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Creutzfeldt-Jakobin tauti dementian
aiheuttajana - harvinainen mutta

mahdollinen

Creutzfeldt-Jakobin tauti (CJD) on harvinainen etenevd neurodegeneratiivinen sairaus. Se ilmenee
yleensd yli 60-vuotiailla ja on oireiltaan monimuotoinen. Erds mahdollinen ilmiasu on nopeasti eteneva
dementoituminen. Kuvaamme potilaan, jolle kehittyi subakuutisti muistiongelmia ja ndkéhairioita.
Tilanne eteni nopeasti ja johti tajunnan heikkenemiseen sekd CJD:ssa yleisiin myoklonioihin. Aivojen
magneettikuvauksessa havaittiin tyypilliset muutokset. CJD on hyva pitdad mielessd, kun potilaan kogni-

tiiviset oireet etenevat poikkeuksellisen nopeasti.

reutzfeldt-Jakobin tauti (CJD) on vi-

rusta pienemmin valkuaisaineraken-

teen, prionin (proteinaceous infectious
particles), aiheuttama neurodegeneratiivinen
sairaus. Prionitaudeista kidytetidn my6s nimi-
tystd tarttuvat spongiformiset enkefalopatiat,
joihin kuuluvat CJD:n ohella kuru, Gerst-
mann-Straussler-Scheinkerin tauti ja fataali
familiaalinen unettomuus (1,2). Prionit ovat
erityisesti aivojen hermosolujen solukalvolla
esiintyvan PrP-proteiinin véirin laskostuneita
muotoja, jotka kykenevit monistumaan ja le-
vidmaidn viereisiin soluihin ja estimddn hermo-
solujen toimintaa. Tdmi johtaa aivojen etene-
vddn rappeutumiseen. CJD:std tunnetaan nelji
eri muotoa: sporadinen (85 %), familiaalinen
tai geneettinen (S-15 %), iatrogeeninen (alle
1 %) seki varianttimuoto (hullun lehmin tau-
ti) (3). latrogeeninen taudin tarttuminen on
hyvin harvinaista ja vaatii erityisen altistumisen
CJD:t4 sairastaneen ihmisen aivo- tai silmiku-
doksen kanssa kosketuksissa olleen instrumen-
tin vilitykselld (4).

Suomessa yleisin CJD:n ilmiasu on sub-
akuutti enkefalopatia, joka ilmenee kognitii-
visin oirein, ataksiana sekd myoklonioina ja
johtaa kuolemaan keskimdirin viidessi kuu-
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kaudessa (1). CJD-diagnoosi perustuu no-
peasti etenevdin ja tyypilliseen oirekuvaan,
pdan magneettikuvausloydokseen, aivo-selki-
ydinnesteldydokseen ja poikkeavaan EEG:hen
(TAULUKKO). Pddn magneettikuvauksen merki-
tys diagnosoinnissa on oleellinen, ja erityisesti
diffuusiokuvia (DWI) pidetiin varsin luotetta-
vana tutkimusmenetelmini (5-7). Kuvaamme
potilaan, jonka diagnoosissa aivojen magneetti-
kuvaus oli keskeisessd asemassa, ja todennikdi-
seksi diagnoosiksi jdi sporadinen CJD (KUVA 1).

Oma potilas

Kotona omatoimisesti asunut 85-vuotias mies saapui
muistiselvittelyihin geriatriseen arviointiyksikkoon. Ha-
nelld ei ollut aiemmin ollut ulkopuolisia kotiapuja eika
liikkumisen apuvdlineitd. Aiempina sairauksina potilaal-
la oli eturauhasen liikakasvu ja kuiva silmanpohjarap-
peuma. Ainoana saannollisend ladkkeend oli alfutsosii-
nihydrokloridi.

Anamneesissa oli noin kuukausi aiemmin tapahtu-
nut autokolari. Vauhti oli ollut hidas, eikd potilas ollut
saanut padn vammaa. Viisi pdivaa kolarin jélkeen poti-
laan toiminta muuttui kuitenkin poikkeavaksi: han eksyi
tutussa ymparistossd, laittoi kaikki hellan levyt péalle
ruokaa laittaessaan ja jatti vessassa hanan valumaan.
Potilas hakeutui omaisensa ohjaamana pdivystykseen
ja ilmoitti oireekseen ndkonsa vadristymat, esimerkiksi
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TAULUKKO. Creutzfeldt-Jakobin taudin diagnostiset tutkimukset ja tyypilliset [6ydokset (2,3,12,13).

Tutkimus Loydos

Kliininen tutkimus

Varhaisoireena epamddrdinen huono olo, vasymys ja huimaus

Taudin alkuvaiheessa kognition heikkeneminen, naké-, puhe- ja kavelyhairiét, tasapaino-
vaikeudet, ataksia ja lihasten nykaykset (myoklonus), kdyttdytymisen muutokset (agitaatio,
masennus, sekavuus)

Laboratoriotutkimukset

Ei diagnostisia [6ydoksia

Aivo-selkaydinneste

Suurentunut tau- ja 14-3-3-proteiinipitoisuus, positiivinen RT-QulC-16ydos

EEG

Jaksoittainen terdvaaalto-hidasaaltomuutos (periodic sharp wave complex, PSWC)

Paan tietokonetomografia

Ei diagnostisia [6ydoksia

Paan magneettikuvaus

T2-painotteinen: epaherkka.
FLAIR: kortikaalinen tai syvan harmaan aineen tyvitumakkeiden kirkassignaalimuutokset

Diffuusiokuvaus (DWI): herkin kuvaustekniikka, joka osoittaa tyypilliset kortikaalisten alueiden
restriktiiviset muutokset, jotka nakyvat kortikaalisina kirkassignaaleina (“cortical ribbon sign”)

Aivobiopsia tai ruumiinavaus

Patologisen prioniproteiinin osoittaminen immunohistokemiallisesti

Erotusdiagnostiikka

(JC-virus ja HIV)

Alzheimerin tauti, otsalohkodementia, vaskulaaridementia, Lewyn kappale -tauti, aivove-
renkiertohairiot, aivokasvaimet, epilepsia, Wernicken tauti, enkefaliitti, vaskuliitti, infektiot

FLAIR = fluid-attenuated inversion recovery, nesteen osalta vaimennettu kdanteispalautumissekvenssi; RT-QulC = real time

quaking-induced conversion

katon raja saattoi taittua kohti lattiaa. Toisaalta potilaal-
la todettiin myds kuumetta 38,6 astetta ja positiivinen
COVID-19-testitulos, joten sekavuuden ajateltiin johtu-
van kuumeesta, ja hdnet kotiutettiin karanteeniohjei-
den kera.

Nakooireiden eteneminen kuitenkin jatkui, ja potilas
alkoi ndhda kirkkaita kuvioita. Viikon kuluttua pdivystys-
kdynnista silmdlaakarin arviossa ei todettu poikkeavaa,
ja potilaasta tehtiin lahete neurologille. Nakohairiot Ii-
sadntyivat edelleen nopeasti, eikd potilas endd osannut
tehda tavanomaisia kotitditadn.

Kotihoito ohjasi hanet uudelleen terveyskeskuspai-
vystykseen, jossa neurologisessa statuksessa ei todettu

selvaa poikkeavaa. Jahmeaan liikkkumiseen ja hahmot-
tamisen vaikeuksiin oli kuitenkin kiinnitetty huomiota.
Potilas oli tdysin orientoitunut, lukuun ottamatta vuo-
silukua. Paan natiivitietokonetomografiassa ei todettu
selittavaa: 16ydoksiksi oli lausuttu periventrikulaarinen
kohtalainen valkean aineen mikrovaskulaarinen dege-
neraatio ja aivo-selkdydinnestetilojen sentraalisesti pai-
nottuva atrofinen viljyys.

Potilasta oltiin paastamdssa paivystyksestd kotiin,
mutta yoaikana seurannassa han alkoi kdyttaytya seka-
vasti ja hdnet siirrettiin sisatautien vuodeosastolle. Siella
potilas antoi itsestddn muistisairaan vaikutelman. Lisak-
si_hanelld oli hahmottamisongelmia ja yolevottomuut-

Varma

Todennakdinen

Mahdollinen

« Etenevd neuropsykiatrinen
oirekuva

- Neuropatologisesti

varmistettu diagnoosi kuvausldydds

« |+ 2 kohtaa Il:sta JA
tyypillinen EEG

JA « |+ 2 kohtaa Il:sta JA

tyypillinen pdén magneetti-

«|+ 2 kohtaa ll:sta JA

«| + 2 kohtaa ll:sta +
oireiden kesto < 2 vuotta

I Nopeasti etenevd kognition
heikentyminen
Il A Myokloniat

positiivinen aivo-selkdydin-
nesteen 14-3-3-proteiini

- Etenevd neuropsykiatrinen
oirekuva ja positiivinen
aivoselkdydinnesteen
RT-QuIC

« SEKA MUIDEN SYIDEN
POISSULKEMINEN

B Nakdoireet tai pikkuaivojen
toimintahdirio

C Pyramidaali- tai ekstrapyrami-
daalioireet

D Akineettinen mutismi

KUVA 1. Sporadisen Creutzfeldt-Jakobin taudin diagnostiset kriteerit (International CJD Surveillance Network

2017) (10). RT-QuIC = real time quaking-induced conversion
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KUVA 2. Potilaasta otettu paan DWI-magneettikuva osoittaa kortikaalisen kirkassignaalin (nuoli), joka on
Creutzfeldt-Jakobin taudille tyypillinen patologinen muutos.

ta. Laboratoriotutkimuksissa ei todettu akuutteja 10y-
doksid. Potilas myos liikkui edelleen ilman apuvdlineita.

Potilas siirtyi jatkoselvittelyyn geriatriseen arvioin-
tiyksikkoon muistisairausepailyn vuoksi. Jatkotutkimuk-
siksi ohjelmoitiin CERAD-testi ja padn magneettikuvaus.
Potilas osasi kertoa loogisesti viimeaikaisista tapahtu-
mista sekd autokolaria edeltaneesta toimintakyvystaan.
Han oli paikkaan orientoitunut ja muisti presidentin
sekd aikaorientaatiossa kuukauden. Potilaan ndkd to-
dettiin tutkimuksissa hyvin huonoksi, han erotti vain
hahmoja valoa vasten, edes sormien luku ei onnistunut.
Muutoin somaattinen status oli normaali.

Paan magneettikuvaus tehtiin heti seuraavana paiva-
na. Diffuusiokuvissa todettiin CJD:hen sopivat aivojen
kuorikerroksen restriktiiviset muutokset oikeassa ohimo-
lohkossa lateraalisesti, oikealla paalakilohkossa sekd mo-
lemminpuolin takaraivolohkoissa (KUVA 2). Diagnoosik-
si asetettiin CJD nopeasti etenevan taudinkuvan ja paan
magneettikuvausléydoksen perusteella, eikd neurologin
puhelinkonsultaation jalkeen ryhdytty jatkotutkimuk-
siin potilaan heikon yleisvoinnin vuoksi. Oirekuva eteni
nopeasti, ja vain pdivien kuluessa pddan magneettikuva-
uksesta ilmaantui CJD:lle tyypillisia lihasnykdyksia (myo-
klonus) ja tajunta heikkeni. Potilas kuoli kahden viikon
kuluttua diagnoosista — kokonaisuudessaan alle kahden
kuukauden kuluessa oireiden alusta. Loppuvaiheessa
han sairasti pneumonian. Ruumiinavausta ei tehty.

Pohdinta

Potilaan keskeisid oireita olivat nopeasti eden-
nyt muistihiirié sekd nikohairiot. CJD:ssd ylei-

simmiksi yksittaiseksi ensioireeksi on rapor-
toitu muistihdirié sekd suomalaisessa ettd sak-
salaisessa aineistossa (1,8). Harvinaisuutensa
vuoksi CJD ei kuitenkaan todennikéisesti tule
usein mieleen muistisairauksien erotusdiag-
nostiikassa. CJD:n ilmaantuvuus Suomessa on
vain 1,4/1 000000, mutta vuosina 1997-2013
diagnoosin on kuitenkin vuosittain saanut
4-13 potilasta (1).

Viime vuosina mahdollisuudet CJD:n tun-
nistamiseen ovat parantuneet aivojen mag-
neettikuvausten maérin lisddntymisen myota.
Tyypilliset pdan magneettikuvausloydokset
riittavat herdttimidn vahvan epiilyn taudis-
ta — diffuusiokuvissa nahtavit restriktiiviset
muutokset ohjaavat taudin jiljille (S). Aivo-
selkdydinnesteanalytiikka on niin ikddn ke-
hittynyt CJD:n diagnostiikassa viime vuosi-
na: RT-QulC:in (real time quaking-induced
conversion) herkkyys on ollut 92 % ja tarkkuus
100 % (9). CJD:ti epiiltdessi pitdisikin pyrkid
magneettikuvauksen lisiksi my6s tutkimaan
EEG, aivo-selkdydinnesteen proteiinin 14-3-3
ja RT-QulC-maiiritykset sekd varmistamaan
diagnoosi neuropatologisessa tutkimuksessa
(10).

Suomessa CJD-tapausmddrit ovat tartun-
tatautilain nojalla seurattavia, minkd vuoksi
ruumiinavaus ja kudosnéyteanalyysi ovat diag-

Creutzfeldt-Jakobin tauti dementian aiheuttajana
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nostiikan kehittymisestd huolimatta edelleen
vilttimattomid. Aiemmin julkaistu CJD:n il-
maantuvuus Suomessa onkin aliarvio oikeas-
ta ilmaantuvuudesta, silli ilmaantuvuusarvio
perustui patologian yksikéiden rekistereihin,
mutta todenndkoisesti kuvaamamme potilaan
lisiksi on myos useita muita CJD-potilaita,
jotka eivit paady neuropatologiseen tutkimuk-
seen (1).

Potilastapauksemme keskeisend opetuksena
on muistuttaa CJD:n mahdollisuudesta muis-
tihdiriopotilaalla, kerrata timin harvinaisen
taudin diagnostiikka tyyppiloydoksineen sekd
muistuttaa ruumiinavauksen vilttimattomyy-
destd CJD-epiilyn yhteydessi (TAULUKKO). Po-
tilaallemme ei tehty paan magneettikuvauksen
lisiksi enempad diagnostisia tutkimuksia hinen
heikon yleisvointinsa vuoksi. Ruumiinavaus
puolestaan jai tekemittd tietovajeen vuoksi,
miki osaltaan johti timin tapausselostuksen
kirjoittamiseen ja informoimiseen.

Potilastapauksemme myds vahvistaa kisi-
tystd, ettei pelkkd pddn tietokonetomografia
riitd herdttimidin epdilyd CJD:std, vaan taudin
kuvantamispiirteet ovat nihtivissi vain pdin
magneettikuvauksessa. Siti ei edelleenkdin
kaikkialla Suomessa kiytetd tavanomaisten
muistisairauksien rutiinidiagnostiikassa. CJD
tulisi huomioida muistisairauksien erotusdiag-
nostiikassa, jos potilaalla on sille tyypillisid
oireita ja erityisesti mikali keskushermostope-
rdinen taudinkuva etenee poikkeuksellisen no-
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peasti (viikoissa tai parin kuukauden kuluessa).

Huomionarvoista potilastapauksessamme
oli my6és COVID-19-infektio, jonka aikana
hahmottamisongelmat, harhat ja sekavuus al-
koivat. Aiemmassa potilastapausselostuksessa
COVID-19-infektio johti CJD-potilaan tavan-
omaista nopeampaan taudinkulkuun ja kuo-
lemaan (11). My&s autokolari ja tihin liittyvi
mahdollinen aivovamma olivat kliinist arviota
sekoittavia tekijoitd.

Lopuksi

Muistisairaudet eivit aina noudata samaa kaa-
vaa, vaan anamneesi ja oireet voivat olla sekavia
siind missa potilaskin. CJD on hyvin harvinai-
nen mutta mahdollinen syy nopeasti etenevin
dementian taustalla. Vaikka CJD:n parantavaa
hoitoa ei vield olekaan tarjolla, oikeaan diag-
noosiin piaseminen vihentdd turhien tutki-
musten tarvetta, auttaa asianmukaisen oirehoi-
don aloittamisessa, antaa potilaalle ja hinen
liheisilleen syyn oudoille oireille ja johtaa oi-
kein mitoitettuun, ennusteen mukaiseen loppu-
vaiheen hoitoon. Todennikdiseen diagnoosiin
pddstddn varsin luotettavasti padn magneettiku-
vauksen, EEG:n ja aivo-selkdydinnestendytteen
avulla. Ruumiinavaus tulee kuitenkin tilata
viimeisend tutkimuksena diagnoosin neuropa-
tologiseksi varmistamiseksi, ja varmennettu ta-
paus pitdd ilmoittaa THL:44n ladkarin tartunta-
tauti-ilmoituslomakkeella. m
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