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ÖZET

	 Creutzfeldt Jacob Hastalığı (CJH) hızlı ilerleyen, nadir 
görülen, bulaşabilen, genellikle fatal, prion proteinin neden 
olduğu, henüz tedavisi olmayan nörodejeneratif bir hastalıktır. 
Hastalar farklı klinik tablolar ile gelebilirler. Burada 68 yaşın-
da-erkek, paraparezi ile nöroloji kliniğine başvuran ve CJH ta-
nısı konan, tanı konduktan sonra 1 ay içinde kaybedilen bir olgu 
sunulmuştur.
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ABSTRACT 

	 Creutzfeldt's Jacob Disease (CJD) is a rare, rapidly prog-
ressive, usually fatal  neurodegenerative disease  that may be ca-
used by a prion protein and transmittable.  Patients may present 
with different clinical features. We report here a 68-year-old man 
who was admitted to neurology clinic with paraparesis, diagno-
sed CJD and died within 1 month after diagnosis.
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GİRİŞ

	 Creutzfeldt Jacob Hastalığı (CJH) hızlı ilerle-
yen, nadir, bulaşabilen, genellikle fatal, prion pro-
teinin neden olduğu nörodejeneratif bir hastalıktır 
(1). Yanlış katlanmış prion proteinlerinin birikimine 
bağlı beynin hızlı ilerleyici, süngersi dejenerasyonu 
ile seyreder (2). CJH yılda 1/1.000.000 görülür (3). 
Sporadik, genetik/familial ya da kazanılmış olabilir 
(1). Sporadik form (sCJH) en yaygın olan formudur. 
Hastaların %70’i genellikle bir yıl içinde kaybedilir 
(1) .

Hastalar genellikle hızlı ilerleyen demans, ataksi, 
myoklonus ile gelirler. Vertigo, baş ağrısı, yorgunluk, 
güçsüzlük, uyku bozuklukları, davranış değişiklik-
leri, ajitasyon, irritabilite, depresyon, apati, hafıza/
düşünme/plan/karar verme bozuklukları, myoklonus, 
diskinezi, distoni, rijidite de gelişebilir, bazen körlük 
olabilir. Hastalar tedricen mobilitelerini kaybederler 
ve koma tablosu görülebilir. Genellikle araya giren 
bir enfeksiyon nedeni ile kaybedilirler.

CJH’ nın kesin tanısı ancak nöropatolojik olarak ko-
nabilir. Klinik tanı için bazı tanı kriterleri kullanılır 
(Tablo 1) (2).

Bu yazıda, CJH tanısı konan ve ilk başvurusunda 
hastalığın nadir prezentasyonlarından paraparezi kli-
nik tablosu ile gelen olgumuzun sunumu ve literatü-
rün gözden geçirilmesi amaçlanmıştır.

OLGU

	 Altmış sekiz yaşında erkek hasta, unutkanlık, 
bacaklarda kuvvetsizlik, yürüme bozukluğu, hare-
ketlerde yavaşlama şikayetleri ile polikliniğimize 
başvurdu. Öyküsünden bir yıldır giderek artan unut-
kanlık, üç aydır bacaklarda ilerleyici kuvvetsizlik ve 
sertlik şikayetlerinin olduğu öğrenildi. Son bir aydır 
yürüyemez hale gelen hastada idrar ve gaita inkonti-
nansı başlamıştı. Nörolojik muayenede hastanın bi-
linci açıktı, kooperasyonu zaman zaman bozuluyor-
du, yer ve zaman oryantasyonu bozuktu. 

Mini mental teste koopere olamadı. Göz hareket-
leri vertikal yukarı bakışta minimal kısıtlıydı. Her 
iki alt ekstremitede motor kuvvet 4/5 idi. Derin 
tendon refleksleri normoaktifti. Hoffman işareti 
ve Babinski işareti bilateral negatifti. Dört ekstre-
mitede rijidite mevcuttu. Klinikte kaldığı bir aylık 
sürenin sonlarına doğru hastanın ekstremitelerin-
de seyrek izlenen myoklonik hareketler başladı, 
demansiyel bulgularında da artış oldu. Kraniyal 
manyetik rezonans görüntülemede (MRG), kaudat 
nükleusta, putamende, talamus dorsomedialinde dif-
füzyon ağırlıklı görüntülemede (DWI) hiperintens, 
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Kesin sCJH 
tanısı Nöropatolojik konfirmasyon

Büyük ihtimalle 
sCJH

Progressif demans ve aşağıdaki 
klinik karakteristiklerden en az ikisi: 

• Miyokloniler 
• Görme veya serebellar bozukluk  
• Piramidal veya ekstrapiramidal fonksiyon 
bozukluğu 

- Akinetik mutizm 
- Ve tipik EEG 
- ve / veya 2 yıldan az yaşayan hastalarda 
BOS'ta 14-3-3 için pozitifliği

Muhtemel sCJH Klinik karakteristiklikler 
Yaşam süresinin iki yıldan az olması 

Tablo 1: CJH tanı kriterleri (2).

sCHJ: Sporadik Creutzfeldt Jacob Hastalığı;              EEG: Elektroensefalografi; 
BOS: Beyin omurilik sıvısı
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“apperent diffusion coefficient”(ADC) harita görün-
tülerinde hipointens kısıtlı difüzyon bulgusu saptandı 
(Şekil 1, 2). Elektroensefalografi (EEG) tetkiki nor-
maldi. BOS 14-3-3 proteini 6.40 ng/dl (referans de-
ğeri: <1,5 ng/dl.) yüksek değerde geldi. Hasta yakın-
larının isteği üzerine taburcu edildi, bir hafta sonra 
evinde eksitus olduğu öğrenildi.

TEDAVİ

	 Hastamıza klinik bulguları, klinik seyir, görün-
tüleme bulguları, ve BOS’da 14.3.3 protein pozitifliği 
ile CJH tanısı kondu. BOS’ da CJH’ nın biyobelirteci 
olan 14.3.3 protein ve nöron spesifik enolaz (NSE) 

hızlı nörojenerasyonun işaretleridir, ancak CJH için 
spesifik değillerdir. BOS 14.3.3 protein yüksekliği 
patolojik tanılı hastalarda %90 spesifiklik gösterir (4). 

Beyin MRG, BOS 14.3.3 protein yüksekliğinden 
daha spesifiktir. Beyin MRG’de T2 ağırlıklı, DWI 
ve ADC sekanslarında kortikal gri madde (kortikal 
kurdele bulgusu) ve derin nukleuslarda anormallik-
ler sıktır. DWI/FLAIR sensitivitesi %91, spesifitesi 
%93’ tür (2 ve 5). DWI tipik olarak bazal ganglion, 
talamus, korteksi içeren hiperintensiteleri gösterir. 
“Hokey Sopası” veya “pulvinar işaret” görülebilir 
(2). Bizim hastamızın BOS 14.3.3. protein pozitifliği 
ve MRG bulguları CJH’ nı destekliyordu. 
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Şekil 1: Kraniyal manyetik rezonans diffüzyon ağırlıklı görüntü.

Şekil 2: Kraniyal manyetik rezonans “apperent diffusion coefficient” görüntü.
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EEG incelemesi, beyin MRG veya BOS çalışmala-
rına göre daha az sensitiftir. EEG’ de tipik periyodik 
keskin dalga kompleksleri, normal ya da nonspesifik 
bulgular olabilir (1, 6). Hastamızda EEG bulguları 
normal olarak değerlendirilmişti.

Son yıllarda BOS’da Real Time-Quaking- Induced 
Conversion (RT-QuIC) testi geliştirilmiştir. Bu test 
direk patojenik prion proteinini tespit eder. RT-QulC 
birkaç çalışmada sensitivitesi %80 üstünde, spesifite-
si yaklaşık %98 olarak gösterilmiştir. Nazal fırçalama 
ile olfaktör epitelinden de bakılabilir (7). Ancak RT-
QuIC testinin MRG kadar yüksek sensivitesi yoktur.

Beyin doku biyopsisi veya post mortem beynin in-
celenmesi CJH tanısında altın standarttır (3). Tonsil 
biyopsisi gibi lenfoid organ biyopsileri de prion pro-
tein ekstrakte edilebilecek dokulardır (3). CJH’ nın 
spesifik bir tedavisi yoktur. Semptomatik ve destek 
tedavileri yapılabilir. Hastalığın tedavisi ile ilgili ça-
lışmalar devam etmektedir. Ayırıcı tanıda vasküler, 
nörodejeneratif, otoimmün, enfeksiyöz, tromboem-
bolik, neoplazm, iyatrojenik ,toksik ve metabolik 
durumlar düşünülmelidir (1). CJH tanısında “yeni 
diagnostik modaliteler göz önünde tutulmalı, tanı 
kriterleri gözden geçirilerek güncellemeler yapılma-
lıdır” tartışmaları başlamıştır. Yakın zamanda yeni 
tanı kriterlerinin geliştirilmesi beklenmektedir.

Sonuç olarak, CJH’ nın atipik prezentasyonlarından 
paraparezi tablosu gibi çok sık karşılaşılmayan tablo-
lar ile de görülebileceği akılda tutulmalıdır.
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