdravi provadi retrospektivni
Setfeni vSech hlasenych i suspektnich CIN formou dotazni-
ku, ktery je soucasti epidemiologického Setfeni a nasledné je
zasilan do Stétniho zdravotniho dstavu (SZU). Vypracovani
dotazniku je podminéno metodickym pokynem Ministerstva
zdravotnictvi CR podle véstniku & 3/2001.

Zdrojem dat o vyskytu CIN z let 2018-2022 je ISIN.

Udaje o poctu obyvatel v jednotlivych krajich
CR byly &erpany z dat Ceského statistického tfa-
du ke dni 1. 1. 2022 (https://www.czso.cz/csu/czso/
pocet-obyvatel-v-obcich-k-112022).

Diagnéza CJIN byla potvrzena Nérodni referen¢ni la-
boratoii TSE CJIN. Pro analyzu dat byl pouzit MS Excel.

Vysledky:

Celkem bylo v ISIN v letech 2018 a7z 2022 nahléseno
90 amrti s dg. CIN, z toho 86 pripadt bylo nahlaseno jako
potvrzeny pripad a 4 pravdépodobné pripady (Tabulka 2).
Vsechny piipady byly hlaseny jako diagnéza A81.0 podle
Mezinarodni klasifikace nemoci dle platné 10. verze. Dle
pitevnich protokolii a idaji z ISIN se v 9 pripadech jednalo
o genetickou formu CJN.

Nejvyssi pocet umrti byl v roce 2022 s poctem 37
pfipadd, jedna se o pfedbézna data ke dni 31. 12. 2022
(Tabulka 2).

Pocty umrti za celé sledované obdobi v souvislosti s CIN
podle jednotlivych kraja jsou prezentované v tabulce 3.

Tabulka 2. Pocet umrti v souvislosti s Creutzfeldtovou-Jakobovou
nemoci v CR, 2018-2022 (predbézna data ke dni 31. 12. 2022)

Rok Muzi Zeny Celkem
2018 7 9 16
2019 6 7 13
2020 8 6 14
2021 6 4 10
2022 15 22 37

Tabulka 3. Pocet pfipadu (imrti) na Creutzeldtovu-Jakobovu
nemoc, zastoupeni podle kraju, CR 2018-2022 (pfedbézna data ke
dni 31. 12.2022)

Kraj pocet pocet primérna rocni
pfipadii | obyvatel | incidence CJN na
CJN v kraji 100000 obyvatel
HI. m. Praha 14 1275406 0,22
Stredocesky 3 1386824 0,04
Jihocesky 10 637047 0,31
Plzensky 6 578707 0,21
Karlovarsky 7 283210 0,49
Ustecky 2 798898 0,05
Liberecky 7 437570 0,32
Kralovéhradecky 5 542583 0,18
Pardubicky 1 514518 0,04
Vyso€ina 4 504025 0,16
Jihomoravsky 7 1184568 0,12
Olomoucky 4 622930 0,13
Zlinsky 4 572432 0,14
Moravskoslezsky 16 1177989 0,27
Celkem 90 10516707 0,17
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Nejvyssi incidence CIN v CR byla hlasena v krajich
Karlovarsky, Liberecky a JihoCesky, naopak nejnizsi in-
cidence v uvedeném obdobi byla v kraji Pardubickém,
Stiedoceském a Usteckém (Tabulka 3).

Celkem 34 (37,8 %) dotazniki bylo vloZeno pfimo do
ISIN jako priloha k jednotlivému pfipadu v elektronické
podobé (ve formatu word nebo pdf). Postou do SZU bylo do-
ruceno 17 dotaznikti (18,9 %), dale postou a zaroven v ISIN
bylo vloZeno 5 dotaznikt (5,5 %). Kontrolou bylo zjisténo,
Ze chybi celkem 34 dotazniki (37,8 %) u ptipadd CIN na-
hlasenych do ISIN, z toho nejvice z HS hl. m. Prahy (12).

U sporadické CIN nebyly zjiStény zadné rizikové fak-
tory, které by se podilely na vzniku nemoci. Onemocnéni
se vyskytuje ve vétsi mife ve vys$sim véku. Z hlaSenych 90
onemocnéni byly dotazniky k dispozici u 62 % piipadu.
Z dotazniki byly zjiStény rizné operace v anamnéze u 37
pacientd, véetné oéni operace u 11 pacientt. Ve sledovaném
obdobi bylo vykdzano onemocnéni u 58letého chirurga
z Prahy, bez dalSich podrobnosti, dotaznik nebyl k dispozi-
ci. Dédle onemocnéla 66 leta zdravotni sestra z domova pro
seniory v Praze, u které byla potvrzena genetickd forma
onemocnéni.

Nejvice zemielych v CR v souvislosti s CIN bylo
evidovano ve vékovych skupinach 65-74 let (celkem 37
pripadt), dale 55-64 (celkem 24 pripadd) a 75+ (celkem
17 ptipad(). Prim&rny v&k onemocnéni v CR ¢ini 66 let
(rozmezi 38-87). U nejmladsi pacientky se jednalo o gene-
tickou formu onemocnéni.

V celkovém souctu 90 umrti Zeny mirné pfevazuji nad
muZi (48 ku 42), pomér Zen k muzim ¢inil 1,14.

Z celkového poctu 90 ptipadl byly vyrazeny 4 pfipady
s nepravdépodobné dlouhou dobou trvani onemocnéni (3

roky a vice). Primérna doba od prvnich pfiznaki po timrti
¢inila v CR 18,9 tydnii (min. 2,7 —max. 98,1 tydni) — graf 1.

Graf 1. Délka trvani onemocnéni u jednotlivych pifipadu,
Creutzfeldtova - Jakobova nemoc, CR 2018-2022 (ptedbéz-
na data k 31. 12. 2022)

DISKUSE

Prionova onemocnéni, nejcastéji sCIN, predstavuji
vzacnou pri¢inu syndromu demence. Na moznost jejich
vyskytu je nutné pomyslet predevsim v pfipad€ rychlého
rozvoje demence v kombinaci s dal§imi neurologickymi
pfiznaky a v kontextu nalezii pomocnych vySetfovacich
metod (elektroencefalografie=EEG, likvorologické vySetfeni
a magnetickd rezonance mozku). Diagnostika prionovych
onemocnéni zastava obtizna vzhledem k rozmanitosti kom-
binace klinickych projevli a mozZnosti potvrzeni definitivni
diagnézy az posmrtné [ 10]. Definitivni diagn6za prionovych
onemocnéni je zaloZena na priikazu PrP v mozkové tkani.
Rutinné se toto vysetfeni provadi z autopsie mozku [10].

Terapeutické ovlivnéni sCJN, stejné jako vSech priono-
vych onemocnéni, neni mozné. K zajisténi co nejvétsiho
komfortu pacienta a jeho dfistojného umirani je kladen dtiraz
na terapii symptomatickou (terapie analgeticka) a paliativni
péci. Dulezita je také péce o rodinné prislusniky (podpora
a doprovazeni rodiny, genetické a psychologické poradenstvi
v piipadé genetickych forem) [10].

V roce 2022 jsme pozorovali nartist poctu pripadi hlase-
nych v ISIN (celkem 37 pfipadil) v porovnéni s pfedchozimi
lety, kdy nejvyssi pocet piipadt (29) byl hlasen v roce 2016
(Vyskyt vybranych hladenych infekci v Ceské republice, leden
- prosinec 2021). U nékterych onemocnéni vykazanych v ISIN
v roce 2022 doslo k imrti na podzim nebo koncem roku 2021.

Graf 1: Délka trvani onemocnéni u jednotlivych pfipadd, Creutzfeldtova-Jakobova nemoc, CR 2018-2022 (pfedbézna data k 31. 12. 2022)
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Dle udajii NRL bylo od roku 2001 do roku 2020 potvrzeno
305 piipadl sporadické a genetické TSE vcetné 8 vzacnych
pripadt GSS syndromu. V CR navic od ledna 2007 testuje
imunologicka laboratof NRL vzorky mozku od vSech darct
rohovky za icelem zvySeni bezpe¢nosti transplantaci rohov-
ky. VSech 6590 testovanych vzorkd mozkové tkdné darct
rohovky bylo negativnich na depozita prionovych proteinii.
Rutinni pouZivéni diagnostickych kritérii v€etné biomarkera
je navic dostate¢né robustni a ani pandemie covid-19 dle tidaji
NRL nijak negativné neovlivnila dohled nad TSE v CR [2].

V letech 2000-2017 bylo nahlaSeno do celostatniho sys-
tému EpiDat (pfedchidce ISIN) 211 tmrti a 12 suspektnich
piipadi v souvislosti s CJN [8]. Z porovnani poctu piipadt
CIJN diagnostikovanych v NRL [2] a hlaSenych do systému
EpiDat nebo ISIN je zfejmé, Ze vSechny piipady nebyly vy-
kazany v notifikanim systému hygienické sluzby a existuje
prostor pro zlepSeni hlaseni dat CIN do ISIN.

V porovnéni s predchozim ¢lankem, kdy do SZU byla
zaslana pouze polovina dotaznik [8], ve sledovaném obdobi
z hlasenych 90 onemocnéni byly dotazniky k dispozici u 62 %
pripadt. Pouze polovina chybéjicich dotaznikl se tykala
ptipadt vykazanych v ISIN v obdobi pandemie covid-19, tj.
v letech 2020-2022.

V piipadé chybéjiciho dotazniku je vhodné uvést do po-
znadmky do ,,Cervené hlasenky* do ISIN diivod chybé&jiciho
dotazniku. Jinak neni zfejmé, jestli nemocny (zemiely) Zil
sam nebo se nepovedlo kontaktovat rodinného prislusnika
nebo praktického 1ékate ev. oSetfujiciho lékare pro ucely
epidemiologického Setieni a pripad byl vloZen do ISIN na
zakladé pitevniho protokolu z NRL pracovisté, bez doplnéni
dalsich informaci.

ZAVER

Vzhledem k obavam ze sekundarniho pienosu krevnimi
produkty a chirurgickym zékrokem zistdva vCIN prioritou
pro surveilance v Evropé. V souc€asnosti celosvétove dochazi
k rostoucimu poctu sporadickych a dédi¢nych ptipadid CIN
adiikazy o patogenezi onemocnéni SCJN mimo nervovy systém
naznacuji mozZnost iatrogenniho prenosu [5]. Objevujici se di-
kazy ze studii distribuce perifernich tkani vyuZivajicich vysoce
citlivé testy naznacuji, Ze vSechny formy lidského prionového
onemocnéni nesou teoretické riziko iatrogenniho prenosu [5].

Celosvétove jsou hlaseny piipady onemocnéni osob iCIN
po velmi dlouhé inkuba¢ni dobé€. DalSi obavy vyvstavaji v sou-
vislosti s moznymi zoonézami, jako jsou chronické chfadnuti
jelenovitych (chronic wasting disease) a prionové onemocnéni
velbloudi, které mohou skryvat potencial pro zoonoticky pre-
nos na Clovéka a novymi poznatky, kterd naznacuji moznost
pfenosu jinych poruch nespravného ukladani proteind [5].

Autofi zahranicni prace [5] doporucuji, aby sledovani
prionovych onemocnéni zlstalo prioritou vefejného zdravi,
a to i v pfipadech, kdy maji pfednost jiné priority, jako je
napt. covid-19.

Dusledné epidemiologické Setfeni je nezbytné k odha-
leni pfipadnych iatrogennich onemocnéni, proto je Zadouci
vkladat vyplnéné dotazniky rovnou do ISIN nebo je zasilat
do SZU.

Prionova onemocnéni pfedstavuji skupinu vzacnych
neurodegenerativnich onemocnéni postihujicich lidi i zvi-
fata, vyznacujicich se dlouhou inkubacni dobou, rychle
progredujicimi pfiznaky a infaustni prognézou bez moZnosti
ovlivnéni pribéhu terapii. Terapie se zaméfuje predevsim na
symptomatickou 1é¢bu, komfort pacienta, distojné umirani
a podporu rodiny. Vyznamnym krokem je zlepSovani moz-
nosti laboratorni diagnostiky. V pfipad¢ vyskytu prokazané-
ho dédi¢ného onemocnéni je mozné genetické poradenstvi
a podpora rodinnych piislusnika.

Podékovdani

Autori dékuji za spoluprdci vSem, kteri se podileji na
surveillance CIN v CR, bez jejich podkladii by nemohl
vzniknout tento ¢ldnek.
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