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Huntingtonova nemoc

- Absence lécby

- Zkraceni zivota, fatalni prognoza

- Porucha hybnosti s fyzickou zavislosti

-kognitivni poruchy a behavioralni poruchy (BPSD)
- Socialni vyrazeni

- Riziko prenosu na dalsi generace



Huntingtonova choroba

- prevalence 5-10 : 100.000 Severni Amerika a Evropa

(1:100.000 Japonsko)
- autosomalné dominantni prenos, kratké raménko 4. chromozomu
- Gen HTT — protein huntingtin, mutace (4p16.3)

expanze CAG repetice v genu IT 15 (PCR DNA analyza)
- norma 10-29 repetic
- 29-35 repetic — mozna choroba
- 36-39 repetic — choroba * s neuplnou penetraci
- > 40 repetic — Uplna penetrace
- > 60 repetic — juvenilni Westphalova f.




Huntingtonova choroba

- zacatek obvykle 35.-50. rok véku, & preziti 15-20 let

- forma s casnym zacatkem kolem 20.roku ziovota (Westphalova)

- fenomén anticipace (u prenosu od otcd, fragilni spermatogeneze?)
- ¢im vice CAG tripletd, tim ¢asnéjsi nastup



Huntingtonova choroba

Symptomy -

- dominujici chorea, mozné dystonie, ataxie

- pozdeéji |éze pyramidové drahy, okohybné poruchy, dysarthrie,
parkinsonsky sy. (juvenilni forma), epi paroxysmy (juvenilni forma)

- demence prevazné subkortikalniho typu s poruchami chovani



Nastup nemoci

- Poruchy jemné motoriky, Sikovnost, poruchy
hybnosti oCi

- Reakcni €as prodlouzen
- Lehké poruchy intelektu a chovani



Kognitivni poruchy u Huntingtonovy ch.

- vék zacatku onem. koreluje s poctem CAG repetic

- statisticka korelace mezi poctem CAG repetic a progresivni
demenci, vztah je ale slaby (Jason et al, 1997)

Prvni priznaky: choreatické pohyby nebo psychiatrické onemocnéni

Kognitivni poruchy obvykle pozdéji.

Kognitivni deteriorace — koreluje s Casem od pocatku onemocnéni

— nekoreluje s vékem v zacatku onemocnéni



Psychiatrické priznaky u Huntingtonovy ch.

- Zmeén osobnostiy, poruchy a zémny nalady, agresivita, apatie,
hypersexualita, impotence, alkoholismus, psychdza (schizoformni p.)

- Behavioralni poruchy — pocatecni manifestace HN u 50-75% pac.

- Deprese je nejbéznéjsi psychiatricka porucha, nejbéznéjsi v uvodu o.

- Suicidium u 6% pac.

- Manie u 2-12% pac.

- Apatie, ztrata zajmu — velmi Casty priznak, casto v uvodu onem.

- Poruchy chovani a zmény osobnosti — mozna kriminalita pred
zjevnou manifestaci v€etné choratického sy.

- Nasleduji — izolované kognitivni poruchy, demence

- Schizoformni poruchy — negativni priznaky, mozné bludy a halucinace



Casné — poruchy chovani, osobnosti, abuzus alkoholu, zmény
sexualniho chovani, agresivita, kriminalita, apatie, abulie, iritabilita

Zmény osobnosti = excentricita, podrazdénost, agresivita, apatie,
ztrata socialnich dovednosti , neupravenost
soustredéni se na sebe a svoje potreby,
snizena vnimavost na potreby druhych,
zmeény chovani v ruznych situacich,
,bezcharakterni chovani“ nezdrzenlivé chovani
ztraty zajmu

Abnormni sexualni chovani — hypersexualita, promiskuita

- Impotence — @ po 5 letech choroby
- nezavisle na medikaci antipsychotiky

Deprese, Uzkost



Huntingtonova choroba

poruchy kognitivnich funkci -
1) isolované kognitivni deficity - v pocatku nemoci
a) exekutivni dysfunkce

(planovani, opakovani ukonu, ¢asové posloupnosti, neschopnost
zmeény koncentrace na dalsi ukol,...)

b) pamét
(pracovni p. vice zachovana, porucha stfedné a dlouhodobé p.,
vazne vybavnost)

c) re€ (aprosodie, porucha tvorby reci spise typu dysartrie)
d) zrakoveéprostorova orientace (jiz casné stadia nemoci)
e) pozornost a soustredéni
f) nahled na kognitivni deficit dlouho zachovan,

— rizika deprese a suicidia.




Huntingtonova choroba

poruchy kognitivnich funkci -
2) demence -
- hlavni priznak nemoci, 100% pacientU
- hl. poruchy exekutivnich funkci, apatie, pameéti, pocitani,
plynulost reci, visuospac. orientace
- pokles funkci drive v performancnich nez verbalnich subtestech
- neni: afazie, agnozie, zridka apraxie

vy

subkortikalni demence

- Casta komorbidita s depresi



Huntingtonova choroba

Vyvoj klinickych priznakt v pribéhu choroby
1. - choreaticky syndrom + postupné kognitivni porucha

- psychopatizace, kognitivni porucha, deprese a choreaticky sy.
2. Produktivni faze s choreou, pokr. psychiatr. symt. (demence)

3. Odeznivajici chorea, dalsi progrese demence

4. Kachektizace, konkurentni onemocnéni pri imobilizaci



Dulezité v komunikaci

* Moznost dlouhé latence nastartovani akce po otazce Ci vyzve,
ktera muze az navenek imponovat jako neprovedeni
a nereagovani

* Pri kognitivnim deficitu dat ¢as na odezvu a odpoved

* Opakovani vyzvy Ci otazky startuje u pacienta proces odpovéedi
Zase znova



Huntingtonova choroba
diagnostika

Rodinna anamnéza — jiz diagnostikované onemocnéni
— neznameé onemocneéni v rodiné s choreou
Protokol genetického vysetreni
Nesmi byt testovana osoba pod 18 let veku
Protokol vysetreni: Neurolog, Psychiatr, Psycholog

Protokol vysetreni: pacient musi byt seznamen s riziky a prinosy
genetického testovani, musi souhlasit soucasnéeé s vedomim rizik

DNA analyza — az po splnéni protokolu
Moznost asistovaného téhotenstvi — i s nesdélenim DG. rodice
MR mozku



Molekularné genetické testovani

Diagnosticky test - potvrzeni diagndzy
- pri atypickych symptomech
- pfi neznamé nebo negativni RA

- upresnéni vyskytu nemoci v populaci

Prediktivni test - presymptomaticky

- prenatalni



Presymptomatické testovani

Rozhodovani

1) Dopad na rodinu a jedince
- psychotrauma, riziko suicidia, diskriminace, rozvrat rodiny,
- selektivni abortus pri prenatalni dg.
- test déti nad 18 let

2) Postoj zadatele a jeho motivace
- zda vi co informace, kterou zada, znamena (pro néj, pro okoli)
- co informace da a co vezme?
- proc chce informaci, proc ted?
- co se zmeéni podle vysledku testu
- kdo pomuze v pripadé pozitivniho vysledku



Presymptomatickeé testovani

Dobrovolnost, vzdy dodrzeny protokol

Nepripustnost testovani nezletilych

Tym — genetik, neurolog, psychiatr, psycholog

Davérnost informace (i v pripadé prenatalniho testovani)
Prenatalni test jen u plodu nositele mutace

Funkce svépomocné organizace

(Roth, 2015)



Etika presymptomatického testovani

Pravo védét a pravo nevedeét

Prinos - konec nejistoty
- urychleni rozhodovani v partnerstvi, rodicovstvi,

vzdélani, partnerstvi, zaméstnani, zabezpeceni

Cena - ztrata nadegje
- psychosocialni dopady — individualni, rodina, komunita,
spolecnost.

Prognodza pro potomky

Oddalené dopady testu nelze odhadnout
(Roth, 2014)



Predpoklada se 3-4x vice osob v riziku nez nemocnych
(v CR cca 1000 pac.)

Skutecna akceptace testu je 4-5% vychozi populace

Katastrofické dopady pozitivniho vysledku presymptomatického
testu byly zjistény pouze u 1% pozitivnée testovanych

Protokol = snizeni rizika katastrofickych dusledk

(Almquist, 1999; in Roth, 2014)
(prevzato od Roth, 2014)



Huntingtonova choroba - lécba
- |écba je pouze symptomaticka
- deprese — antidepresiva SSRI, u deprese * T rizika suicidia

- chorea — antipsychotika (neuroleptika) — tiparid, risperidon
— Termodis (tetrabenazin)

- ztuhlost svall, kroutivé pohyby, zpomaleni pohyb(
— amantadin, levodpa

- podpurna psychoterapie, podpora pecovatelu a rodin



Huntingtonova choroba - |écba

- zvySena drazdivost — valproat (stabilizator nalady), benzodiazepiny

- agresivita
a) akutni [éCba — benzodiazepiny, tiaprid inj. Iv.
b) dlouhodoba |écba — risperidon, flufenazin, olanzapin,
haloperidol.
c)preventivni léCba — SSRI antidepresiva,
valproat (stabilizator nalady).

- psychotické priznaky — spise bludna produkce nez halucinace
— antipsychotika (risperidon, olanzapin,
quetiapin, klozapin)

(Roth, 2014)



Huntingtonova choroba - |écba

Pozdni stadia — kachektizace — moznost PEG, posouzeni nutricniho |ékare

Dysfagie — pécCe pod vedenim logopeda, mozny Nutilis, jist a pit vsede,
pozdéji PEG

Antidekubitni pomucky

Inkontinentni pomucky

Péce o peCovatele

Respitni péce

Moznosti rehabilitace omezené

Do budoucna moznosti
- neutralizace vzniklého zmutovaného huntingtinu
- genova terapie — prekryti i oprava mutace
- obecné snizeni produkce zmutovaného huntingtinu



Zaver

Huntingtonova choroba je progresivni onemocnéni
Relativné rozmanity fenotyp

Demence u Huntingtonovy nemoci spise subkortikalniho typu, je
jina nez u Alzheimerovy nemoci.

Kognitivni poruchy jsou Casto predchazeny poruchami nalad a
chovani, zmény osobnosti

Chorea muze byt predchazena rozvojem psychiatrickych a
kognitivnich poruch.

Demence spise v oblasti zpomaleni psychomotorického tempa,
porucha exekutivnich funkci, snizeni iniciativy, snizeni
koncentrace, poruchy pameéti, s Castymi BPSD

Specifika genetického protokolu — eticky kontext
Specifika péce v pozdnich stadiich — kontext rodiny, spolecnosti



Dékuji za pozornost
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