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L’attivita che abbiamo svolto

La malattia di Creutzfeldt-Jakob, € una malattia neurodegenerativa ad esito letale che fa
parte delle encefalopatie spongiformi trasmissibili e che ha un’incidenza di circa
1,5/1.000.000 anno. Esistono quattro tipi di MCJ: sporadica, genetica, iatrogena e variante. |
tempi di incubazione sono lunghi e totalmente silenti e manca una diagnosi certa in vita. La

patologia si associa all'accumulo di una isoforma anomala della proteina cellulare prionica
(PrP).
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INQUADRAMENTO DELLA MALATTIA:

CARATTERISTICHE
NEUROLOGICHE:

Declino cognitivo rapidamente
progressivo

Mioclono

Disturbi visivi o cerebellari

Segni piramidali o extrapiramidali
Mutismo acinetico

CARATTERISTICHE

Q

ISTOLOGICHE:

Spongiosi
Accumulo della PrP
patologica nei
neuroni

Gliosi




ATTIVITA’ DEL REGISTRO:

*Ogni giorno arrivano
segnalazioni per il registro
della MCJ

*Quindi i neurologi
\ ) g
compilano una scheda e

prescrivono i vari esami

Elettroencefalogramma

Risonanza magnetica

TAC

Esame del liquor (proteina 14-3-3)
Esame del gene (PRNP)

RT-QuIC
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NEUROLOGIA:

Visita del paziente

Anamnesi

Sospetto diagnostico

Indagine strumentale in vita

Autopsia

Accertamento diagnosi e classificazione
finale




SEGNALAZIONE DEL »
MEDICO COMPETENTE
ESTRAZIONE DEL DNA

DEL PAZIENTE AMPLIFICAZIONE

DEL GENE CON
PCR
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VERIFICA DI EVENTUALI
RT-PCR MUTAZIONI O
POLIMORFISMI

SEQUENZIAMENTO E ANALISI
DEI RISULTATI



ISTOLOGIA:

Prelievo autoptico

Inclusione in paraffina e sezionamento
Preparazione e colorazione del campione
Fissaggio su vetrino

Osservazione del campione
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BCO2: Sorveglianza della malattia di Creutzfeldt-Jakob

A LAVORO ...
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NEL LABORATORIO ACCANTO ...




GRAZIE PER UATTENZIONE!!!
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