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Kazuistika Vene

* 29.3.2022 - prijem zeny 75 let

e POvodem z Ukrajiny (Borodyanka)
* 2 tydny pobyt v CR v katolickém klastefe
DM na inzulinu, kolisavy TK

* Indikace pro RZP
* Dekompenzovany DM
* Slabost
* Agresivita
» Ataky bludu
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Ve VV/

* Nemocna pri vedomi, kricici, vola o pomoc, agresivni, utoCi péstmi
* Bez moznosti zajisténi a monitorace
e Glykémie 23,8 mmol/I

* Transfer na UP FNO
 Doprovod manzela a PCR
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* Pri véedomi, zpocCatku negativisticka, bez bolesti, mirna dehydratace
e KP stabilni

e Laborator
e Gly 23,6..17,6 mmol/I
e Hb 117 g/|

* TlumocCnik na mistée
* Postupné psychicky zklidnéna bez medikace

* Manzel pritomen na UP



UP diagnostika 1 e

* Neurolog

* V.s. psychoza s paranoidnimi bludnymi projevy, neurol. bez patrné
lateralizace, ameningealni

* CT mozku, RTG S+P, ekg bez patologického nalezu

e Konsilium internisty
* Uprava medikace DM a monitoringu glykémie



UP-psychiatrické konsilium-subj. enc

e Upresnéni okolnosti valky, ztraty domova a rodiny, obavy o syna
* Prvnich 10 dni v klastere spokojenad, pocit bezpeci

* Posléze zména chovani, strach z ublizeni, citi negativni energii, silné
verici, ale pravoslavneé viry, pobyt v katolickém klastere bere jako
zradu od manzela, odmita medikaci inzulinem, vini manzela

* Na UP citi pozitivni energii, ma na to Cich...
* Uvédomuje si ataky bludu, ale nedokaze to potlacit
* Chtéla by zpét do Lvova, ma tam syna



UP-psychiatrické konsilium-objekt. ronec

e SPP: lucidni, spava, mirné PSM inhibovana, orientovana osobou,
mistem, ¢asem a situaci jen parcialne, odpovedi priléhavé, mysleni
koherentni, ale s paranoidnimi obsahy orientovanymi vi¢i manzelovi,
halucinatorni produkci neexploruiji.

* T.C. zklidnéna, forie smiSena, nejista, anamn. popsan narust
agresivnich projevu v azylovém bydleni, nedtvéra. Organicky terén
neprukazny, kognice oslabena fyziol. vékem.
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* F23.0 Akutni polymorfni psychoticka porucha bez schizofrennich
symptomu, dif. dg.

* F43.1 Posttraumaticka stresova porucha s psychotickou nastavbou.

* Hospitalizace na PO FNO




Psychiatrickeé oddéleni A T

* 2 hod po prijmu nutnost intermitentni kurtace

* Pacientka agresivni, napada ostatni pacientky i personal, vytrhava si zilni
vstupy. Nepostihuje realitu.

* Bez reakce na antipsychotika

* Porucha chovani, spoluprace, chiize spise bizarniho typu,
psychomotoricky neklid u vs. delirantniho pacienta



Psychiatrické oddéleni . I

* Diagnostika k vylouceni neuroinfektu, autoimunitni encefalitidy,
paraneoplastické, metabolické priciny, neurosyfilis, prionové
onemocneni

* CSF: elementy 27,bilkovina 0,42q/I, CRP 4 (asepticka encefa//tlda)
* Preklad na KIL 9.4.2022 |




Klinika infekcniho |ékarstvi e B

e Fluktuujici porucha védomi
* Antivirotika, ATB, kortikoidy

* Negativni diagnostika bakterialniho a virového zanéetu CNS

e CSF: Negativni kultivace
* Negat. PCR bakterial. plvodcl meningitid, HSV, HZV, borrelie, HIV, PCR TBC

IIIII

* Negativni onkoscreening



Klinika infekcniho |ékarstvi e B

* Opakovana neurologicka konsilia
* EEG

* Hrubé abnormni zaznam pro Cetné generalizované trifazické viny s maximem F-C vpravo,
neni obraz epi statu

e Zavér: Encefalitida nejasné etiologie, pozitivita markeru neurodegenerace
sveédcicich o nekroze mozkové tkané

* NFL, pNFH, protein S 100b, t-tau protein



Klinika infekcniho |ékarstvi )

e 7Zvazovana limbicka encefalitida

* Dif.dg. demence s rychlou progresi (Creutzfeldt-Jakobova nemoc CJD)
* MRI mozku

 Likvor:
* Neuroblot, autoprotilatky, anti-NMDA-R,LGI-1, Caspr, anti GAD, protein 14-3-3



Neurologicka klinika

e 14.4.2022
e Zhorseni poruchy védomi, koma
e Exitus letalis v noCnich hodinach
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* Patologicko-anatomicka pitva v Narodni referencni laboratofri
prionovych chorob pri Oddéleni patologie a molekularni mediciny
FTNsP Praha

* Diagnodza CJD potvrzena




Creutzfeldt-Jakob, teorie



Hans et Alfons M ene B




Formy CID N el

e Sporadicka
) NejcaSteJSI Mormal prion Diseased prion
* latrogenni

* Transplantace rohovky

* RUstové hormony z hypofyz kadaver(

Amino acids
in beta helix

“Amino acids
in alpha helix

e Familiarni
e Oblasti na SVK

e Variantni
° BSE (I) mad COW d isease(l) = MAYD FOUNDATION FOR MEDICAL EDUCATION AWND RESEARCH. ALL AIGHTS AESERVED

Amino acids
in sheet form



Klinicky obraz

* Zmeéna osobnosti

* Poruchy pameéti, rozvoj demence
* Poruchy zraku

* |[nsomnie

* Mozeckové priznaky

* Dystonie

* Myoklonus

* Potize s mluvenim, s polykanim



Diagnostika ene

* EEG — trifazické komplexy

* MRI — restrikce difuze / FLAIR hyperintenzity v putamen a nucleus
caudatus a alespon ve dvou kortikalnich oblastech (T, P, O)

 Lab. diagnostika
* Likvor - protein 14-3-3, ev. RT-QuIC
- triplet (beta-amyloid, total tau, p-tau)
- neuroblot, autoim. encefalitidy (+ sérum)

* Sérum - vylouéeni metabolické etiologie (Cu, ceruloplazmin, SZ, ren.
parametry, jat. parametry), syfilis, HIV, vit. B9 a B12



Stanoveni diagnozy ezl

* Dg. mozna
* Podezreni dle kliniky, nejsou splnéna kriteria dg. pravdépodobné CJD

* Dg. pravdépodobna
* Neuropsychiatrické priznaky + RT-QuIC

* Rychle progredujici demence a alespon 2 ze 4 klinickych priznakt (myoklonus,
zrakové nebo mozeckové priznaky, pyramidové nebo extrapyramidové
priznaky, akineticky mutismus) a alespon 1 paraklinické vysetreni (EEG, MR,
poz. protein 14-3-3)

* Dg. definitivni

* Pitva — neuropatologické vysetreni, imunohistochemie, WB konfirmovana
pritomnost proteaz-rezistentniho PrP
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Eakultni Thomayereva nemacnice Ustav patologie a molekuldrni medicing 3. LF UK a FTH

1C: DDOB4A190 Pfednosta: prof. MUDr Radoslav Maté), Ph.D.

CTaNEe \fidefiskd 800, 140 59 Praha 4 Kri Ustav patalogie - nekropsie
Pitevni protokol

ArmArnire

paclent: Ident.£. Poj:213

Byllisbe: Daturn naroieni:

Datum wydetieni: 11.11.2022, 7.19 Pohlavi: fena

Datum pflfrmu; Lislo pitevniho protokolu:  PO0L157/2022

Doddn  oddéleniz Ext Datum a &as urmrii: 10.11.2022 11:40

StaFi: 49 let Daturm a £as pitvy: 11.11.2022 0730

Zamistnani: Pitval: Maté| Radoslav prof. MUDr Ph.D.
Revidoval: Mateé) Radoslav prof. MUDL Ph.O.

Diagndza Klinicka:

Diagndza anatomicka:

PITVA MOZKU A MICHY

HMOTNOST MOZKLU: 1150g PLEMY:  Jemné

BAZALNI MOZKOVE TEPNY: sin AT M TP 1V 1;bas ;dex A LM 1L P 1V 10,12 ats #adnd.lehka/stf.téEka)

MAKROSKOPICKY: Rezy ve frontdlni roving 5 mm silné: Patrnd je misty ndpadndjii globilni atrofie prekryta misty
edémem, komory postranni jsou virazné $irSi. Loiskové zmény v mozku ne nachizime, v bazilnich gangliich jsou jen
nepotetnd kribra, mozedek, pons a oblongata jsou rovnd# atroficke. Micha nejevi virazngjii abnormity, adebriny
transverzalni fezy keéni michou. Viysetfeny dseky pfiné pruhovang svaloviny a hypofyza.

HISTOLOGIE: N 7217-7257

METODY: HE-lux, histechemie: NOR, imunchistochemie: tau protein (klon ATR), amyloid-0 peptid, protein p62,
ubikvitin, protein TDP-43, alfa synuklein, prionovy protein (klon 12F10 a 6H4).

POPIS: Bloky byly odebriny # obou hemistér, frontalnl, parietilni a okeipitélni kiiry, hipokampilni formace vietndg
dolniho tempordlniho a parahipokampalniho zavitu vievo i vpravo, nucleus basalis Meynerti, gyrus cinguli, amygdaly,
talamu a hypetalamu na drovni corpus mammillare, kmene na firovni s nigra v nékolika rovinach, locus eoeruleus,
oblengaty na rovni dolnich oliv, bulbus olfactorius, vermis & hemisfér mozetku. bilé hmoty Zelni, temenni a tyIni
vlevo z centrum semiovale, stejné jako z kréni michy. Odebrany byly rovnéz bloky pricng pruhovand svaloviny, &is1
periferniho nerva a hypotyzy.

V prepardtu z hypofyzy je mima predominance eosinofilnich elementd v plednim laloku. V odebranych svalech
mezizebernich, brinice a konZetin byla nalezena jen nevyraznd neurogenni atrofie s mimou tukovou
pseudohypertrofii, nilez je viak pozménén autolyzou. Virazndjii zéngtliva celulizace perinerdlng & v perineuriu
nalezena nebyla.
¥ misnich segmentech krome mimé autalyzy napadnéjsi zmény nejsou, nékde je nevyraznd glidza postrannich
MOVAECLL.
E’c viech korovych oblastech je vyjadiena kolisavé vyrazné spongiformni encefalopatie, riené népadné je obraz
rovndE vyvinut v subkorovych tsecich Sedé himoty, zejména ve striatu, v mozefku jsou zmény jen diskrétni.
Mumericka atrofie neurontl je kolisavé napadnd, je zFejmad isomorfni astroglidza, Imunohistochemické vysetiend
protilatkou proti PrP (klon 12F 10, 6H4) doklida hustou dispersni synaptickow positivitu, patrma je i perivakuolamif
patchy pozitivita v kortexu § v subkortikilni 3edé hmoté a v mozeiku.
We standardnim barveni je v hipokampdlni formaci nalez cdpovidajici pokrogilému prionovému onemaoenéni s fokalni
akcentaci aZ sklerdzou perirthindlnich oblasti s obrazem inicalni hipokampélni sklerdzy, v perirhinalni a ento/
transenterhindlni & navazujici temporalni kife jsou misty napadndji akcentované viie popisované spongiformni
smény. Amyloidové plaky nenachazime ani v impregnaci solemi stfibra, ani v reakei s protilatkow proti amyloid-beta

LA | sy T M OCHICE

peptidu. Zeela negativai bylo vySetfoni s protildtkami prot proteinu TDP-43 i jeho hyperfosforylované formé a alfa
synukleinu. W prikazu hyperfosforyviovang formy proteinu tau {klon ATH) jsou jen zcela nicdinél.ﬁ depozita a¥
charakteru tangles v hipokampalni formaci a zoels ojedingle i ve striatu 2 mesencefalu ncr':dpmvidaj iel zidné
definované neurodegencrativad entitg, nejspise jde o zeela inicialni vyvoj na vék vazanych tauopatii.

W locus coeruleus je nizsi denzita neuront, v s. nigra je denzita neuroni piiméfend, Lewyho téliska v obou
lohalizacich nebyla zastiZena ani uZitim imunohistochemického pritkazu alfa synukleinu,

Disperzng jsou v kortikalnich i subkortikalnich oblastech 2edé hmoty | ve hmoté biléna lezeny drobng, zejmeéna
periventrikulirmg lokalizované, exsudity zanétlivé celulizace s Getnymi neurotafilnimi granuloeyty tvofici drobné
mikroabscesy odpovidajici septické encefalitide, o

Pomémé symetricky je v corpora mammillaria viraznd atrofie se sekundami glidzou a bez napadngji
necvaskularizace, bez Gerstvého krviceni, celkové obraz plné neodpovida Wernickeové encefalopatii, jeji vivoi,
Zejmena v kombinaci s postizenim v rdmei zakladniho cnemocnéni, viak vvlouit nelze,

¥ bile hmote je patrny dosti virazny palor a rizng pokrogila leukoencefalopatie, virazndjii edematdani prosiknut je
viak efetelng globalng, I I
Wiechny ostaini zmény jsou diagnosticky nespecifické nebo agonalni.

Lnimky nemoci Packinsonovy, MSA, korové nemoci s Lewyho télisky, nemoci ze skupiny fromto-tempordlnich
lobarnich degeneraci nebo jinych "organickych” demenci nebyly zastizeny. ’

Il}IA{'.'NUHTI(‘.Ki’ ZAVER: Prionové onemacnéni typu Creutzfeldtovy-Jakobovy nemeci, jeji genetické
lormy s prokdzanou patogenni variaci E200K v genu PRNP (viz G 704/22). Seprickd encefalitida.
Fermindlni dém mozku

Malez histologicky:

Epikriza:

P pitvi 49-ti leté Zeny byla podrobnym newropatologickym a imunologickym vyietFenim potvrzena klinick:
diagniza suspekni familiarni Crevtzfeldtovy-Jakobovy nemoci, Vzhledem k nilezu patogenni variace E200K
v genu pro prionovy protein (PRNP) se jedni o genetickou (dédinou) formu a doporuéujeme prote Klinicko-
genetickou konzoltaci rodiny,

Parenchymy |

fanek | ALY - WAGTE 4

prof. MUDr Radasiay Matéj Ph.D.
16.12.20232 1526
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Terapie

* Infaustni prognoza

* Symptomaticka — spoluprace s psychiatry (antidepresiva,
antipsychotika)

* Pacienti smérovani ad LDN, hospicova péce
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* Dif.dg. akutni kvalitativni poruchy vedomi v UM casta
* Desorientace, obnubilace, halucinace, bludy

* CID

e Raritni onemocnéni
* Rychla progrese demence
e Psychiatricka zarizeni
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