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CHOROBY PRIONOWE
U LUDZ

definicja

* Choroby prionowe to grupa zakaznych choréb neurodegeneracyjnych
zwierzat i ludzi spowodowanych nagromadzeniem sie
nieprawidtowych biatkowych czasteczek zakaznych, tak zwanych
priondw.

* Priony s3 glikoproteinami kodowanymi przez genom gospodarza, ktére
maja nieprawidfowa strukture przestrzenna.

* Biatka prionowe wystepujg powszechnie w komadrkach organizmu,
zwtaszcza w tkance nerwowe;j.

* S3 to wazne fizjologiczne glikoproteiny btonowe petnigce réznorodne
funkcje w organizmie.

* Gdy do komorki zawierajgcej prawidtowe biatko prionowe dostanie sie
nieprawidtowa czgsteczka prionowa, dochodzi do zmiany struktury
przestrzennej prawidtowych biatek komdrkowych na nieprawidtowa.

* W ten sposéb dochodzi do kumulacji nieprawidtowego biatka
w osrodkowym uktadzie nerwowym i szerzenia sie patologii oraz
degeneracji kolejnych komdrek nerwowych.

podziat

* WS$rdd choréb prionowych, ktérych wystepowanie potwierdzono
u ludzi wymienia sie:

* chorobe Creutzfeldta i Jakoba (Creutzfeldt-Jakob disease — CID), ktéra
moze wystepowac w kilku postaciach (rodzinnej — fCID, sporadycznej
— sCJD, wariantowej — vCJD, jatrogennej —jCJD)

* postac¢ wzgoérzowa CJD okreslang tez jako $miertelna sporadyczna
bezsennos¢

* chorobe Gerstmanna, Strausslera i Scheinkera (GSS)
* chorobe kuru,
* Smiertelna rodzinng bezsennos¢ (fatal familial insomnia — FFI)
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epidemiologia

* Wsrdd chordb prionowych najczesciej wystepuje sporadyczna postaé
choroby Creutzfeldta i Jakoba, ktdra jest opisywana z szacunkowg
czestoscig 1 przypadku na milion mieszkaricéw.

* W Polsce w 2013 roku odnotowano 23 nowe zachorowania na
chorobe Creutzfeldta i Jakoba, w 2012 roku byto ich 17.

* Dziedziczne przypadki choréb wywotywanych przez priony (fCJD, GSS,
FF1) sg jeszcze rzadsze, stanowig one okoto 10% wszystkich
zachorowan na choroby prionowe.

* W latach 1995-2009, w trakcie epidemii wariantu choroby
Creutzfeldta i Jakoba, zarejestrowano okoto 220 przypadkdéw choroby,
gtownie w Wielkiej Brytanii i Francji.

epidemiologia
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charakterystyka

* Choroby wywotane przez priony sg nieuleczane.

* Charakteryzuja sie wieloletnim okresem inkubacji i dos¢ szybka progresja
choroby od chwili pojawienia sie pierwszych objawoéw, prowadzacy do
$mierci chorego.

* Choroby prionowe mogg wystepowacé sporadycznie (np. sCJD), mogg by¢

dziedziczne (np. GSS, fCJD, FFI), moga tez by¢ nabyte i s3 wowczas
przenoszone jako choroby zakazne drogg krwi i pokarmowa.

* Postac rodzinna choroby Creutzfeldta-Jakoba wystepuje czesciej
w populacji Zydéw libijskich oraz w okreslonych rejonach Stowacji.

* Choroba Gerstmanna, Strausslera i Scheinkera oraz Smiertelna rodzinna
bezsennos$¢ dotyczg kilkudziesieciu rodzin na catym Swiecie.

charakterystyka

* Jatrogenne przypadki choréb prionowych odnotowano po
ﬁrzeszczepieniach rogéwki, Oﬁeracjach neurochirurgicznych, podawaniu
ormondw pochodzenia ludzkiego. Odnotowano tez pojedyncze przypadki
zakazen wariantem choroby Creutzfeldta-Jakoba po transfuzji krwi.

* Transmisja chordb prionowych w obrebie ograniczonej populacji ludzkiej
w Nowej Gwinei byta w przesztosci zwigzana z praktykami
Eanit))alistycznymi jednego z plemion zamieszkujgcych te tereny (choroba

uru).

* Transmisja miedzygatunkowa zostata potwierdzona dla gabczastej
encefalopatii bydfa, ktérej zwigzek z epidemia wariantu choroby
Creutzfeldta i Jakoba w Wielkiej Brytanii potwierdzono naukowo.
Teoretycznie istnieje mozliwo$¢ migdzygatunkowej transmisji innych
postaci chordb prionowych z rezerwuaru zwierzecego na ludzi (np.
przewlektej choroby wyniszczajacej).
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objawy

* Poczatkowe objawy chordb wywotywanych przez priony sg
niecharakterystyczne. Spektrum objawdéw neurologicznych,
otepiennych i psychiatrycznych jest podobne w wiekszosci choréb
prionowych, jednak ich czestos¢ wystepowania jest uzalezniona od
rodzaju choroby prionowe;.

objawy

* Sporadyczna postac choroby Creutzfeldta i Jakoba wystepuje
zazwyczaj w 6.—7. dekadzie zycia (wiek minimalny 17 lat, maksymalny
83 lata) i charakteryzuje sie szybkim przebiegiem prowadzacym do
zgonu w ciggu okoto 8 miesiecy (do 2 lat).

* Poczatkowym objawem moze by¢ szybko postepujgce otepienie (ok.
50% chorych) lub tak zwane objawy mézdzkowe (charakterystyczne
zaburzenia chodu i mowy, ok. 50% chorych).

* Do objawow tych dotgczajg sie szybko zaburzenia zachowania, drzenia
i/lub sztywnos¢ koniczyn, drgawki, zaburzenia widzenia.

objawy

* Wariant choroby Creutzfeldta i Jakoba zostat powigzany
z wczesniejszym spozyciem przez chore osoby miesa zwierzat
cierpigcych na ggbczastg encefalopatie bydta.

* W odrdznieniu od postaci sporadycznej, przebieg choroby jest
bardziej agresywny. Zaburzenia moézdzkowe wystepuja praktycznie
u wszystkich chorych.

* Dofaczaja sie do nich objawy postepujacego otepienia, objawy
psychiatryczne (obnizenie nastroju, wycofanie, drazliwos¢, zaburzenia
snu), zaburzenia czucia, drzenia, drgawki, zaburzenia przetykania,
nietrzymanie moczu i stolca, nadcisnienie tetnicze.

objawy

* Choroba Gerstmanna, Strausslera i Scheinkera rozwija sie w 5.
dekadzie zycia i prowadzi do zgonu chorego w ciggu 3-8 lat.

* Choroba wystepuje w rodzinach obcigzonych mutacjg genowa
w genie kodujacym komadrkowe biatko prionowe.

* Objawy poczatkowe to postepujgce otepienie i zaburzenia ruchowe,
do ktérych dotaczajg sie drgawki, oczoplas, zaburzenia widzenia
i stuchu.
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objawy

+ Smiertelna rodzinna bezsennos¢ dotyczy cztonkéw rodzin
obcigzonych okreslong mutacjg genowa.

* Choroba rozwija sie zazwyczaj w 5. dekadzie zycia i prowadzi do
Smierci w okresie od 6 miesiecy do 3 lat.

* Charakterystycznym objawem jest niepodatna na leczenie
bezsennosé, ktdrej towarzyszg zaburzenia regulacji temperatury ciata
(hipertermia), nadcisnienie tetnicze, przyspieszona akcja serca,
przyspieszony oddech, wzmozona potliwosc.

* Do tych objawoéw dotaczaja sie postepujgce otepienie, zaburzenia
zachowania, nastroju (objawy depresji), a w pdzniejszym okresie
objawy katatonii.

objawy

* Kuru to pierwsza opisywana u cztowieka choroba
neurodegeneracyjna.

* Pasazowalna encefalopatia ggbczasta.

* Ataksja mézdzkowa, ktorej towarzyszy: drzenie, mimowolne ruchy
ateotyczne i plgsawicze, nietrzymanie moczu i stolca.

* Brak okresu otepiennego.
+ ,Smiejaca sie $mier¢”

diagnostyka

* Diagnostyka choréb prionowych jest trudna. Kryteria diagnostyczne sg
kompilacjahdotychczasowego wLwiad,u choroboweﬁo, aktualnych objawéw
zgtaszanych przez chorego oraz badan dodatkowych.

* Nalezy najpierw wykluczy¢ inne przyczyny wystgpienia objawdéw
neurologicznych, zwtfaszcza choroby nowotworowe. W badaniu wykonanYm
technika rezonansu magnetycznego obraz jest dosy¢ charakterystyczny dla
poszczegdlnych postaci choréb wywotywanych przez priony. Pomocnicze
znaczenie ma elektroencefalografia (EEG).

* W badaniu ptynu mézgowo-rdzeniowego uzyskanego z punkgji
Ik;gd{ill/viowej w wiekszosci przypadkéw mozna wykryc charakterystyczne
iatko.

* Do potwierdzenia rozpoznania moze byc¢ konieczne wykonanie biopsji
mozgu.

leczenie

* Nie opracowano dotychczas skutecznego leczenia przyczynowego
choréb wywotywanych przez priony.

* Zasadnicze znaczenie ma leczenie objawowe — przeciwdrgawkowe,
poprawiajgce pamieé, tagodzace objawy parkinsonowskie,
przeciwpsychotyczne.




zapobieganie

* Nie ma mozliwosci zapobiezenia sporadycznym lub dziedzicznym postaciom
chordb prionowych.

* Z uwagi na mniejszg czesto$¢ wystepowania gabczastej encefalopatii
u bydta, ryzyko zachorowania na wariant choroby Creutzfeldta i Jakoba jest
bardzo mate.

* Problemem jest kwestia jatrogennego przenoszenia choréb prionowych.
Doktadna selekcja dawcoéw krwi ma zapobiegac transmisji choréb
prionowych poprzez transfuzje preparatéw komadrkowych krwi.

* Poniewaz biatka prionowe nie ulegajg zniszczeniu podczas sterylizacji,
narzedzia neurochirurgiczne (w tym elektrody, igty do biops;ji itp.)
stosowane u 0séb z chorobami prionowymi nie moga by¢ stosowane
powtdrnie.
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