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L. Podklady dédi¢nosti a vzniku HN

Huntingtonova nemoc (HN) je pomérné vzacné (vyskytuje se v poméru cca 1: 15 000)
dédi¢né onemocnéni s pocatkem obvykle ve stfednim véku. HN probiha progresivng,
bez moznosti ovlivnéni zakladniho procesu, tj. v soucasnosti nelze zabranit vzniku
nemoci ani jej oddalit ¢i zpomalit jeji vyvoj. Lze vSak vyrazn¢ pomoci pti nékterych
problémech a obtizich.

HN vznika na podkladu zménéné dédicné informace (tzv. mutace) na kratkém raménku
4. chromozomu.

Struktury a funkce lidského téla jsou u kazdého jedince urceny jiz pfi jeho zplozeni
(splynuti vajicka a spermie) v tzv. chromozomech, které obsahuji mnozZstvi genli —
jednotek dédicné informace. Celkovy pocet chromozomu je 23 parti (oznacovanych
¢islem 1-23), polovina je zdédéna od otce, polovina od matky. Geny a chromozomy
jsou tvofeny tzv. desoxyribonukleovou kyselinou (DNA), ktera obsahuje konkrétni
kédy pro vyrobu bilkovin. Pravé a pouze bilkoviny totiz urcuji strukturu a funkce
lidského téla.

Pokud je nektery gen zménén, tj. jeho kdd je odlisny od ,,normélni* informace, mluvime
o tzv. mutaci. Mutace podmifnuje vznik ,,nenormalni* bilkoviny a ta mtize zptisobovat
konkrétni nemoci. Nékterd onemocnéni vznikaji v lidském téle jiz pfi pritomnosti
mutace na jednom ze dvou parovych chromozomii (tzv. autozomalné¢ dominantni
onemocnéni), jind onemocnéni se rozvinou pouze pii pritomnosti zmén na obou
parovych chromozomech (autozomalné recesivni onemocnéni). U autozomalné
dominantné dédiénych onemocnéni, coz je prave piipad HN, je statistické riziko predéani
vlohy pro nemoc pifimym potomkiim 50%.

Ne v kazdé rodin€ je vSak historie dédicné nemoci zndma, ptfedek — nositel mutace mohl
zemfit na jinou chorobu jest¢ pied manifestaci HN nebo je jeho dalsi osud napt. po
rozvodu, emigraci atd. neznadmy. Vzacné muze dojit knové mutaci a tim se HN
skute¢n¢ objevi v plivodné nepostizené roding.

Podkladem mutace je zmnozeni zdkladni jednotky dédi¢né informace (tzv. tripletu -
v tomto ptipad¢ jde o triplet ,,CAG*, tj. Cytosin-Adenin-Guanin) nad urcity pocet.

Pii poctu opakovani 40 a vice tripletii dany jedinec onemocni HN (pokud se dozije
veku projevli nemoci) zcela jisté, pti poctu 36-39 tripletli je progndza nejista.

Cim vice je CAG tripletil pFitomno, tim diive nemoc vypukne — poéet CAG tripleti ale
neni jediny faktor rozhodujici o véku propuknuti HN. Tato zavislost plati pfredevs§im pro
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v détstvi ¢i dospivani. Cast&ji jsou to lidé, ktefi zdédili mutaci po svém otci — v priibéhu
vyvoje spermie miZe totiz dojit ke zmnoZzeni poctu CAG tripletl. Pii vyvoji matetského
vajicka ke zmnozeni obvykle nedochazi.



Zdravy gen, tj. gen obsahujici mensi pocet triplet nez 36, vyrabi bilkovinu zvanou
huntingtin. Normalni, zdravy huntingtin ma zasadni roli ve vyvoji mozku. Pokud by gen
pro huntingtin chybél, nepfitomnost této bilkoviny by byla fatalni - organismus by
nemél nadéji se vyvinout, odumtel by jesté pted narozenim.

Pokud je gen pro vyrobu huntingtinu zménén — mutovan, bilkovina ziskd diky
odlisnému utvareni jinou strukturu, coz vede k zménam jeji funkce. Diky zvySenému
poctu CAG tripletti huntingtin obsahuje abnormaln¢ dlouhy fetézec tzv. polyglutaminu,
ktery mu dava jiné vlastnosti. Neni jest¢ objasnéno, k ¢emu konkrétné v mozku dochazi
pod vlivem zmény tvaru a funkce huntingtinu. Muze se jednat o pfedcasné nastartovani
tzv. programované bunééné smrti (apoptdzy) Teorie apoptdzy predpoklada, Zze kazda
bunka lidského téla ma v dédicné informaci naplanovanou i délku zivota a po jejim
uplynuti se aktivné spusti tzv. geny smrti, které buiiku zahubi. Dal§im vysvétlenim je
hypotéza o nedostatku tvorby nékterych bilkovin, které jsou vyznamné pro spravny
vyvoj a zivotaschopnost nervové soustavy (odborné se nazyvaji neurotrofni faktory)
Vyznamnou roli hraje zfejmé 1 neschopnost organismu odstranit zménénou bilkovinu,
kterd jiz splnila svlij ukol, z prostfedi nervové bunky. Hromadéni bilkoviny v nervové
buiice miize byt vysoce nebezpecné a jedovaté - lze to prirovnat k hromadéni se odpadu
ve mésté, kde nikdo neuklizi a odpad neodvazi.

Pii HN odumiraji jako prvni tzv. stfedné veliké ostnité nervové bunky, které jsou
pfitomny v oblasti mozku nazyvané striatum (mozkové jadro zanotfené v hloubi
mozkovych polokouli, soucast tzv. bazalnich ganglii). Postupné se v§ak zmény rozvijeji
ve vice oblastech mozku az dojde k celkové atrofii mozku (zmenSeni a snizeni poctu
nervovych bun¢k).

Pro¢ HN postihuje pouze urcité ¢asti mozku a jiné nechavé relativné nedotéeny (alespoii
na poc¢atku nemoci) neni dosud jasné.

11. Priznaky Huntingtonovy nemoci
Pocatecni ptiznaky HN mohou byt jak hybné, tak psychické. K navstéve 1ékare vedou
predevsim obtize s pohybem, zda se vSak, Ze u naprosté vétSiny nemocnych jako prvni
vznikaji neurcité a nespecifické zmény psychiky.

V nasledujicich tabulkdch jsou vyjmenovany hlavni projevy HN, blizsi vysvétleni je
uvedeno v textu.

Tab.¢.1: Hlavni a Casté neurologické projevy HN

Mimovolni pohyby — chorea, méné ¢asto dystonie

Porucha koordinace hybnosti

Poruchy chiize

Poruchy feci

Poruchy polykéni

Hubnuti

Tab. ¢.2:Hlavni a ¢asté psychické projevy HN

Zmény povahy a poruchy chovani: apatie ¢i predrazdénost, nezvladani béznych
aktivit, agresivita, drobnd kriminalita, zmény sexudlniho chovani, problémy
s alkoholem atd.




Poruchy nélady — ptfedevSim deprese
Uzkostnost

Psychotické projevy: halucinace, bludy
Porucha paméti, soustiedéni, pozornosti
Demence

A. Neurologické projevy HN

Nejcharakteristi¢téjsi hybny projev klasické formy HN je chorea — mimovolni
nepravidelné ,,hazivé ¢i Skubavé® pohyby v obli€eji, na koncetinach 1 na trupu. Chiize
miva kolébavy az tane¢ni raz. Chorea se v prubéhu nemoci po fadu let zesiluje, ¢asto
tézce postihuje zdkladni hybné aktivity, v pozdnich fazich nemoci se choreatické
pohyby zpomaluji a méni v kroutivé, pomalé stereotypni pohyby, tzv. dystonii. V
kone¢nych fazich HN jiz mimovolni pohyby nemusi byt patrné, svalstvo je ztuhlé a
nemocny je obtizné pohyblivy ¢i nehybny.

Forma HN s pocatkem nemoci ve v€éku do 20 let obvykle nemivd mimovolni pohyby,
chorea zcela chybi a nemocné osoba se pohybuje obtizn¢, trhave a ztuhle.

Poruchy chiize se rozvijeji ve stfednich stddiich nemoci. Zpocatku je chlize ruSena
mimovolnimi pohyby dolnich koncetin a trupu. Objevuje se ,,rozhazena* chiize o Siroké
zakladné. V této fazi vétSina pacientll pada jen ziidkakdy, 1 kdyZ pfi takto vyrazném
stupni nekoordinace je az nepochopitelné, jak mohou udrzet rovnovahu. V pozd¢jsich
stadiich HN se pady objevuji Castéji, mize se objevit ,,zamrznuti* uprostied pohybu,
nejistota v prostoru.

Porucha reci (dysartrie) je velmi Castym projevem nemoci. Obvykle se porucha feci
rozviji ve stiednich a pozdnich stadiich nemoci, mize se vSak objevit i v prvnich
létech. Postupem nemoci progreduje a fe€¢ se Casto stdva zcela nesrozumitelnou.
Charakteristickd je explozivni a sakadovana fe¢ (nadmérné vyrazeni nékterych slabik),
obcas lze pozorovat i mimovolné vzniklé zvuky typu bruceni nebo povzdecht, které
prerusuji fec.

Porucha polykani (dysfagie) je Castym piiznakem pozdnich stadii Huntingtonovy
nemoci. Vznik4 nekoordinovanym pohybem hltanového svalstva. Vede az k zavaznym
poruchdm piijmu potravy a je spojena s vysokym rizikem vdechnuti tekutiny ¢i sousta
(aspirace) do prudusek, kdy hrozi nejen duSeni, ale i vznik zanétu plic. Vzacné lze
pozorovat polykani nerozkousanych velkych soust, kdy hrozi uduSeni pacienta.
Postupné hubnuti az kachektizace vétSiny pacientl je typickym rysem pokrocilejsich
stadii nemoci a nemusi byt spojeno s ndpadnym tbytkem chuti k jidlu, ani s problémy
s béznym piijmem potravy. Tize mimovolnich pohybli nemé obvykle nic spole¢ného
s ubytkem vahy. Podstata tohoto zvlastniho klinického projevu nemoci je nejasna,
piedpokladaji se zmény v mozkovych centrech. Casna kachektizace je spojena s horsi
prognodzou nemoci.

Naprosta vétSina pacientd s Huntingtonovou nemoci v pokroc¢ilém stadiu nemoci trpi
inkontinenci - pomocovanim. Neschopnost udrzet moc€ je €asto zptisobena demenci,
muze se vSak jednat i o poruchu v mocovych cestach, a proto je vzdy vhodné urologické
vySetieni.



B. Psychické projevy HN

Néktefi nemocni se na poc¢atku nemoci jevi byt predrazdéni, n€kdy az agresivni, jini
spiSe apaticti ¢i soustfedéni na sebe a svoje potieby, chovaji se jinak nez predtim.
Rodina tyto zmény osobnosti a chovani nemocného sice vnima, casto jimi trpi, ale
malokdy tyto projevy hodnoti jako pfiznaky nemoci a nemocni témét nikdy v téchto
fazich nevyhledaji pomoc 1ékare.

U nemocnych se muze projevit snizend vnimavost vu¢i potfebam druhych,
,bezcharakterni® chovani, napt. kradez ¢i sexualni netaktnost, snizeny zdjem o pracii o
vlastni zevnéjsek, ndladovost a selhdvani v diive béZnych aktivitach.

Piedrazdénost (iritabilita) je provokovana okolnostmi, které by diive takovou odpoveéd
nevyvolaly. Intenzita a trvani takové odpovédi neni imérné okolnostem, ¢asto dochazi
k projeviim agresivity. Agresivita se ale ¢astéji projevuje u téch pacientt, ktetfi k ni méli
sklony po cely zivot. Velmi casto se projevuje jen vuci nejblizSim rodinnym
ptislusnikim, nikoli v prostiedi vefejném ¢i nemocni¢nim.

Jak mezi rodinami s Huntingtonovou nemoci, tak mezi zdravotniky existuje
pfesvédCeni, Ze alkoholismus je u pacientll stouto nemoci velmi casty. Studie
zabyvajici se touto problematikou vSak neukazuji vyssi vyskyt alkoholismu.

Castym projevem nemoci je také ztrata nahledu, kriti¢nosti vii¢i sobé&, plsobici
problémy, zejména pokud nemocny chce pokraovat v Cinnostech, které uz nezvlada
(napf. fizeni auta a feSeni finan¢nich zaleZitosti).

Deprese je velmi astym psychiatrickym syndromem jiz v ¢asnych stadiich HN a miize
se objevit 1 n€kolik let pfed prvnimi hybnymi projevy. Objevuje se i u osob, které
neznaji své riziko.

Jako depresi oznacujeme patologicky smutnou naladu neodpovidajici okolnostem,
provazenou snizenim aktivity a nedostatkem energie. Deprese se kvalitativné i
kvantitativné li§i od béZznych prozitkli zarmutku, truchleni, smutku ¢i Zalu, jez jsou
nedilnou soucasti prozivani zivotnich udalosti.

Casta jsou tzv. ranni pessima, kdy pacient po pfed¢asném probuzeni pocituje intenzivni
uzkost, ma obavy znového dne, jeho pocity neschopnosti a selhani dosahuji nejvétsi
intenzity. Tento stav byva provazen ochromenim vile, pro nemocného je potizi primét
se vstat a zahdjit kazdodenni ¢innost; i na drobné tikony typu ranni hygieny spotfebuje
znacné mnozstvi energie a citi se vyCerpan. V zdvislosti na tizi stavu se v riizné miie
objevuji 1 dalsi ptiznaky. Jednim z pocatecnich ptiznakd byva zhorSeni koncentrace
pozornosti, nemocny se rychle unavi, nevydrzi se soustfedit po delsi dobu, déla chyby i
pfi rutinnich konech. Hrubé naruseni koncentrace mize vést k vypadklim paméti, které
jsou pro pacienta subjektivné obzvlasté nepiijemné. Pacientovi se zhorSuje schopnost
radovat se a prijemné prozivat pozitivni udalosti (anhedonie), ztraci zdjem o okolni
déni. Nemocni se n¢kdy projevuji zrychlenym tempem, agitovanosti, ¢astéji jsou vSak
utlumeni. Re¢ je zpomalena, nemocny odpovidad se zpozdénim, mysleni je pomalé,
chudne mimika a gestikulace. Deprese miize byt provazena plactivosti, Uzkosti,
podrazdénosti.

Neziidka se ptidavaji tzv. télesné projevy deprese. Ztraci se chut’ k jidlu, v disledku
omezeni pfijmu potravy je Casty vahovy ubytek. Témét vzdy dochézi ke zméné



spankového rezimu. Muze se objevit napf. pocit svirani na hrudi (né€kdy imitujici
infarkt myokardu)nebo v oblasti zaludku ¢i bolesti kloubtl, zad, hlavy.

U ¢asti nemocnych se vyskytne néjakd forma uvah o smrti — sebevrazdé. Depresivni
nemocni maji tficetkrat vyssi riziko sebevrazdy nez bézna populace.

U HN se obc¢as mtize vyskytnout tzv. bipolarni afektivni porucha, tj. stav, kdy se obdobi
deprese stfida s obdobimi tzv. manie ¢i hypomadanie. Manii rozumime nepfimérene
zvySenou naladu provazenou naristem aktivity. Hypomanie je charakteristicka trvale
nadnesenou naladou, nadmérnou energii a zvySenou aktivitou a subjektivnim pocitem
dobré pohody; je sniZzena potieba spanku.

U maénie je téZ neumérné zvySend aktivita a energie, hrubé naruSend schopnost
koncentrace pozornosti, objevuje se ,,mySlenkovy trysk®. Pfitomna podrazdénost nékdy
prertstd k nekontrolovatelnému vzruSeni nebo az k zufivosti a agresivité. S nartistajici
intenzitou manie dochdzi k poklesu az Uplnému vymizeni schopnosti nahledu
chorobnosti stavu.

UzKost (anxieta) byva ¢asto souasti deprese, miize se viak vyskytovat i izolované jako
reakce na bézné a nevyznamné uddlosti - pozdni pfichod domil, rozhodovani co si
obléci, zda pfijmout pozvani na navstévu apod. Pacienti si Casto stézuji na uzkost v
praci, hrani€ici s panikou, protoze nejsou schopni nadéle fesit diive banalni ukoly.

U HN se obcas mohou vyskytnout zdvazné projevy poruchy psychiky, tzv. psychotické
projevy typu halucinaci a bludi.

Blud je porucha mysleni; je to mylné osobni pfesvédéeni zaloZzené na nespravném
zavéru ze zevni reality. Nemocny je o ném nevyvratné presvédCen a casto pod jeho
vlivem i jedna. U HN se pomérn¢ Casto vyskytuji bludy s paranoidnim nastavenim
(napt. zarlivecky blud).

Halucinace jsou poruchy vniméni; jsou to Salebné smyslové vjemy bez jakéhokoli
vnéjsiho realného podnétu. Pro pacienta je tento vjem naprosto redlny a nelze mu jej
ni¢im vyvratit. U nemocnych s HN jsou pomérné vzacné. Mohou se vyskytnout
halucinace sluchové, kdy pacient slysi "hlas" nebo "hlasy", aniz by kdokoli v mistnosti
byl nebo mluvil.

Demence patii mezi hlavni ptiznaky HN a s vyvojem nemoci se objevi u vSech
nemocnych. TiZze demence spole¢né s neschopnosti pohybu jsou hlavnimi limitujicimi
faktory smutné prognézy HN. U nemocnych vazne zejména schopnost plénovani a
udrZeni setrvalé Cinnosti, opakovanych ukont. Nemocny postupné selhavd v béznych
dennich aktivitach (vafeni, Uklid, sebeobsluha). Porucha paméti je jinym klasickym
projevem demence, ktery je spole¢n¢ s poruchou orientace v prostoru zodpovédny za
selhavani nemocného. Pozornost a soustiedéni na jakoukoliv ¢innost jsou postiZeny jiz
od Casnych stadii.

III. Formy HN

Podle veéku na pocatku nemoci se HN déli do 3 zakladnich forem:

Forma klasickd pocinajici obvykle mezi 35. — 50. rokem veku (cca 90% vsech
ptipada)

Forma juvenilni pocinajici do 20. roku véku (cca 5% vSech ptipadi)

Forma s pozdnim pocéatkem pocinajici po 60. roku v€ku (cca 5% vSech piipadit)




Prubeh klasickeé formy

Prvni ptiznaky nemoci se objevuji mezi 35.-50. rokem veku. Prvni obtiZe jsou obvykle
nespecifické — poruchy chovani a povahy, casto také depresivni stavy (viz vyse).
V pokrocilejSich fazich nemoci se jiz projevi demence. Od ¢asnych stadii se objevuji
mimovolni pohyby a porucha cilenych pohybtl. Postupem cCasu nastava nejistota
v chlizi, porucha feci, event. polykani, v t€zSich stadiich inkontinence a kachektizace. V
pokrocilejsich stadiich ¢asto ubyva mimovolnich pohybt. Pacient se v prib¢hu cca 15
let (priabéh vSak byvad individualni) stdvd zévislym na péci okoli a umira v
nezadrzitelném marasmu, vétSinou na infekci a druhotné komplikace.

Prubeh juvenilni formy

Tato forma nemoci zac¢ina ptred 20. rokem véku a vznikd u cca 5% vsSech piipadi
Huntingtonovy nemoci. Asi v 0,5-1% vSech pifipadi dochazi dokonce k manifestaci
pred 10. rokem véku. Tato forma je obvykle zdédéna postizenou osobou od otce.
Prvnimi pfiznaky jsou obvykle poruchy psychiky. Pomérné casté jsou zavazné
psychotické stavy ¢i zmény osobnosti a chovani. Poté dochazi k rychlému rozvoji
demence. Teprve pozdéji se manifestuji hybné symptomy. Mimovolni pohyby se
obvykle nikdy neobjevi, naopak je patrna brzy se rozvijejici svalova ztuhlost, pohybova
zpomalenost a chudost. Asi u 30% postizenych se objevuji epileptické zachvaty.
Dochéazi Casto k té¢zké poruse vyslovnosti a polykéani. Progrese obtizi je rychld a vede
k nesobéstacnosti, k zavislosti na péci okoli. Doba pieziti je kratsi nez u klasické formy.
Prubéeh formy s pozdnim pocatkem

Tato forma nemoci se manifestuje o osob starSich 60 let. Jedna se o cca 5% vSech
pfipadi Huntingtonovy nemoci. Pocatek po 70. roce véku je vyjimecny, lze
ptedpokladat, Zze drobné symptomy byly jiz pfitomné dlouho pfedtim a nebyly
rozpoznany. Tato forma nemoci ma pomaly pribéh a nemocni se dozivaji bézné
pramérného véku zdravé populace. Hlavnim pfiznakem jsou mimovolni pohyby typu
chorey. Obvykle neptisobi zavazné postizeni zakladnich dennich aktivit a nemocni jsou
po motorické strance sobéstacni. Vyraznéjs$i demence se obvykle nerozviji.

IV. MozZnosti lé¢by HN

Zakladni vyvoj HN je 1éCebné neovlivnitelny. Presto vSak lze alespon pfechodné fadu
projevu zlepsit. Lze také snizit miru stresu pro pecovatele. Moderni a komplexni
terapie HN vSak vyzaduje multidisciplindrni tym: neurologa, psychiatra, psychologa,
rehabilitaéniho a socialniho pracovnika, ergoterapeuta, logopeda atd. Pro utlumeni
mimovolnich pohybi typu chorey jsou pouzivana tzv. antipsychotika (neuroleptika —
Iéky pouzivané piedevSim v psychiatrii ke tlumeni zavaznych psychickych poruch,
mimoto vSak tlumici choreatické pohyby). Antipsychotika vSak maji celou ftadu
vedlejsich uc€inkd, a proto bychom je méli nasazovat skute¢né v ptipadé, kdy mimovolni
pohyby invalidizuji. Mohou ptsobit nadmérny utlum ¢i horsit stabilitu chize. U formy
s pocatkem v mladém véku, kdy je dominujicim hybnym ptiznakem naopak chudost a
zpomalenost pohybi, tyto 1éky nelze pouzit.

Rozvoj ztraty télesné hmotnosti je vzdy u HN alarmujici ptiznak, kterému je nutno
pokusit se Celit. Predevsim je tfeba podavat vysokokalorickou stravu, az 5000-6000




kalorii denné. Dysfagii Ize celit podavanim malych davek 1€ka zlepSujicich hybnost
stiev a hltanu — tzv. prokinetika.

Deprese u HN neni ¢asto rozpoznana a obvykle neni viibec 1é¢ena. Pfitom maji
antidepresiva u této nemoci vysokou ucinnost. V soucasnosti jsou bezpecnymi a
ucinnymi antidepresivy predevSim tzv. selektivni inhibitory zpétného vychytadvani
serotoninu (SSRI).

Projevy nezajmu o okoli — tzv. apatie jsou Spatné terapeuticky ovlivnitelné.

Pti terapii akutni izkosti 1ze vyuZit po pfechodnou dobu tzv. benzodiazepiny. Jde-li o
chronické stavy, jsou Iékem volby antidepresiva typu SSRI.

Bludy, halucinace, tézZky neklid, agresivita jsou divodem k okamZzitému nasazeni
antipsychotik (viz vyse). Tlumivy ucinek antipsychotik sice nastupuje rychle, nicméné
vlastni U¢inek proti psychické poruSe se objevuje az po né€kolika tydnech. Vybér
vhodného antipsychotika zavisi pfedevS$im na zkuSenosti lékafe. Neexistuje zadné
jednotné schéma.

Na projevy demence neexistuji zadné lécebné postupy davajici nad€ji zpomalit ¢i
zastavit jejich progresi.

Socialni a pecovatelska podpora maji zasadni roli v pomoci nesobéstacnym pacientim
a jejich rodinnym pfislusnikim. Sit’ statnich a nestatnich ambulantnich 1 liZkovych
socidlné-zdravotnich sluzeb je vSak mnohdy nedostacujici, predevSim v feseni
specialnich potieb nemocnych s HN. Zatim v CR neexistuje zadné specializované
zafizeni na dlouhodobou ¢i kratkodobou lazkovou péci pro tuto nemoc.

V. Diagnoza HN — geneticky test a jeho uskali

Problematika genetického testovani u HN netkvi v technické narocnosti, ale predevsim ve
spravnosti jeho interpretace. Geneticky test totiz potvrzuje pouze a jen piitomnost mutace -
pozitivita testu u clovéka, ktery nema zadné projevy HN neznamena diagnézu HN, ale pouze
pritomnost vlohy pro nemoc. Geneticky test 1ze teoreticky provést v nékolika modelovych
situacich:

Diagnosticky (konfirmacni) test

Provadi se v piipad¢ diivodného klinického podezieni na HN (charakteristické klinické
ptiznaky a vyskyt nemoci v rodin€). Test klinickou diagnézu potvrdi ¢i vylouci, a to
s jistotou téméf 100%. Pacient vZdy musi byt informovan, Ze je odebirana krev na provedeni
genetického testu k vylouceni ¢i potvrzeni HN, musi s provedenim testu souhlasit a svij
souhlas pismené potvrdit. Vyjimku lze provést pouze v piipadé postiZzeni pacienta takového
stupné, ktery znemoziuje spolupraci.

b. Prediktivni test (presymptomaticky a prenatdlni)

Provadi se u doposud zdravych osob v riziku HN (presymptomaticky test), tj. potomk ¢i
vnukil postizené osoby, ktefi si preji znat, zda zdédili mutaci ¢i nikoliv. Déle ji 1ze provadét
v prubéhu gravidity zeny nemocné, piipadné pozitivné testované (¢i Zeny nemocného nebo
pozitivné testovaného partnera), ktera si pieje znat geneticky status svého jeSté nenarozeného
ditéte (prenatalni test). Realizuje se obvykle z odbéru plodové vody (amniocentézy).

VI. Geneticky prediktivni test u osob v riziku HN a jeho uskali




Genetické testovani osob v riziku HN zcela rozevielo niizky mezi stanovenim diagnozy
a moznostmi lé€by. Vznikly tak zdvazné etické problémy: HN je doposud zcela
nevylécitelné onemocnéni devastujiciho razu a dédi¢ného charakteru, které se obvykle
projevi na vrcholu produktivniho véku. V diisledku nemoci je ¢lovek postupné vytazen
ze socialniho a pracovniho zivota, trpi celou fadou svizelnych zdravotnich obtizi, jak
hybnych tak psychickych, nemoc zkracuje délku jeho zivota a riziko vzniku nemoci
predava svym potomkiim.

Na jedné stran¢ provedeni testu a sdéleni vysledku ukonéi jeho nejistotu a umozni Iépe se
rozhodovat o  budoucnosti (uzavieni manzelstvi, planovani rodicovstvi, financni
zabezpedeni atd.), na druhé stran€ vSak pii pozitivit¢ vysledku ztraci nad€ji na zdravy zivot,
je konfrontovan s mnoha nepftiznivymi psychosocialnimi dopady na svou existenci a s
pravdépodobnosti pfedani vlohy nemoci svym potomkim.

Kazdy ¢lovek v riziku HN rozhodujici se o provedeni testu a tedy zjisténi pritomnosti ¢i
absence mutace je ve velmi tézké situaci a za své rozhodnuti nese plnou zodpovédnost.
Proto neni provadéno presymptomatické testovani u nezletilych (mladsich 18 let).
Existuji dvé nezadatelna prava kazdého c¢loveka v riziku HN, mezi kterymi se rozhoduje:
pravo védét a pravo nevédét sviij geneticky stav. Nikdo by nem¢l Zadatele ovliviiovat ,
pouze on sam se mize rozhodnout s plnym védomim zavaznosti.

Clovék narozeny s vlohou pro nemoc onemocni az v dospélosti, méa tedy pied sebou
spoustu let zdravi a vykonnosti. Navic, pokrok v 1€¢katskych védach skyta velkou nadéji,
ze dnes narozeni lidé s vlohou pro HN se mohou dozit 1éCby.

Motivaci zadatele o provedeni testu je obvykle touha po sdéleni negativniho vysledku,
tj. Ze neni nositelem mutace. Velmi Casto také zadatel neni dostatecné informovan o
charakteru nemoci, ptedevsim o jeji nevylécitelnosti a devastujicim razu. Proto je dodrzovan
tzv. protokolarni postup, ktery zadateli umozni ziskat potiebné informace a ¢as na jejich
zpracovani pfed konecnym rozhodnutim. Toto doporu€eni bylo vytvofeno Svétovou
neurologickou federaci a Mezinarodni asociaci na pomoc pii HN.

Diilezité otazky probirané v prib&hu protokolu:

Vim, co chci védét?

Proc to chci védét?

Proc to chci védét prave ted’?

Co chci a co mohu zménit v zavislosti na vysledku testu?

Co je pro a co proti provedeni testu?

Kdo mné pomtize?

Mnoho osob v riziku HN trpi depresi a urcita ¢ast z nich udava sebevrazdu jako mozné
feSeni situace.

Poté, co se lidé v riziku dozvédi o moznosti genetického testovani, cca 60% vsech osob
chce ihned nechat si provést test. Prib¢h protokolarniho postupu toto procento vyrazné
snizi. Konecna akceptace provedeni testu je mezi 9-20% puvodnich Zadatelti (hlavni
divody jsou: event. ztrata nad¢je v piipad€ prikkazu mutace, strach pted sledovanim
sama sebe a hledani prvnich ptiznaku atd.).

Skutecnosti je, Ze osoby, u kterych byl test proveden, vykazuji méné depresivnich a
uzkostnych projevii nez osoby v riziku, které test nakonec nepodstoupily. Dlouhodobé
dopady na psychiku osob s provedenym prediktivnim testem vSak zatim nejsou znamy.



Neocekavany diisledek provedeni testu lze pozorovat i u menSiny osob v riziku, kde
nebyla potvrzena mutace a to ve smyslu ,,viny za pteziti®.

Postup p¥i testovani osob v riziku HN v sou¢asnosti v Ceské Republice

Doba protokolarniho postupu trva piiblizné 10-12 tydnt. Zadatel vstoupi do prvniho
rozhovoru s klinickym genetikem - specialistou, ktery mu vysvétli vSechny zakladni aspekty
nemoci a problematiku provedeni testu. V intervalu mezi vstupnim rozhovorem a dalsi
genetickou konzultaci absolvuje neurologické vysetfeni u I€kate - specialisty, ktery ma
vyloucit ¢i potvrdit eventudlni inicidlni symptomy choroby a také informuje zadatele o
nemoci a odpovidd na jeho dotazy. Nasleduje genetickd konzultace, po které zadatel
absolvuje psychiatrické vySetfeni (opét k vylouceni symptomli nemoci a k hodnoceni
dusevniho stavu v priibéhu rozhodovani). V nasledujici dobé by mél zadatel absolvovat
psychologické vysetieni. Pfi dalsi genetické konzultaci, opét za 3-4 tydny hodnoti
genetik spolecné se zadatelem jeho motivace, vyhody a nevyhody provedeni testu atd.
Pokud zadatel absolvuje cely protokol a své rozhodnuti nezméni, dostavi se
k zavére¢nému rozhovoru, po kterém podepisSe informovany souhlas a nasleduje odbér
krve. Za ptiblizn€ 2-3 tydny se osobné dostavi ke sdéleni vysledkti. Nutny je doprovod
rodinného pfislusnika, ktery neni v riziku nebo jiné blizké osoby. Po sdéleni pozitivniho
vysledku zlistdva genetik nadéle ve styku s testovanou osobou a jeji rodinou a predd jim
kontakt na svépomocnou organizaci.

VII. Podpora rodiny pii HN

HN znamena vzdy ohrozeni celé rodiny, kterd je konfrontovand s touto devastujici
chorobou a genetickym rizikem fady pfislusnikli. Partner nemocného HN fesi celou
fadu problémii: niz8i socioekonomicky status, ztratu volného Casu, ztratu bezpe¢ného
zdzemi, roli peCovatele zabirajici prakticky veskery cas atd. Dal$imi zavaznymi
problémy jsou riziko pfenosu HN na potomky (pocity viny za pienos mutace,
neschopnost sdé€lit détem jejich ohrozeni atd.) a vlastni charakter ptiznakd nemoci, ktery
obvykle zdvaznym zplisobem narusuje psychiku partnera. Nemocni méni své chovani a
osobnost, n¢kdy se dopoustéji nasili na partnerech (chorobnd zarlivost, sexualné
motivované nasilnické jednani) ¢i na détech. DéEti v rodinach s HN navic velmi obtizné
chapou vzniklou situaci se vSemi nasledky (proc¢ je rodi¢ agresivni, chova se jinak atd.).
Diusledky takovych dlouhodobych probléml pro vyvoj déti nelze generalizovat,
znamenaji vsak jisté dopad na fungovani celé rodiny.

U vétSiny partner v prib&hu spolecného Zivota s nemocnou osobou pod vlivem
mnohotné stresové situace dochazi krozvoji t¢zké deprese, uzkostnych stavii az
panickych poruch, negativistickému chovani, k vybuchiim agresivity vi¢i nemocnému
atd. Téma HN v rodin¢ je Casto tabu a nesmi se o ném hovofit na vefejnosti ani uvnitf
SirSi rodiny. Partnefi, stejné jako osoby v riziku, popisuji svlij stav jako ,,permanentni
smutek*.

Casto je nutné i 1é¢ebné zasahnout (deprese &i izkost pecovatelil i osob v riziku).

Praveé z téchto dvodu vznikaji svépomocné podplirné organizace na celém svété. U
nas existuje od roku 1991 Spolec¢nost pro pomoc pii Huntingtonové chorobé. Jako
hlavni cile si klade vSestrannou podporu a pomoc pacientim a jejich rodinam, zlepSeni




informovanosti rodin, odbornikii a vefejnosti, zlepSeni péfe o pacienty a rodiny a
vybudovani potfebnych sluzeb.
Spole¢nost pro pomoc pii Huntingtonové chorobé v Ceské Republice

www.huntington.cz
Mezinarodni huntingtonska asociace (International Huntington Association)

www.huntington-assoc.com
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