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ZNAK SPHCH

Znak predstavuje hlavu a horni torzo jedince, nebot Huntingto-
nova choroba muze postihnout jak dusevni, tak fyzické funkce.
Zmens$eny prostor uvnitf symbolu znazornuje omezené fyzické
a dusevni schopnosti postizené osoby.

Symbol nahrazuje rozvijejici se kvét rostliny, aby byl zndzornén
rist a rozvoj ¢innosti svépomocnych spole¢nosti pro Huntingto-
novu chorobu na celém svété.

Je také znamenim nadéje - Ze prace a vyzkumné aspéchy posled-
nich let povedou k tGspésné 1écbé.

MOTTO:
Cesta k uspéchu je cestou od neuspéchu k netdspéchu se stale stejnym nadsenim.

W. Churchill

SEZNAM ZKRATEK:

V textu zpravodaje ARCHA se vyskytuji riizné zkratky. Castym vypisovdnim pl-
nych nazvt by se ztézovala prehlednost textu, proto nej¢astéji uzivané zkratky uvadime
v avodu.

SPHCH . . . . . Spole¢nost pro pomoc pti Huntingtonové chorobé
HCH,HD,HN. . . Huntingtonova choroba, nemoc

EHDN. . . . . . Euro-HD Network

EHA . . . . . . European Huntington Association

IHA. . . . . . . International Huntington Association

HDSA . . . . . . Huntigntons Disease Society of America

NRZP . . . . . . Nérodnirada osob se zdravotnim postizenim
Kpz. . . . . . . Koalice pro zdravi

APSS . . . . . . Asociace poskytovatell socidlnich sluzeb

VYDANO S LASKAVOU PODPOROU:
Teva Pharmaceuticals CR, s.r.o.
Beiersdorf spol. s r.o

Elektrarny Opatovice, a.s.

Nutricia a.s.
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UvVOD

UVODNIK PREDSEKYNE
PharmDr. Zderika Vondrdckovd

Vézeni a mili ¢tenafi a pfiznivei SPHCH,

tentokrat pro vas pisi uvodni radky o Velikono¢nim pondéli.
Stejné jako zima si z nas délala legraci, tak i jaro je ryze aprilo-
vé. Alespon u nas bylo hodné slunicka, ale i chumelenice a vitr.
Presto koledniky nic neodradilo od tradic a v celé nasi zemi ve-
sele obchazeli s pomlazkou diim od domu.

Snad proto by mohl byt muj Gvodnik vesely, ale pohled
do pokladny SPHCH a zjisténi, Ze pouhych 86 osob zaplatilo
¢lensky prispévek, ve mné vyvolava opétovné obavy o existenci
nasi spole¢nosti. Byli bychom velice radi, kdyby za rodinu zaplatil alespori jeden ¢len.
Je to pro nas dilezité pro vykazovani aktivnich ¢lenti spole¢nosti. Sami dobte vite, ze
Castd a i brzkd umrti patti k HCH, a proto se nase ¢lenskd zdkladna velice méni. Ale Ze
by od loniska ubylo 50 ¢lentl, se mi zdd mélo pravdépodobné. Proto letos opét pridame
radéji do Archy postovni platebni poukazku.

Pripominam, Ze clensky prispévek je 300 K¢. Neni to az tak velka suma, kdyz
od nas dostanete 2x zpravodaj Archa a letos konec¢né i brozuru Huntingtonova cho-
roba, zikladni informace pro rodiny (pfiblizna cena vsech téchto tiskovin vcetné
postovného je 160 K¢).

Ubylo i drobnych darcii. Prosim, muzete si dary nechat dat do odpisi do dano-
vych pFiznani. Radi vam tato potvrzeni vystavime.

Nés nékolik, ktef{ se snazime shromazdovat diilezité informace pro vase nemocné,
je jen hrstka. Préce je naro¢na a vycerpavajici, protoze kromé zaméstnani zvladame
péci o nemocné a veskerou agendu kolem spole¢nosti. Specidlné dota¢ni programy
jsou velice ¢asové, ale i obsahové naro¢né. Samoziejmé i my pracujeme na vyhledavani
sponzort, ale potfebujeme i podporu z vasich fad. Nedélame to jen pro sebe, ale i pro
vas a vase blizké i budouci. Prosim, nezapominejte na to.

Kdybych méla zhodnotit lonisky rok, byl pracovné velmi ndro¢ny. Vzpomenu-li
na EHA a EHDN kongres, je poznat, ze védci velice aktivné hledaji pomoc pro pacienty
s HCH, ze kooperuji tymy, staty i svétadily. Védci vSak zdtiraziuji, Ze musime mit trpé-
livost, najit lécbu tuberkuldzy trvalo také 100 let.

Do EHA vstoupily loni dva nové staty, Rumunsko a Litva. Ty jsou ve svych aktivitach
na tplném zacitku a hledaji informace. My jsme jiz daleko dale a mame v CR celou
fadu mimoradnych moznosti v pé¢i o nase nemocné. Proto tak zdtraznuji, Ze zanik by
nase potomky mohl zavést také zase aZ na zacatek. A to by byla velka prohra nas vSech.

Mne jako predsedkyni ¢eské SPHCH nejvice té$i, ze mame Gzasny spolupracujici
multidisciplinarni tym pfedev$im v Praze, Ze se pomalu obnovuje spolupréce i s Os-
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travou, ocefujeme praci tymu v Olomouci a letos by mezi nas mél ptijit pan doktor
z Pardubic. Jsem také velice rada, Ze nas vyhledavaji studentky (vétSinou) z riiznych
zdravotnickych, ale i socidlnich obori a Ze se snazi §ifit povédomi o HCH pti zpraco-
vavani svych bakalafskych a diplomovych praci. Vétim, ze nékteré nam ziistanou vérné
a roz$ifi predevsim tym terapeuttl.

Pani Ing. Martiné Musilové spolu s Pavlou Sasinkovou jsem velice vdé¢nd, Ze se ne-
baly a pokusily se zpracovat Zddost o dotaci z Evropskych fondd. Agenda a koordinace
projektu je pro pani Musilovou velice naro¢na, ale edukace o HCH v socialnich po-
bytovych zafizenich po celé CR je obrovsky pocin. Dévé tak moznost ziskat pobytova
zafizeni v socidlnich sluzbach pro nase nemocné. Tento projekt pobézi jesté pristi rok.

A co fici na zavér? Dékuji vSem, ktefi a¢ riiznou mérou se snazi pomahat rodinam
zatizenym HCH v celé CR. Dékuji viem, kteii se staraji o nage nemocné v zatizenich
socialnich sluzeb v riiznych koutech Cech, Moravy a Slezska a pochopitelné i celé-
mu spolupracujicimu lékarskému tymu. Také nesmim zapomenout podékovat panu
Ing. Hrudovi, ktery nds se zlomenou nohou zastoupil s pani Ing. Musilovou na neuro-
logické konferenci v listopadu v Ostravé.

A co mam nejvic na srdci? Moc bych si prala, aby v8ichni pe¢ovatelé nasli svého su-
pervizora. Vim, z rozhovort s pecovateli, ale i s détmi, resp. osobami v riziku, Ze nejvice
chybi zorientovat se kazdy sim v sobé a zit pokud mozno v co nejmensim stresu, se
schopnosti se odreagovat a nestydét se pozadat o pomoc.

Proto prijedte mezi nis na Rekondi¢né-edukac¢ni vikendové pobyty, urcité tu najde-
te pomoc, kterou jinde budete slozité hledat a va$ problém komplikované nezasvéce-
nym vysvétlovat.



TO, CO NEMUZES ZMENIT, JE NEJLEPE SNASET
Ing. Jiti Hruda

Do nézvu svého uvodniku jsem pouzil slova velkého filozofa Se-
neky.

Prichazi na fadu vydani dalsiho ¢isla Archy, to znamend, Ze
utekl cely pilrok. Palrok, se kterym odesla i zima. Zivot utika
velice rychle a stdle ¢ekdme na nalezeni lé¢by Huntingtonovy
choroby. Na internetu se objevuji zajimavé a nadéjné ¢lanky. I ze
zézemi védct podilejicich se v Cechach na zdkladnim vyzkumu.
Moc se tésime na kongres organizovany profesorem Motlikem
z pracovisté Ceské akademie véd v Libéchové. Tématem budou
opét ,Velké zviteci modely ve vyzkumu HCH® Do Cech se sjedou vyznamni védci a ex-
perimentatofi nejen z Evropy, ale i z Ameriky, Asie a pravdépodobné i Nového Zélandu.

Rekni bohtim své plény, oni se Ti vysméji.

To je véta, kterou jsem nékde slySel. Uz ani nevim kde a kdy. Ale moc si uvédomuju,
jak je to pravdivé. Planoval jsem v dtichodu cestovani, ale prakticky veskeré tspory se
utopily v dluzich, které vznikly ve spojeni s nemoci mé dcery. Ale tak to asi mélo byt.
Huntingtonova choroba si nevybird a ptisobi v riiznych situacich. Pro¢ nemitizeme do-
drZet a naplnit své plany?

Na to se d4 odpovédét slovy brazilského spisovatele Paula Coelho: ,,Jsem presvéd-
Cen, ze lidstvo dnes pomalu pootevira brany vécem, které predtim odmitalo a neuzna-
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sice nemd zadné meze, ale Ze tajemstvi je soucdsti lidského udélu.“

Nékdy stoji za to zpomalit, nepospichat a vnimat okoli vSemi smysly, aby ndm pak
v hlavé nezstala jen takova rozmazand, necitelnd Smouha. Udélat si ¢as na urcitou
supervizi, ty obrazy okoli si srovnat a zit s nimi dal. Je zajimavé, jak se v Zivoté prolinaji
protiklady, naptiklad pla¢ & smich, radost & smutek a dalsi.

Musim konstatovat, Ze se vidy objevi nové socidlni vyloudeni ve spojitosti s dal$im
ptipadem HCH v rodiné. Vzdy se najdou pratelé, ktefi vas opusti z rtiznych davodi. Je
po nich v Zivoté mezera a ziistava smutek. Ale na druhou stranu ptichdzeji znami a pra-
telé novi, ktefi zase jinym zptisobem Zivot obohati. To je ten protiklad smutku - radost.
Byt sam je fajn, ale pro Zivot je lepsi byt s nékym.

Rok 2014 v déni SPHCH byl hodné bohaty. Ziskali jsme nemalé ¢astky na dotacich
na rizné programy. Podpotilo nas Ministerstvo zdravotnictvi v programech grantové
podpory a programu vyrovnavani ptilezitosti (PVP). Podpora z ministerstva zdravot-
nictvi v programu PVP byla dulezZita pro vydani dlouho oddalované publikace z fady
»Zivot s Huntingtonovou chorobou“ s nizvem ,,Huntingtonova choroba - zékladni in-
formace pro rodiny*. Také nds podporil Vladni vybor pro zdravotné postizené, hlavné
v programech spojenych s mezindrodnimi kontakty. Také Kralovéhradecky kraj, kde
mame sidlo spolku, nas podpotil pfispévkem na rekondi¢ni pobyt a vydavani Archy.



To jsou velmi pékné a zavazujici zleZitosti. Ale! Kazdd dotace nds zavazuje k podilu
na financovani 30-40 %. To je hodné a pfi zavérecném uctovani SPHCH to velice zati-
zilo cet. Téch 30-40 % musime dodévat z ¢lenskych prispévki a darti. Bohuzel v roce
2014 tyto ¢astky byly nizsi nez v minulych letech. Chapeme, Ze Zivotni naklady se zvy-
$uji i v déisledku aktivit Ceské narodni banky a tak podobné. Bohuzel nase kalkulace
toto pfedem nepredpokladaly, a tak ma SPHCH na G¢tu méné nez obvykle. Doufdme
a véfime, Ze budeme schopni vydat jarni Archu a zaplatit rekondi¢ni pobyt v dubnu
v Pardubicich. Bude to zaleZet i na vasi solidarité a snaze sehnat sponzory. To vam kla-
du velice na srdce. V$ichni vite, Ze boj s Huntingtonovou chorobou je srde¢ni zaleZitost
véech, kteff se s ni jakkoliv setkali.

Dovolte, abych podékoval za velké usili, spojené s vydavanim publikaci predsedky-
ni SPHCH Zderice Vondrackové, Monice Baxa, Zuzané Maurové a Martiné Musilo-
vé. Sledoval jsem velmi intenzivné jejich ¢innost, ¢asto komplikovanou hledanim téch
nejlepsich formulaci, a musel jsem je podnécovat i k plnéni ¢asovych harmonogramd,
ze kterych mi ¢asto unikaly. Damy mi to musi odpustit, protoZe jsem pracoval skoro
20 let v projekci a pres terminy ,,nejel vlak® a ,,za ndmi Moskva“ podle Kutuzovova
citatu.

I v roce 2015 nas ¢ekaji obvyklé aktivity. Dvoji vydani zpravodaje Archa, dvakrat
zorganizovat rekondi¢ni pobyty - jaro hotel Labe v Pardubicich, podzim hotel Tennis
Club v Prostéjové. A dalsi aktivity s aktualizaci webu www.huntington.cz, poradenskou
¢innosti, pomoci pfi hledani zafizeni poskytujici socialni sluzby, kde jsou ochotni pti-
jmout nase pacienty na jakoukoliv formu pobytu - denni stacionare, respitni pobyty
a dlouhodobé pobyty.

Také se snazime pro zajemce z takovychto zafizeni a zafizeni, ktera uvazuji o roz-
$ifeni a stavebni ¢innosti, zorganizovat cestu do Nizozemi do cca dvou zafizeni, ktera
maji oddéleni pro pacienty s HCH. Pé¢i v Nizozemi povazujeme za $picku v péci o pa-
cienty s HCH, jejich ubytovanim, procedurami a aktivitami vedoucimi k prodlouzeni
aktivniho Zivota v riznych stadiich nemoci. Je to i v tom, Ze se na praci profesionali
podili i fada dobrovolniki, kteti pacienty provazeji na prochazky, na sportovni utkdni,
na praci na zahradé a dal$i a daldi aktivity, které jim pomahaji udrzet kontakt s okolnim
svétem a vytrhuji je ze stereotypu pobytu v zafizeni. Je nasim intenzivnim zdjmem toto
zprosttedkovat, protoze pak mohou potencialni zdjemci presnéji uvazovat a brét si vzor
a inspiraci z jiz ovéfenych schémat.

Dalsi dilezitou ¢innosti jsou vzdélavaci prednasky pro persondl potenciondlnich za-
Fizeni nebo zafizeni, ktera jiz poskytuji pé¢i na$im pacientiim. Ale podrobnosti o tomto
projektu uvede Martina Musilova jako organizatorka.

Tak se té$im, Ze na podzim vam budu moct referovat o pokroku v prfipravovanych
projektech v Ceské republice, o tom, Ze na u¢tu SPHCH je bezpecna ¢astka pro plnéni
predpokladanych aktivit, a snad i o dalsich aspésich ve vyzkumu a klinickych poku-
sech v ovéfovani moznych 1é¢iv a postupti v 1é¢bé Huntingtonovy choroby. V poslednich
dnech jsem se zdgjmem cetl ¢lanky na webu International Huntington Association o vy-
sokych ¢astkach v USD pridélenych pracovistim predev$im v USA. Jedna se prevazné
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o univerzity, které se intenzivné podileji na vyzkumu a vyvoji metod poznani, formulo-
vani potfebnych teorif apod. Moc mé osobné potésilo, Ze mezi témi dulezitymi praco-
visti se vyskytuje i kalifornska univerzita, laboratof Dr. Leslie Thompson, kterou zndme
jako vazenou védkyni z mnoha svétovych kongresti. Navic je to velice ptisobiva dama.

To neni jedind laboratof podporovana nékolika miliony do-
lart. Dr. Thompson jich mimo normélni rozpocet dostala 5. Asi
je to vyznamnd podpora. Na seznamu jsou i dal$i vyzkumné la-
boratofe.

Ptindsi to velkou nadéji v nalezeni dalsich dalezitych souvis-
losti a vysledkid. V tom budou zapojena i nase huntingtonicka
prasatka z Libéchova, kterd hodné pomahaji v zakladnim vy-
zkumu této nemoci. Moc pfejeme panu profesorovi a celému
kolektivu Nobelovu cenu. A vam spolupracujicim pacientim
a pecovateliim i hfejivy pocit, ze a¢ ne prili§ $tastni, mizete byt podilniky na objevech
a posléze i na ocenéni prinosu pro védu a vyzkum. Jak vite, podilim se na téchto ak-
tivitach také osobné skrze SPHCH a byt spolunositelem Nobelovy ceny neni $patné,
nemyslite?

Moc vam v§em preju, abychom se nasli ve spleti informaci a méli radost z toho, Ze se
intenzivné v hledani pfi¢in a 1é¢by HCH hodné déje.




CLANKY

POTENCIALNI CILE PRO KLINICKE STUDIE ZAMERENE
NA LECENI HUNTINGTINOVY CHOROBY

Nikola Butalovd a Sdrka Kucerovd
Ptirodovédeckd fakulta Univerzity Karlovy v Praze, Ustav Zivocisné fyziologie a genetiky, AV CR, v.v.i.

Pri¢ina vzniku Huntingtonovy choroby (HCH) je na rozdil od ostatnich neurodegene-
rativnich onemocnéni zndmd. To umoziuje zaméfit se na hleddni moznosti jeji tera-
pie. Dodnes byly veskeré snahy o zpomaleni progrese HCH netspés$né. Avsak vytrvaly
vyzkum této problematiky den po dni priblizuje nalezeni potencialnich terapeutickych
cild. V tomto ¢lanku jsou shrnuty nejnovéjsi terapeutické moznosti, které by mohly

dosdhnout az testovani v klinickych studiich.
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SniZeni exprese huntingtinu

Za HCH je zodpovédny mutovany huntingtin (mHTT). Jako kazdy jiny protein, i tento
je tvofen z genu. Proces, kdy se z genu tvofi protein, se nazyva exprese. Proto se vyzkum
zaméfuje hlavné na sniZeni jeho exprese na urovni DNA (transkripce = pfepis DNA
do RNA) nebo RNA (translace = pieklad RNA do proteint). Tato strategie se nékdy
oznacuje jako umlcovani genu, i kdyZ spravny nazev je snizeni nebo potlaceni exprese
genu. Piistupy zaméfené na redukci exprese HTT jsou povazovany za nejslibnéjsi 1é-
¢ebné metody vedouci ke zpomaleni nebo prevenci HCH. Patfi mezi né potlaceni tran-
skripce vyuzivajici zinc-finger proteiny (ZFPs), RNA interference (RNAi) vyuzZivajici
kratké interferujici RNA (siRNA) a potlaceni translace, které vyuziva jednovlaknové
antisense oligonukleotidy na bazi DNA (ASOs).

Zinc fingers

Zinc finger (zinkovy prst) je proteinovy motiv, jehoZ podjednotky jsou spojené atomem
zinku. Zinc finger proteiny (ZFPs) snizuji expresi proteinu huntingtin (HTT) prostred-
nictvim snizeni transkripce, coz bylo uspésné demonstrovano u mysiho modelu HCH.
Budoucnosti tohoto pristupu je cilené ,vystfizeni trinukleotidi CAG.

Umlcovani pomoci nukleotidit

RNAi a ASOs vyuzivaji uméle upravené nukleotidy, které jsou navrzené tak, aby se
navazali na vybranou sekvenci mRNA huntingtinu, ¢imZ mRNA odstrani a tudiz dojde
ke snizeni exprese proteinu. V poslednich letech zaznamenaly tyto metody pfi testova-
ni na hlodavcich velké aspéchy a brzy bude mozné prejit ke klinickym testim. Zda ale
dosahnou takovych pozitivnich vysledki i u lidskych pacientt s HCH, ztistava otazkou.

Potencionalni riziko umlcovani gent

Pfi uml¢ovani gentt pomoci RNAi a ASOs dochazi ke snizeni exprese nejenom muto-
vaného, ale i ,,zdravého huntingtinu. Huntingtin je duleZity protein, vypnuti jeho genu
zpusobuje u mys$ich modeltl neurodegeneraci a embryonalni letalitu (dmrtnost). Po-
tencionalni riziko efektu snizeni mnozstvi ,,zdravého™ huntingtinu u lidskych pacientti
je zatim neznamé. Nicméné je jisté, ze exprese mHTT zpusobuje HCH, a proto se pred-
poklada, ze pfinos snizeni mnozstvi toxického proteinu vyrazné prevysi potencionalni
vedlejsi u¢inky snizeni jeho zdravé formy. V nékolika studiich na primatech, u kterych
byla cilené sniZena exprese ,,zdraveho* huntingtinu, nebyl zaznamenan zadny negativni
dopad poklesu mnozstvi tohoto proteinu.

Selektivni umlcovani alel

Problém se snizovanim mnozstvi ,,.zdravého* huntingtinu by mohlo vyfesit selektivni
umléovani alel, jehoz cilem by byl jenom mutovany huntingtin. Tato problematika je
stale pfedmétem vyzkumu, nebot s sebou nese riziko uml¢eni i jinych gent, které ob-
sahuji zmnozené CAG repetice. Z tohoto dtivodu maji metody nezahrnujici selektivni
umlcovani alel ke klinickému testovani mnohem blize.
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Problém distribuce

Nejvétsim problémem zistava, jak dostat terapeutické latky do ur¢ité oblasti v mozku.
Diky vyvoji technologie jako je ,brain shuttle” (doprava do mozku) od firmy Roche se
zvy$uje $ance na proniknuti periferné podavanych potencionalnich 1éka do CNS.

Proteinova homeostaze

Mutovany huntingtin interaguje se stovkami partnerd, prochazi desitkami post-tran-
sla¢nich modifikaci, tvori jaderné a cytoplazmatické agregaty a muze byt degradovan
prostiednictvim autofagie (mechanismus udrzeni buné¢né rovnovahy - rozklad pro-
teini pomoci lysozomu). Komplexita mHTT nabizi velké mnozstvi potenciondlnich
terapeutickych cild.

Prostorové usporadani proteinu

I kdyz stale neni jasné, zda jsou agregaty mHTT neuroprotektivni nebo neurotoxické,
fe$eni problému chybného prostorového poskladani (folding) proteini a jejich agrega-
ce je dals$i moznosti, jak bojovat proti HCH. ZvySeni exprese chaperonovych proteint
by mélo snizovat $kodlivé u¢inky mHTT. Zda tato strategie bude fungovat, ukaze az
dalsi studium funkce chaperoni a proteinové homeostaze.

Post-translacni modifikace

Puasobeni mHTT lze ovlivnit i post-translaénimi zménami, které lze provadét pomo-
ci enzymu. Naptiklad fosforylace N-koncové ¢asti mHTT na serinu (=aminokyselina)
13 a 16 snizuje jeho toxicitu in vivo, zatimco fosforylace na serinu 421 obnovi schopnost
mHTT ovliviiovat vezikularni (= pomoci vacka) transport a uvoliovani neutrofnich
faktorti. Pfedmétem tohoto vyzkumu jsou inhibitory kindz, které fosforyluji N-kon-
covou ¢ast mHTT. Zda mohou tyto inhibitory specificky zvysit fosforylaci klicovych
zbytkd, pficem? se zabrani nezadoucim fosforylacim na jinych mistech v mHTT nebo
na jinych proteinech, zistava otazkou.

Inhibice histon deacetylazy

Dal$im rysem HCH je hypoacetylace chromatinu. Acetylace mHTT je dal$im moznym
terapeutickym cilem, jelikoz acetylovany mHTT je degradovan pomoci autofagie. Inhi-
bitory histon deacetyldz (HDACs) pomahaji udrzet mHTT v acetylovaném stavu a tim
jeho degradaci. Inhibice pomoci HDAC:s je zaméfena na terapeuticky vyvoj. Prikladem
miize byt Selisistat, inhibitor deacetylazy sirtuin 1, jehoZ dosavadni klinické testy pro-
kazaly v brzkych stadiich HCH bezpec¢nost a snasenlivost.

Neurotrofni faktory

Znakem HCH je také ibytek BDNF v mozku. BDNF je neurotrofni faktor, produko-
vany kortikalnimi neurony, ktery podporuje rtist neurontl, jejich preziti a plasticitu. Je
zvlasté dulezity pro preziti striatalnich neuront, které jsou u HCH nejvice ovlivnény
a mohou chranit proti excitotoxicité (jeden ze zptisobtl imrti neuront). Do snizovani
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hladin (mnozstvi) BDNF je zapojeno nékolik mechanism, které zahrnuji dysregulaci
transkripce a snizeni axonalniho transportu. Zvy$eni hladiny BDNF je slibnym pred-
métem studia, ale je potfeba vyfesit otazku doruceni terapeutické latky do CNS. Tento
ptistup je u Parkinsonovy choroby ve fazi klinického testovani, ale vysledky zatim ne-
jsou jasné, a dalsi otazkou zistavd, jak by fungoval u pacientt s HCH.

BDNEF pusobi predevs$im prostfednictvim vazby na receptory TrkB. Snahou je vyvinout
molekulu podobnou BDNE ktera bude schopna se vazat na receptor TrkB. Nékolik ta-
kovychto experimentalnich molekul je nyni testovano na hlodav¢ich modelech HCH,
ale jejich mozné vyuziti musi byt podrobeno dal$imu studiu.

Jednou z moznosti je zvy$eni transkrip¢ni aktivity BDNF pomoci inaktivace molekul,
které jsou zodpovédné za jeji pokles. Tento novy pristup je doslova na zacatku, ale pres-
to je dal$i moznou cestou pro zvy$eni hladiny BDNF u pacientt s HCH.

Dals$i moznou metodou zvySeni mnozstvi BDNF v mozku je interakce slouc¢eniny Cy-
steamin s heatshock proteinem HSJ1b (protein teplotniho $oku, viZe se na nesbalené
proteiny, chrani je ¢i poméha jejich sbalenf). Testy na pacientech s HCH jiz byly dokon-
ceny, ale tiplné vysledky studie zatim nejsou znamy.

Inhibice fosfodiesteraz

Zménéna synapticka plasticita je reverzibilni pti¢inou dysfunkce u HCH. U pacien-
tt s HCH dochazi ke snizeni signalizace cyklickym adenosin monofosfatem (cAMP)
a dysregulaci genové transkripce, kterd je zprosttedkovana cAMP response elementem
(CRE). Signalizaci cAMP, synaptickou plasticitu a kortikalni stimulaci reguluje enzym
zvany fosfodiesteraza PDE10A. Inhibice PDE10A zlepSuje motoriku, sniZuje atrofii
striata a zvySuje mnozZstvi BDNE. Klinické testovani inhibice fosfodiesterdzy PDE10A
je jiz v plném proudu a predmétem studia jsou také dal$i fosfodiesterdzy zapojené
do patogeneze HCH.

Mitogen-aktivovana protein-kinazova bunécna signalizace

Mitogen-aktivovand protein-kinazova (MAPK) signalizace je souc¢asti mnoha buné¢-
nych reakci. Abnormalni MAPK signalizace je rysem HCH a jeji zvySena aktivace by
mohla mit pro pacienty s HCH pfiznivé ucinky. Proto je také pfedmétem vyzkumu.

Modulace ¢innosti neuralnich a gliovych bunék
mHTT, které zptisobuji dysfunkci a smrt neuronti. Avsak role jinych bunék, které jsou
kromé neuronti soucasti mozku, je stale ¢astéj$im predmétem studia patologie HCH.
Ke zhorseni stavu neuront totiz mize dojit i v odpovédi na poskozeni gliovych bunék.
Excitotoxicita je proces, kterym neurony odumiraji po stimulaci neurotransmitert
a ktera prispiva k celkovému poskozeni u HCH. V tomto procesu jsou zapojeny spe-
cifické signdlni drahy, jejichz modifikace miize mit pro lé¢eni HCH pozitivni efekt.
K tomuto t¢elu se studuje inhibice enzymu kynurenin monooxygenaza (KMO). Bylo
vytvoreno nékolik riznych inhibitortt KMO a zdaji se nadéjnym terapeutickym cilem.
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K excitotoxické smrti neuronti muaze prispivat také extraceluldrni glutamat, ktery je
prevazné (z 90 %) odstranén excita¢nim aminokyselinovym transporterem 2 (EAAT?2)
exprimovanym v astrocytech. Exprese EAAT2 mize byt aktivovana pomoci antibioti-
ka Ceftriaxon. Podle jedné studie lé¢ba timto antibiotikem zvysila expresi receptor
a zlepsila motoriku u mys$iho modelu HCH. Zda toto testovani bude Gspé$né i u paci-
entt, je otazkou.

Jako patogenni cesta, kterd je vysledkem uc¢inku mutovaného huntingtinu v mo-
nocytech a v mikrogliich, byla popsana také zvySena aktivita vrozeného imunitniho
systému. Imunomodulator Laquinmod, ktery upravuje hladinu BDNF v astrocytech,
ma prokazané vysledky u roztrousené sklerézy a jeho potencial u HCH je pfedmétem
vyzkumu.

Metabolismus

U HCH byly také popsany cetné zmény energetického metabolismu. Probéhlo testo-
vani nékolika antioxidantnich molekul, které by mohly tyto zmény napravit, ale zatim
zstavaji bez terapeutickych tspéchii. Nicméné toto testovani prineslo objasnéni spe-
cifickych metabolickych poruch. Stale je ale nutné lépe pochopit slozité metabolické
ti¢inky HCH.

Zavér

Mira porozuméni patogenezi HCH stale roste a rozsifuje tak spektrum moznych te-
rapeutickych cilti. Ackoli k dispozici je jiz nemalé mnozstvi potencionalnich 1é¢iv, jen
malo z nich je podrobné prostudovano. Nékteré studie je potfeba jesté zopakovat, pro-
vétit bezpecnost jejich pouziti u lidi a v neposledni radé dokdzat jejich pozitivni efekt
na pribéh onemocnéni nejen u zvifecich modeld, ale také pacientt s HCH. Diky zapo-
jeni medicinské chemie se da ocekavat, ze terapeutika s redlnou $anci na uspéch vstoupi
do klinickych studii v blizké budoucnosti.
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ASISTOVANA SEBEVRAZDA U PACIENTU S DEMENCI CI
TECH, KTERI SE CITI ,,UNAVENI ZIVOTEM“?

Megan Brooks, preklad Mgr. & Mgr. Adriana Fico

www.medscape.com

Nizozemsko vs. USA - Asistovana sebevrazda u pacienti s demenci ¢i téch, ktefi se citi
»unaveni zivotem”?

Z nedavno provedeného vyzkumu vyplyva, Ze pouze kazdy tfeti nizozemsky lékar
je ochoten vzit v Givahu vyhovéni zadosti o eutanazii a sebevrazdu za asistence 1ékare
(EAS) u pacientil v raném stddiu demence ¢i psychiatrického onemocnéni nebo u lidi,
ktefi se citi ,,unaveni Zivotem" (a netrpi zavaZnym onemocnénim).

»Nizozemsky zdkon o eutanazii se netykd pouze pacientu, ktefi trpi fyzicky,” rek-
la pro Medscape Medical News Eva Bolt z amsterodamského Institutu pro vyzkum
v oblasti zdravotnictvi a pé¢e EMGO pti fakultnim zdravotnim stfedisku VU Medisch
Centrum. ,,Pfesto ale vétsina lékari ochotnych vyhovét Zddosti o eutanazii u pacientt,
ktefi trpi nesnesitelnymi bolestmi spojenymi s rakovinou ¢i jinou télesnou nemoci, by
nebyla ochotna vyhovét zadosti pacientt trpicich psychitrackym onemocnénim, de-
menci ¢i pocitem, Ze jsou unaveni zivotem. Vyhovéni zZadosti o EAS muize mit zna¢ny
emocionalni dopad a rozhodnuti lékate o tom, zda vyhovét ¢i ne, je individualni volba,
ktera se zaroven zakladd na omezenich stanovenych zédkonem a na osobnich hodno-
tach,” dodavd. Vysledky priizkumu byly zverejnény online 18. tinora v ¢asopise Journal
of Medical Ethics.

V Nizozemsku je EAS u pacientd, ktefi trpi v diisledku potizi psychiatrické ¢i psy-
chologické povahy, z hlediska pravniho pfipustné, avsak tito pacienti predstavuji pou-
ze maly zlomek z celkového poctu lidi, kterym je touto cestou poméhdno zemfit, jak
poznamenavaji autofi studie. Neni tomu tak, Ze pacienti maji na EAS pravo a pravé
»svoboda Zadost odmitnout, kterou 1ékati maji, se posledni dobou stavé v Nizozemsku
aktualni otazkou. Média informovala o pacientech, jejichz zadosti o EAS nebylo vyho-
véno patrné z divodu osobnich postoji 1ékare, nikoliv z diivodu pravnich. Jednalo se
o pacienty s psychiatrickymi onemocnénimi ¢i demenci a také o Zadatele, ktefi se citi
unaveni zivotem, ackoliv netrpi Zddnym zévaznym onemocnénim. ,,Hlavni otazka tedy
je,“ tika Boltova a jeji kolegové, ,zda je u téchto pacientd EAS prijatelna z hlediska
pravniho a etického, a pokud ano, zda by méli 1ékati byt ochotni EAS poskytnout.”
Pficina utrpeni jako faktor
Aby autofi studie zjistili, co si nizozemsti 1ékati mysli, rozeslali mezi fijnem r. 2011
a ¢ervnem r. 2012 dotazniky nahodné vybranym 2 269 praktickym lékaiim a specialis-
tm v oblasti péce o seniory, kardiologie, plicni, intenzivni péée, neurologie a interny.
Respondenti byli tazani, zda nékdy pomohli nebo zda by byli ochotni pomoci zemfit
pacientovi s rakovinou nebo jinou télesnou ¢i dusevni chorobou, pacientim v raném ¢i
pozdéjsim stadiu demence ¢i nékomu, komu se jiz nechce dal zit.
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Dotazniky vyplnilo celkem 1456 1ékai (64 %). Celkem 77 % z nich bylo v prtibéhu
kondni své profese pozadano o EAS, pfi¢emz s takovou Zadosti se nejcastéji setkali
prakti¢ni 1ékati (93 %), dale pak 1ékati pecujici o seniory (71 %) a nejméné Casto spe-
cialisté (53 %).

Vétsina lékata (86 %) uvedla, ze by byli ochotni pomoci pacientovi zemfit, a 60 %
respondentt uvedlo, Ze jiz nékdy pacientovi zemfit pomohli.

Ovsem nazor lékatt na EAS se ligil podle stavu, pti kterych pacienti o EAS zadaji.
Vétsina respondent uvedla, Ze by byli ochotni vyhovét zadosti o EAS u pacientt s ra-
kovinou (85 %) ¢i jinou télesnou chorobou (82 %), avSak méné nez polovina by byla
ochotna pomoci zemftit pacientlim s psychiatrickym onemocnénim (34 %), s demenci
v raném stadiu (40 %), demenci v pokro¢ilém stadiu (29 % v ptipadé, ze pacient netrpi
zaroven jinymi onemocnénimi, a 33 % v pripadé, Ze se u pacienta vyskytuji zaroven
i jiné nemoci) a lidem, kteff jiz nechtéji dal zit, ackoliv zadnou zdvaznou chorobou
netrpi (27 % respondentt).

Pouze 7 % vSech dotdzanych jiz nékdy pomohlo zemfit pacienttim, ktefi neméli ra-
kovinu nebo jiné télesné onemocnéni. ,Tato zjisténi odpovidaji predchozim studiim,
z nichZ vyplyvalo, Ze 1ékati jsou vii¢i EAS vice otevieni u pacientd, ktefi trpi fyzicky, nez
u pacientd, ktefi trpi jinym zptsobem,“ poznamenévaji autofi prazkumu.

»Neékteti pacienti si nemusi zcela uvédomovat, Ze rozhodnuti o eutanazii je osobnim
rozhodnutim konkrétniho lékafe, a mnoho lékait ma k vykonu eutanazie u pacien-
tt, ktefi nemaji télesné bolesti, vyhrady,” fekla Eva Bolt pro Medscape Medical News.
,»Kdyz tito pacienti poZzadaji o eutanazii a neni jim vyhovéno, citi se zklamani a rozladé-
ni. Je proto dulezité, aby lékati vyjadrovali své osobni stanovisko co nejdrive.”

Podle Jamese A. Colberta, 1ékafe z Brigham and Women’s Hospital and Harvard
Medical School v Bostonu, Massachusetts, vysledky vyzkumu ,,nejsou nijak zvlast pre-
kvapivé“. Colbert poukdzal na nedavny priazkum, ktery provedl se svymi kolegy pro-
stfednictvim odborného ¢asopisu New England Journal of Medicine, z néhoz vyplyva,
Ze priblizné dvé tretiny lékatti v USA jsou proti asistované sebevrazdé. ,V Americe je
jen malo statd, které umoznuji lékartim predepsat Iéky, jez by bezprosttedné ukoncily
Zivot pacienta, a proto o této otazce vétsina lékar ani nepremysli,“ podotyka Dr. Col-
bert. ,,Navic je pocet pacienti, ktefi by chtéli ukoncit svij zivot, velmi maly,“ dodava.
ni pacienti na konci svého Zzivota citili komfortné a dostavalo se jim dobré péce. Pali-
ativni péce je velmi dtlezitd slozka zdravotni péce a presto jen velmi mélo pacientt
piijde do styku se zdravotnikem, ktery se na ni specializuje. Rada studii dokazuje, ze
pacienti s rakovinou, kterym se dostava paliativni péce, maji vyssi kvalitu Zivota a v né-

,,,,,,

na onkologickém oddéleni,“ ¥ikd Dr. Colbert.
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MELATONIN A HUNTINGTONOVA CHOROBA

Mgr. Petra Rausovd

Ustav Zivocisné fyziologie a genetiky, AV CR, v.v.i., Pfirodovédeckd fakulta Univerzity Karlovy
v Praze

Huntingtonova choroba (HCH) neni jenom onemocnéni cent-
ralni nervové soustavy, ale také perifernich tkani. Kromé neu-
rodegenerace a neurologickych symptomut jsou pozorovany
ptiznaky jako je osteopordza nebo ztrita svalové tkané. Jednim
z vyznamnych ryst HCH jsou i poruchy spanku. Tyto poruchy
jsou zpusobeny postupnym snizovanim hladiny melatoninu
souvisejicim s progresi choroby a nakonec jeho signifikantné
nizkymi hladinami v symptomatickém stadiu. Mechanizmus,
ktery zptisobuje snizovani hladin melatoninu, neni zatim jasny.
Zd4 se ale, ze nizké hladiny melatoninu jsou jednim z faktort podporujicich vznik
symptom®t HCH.

Melatonin je znamy jako hormon regulujici spanek a biorytmy. Toto v§ak neni jeho
jedind tloha. Melatonin zastava mnoho dalsich fyziologickych funkci. Mimo jiné sehra-
va vyznamnou roli v signalni draze apoptdzy (programovand buné¢nd smrt). Progra-
movanou smrti se organizmus zbavuje nechténych bunék. Napriklad v rakovinovych
bunkach ma melatonin schopnost spustit apoptdézu (a tak je nechat umfit), pfi¢emz
normalni buniky pfed apoptézou chrani.

Jakym zptisobem melatonin zabranuje apoptoze?
V ptipadé, ze je buiika pod neustalym stresem, ktery je vyvolany naptiklad poskoze-
nim DNA, silnym oxidativnim stresem nebo jinymi cytotoxickymi jevy, je aktivovan
protein p53, ktery spousti signalni drahu vedouci k apoptéze. Cytotoxicita je vyvolana
i ptitomnosti mutovaného huntingtinu. Neurony v mozku pacientt s HCH také od-
umiraji procesem apoptozy. V mozku, ale také i v perifernich tkanich pacientii s HCH,
jsou pozorovany zvySené hladiny aktivovaného proteinu p53 (situace v buiikach byla
vyhodnocena jako ,neopravitelna,“ ¢imz se aktivoval protein p53, coz ma za nasledek
spusténi apoptozy). Melatonin je schopny branit v aktivaci proteinu p53 (pomoci fo-
sforyace proteinu p38) a tim zabranit apoptdze neuront. Experimentalné bylo proka-
zano, Ze blokace pro-apoptotického (apoptézu podporujiciho) proteinu p53 u mysich
modeltt HCH brani cytotoxicité v buiikdch a také neurobehavioralnim abnormalitam.

Melatonin md také antioxidacni vlastnosti. V bunce funguje jako vychytavac¢ vol-
nych radikdla a tim pomaha snizovat oxidativni stres. Zaroven podporuje expresi dal-
$ich antioxidativnich enzymi v burice, ¢imz se jesté vice uplatiiuje jeho antioxidacni
charakter. I timto zptisobem melatonin poméhd chranit bunku pfed apoptozou.

Dalsi vlastnost melatoninu tkvi v jeho schopnosti zvy$ovat hladiny Sirtl (deacetyla-
za) v primdrnich neuronech.

16



Jak souvisi hladina (mnozstvi) Sirtl s HCH?

Ukazalo se, Ze mHtt interaguje se Sirtl, ¢imz inhibuje jeho deacetyla¢ni aktivitu. Dea-
cetyla¢ni aktivita Sirtl je velice dilezitd pro aktivaci jeho substratd, které podporuji
expresi BDNF (brain-derived neurotrophic factor). BDNF sehrava v neuronech neu-
roprotektivni tlohu. Nasledkem inhibice Sirt] mutovanym huntingtinem nejsou dea-
cylovany substraty podporujici expresi BDNF, ¢imzZ hladina BDNF (a jeho neuropro-
tektivni G¢inek) klesa. To vede k rozvoji symptomtt HCH. Bylo pozorovano, Ze indukce
(navozeni) exprese Sirtl tlumi neurodegeneraci u zvifecich modelits HCH. Melatonin
je schopny indukovat expresi Sirtl deacetyldzy, a tim nasledné zvy$ovat hladiny neuro-
protektivniho BDNE, ¢imz by mohl brénit rozvoji neurodegenerace.

Schopnost melatoninu zprostfedkovat neuroprotekci a zpomalovat nastup choroby
byla prokazana u transgennich mysich modeltt HCH. Tento fakt, ukazujici ptiznivy vliv
melatoninu na progresi choroby, podnécuje k dal$imu zkoumani efektti melatoninu
a také k hledani pric¢iny snizovani hladiny melatoninu v bunkéach. Melatonin by tak
mohl predstavovat novy terapeuticky cil pro lé¢eni HCH.

Prdce vznikla za podpory projektu ExAM, financovaného z Evropského fondu pro regiondl-
ni rozvoj (CZ.1.05/2.1.00/03.0124) a Cesko-norského vyzkumného projektu (7F14308).

NOVA ZJISTENI NAM POMAHAJI POCHOPIT, JAK SE
NEMOC VYVIJI
University of California, Los Angeles, newshd.net, preklad Mgr. & Mgr. Adriana Fico

Védci z Kalifornské univerzity v Los Angeles identifikovali molekularni ,,spinac®, ktery
u mysi zptisobuje symptomy obdobné jako u Huntingtonovy choroby.

Jiz se vi, ze Huntingtonovu chorobu zptisobuje mutace genu. Nevi se ale, jaké speci-
fické mechanismy nemoc spoustéji a zptisobuji jeji vyvoj — v soucasné dobé neexistuje
znamy zptsob, jak nemoci zabranit nebo jak zpomalit jeji postup.

Védci z Kalifornské univerzity v Los Angeles (UCLA) objevili ur¢ity molekularni
spina¢, jehoz odstranéni ze zmutované bilkoviny mtize u my$i spustit symptomy, které
se podobaji projeviim Huntingtonovy choroby u lidi. Toto zjisténi tak védciim napo-
maha 1épe pochopit, jak nemoc postupuje.

Dana studie, jiz vedl profesor psychiatrie z UCLA X. William Yang, byla zvefejnéna
v neddvném elektronickém vydani ¢asopisu Neuron.

Huntingtonova choroba postihuje priblizné jednoho ¢lovéka z 10 000, pfi¢emz ohro-
Zeno je ji 250 000 lidi, kteti zdédili mutaci genu. Tato mutace vede ke vzniku enormné
dlouhych fetézcti aminokyseliny glutaminu v bilkoviné zvané huntingtin.

Nemoc se projevuje choreou (trhavé, nekontrolovatelné pohyby), dystonii (pretr-
vavajici mimovolni svalové stahy) a nezvyklou chutizi, pfi které hrozi ¢asté pady. Lidé
s Huntingtonovou chorobou také trpi postupujicimi kognitivnimi a psychiatrickymi

Py

poruchami. Od okamziku, kdy se za¢nou projevovat symptomy, pacienti Ziji zpravidla
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20 let, nez zemfou na komplikace, které nemoc zptisobi. U vétsiny lidi s Huntingtono-
vou chorobou se symptomy za¢nou projevovat az ve sttednim véku, coz znamena, ze
mnozi pfedaji zmutovany gen svym détem, aniz by o tom védéli.

V r. 2009 profesor Yang a jeho kolegové provadéli genetické manipulace malé ¢asti
bilkoviny huntingtin, kterd je oznacena N17 a nachdzi se bezprostfedné pred zmutova-
vy choroby na mysich, ktery vyvinuli, je mozné nemoc vyrazné potlacit.

To je navedlo na otazku, ktera pfedurcila podobu jejich nejnovéjsiho vyzkumu: po-
kud mohl tsek N17 zcela zménit zmutovany huntingtin, co by se stalo, kdyby byla
funkce tseku N17 zrusena aplné?

K nalezeni odpovédi védci vyvinuli novy model Huntingtonovy choroby u mysi,
v némz byl tsek N17 zcela odstranén, coz umoznilo udélat rozbor molekularni funkce
dané ¢asti bilkoviny, kterd nemoc zpiisobuje u mysi.

»Ackoliv jsme ocekavali, Ze tento novy model pro my$ bude vykazovat ponékud
zdvaznéjsi symptomy nez ten predchozi, prekvapilo nas zjisténi, Ze odstranéni daného
useku zpiisobilo nékolikanasobné symptomy a ubytek nervovych bunék, tedy projevy
podobné tém, které se objevuji u lidskych pacientd s Huntingtonovou chorobou,“ ne-
chal se sly$et Dr. Xiaofeng Gu, ktery je prvnim autorem studie a védeckym asistentem
v laboratori Williama Yanga.

Mezi tyto symptomy, které se i u mysi projevuji v dospélosti, patfily pohybové po-
ruchy podobné choree a dystonii, stale vétsi potize pfi chizi, kterou doprovazely pady,
atrofie a ztrata nervovych bunék v urcitych ¢astech mozku, tedy ptiznaky, jez se velmi
podobaji tém, které 1ze o¢ekdvat u pacientt s projevem Huntingtonovy choroby v do-
spélosti.

Podle profesora Yanga tento novy model védcim vyznamné pomaha pochopit, jak
miize normalné fungujici usek N17 chranit neurony v mozku pred chorobou. U mysi,
u kterych usek N17 nebyl ptitomen, dochdzelo ve srovnani s témi, u nichz zistal tsek
N17 neporusen, ke zna¢né rychlej$imu hromadéni zmutovaného huntingtinu, ktery se
shlukuje v jadrech mozkovych bunék.

»Tato studie ukazuje, Ze hlavni neuroprotektivni funkce useku N17 je zabranit zmu-
tované bilkoving, aby se dostala do jadra a vyvolavala zavaznéjsi toxické ucinky,” fekl
Yang s tim, Ze vysledek studie odpovida vysledkim zjisténym v nékolika studiich, které
se zabyvaly jinymi souvisejicimi poruchami, ve kterych zmutované bilkoviny s enorm-
né dlouhym glutaminovym fetézcem v buné¢ném jadru jsou klicovymi spoustéci ne-
moci.

Védci dale zjistili, ze u mysi, zkoumanych v ramci studie, se projevuje zanét v moz-
ku, ktery se podoba zanétu u lidi s Huntingtonovou chorobou.

»Zanétlivé poskozeni nervové tkané se jevi jako mechanismus, ktery je spole¢nym
jmenovatelem v mnohych neurodegenerativnich onemocnénich, véetné Alzheimerovy
a Parkinsonovy choroby ¢i amyotrofické lateralni sklerdzy, pricemz dany model nemoci
u my$i vykazuje podobny zanét jako ten, ktery lze nalézt u pacientti s Huntingtonovou
¢i Alzheimerovou chorobou,” tvrdi Yang. ,,Iyto mysi je proto mozné pouzit ke zkouma-
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ni mechanismt nemoci a testovani neuroprotektivnich ¢i protizanétlivych lé¢ebnych
postupt, které by se jednou daly potencialné vyuzit u vech téchto typti onemocnéni.”

V dal$im kroku se budou védci soustfedit na bliz§i pochopeni molekuldrnich me-
chanismd, které probihaji skrze usek N17, aby bylo mozné nasmérovat bilkovinu hun-
tingtin mezi cytoplasmu a buné¢né jadro a zjistit, zda toto zacileni miiZe zabranit pro-
jevu Huntingtonovy nemoci nebo zpomalit jeji vyvoj na mysich modelech.
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INFORMACE

KRATKA ZPRAVA Z CHDI TERAPEUTICKE KONFERENCE
PRO HUNTINGTONOVU NEMOC

Ing. Zdenka Ellederovd, Ph.D.

Ustav Zivocisné fyziologie a genetiky, AV CR, v.v.i.

¥%| Palm Springs, Kalifornie, 23.-26. tinora 2015
Tentokrate jiz po desaté poradala v inoru CHDI Foundantion
(nadace, ktera pomdha s financovanim celosvétovych vyzkumil
lé¢by HCH) konferenci, kde se setkali védci ze vSech kouti svéta
z akademického, biotechnologického i farmaceutického prostte-
di, ktefi maji spole¢ny cil, a to najit 1é¢bu pro Huntingtonovu
chorobu.
. CHDI je americka neziskovd organizace s hlavnim poslanim
Ing. Z. Ellederovd, Ph.D.  rychle vyvinout terapii, kterd by minimalné zmirnila progresi
Huntingtonovy nemoci (HN). Je to nejvétsi svétova nadace, kte-
ra podporuje, sdruzuje a ridi védce zabyvajici se Huntingtonovou chorobou. Na rozdil
od jinych nadaci, které musi vénovat ¢as k organizaci verejnych sbirek, je podporovana
skupinou anonymnich dérct, a proto se muize soustredit vyhradné jen na své poslani.

Na konferenci v Palm Springs byla nezapomenutelnd atmosfé-
ra vyzafujici z lidi, ktefi maji vagenn pomoci zdolat toto zavazné
onemocnéni. Jeden z hlavnich ptedstavitelt CHDI Dr. Robert
Pacifici rekl pro zpravodaj HD Buzz, Ze jeho rodina je také posti-
Zena vzacnou genetickou chorobou. Jeho otec ji podlehl ve véku
42 let. A pak v roce 1972 jeden lékar nasel 1€k, ktery celé jeho
rodiné zménil Zivot. Popisoval, ze kdyZ byl maly, byl velice ne-
mocny, a pak ho vylé¢ila jedna mald pilulka. Snad také proto
ma takovou chut a nad$eni bojovat s dalsi vzacnou genetickou
chorobou - Huntingtonovou nemoci.

-
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—

Kazda CHDI konference zalina velkou popularizaéni prednas-
kou. Tentokrate na pédium vystoupil Dr. Jeft Carroll a vypravél
sviyj pribéh. Narodil se v pocetné rodiné v USA. Kdyz jesté veli-
ce mlady slouzil v armadé v Evropé, dozvédél se, Ze jeho matce
byla diagnostikovana Huntingtonova nemoc. Po névratu do USA
se rozhodl studovat biologii. Svij doktorat, jiz se zaméfenim
na HCH, délal pod vedenim Michaela Haydna na Univerzité
. UBC ve Vancouveru a postdoktoralni studie na Harvard Medical
Dr. Jeff Carroll School v Bostonu pod vedenim Marcy McDonald. Jiz v Kanadé
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se, z diivodu planu zalozeni rodiny, nechal testovat. Test vysel pozitivni. Béhem pred-
nasky v8ak v prvni fadé sedéla vedle jeho Zeny zdravé asi desetiletd dvojcata, ktera se
narodila diky PGD a asistované reprodukci. V soucasné dobé pracuje jako védecky pra-
covnik na univerzit¢ Western Washington, kde se zabyva metabolickymi zménami u HN
na my$im modelu. Spolu s Edem Wildem zalozili HD Buzz (en.hdbuzz.net), kde sezna-
muji popularni formou $irokou vefejnost s novymi poznatky o Huntingtonové nemoci.

Dalsi prednasky jiz byly védecké. Dr. Robert Pacifici, feditel CHDI pro védu a vy-
zkum, uvedl prehled slibnych preklinickych studii. Mluvil o snizovani hladiny hun-
tingtinu, aktivaci proteinu TrkB, tlumeni enzymi kynurenin-mono-oxidazy (KMO) ¢i
fosfodiesterdz (PDE).

Snizovanim huntingtinu se zabyvala celd jedna piildenni sekce. Jde o sniZeni pro-
dukce celkového huntingtinu, u nékterych ptistupti selektivné jen mutované formy.
Jednim z téchto pfistupti jsou tzv. antisense oligonukleotidy (ASO), kterymi se zabyva
firma ISIS z Kalifornie (USA). Na mysich modelech takovy pristup ukazal velké zlep-
$eni piiznaki choroby. V tomto roce dokonce za¢nou klinické studie, tzv. faze I. Malé
skupiné lidi se budou aplikovat rtizné koncentrace AS-Htt-Rx, aby se zjistil vedlejsi
ucinek a tim i bezpe¢nost ASO. Dal$im z pristupt je pouziti siRNA zabalené do ade-
novirového obalu (AAV), ktery ji umozni vstup do bunky. Studie na primatech ukazala
nadéjné rozsiteni AAV do celého mozku. Tento piistup se bude zkouset i u nds v CR
na Ustavu Zivocisné fyziologie a genetiky v Libéchové ve spolupraci s holandskou fir-
mou UniQure. Specifickd siRNA pro mutovanou formu bude zabalena do AAV5 a inji-
kovéna do mozku transgennich miniprasat.

Druhou slibnou studii je aktivace proteint TrkB. TrkB jsou receptory, mizeme si je
predstavit jako zvonky na dvetich jednotlivych nervovych bunék, které dostavaji signal
od rtstového faktoru BDNF a tim spusti kaskadu reakei, ktera zptisobuje preziti a rist
neuront. V pripadé, ze je na bunkach mélo TrkB receptori ¢i prichazi k burice malo
BDNF signali, nervova burika odumira. Pacienti s Huntingtonovou nemoci maji bo-
huzel mélo jak BDNE, tak i TrkB receptort. Podame-li peroralné vice BDNE, jen malé
mnozstvi se dostane az do mozku a cestou mozna aktivuje i jiné nechténé kaskady.
Proto se védci zacali zamérovat na aktivaci TrkB receptort pomoci protildtek. Farma-
ceuticka firma Pfizer vyrobila dvé protilatky, které specificky vazou a aktivuji jen TrkB
receptor. Signal pro preziti neurond je ale niz$i nez pii aktivaci BDNE. Tento vyzkum
se zkousel zatim jen na bunkach. V dalsi fazi je nutno vymyslet, jak protilatky dostat
do mozku a otestovat tuto aktivaci neurond na zvifecich modelech.

Dalsi ze slibnych preklinickych testt je tlumeni enzymu kynurenin mono-oxyge-
nazy, ktery kontroluje rovnovahu $kodlivych a ochrannych latek vzniklych rozpadem
proteintl. Tlumeni tohoto enzymu vykazuje delsi preziti my$iho modelu HN.

Poslednim z vy$e zminovanych preklinickych test je inhibitor enzym fosfodieste-
raz (PDE10A), ktery zlep$uje fungovani synapsi a spoji mezi neurony. Tento preparat
se jiz také zacal testovat i v klinickych studiich.

Klinickym studiim lékti pro HN se vénovala dal$i velka ¢ast konference. Bohuzel
dvé velké pétileté klinické studie léku koenzymu Q (projekt 2CARE) a kreatinu (projekt
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CREST-E) byly z diivodi nedostate¢nych vysledkt pozastaveny. Na druhé strané proti-
symptomatické 1éky laquinimod (projekt Legato-HD) a pridopidin (studie Pride-HD)
od firmy Teva jsou v druhé fazi testovani a maji velice slibné vysledky. Laquinimod
moduluje imunitu a ma pozitivni vliv na mozkovou degeneraci. Pridopidin zlepsuje
motorické symptomy i celkovy pribéh nemoci.

CHDI i celou védeckou HN komunitu ¢eka jesté hodné prace, ale léky budou, je to
jen otazka Casu.

Podékovdni European Regional Development Fund CZ.1.05/2.1.00/03.0124, 7F14308
Cesko-norsky vyzkumny program, RVO 67985904, CHDI Research Agreement A-8248

EHDN PLENARY MEETING
Pavla Sasinkovd, DiS., Barcelona, 19.-21. zd#{ 2014

Tradi¢né kazdy sudy rok se kona konference European Huntington ‘s Disease Network
(EHDN), tedy evropské setkani védcu, 1ékatt i zastupcti laickych spole¢nosti. EHDN
je sice evropska spolec¢nost, nicméné jako se vyzkum Huntingtonovy nemoci (HN) po-
souva od kontinentalniho k celosvétovému, i toto setkani navstévuje ¢im dal tim vice
ucastnika z celého svéta. A kazdé 2 roky slychame to stejné. Opét je to rekordni setkdni.
Vloni se jej zucastnilo pres 800 ucastnikd. Nové byly zavedeny 2 paralelni sekce — pro
védce a pro laické spole¢nosti a rodiny (coz v podstaté nahradilo tradi¢ni kongres Eu-
ropean Huntington Association). Setkani probihajici od patku do nedéle bylo nabité
informacemi. Vypsat vie by bylo tézké. Dovolte mi tedy jen stru¢ny prehled.

Po oficidlnim zahajeni kongresu se hned prvni sekce vénovala tomu, co jiz zname.
Vime, jak HN funguje, co déla s lidskym organismem. Sarah Tabrizi, vyznamna védky-
né z Velké Britanie doufd, Ze 1ék na HN se béhem jejiho Zivota najde, Ze se z HN stane
lé¢itelnd nemoc a moznd i budeme schopni ji predchazet. Ed Wild jde v té myslence
déle. Rika, ze HN je nejvylécitelnéjsi z neléitelnych onemocnéni mozku.

Na rozdil od Parkinsonovy nebo Alzheimerovy nemoci pfesné vime, co je pii¢inou
HN u kazdého jednotlivce. Je to zmutovany huntingtonsky gen. Kazdy, kdo ma posko-
zeny gen, onemocni, pokud s tim néco neudélame. To je v tuto chvili §patnd zprava
pro kazdého nositele patogenniho genu pro HN. Je to ale skvéla zprava, pokud chceme
s HN néco udélat, najit lécbu. Musime zastavit $patny efekt genu. V porovnani s jinymi
mozkovymi onemocnénimi mame tento velky naskok. A to je ten optimisticky duvod,
pro¢ si védci mysli, Ze jsme schopni lé¢bu najit. Nase prace (= spolupréce) je jako mapa
mozku, kterou Sarah Tabrizi prezentovala.

Profesor Landwehrmeyer prednesl velmi zajimavou pfednasku o postupu studie
Enroll-HD, kterd u nas v Evropé nahrazuje Registry. Dospéli jsme k velmi vyspélé tech-
nologii. Dfive tu byli jednotlivi védci, osamoceni lékari, kazdy sam za sebe bojujici se
svymi problémy. Dnes tu mame sité — spolecenstvi, vyspélé spolupracujici skupiny, kte-
ré ptinas$i neskuteény postup. Jako napt. Enroll-HD, ktera sdruzuje momentdlné pres
100 vyzkumnych center po celém svété a v databdzi md tisice pacientl. Je to velmi
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vyspéla technologie. Takze, namisto jednotlivych védcti zkoumajicich svoji jednu sek-
venci DNA, jsme poslouchali prednasky o studiich, kde se v jednom okamziku studuji
doslova miliony sekvenci DNA. To je ta spolupréce, ta vyspélost, kterd jde samoziejmé
ruku v ruce i s ,hardwarem® - technologii, po¢itaci, vySetfovacimi technikami...

Je velmi tézké shrnout rychle, stru¢né a srozumitelné v§echny poznatky, které jsme
slyseli. Co je ale zajimavé, jak se s casem méni tvar kongresu. Dnes tu vystupuji opravdu
skvéli odbornici. Ve svété vazené osoby, které naprosto zasvécené hovoti o vytvareni
postupt, navrhovani 1é¢iv, skladani molekul, trefovani se do urcitych prakticky nevidi-
telnych cilt v mozku. Z nepfeberného mnozstvi témat vybereme jen néktera.

Co vlastné je geneticky modifikator? Vime, Ze kazdy pacient s HN md stejny zmutova-
ny gen. Od r. 1993 vime, co geneticky zptisobuje HN. Ale jako ¢lenové huntingtonskych
rodin také vime, Ze projevy nemoci jsou velmi odli$né, i v jedné rodiné. Vétsinou doka-
Zeme tyto symptomy néjak odhadnout, ale stéle existuje celkem dost vyjimek od téchto
obecnych, nepresnych pravidel. Védci tyto geny a nastupy nemoci velmi peclivé studuji
a mapuji rozdily. Genetické odli$nosti jednoho identického genu. Jednim z témat kon-
ference byly i vysledky studie GWAS, coz je studie, kterd zkouma vzorky DNA a krve
od vice nez 4 000 osob. Hledaji se rozdily v asi milionu ukazateld, odli$nosti v jednot-
livych vzorcich. Védci nakonec vystopovali v téchto vzorcich asi 8 miliont odlignosti.

A co tedy nakonec nasli? Nasli mista, kde s vysokou matematickou presnosti mu-
Zeme Fici, Ze existuji sekvence, které ovliviuji funkei huntingtinu. Co je také velmi za-
jimavé, Ze nenasli jen mista, ale také genetické varianty, které taktéz ovliviiuji chovani
huntingtinu.

Toto jsou vysledky roku tvrdé prace a spousty utracenych penéz. Nicméné je to vel-
mi dulezitd informace pro budouci vyzkum. Pfesna funkce téchto ,,mist“ musi byt jesté
prozkoumana. Mozna je to to pravé misto, kde bychom mohli opravovat DNA.

Jednou z novinek v programu konference bylo promitani filmi. Kromé prohlidky
vystavenych posterd, pddiovych prezentaci a diskuzi jsme méli moznost zhlédnout 2
dokumenty - Alive and Well a Do You Really Want to Know? Oba filmy jsou velmi
emotivni, osobni a naro¢né. Alive and Well, tedy Nazivu a v pohodg¢, je dokument ma-
pujici Zivotni ptibéh velice vyznamného kanadského védce Michaela Haydena a jeho
spojeni a pout s Huntingtonovou nemoci. Druhy dokument popisuje nékolik pribéht
lidi, ktefi prochazeli prediktivnim testovanim. Pfibéhy jsou rtizné, jsou zde osoby po-
zitivné testované, osoby negativné testované, i ti, kteti se nakonec rozhodli test nepod-
stoupit. Jednim z ,,hrdint“ je také Jeft Carroll. Jefta velmi dobf'e zndme jako jednoho ze
zakladatel HD Buzz. Je téz védcem a néjakou dobu pracoval v tymu Michaela Hayde-
na ve Vancouveru.

»Snidanové vzdélavani je jiz prakticky tradici. Program je tak nabity, ze vyuziva
i rdana u snidané. I v tuto dobu jsme méli moznost poslouchat vypravéni/prednasky
na riznd témata. Kazdy den byla na vybér ¢tyfi. Mimo jiné zahrnovala i fyzioterapii
s Monikou Busse, ktera se ji vénuje jiz 1éta a je spoluautorkou publikace o fyzioterapii
pro huntingtoniky. Také jsme méli moznost slySet prezentace z riznych domovi pro
huntingtoniky z Holandska a Belgie. Tyto poznatky byly také velmi zajimavé.
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Clinical Trials

Klinické studie byly bezpochyby jednim z nejdiskutovanéjsich témat. Mohli bychom

tady mluvit cely den a program konference bychom neobsahli. Tfeba Ralf Reilmann

déla neskute¢nou praci - s nas$im tymem pana profesora Motlika v Libéchov¢ a jejich

SARAH TABRIZI. Abyste se necitili iplné ochuzeni, tak nejprve zminim ostatni klinic-

ké studie, o kterych se diskutovalo (ukoncené i budouci):

o Teva Pharmaceuticals - pridopidine/Huntexil/ACR-16 (HART-HD study, Mer-
maiHD study, Pride-HD study,

o Teva Pharmaceuticals - Laquinimod (Legato-HD) - pfipravuje se,

o DBS trial,

« Phospodiestardza 10 (PDE10) - 2 firmy maji 1éky, které ji blokuji - Omeros a Pfizer.

A ted ta nejuzasnéjsi studie - gene silencing = tlumeni genu

Jedna se o prvni studii na lidech. Pred 2 lety Sarah prezentovala ve Stockholmu velmi

slibné vysledky studie na mysich. Letos prezentovala vyborné vysledky, které vyustily

v 1. fazi klinické studie na lidech. Studie za¢ind v téchto dnech.

Jedna se o studii, pii které se uré¢ita molekula, nebo jinak fe¢eno lékova terapie, sna-
i umlcet huntingtin. Tato molekula se pfilepi na huntingtin, respektive jeho message
(zpravu, kterou vysila), jeho geneticky kod a snizi tvorbu bilkoviny huntingtinu.

Zjednodudené feceno mame-li $patny gen, ten pak vydava zménénou informaci
a podle této zménéné informace vznikd bilkovina huntingtin, kterd je tim $patnym
v téle. Ta déla tu ,,paseku”. A testovana molekula ovliviiuje predavani informace tak, aby
produkce $patné bilkoviny byla niZ$i nebo Zadna. Tato molekula se jmenuje Antisense
oligonukleotid, zkracené ASO a lék je ASO Huntingtin Rx.

Tato genetickd molekula je ale slozitéjsi. Neni to jednoducha pilulka, kterd se da
spolknout. Bude se do téla dostavat lumbalni punkci v dolni bederni oblasti, kde kon¢i
micha. Obévat se nemusime, je to procedura, ktera se jiz asi 20 let pouziva v onkologii.
Nebo ji Ize aplikovat injek¢né epidurdlni anestezii (maminky znaji z porodi).

Vime, Ze uc¢inky nastoupi za 4-6 tydntl a trvaji cca 4 mésice. V prvni fazi se bude
punkce provadét 1x za mésic a bude se zamérovat pouze na bezpecnost.

Je to prvni, tplné prvni studie zamérena na ¢lovéka. Je tieba splnit mnoho krokd,
aby bylo zajisténo, Ze je bezpe¢na. Pokud dopadne dobte, bude nutné se déle zabyvat
jak bezpec¢nosti, tak snasenlivosti léku. Budeme pomalu postupovat ke studiim II. a ITI.
taze, kdy uz budeme moci molekulu podat nositelim genu, u kterych se jesté nemoc
neprojevila. K tomu je ale jest¢ dlouhd a velmi, velmi nejista cesta.

Paralelné s védeckou sekci, kterd se zabyvala klinickymi studiemi, probihala sekce
pro pacienty a pacientské organizace. Vyslechli jsme 3 velmi emotivni ptibéhy o tom,
jak se vyrovnat a zvladnout HN. Prvni pfednesla Ineke Vervoot z Amsterodamu, kli-
nicka psycholozka a psychoterapeutka. Ineke pracuje v jednom z holandskych hunting-
tonskych center. Poskytuje podporu pacientiim v prvotnich stadiich, rodinam, pec¢ova-
teltim, osobam v riziku i pozitivné ¢i negativné prediktivné testovanym. M4 ale i osobni
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Sarah Tabrizi predndsela o novinkdch ve vyzkumu HCH

du
antagE of th Ta'k'mgjm,
e data haEE Massive ks by -

Ay kagw o

Profesor Bernhard Landwehrmeyer predndsel o studii Enroll-HD
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Kongresu se uicastnil také védecky tym prof. Motlika z Libéchova

Rodolfo Vera vypravél o své nemocné Zené a Zivoté s HCH
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zkuSenost. Jeji otec mél HN, dozvédéla se to ve 20 letech. Ve 40 se nechala testovat a je
negativni. Byla $tastna, ale soucasné se citila i vinnd, to kvili ostatnim ¢leniim rodiny,
tém pozitivné testovanym, i tém, ktefi k testu nenalezli odvahu. Nakonec kompletné
prehodnotila svij Zivot a zacala se profesné zabyvat psychologickymi aspekty HN. Zjis-
tila, ze psychologické podpory se pacientiim i rodindm dostava zalostné malo. Jednim
z faktorti v jejim rozhodnuti byl i osud jejiho otce, ktery byl v r. 1993, ve svych 73 letech,
soudné hospitalizovan. O 5 let pozdéji zemfel a stale si nepfiznaval, Ze ma HN. Kdyby
se s nim lépe psychologicky pracovalo, jeho kvalita Zivota v poslednich letech mohla
byt o moc lepsi...

Druhy piibéh byl od Marjan Pouw, ktera Zije nedaleko Amsterdamu. Marjan ma
HN v rodiné jiz 27 let. Jeji manzel Gustavo je nemocny. Po nékolikamési¢ni zndmosti
ji manzel o HN v rodiné fekl. Navstivili spolu stryce (nemocného) a tetu Mercedes. Ta
jedina ji vysvétlila, co to znamena Zit s ¢lovékem, ktery ma HN. Ostatni ¢lenové rodiny
nemoc ignorovali. Marjan a Gustavo se po néjaké dobé sestéhovali a zacali uvazovat
o détech. Chodili na konzultace, méli mnoho otazek, psycholog jim pomohl vse uttidit
a urovnat. Gustavo neznal sviij geneticky stav, protoze maminka zemfela v 39 letech
na rakovinu. Nakonec se rozhodl podstoupit prediktivni test a ten dopadl pozitivné.
Brecel. Jeho reakce byla: ,,Umfu.“ Nakonec s pomoci tety Mercedes a psychologa vse po-
stupné zacali zvladat. Do prace se vratil po 3 tydnech. Dochazeli do podpirné skupiny
do huntingtonského centra. V r. 1998 zemfel stryc. Oni dva se vzali a Marjan otéhotnéla.
Sla na prenatdlni test, miminko bylo pozitivni, tak potratila. Pfi druhém téhotenstvi se
prokazal Downtv syndrom, také potratila. V 37 letech se nakonec rozhodla pro PGD
v Maastrichtu. Na klinice se ji ale viibec nelibilo a nepovedlo se to. Dokonce zazddala
o zménu prace, aby nemusela potkavat téhotné. Nakonec se rozhodli pro déti bez testu.
Jednou jim budou muset vysvétlit, Ze to bylo lepsi nez Zivot bez déti. Doufaji v medi-
cinu. Narodily se jim 2 déti, po narozeni druhého si Mercedes v§imla zmén u Gusta-
va. Marjan to nechtéla vidét, ale Gustavo se ménil. Byl unaveny, bez humoru, sledoval
hloupé programy v televizi, nemél zdjem o pratele. Snazila se, aby ztstal aktivni. Bylo
pro ni ale tézké zvladat véechny povinnosti. Na radu psychologa zasla na skupinu part-
nerd, kde potkala lidi se stejnymi problémy. Vidéla tam obéti, ona ale nechtéla byt obét,
vzdyt ma déti. Po 2 letech tam prestala chodit, neunesla zmény partnerd, vsichni byli
nemocni. Radéji zacala znovu chodit k psychologovi. Gustavo znd v§echno o pfiznacich
a 1é¢bé HN, ale vlastni symptomy popira. Psychologicka podpora Marjan zachranila,
naucila se nové techniky komunikace a Iépe zvladat symptomy. Gustavo se nakonec za-
pojil do studie Track-HD. Nicméné doma na ni vic a vic kfi¢el. Ona se snazi nekticet
a vée zvladat riznymi postupy. Nékdy to funguje, nékdy ne. Gustavo ji obvinuje. Déti se
zadaly bat. A Marjan se snazi vybudovat pro syny bezpe¢ény domov. Gustava nasledné
vyhodili z prace. Najal si pravnika a vyhral, museli ho pfijmout zpét. V r. 2009 navstivili
Madrid a tetu Mercedes. Jeji 2 déti jsou obé nemocné HN. Jeden ze synti byl fascinovany
HN, zacal se doma vyptavat. Gustavova sestra Monica se nechala testovat a je negativni.
Gustavo se zase trochu zhor$il, opakovaneé se ptd na stejné otdzky, neprevléka se, nemyje
se. Marjan pouziva triky, aby mu umoznila Zit jako pred tim. Pfed 3 lety mu uz ale ne-
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dovolila ridit. Také uz chtéli o HN fici détem. V zati 2013 zemfela teta Mercedes na ra-
kovinu a jeji déti skoncily v huntingtonském domové. Pfed asi 2 lety nakonec Marjan
s Gustavem détem o HN fekli. Poprvé se moc neptali, ale snazili se podpotit tatinka.
O par mésicti pozdéji détem vysvétlili genetiku. Starsi syn se hodné ptal, mladsi fekl, ze
momentalné ho to netizi. Oba synové jsou perfektni ve $kole, sportuji, jsou hodni. Snazi
se pomadhat tatinkovi. Marjan md pocit viny, Ze zneuziva syny, aby se o otce starali, kdyz
neni doma. Musi dévat pozor, aby méli détstvi a nebyli nedorostli dospéli. Vztah s Gu-
stavem se zménil z milovaného muzZe na dalsi dité. Marjan 1ika, Ze i tak si stale zaslouzi
jeji lasku. V kvétnu lonského roku byl opét propustén ze zaméstnani kviili reorganizaci.
Znovu si najal pravnika a vyhral. Uz ale nemusi pracovat. Je doma, chlapci maji kone¢né
otce. Ziji ze dne na den a uZivaji si to. Psychologové dohlizi na to, aby se z ni nestala obét.

Jako tfeti vypravél svij zivotni pribéh s HN Rodolfo Vera z Barcelony. Rodolfo je
ptivodem Argentinec. V roce 1987 se ozenil. Jeho Zena Marina onemocnéla HN. 7 let se
o ni staral, ted je uz 2 roky v pecovatelském zatizeni. Marina ma je$té 2 sestry, véechny
zdédily mutaci HN po své matce. Rodolfo s Marinou pracovali jako misionati v pro-
vincii Buenos Aires. V r. 1999 za¢al mit Rodolfo pochybnosti 0 Marininé chovani. V r.
2001 zacali pracovat v Chinatown v Buenos Aires, o rok pozdéji za¢ala mit Marina
problémy s psanim ¢inskych znaku a lehkou choreou nohou. Podstoupila tedy v Argen-
tiné testy. V r. 2004 se nechala opakované testovat v Madridu, test také vysel pozitivné.
Profesor J. Garcia de Yebénes jim tenkrat fekl, Ze mtizeme byt schopni zastavit HN
v jedné generaci. Oni se rozhodli to naplnit a nemit déti. To by ale nesmél byt Rodolfo,
aby jeho povidani nebylo kontroverzni. On je jizansky temperamentni kaspar. Takze
si z nas sice celou dobu trochu utahoval, ale pfitom ukazoval pfesné na ty momenty,
které pecovatele nejvice trapi. Na zakladni potieby a boje, které kazdy pecovatel svadi.
Rozhodnu se pro péci o blizkou osobu, poslechnu svou viru/nabozenstvi, dovolim, aby
se ma osobnost zménila? Nebo si najdu novou znamost, zachovam si vlastni Zivot a po-
tieby (i ty sexudlni)? Tyhle otazky mame vSichni, tyto potfeby mame vichni a ten boj
neni jednoduchy. Nicméné ani beznadéjny. I nas, stejné jako Rodolfa, miizou na této
cesté drzet treba citaty od predndsejicich. Treba tento z Ria de Janeiro z r. 2013: Zivot
bez nadéje je horsi nez Zivot s HN. Nebo oblibené moto Jeffa Carrola z Vancouveru
(2009): Veerejsek je historie, zitfek je tajemstvi, dnesek je dar.

EHDN

Samozfejmé neni Plenary meeting EHDN bez toho, abychom se nevénovali samot-
né organizaci. EHDN je spolecenstvi profesiondlt propojené s rodinnymi prislu$niky.
Profesionaly se mysli védci, 1ékarti, sestry, fyzioterapeuti, genetici a mnoho dalsich. Jak
jiz je zminéno na zacatku. Dnes nesta¢i hrat si na vlastnim pisecku, takze je EHDN
propojené i s daliimi podobnymi skupinami (HSG, Jizni Amerikou, Cinou). Je to velmi
unikatni spolecenstvi. Pokud chcete védce ptipoutat k HN, je nutno mu ukazat tako-
vouto udélost. Stane se z néj naprosto zapaleny ¢lovék, ktery jiz nedokaze HN opustit.

V loniském roce slavilo EHDN své 10. narozeniny. Samoziejmé nechybéla trocha sta-
tistiky — tedy EHDN md cca 2 000 ¢lenti ze 20 zemi, 159 studijnich center (mist, kde
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se lze ucastnit vyzkumu, kde se poskytuje adekvétni péée pacientiim s HN). Z projektu
Seed funding vzeslo 60 publikaci. Vice nez 13 000 osob se u¢astni studii a bylo odebra-
no vice nez 10 000 biologickych vzorki. Seed funding je financovani malych pilotnich
projektt, které poskytnou nezbytnd data k argumentaci pti planovani velkych studii. Ty
prokazou, ze studie je opravdu potfeba a ma smysl ji financovat. V dne$nim svété védy
se bez padnych dtikazl o penize Zada velmi tézce, proto je tento projekt velmi dulezity
a smysluplny.

EHDN ma nového predsedu

Profesor G. B. Landwehrmeyer se rozhodl po 10 letech opustit svou vdéi roli v EHDN
a na jeho misté ho nahradil Jean-Marc Burgunder z Bernu ve Svycarsku. Panu profeso-
rovi Landwehrmeyerovi vSichni dékovali. Jeho prace pro huntingtonskou komunitu je
naprosto neocenitelna.

EuroBuzz 2014

Je jiz tradici, ze Ed Wild a Jeft Carroll shrnuji kazdodenné poznatky a udalosti huntin-
gtonskych konferenci v kratkém povidani a videu. I letos tak ,vysilali“ své EuroBuzz.
Zaznamy lze nalézt na webovych strankach HDBuzz a videa na YouTube.

V souvislosti s odchodem pana profesora Landwehrmeyera bychom mohli zminit
jednu z udalosti, ktera byla v ramci EuroBuzz prezentovana. Jedna se o Pie in the face
challenge, tedy Kola¢ovou vyzvu. Asi znate tu kyblikovou s ledovou vodou. Hunting-
tonska mladeznickd komunita si vymyslela kold¢ovou. Spociva v placani kolact do ob-
li¢eje. Videa opét muzete najit na YouTube. Ed Wild, kterému se tato vyzva nevyhnula
jiz dtive, vyzval pfimo na pddiu nejen svého kolegu Jefta, ale i Bernarda Landwehrmey-
era. Oba se toho zhostili se cti.

Klinické studie
Nedélni dopoledne se opét vénovalo klinickym studiim a opét patogennimu huntin-
gtinu, gene silencing a pokracujicimu vyzkumu. Velmi pékné to pak shrnul Jang-Ho
Cha ze spole¢nosti Merck a HDSA. Co vlastné chceme? Co pottebujeme, abychom se
dostali do cile - k1é¢bé HN? Vlastné si potfebujeme vytahnout z klobouku ten spravny
los. Je to loterie, trefime se, netrefime. Kazdy ndpad ma presné danou strukturu cesty
od myslenky k modelu, od modelu ke zvifatkim, od zvifatek k ¢lovéku, prvni faze,
druha faze, tieti faze... A v tomto dlouhém procesu muize nas los kdekoliv selhat.

Cekani je vé&ny zépas. Neni viibec jednoduché. Ale velké véci potiebuji ¢as - jako
barcelonska Sagrada Familia, kterou zacali stavét v r. 1869 a v r. 2026 ji snad uz dokon-
¢i. Stejné jako tfeba pii vyzkumu tuberkulézy musime jit krok po kroku. Je tfeba najit
solidni zédklad (Registry, Enroll-HD databaze) a na ném stavét dal.

A tak mi dovolte skonit citaitem Winstona Churchilla: Cesta k uspéchu je cestou
od neuspéchu k netspéchu se stale stejnym nadSenim.

S ptispénim kazdého z nds naseho cile dosdhneme!
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PUJCOVNE ZDRAVOTNICKYCH POMUCEK PRO PACIENTY
SHCHJEJIZ 12 LET

Bc. Alena Lorencovd, Diecézni katolickd charita Hradec Krdlové

Letos se naplni dvandct let provozu pij¢ovny specidlnich zdravotnickych pomiicek pro
nemocné Huntingtonovou chorobou. Jsem moc rada, Ze jsem mohla stat u jejiho zrodu
a spolu s na$im panem feditelem se Gcastnit prvnich setkani s dr. Zdenikou Vondra¢-
kovou a Ing. Jifim Hrudou. Roky béZely a my jsme s kolegou Bc. Jitim Havelkou méli
moznost poznat i mnoho dal$ich vzacnych lidi, ktefi délaji pro nemocné a jejich rodiny
maximum. Nejvice se v§ak sklanim pred témi, kterym je vybaveni nasi pajéovny uréeno.

Pfed samotnymi nemocnymi a jejich rodinami. V prabéhu let jsem se s nékterymi
z nich setkala, at uZ pracovné nebo i v soukromi, a musim fict, Ze mé tato setkdni umoz-
nila poznat, co je v nasich Zivotech podstatné. A tak se snazim svoje poznani predavat
dal, tak aby si hlavné mladi a zdravi lidé, ktefi ¢asto kladou na prvni misto hodnotové-
ho zebti¢ku hmotné statky, uvédomili hodnotu mezilidskych vztahu. Protoze v tézkych
chvilich je to nékdy to posledni, co ndm zastdvd. Malokde jsem na jednom misté po-
tkala tolik utrpeni a zaroven tolik lasky a vzdjemné pomoci jako mezi rodinami, které
pecuji o své nemocné. Mam radost, ze miiZzeme témto lidem aspon trochu uleh¢it jejich
situaci.

V Diecézni charité Hradec Kralové, ktera pjjcovnu provozuje, nas velmi tési spoko-
jenost nemocnych a pecovateltl s nadimi pomtckami.

PRI PRACI S KLIENTY V BETANII NEUSTALE SBIRAME
NOVE ZKUSENOSTI
Mgr. Iva Dérrovd, Diakonie CCE stedisko Betanie

Do dne$niho dne je to jiz vice nez osm
let, kdy jsme do naseho Domova pfija-
li na odlehéovaci sluzbu prvni klientku
s Huntingtonovou chorobou. Od tohoto
okamziku se datuje obdobi, ve kterém za-
¢ali byt do stfediska prijimani obyvatelé
s timto postizenim nejen na prechodné
obdobi, ale nové i jako klienti umisténi
do Domova.

Aktudlné je v Domové mezi Ctrnacti
stalymi klienty pét osob trpicich timto
onemocnénim, coz ¢ini vice nez tfetinu
trvalych obyvatel stfediska. Navic poskytujeme pribézné uchaze¢im s HCH i sluzby
odleh¢ovaci. K dne$nimu datu evidujeme v naSem zafizeni krom Zadosti o tyto od-
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leh¢ovaci sluzby dal$ich devét aktivnich Zddosti o trvalé umisténi do Domova klientii

s HCH.

Znalosti a zkuSenosti se specifickymi potfebami klientt jsme ziskavali jak formou
$koleni a samostudia, tak v pribéhu samotné péce o klienty. Setkavali jsme se tak po-
stupné zejména s feSenim nasledujicich potizi:

« schoreou, nejen z pohledu nebezpeci padu a nasledného trazu klientt samotnych,
ale také vzhledem k jejich spole¢nému souziti s ostatnimi obyvateli Domova, kde
nam pomahaji ne prili§ Siroké chodby s madly, kterych se mohou klienti ptidrzet,
a také skute¢nost, ze vét$iné ostatnich obyvatel nehrozi pti stfetu s klientem s cho-
reou pad, nebot jsou vzhledem ke svému postizeni upoutani na invalidni voziky;

o s potizemi s polykanim potravy v rizném rozsahu, tzn. od upozornéni klienta
na nutnost nehltat a pfijimat potravu po malych davkach, pres jejich krmeni timto
doporuc¢enym zptsobem, nasledovné podavani ¢aste¢né mleté az mixované potra-
vy, pozdéji zahustovani specidlnimi zahustovadly (Nuttilis) a doplnovani energetic-
ké hodnoty potravy sippingy (Nutridrink), aZz po nutnost podavani stravy zavede-
nym PEGem;

« s vypadky feci aZ postupnou ztratou schopnosti komunikace, které se postupné
objevuje u vétsiny prijatych klientd, a tim i s naslednou pottebou vytvoreni komu-
nika¢ntho rdmce, tzn. alternativnich moznosti dorozumeéni se s klienty, kde je nase
usili nekoncici a kde se i po predchozich zku$enostech potykame stale s novymi
a novymi potiZzemi;

o s psychickymi poruchami, projevujicimi se individudlné u jednotlivych klientt
(neptizpusobivost, obsese ve formé neustalé potteby prevlékat se, stupnujici se za-
vislost na piti stale vétsiho mnozZstvi kavy ¢i na cigaretach);

o FeSeni rodinnych vztaht, zejména vazeb k détem, zajisténi spoluprice s organem
socidlni péce o déti, s péstouny i dal$imi osobami, které jevi o nase klienty zdjem
a Casto to nebyvaji pouze pfislu$nici jejich vlastni nejblizsi rodiny.

Jako zatizeni mame jiz tradi¢né velice dobrou spolupraci s multidisciplinarnim ty-
mem odbornikd, ktefi ndm pomahaji pti pé¢i o nase klienty. Tato spolupréce se vyrazné
ozivila po nastupu nové vrchni sestry do Betanie v zafi minulého roku. Nékteri z nasich
klientd trpicich HCH dostali, po predchozim vySetfeni na neurologické klinice v Pra-
ze, prilezitost zl¢astnit se opakované intenzivniho rehabilita¢niho pobytu v nemocnici
v Berouné. Tyto pobyty jsou financovany z evropskych fondi a po jejich absolvovani
se u klientu viditelné zlepsila hybnost a zejména koordinace pohybu. Né§ dik patii jak
neurologtim a psychiatriim v Praze, tak pani doktorce Brabcové v Berouné, se kterou
mame velice dobrou spolupraci.
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PRIBEHY

VZPOMINKA NA HONZIKA

Jana

Kdyz zacal byt Honzik nemocny, tak to bylo mnohem horsi. Ne-
chtél brat 1éky, tak jsem mu je musela drtit do kavy. Obéda se
jsem nestihala, tak jsem dévala hodiny zpétky. Stoupl si pred
hodiny v kuchyni a porovnaval ¢as na naramkovych hodinkach.
To vSak nesouhlasilo s porady v televizi. Musela jsem vymyslet
riizné zmény programu v televizi. KdyZ jsme jeli na vySetfeni
na logopedii nebo k pani doktorce Uhrové, tak jsem musela fict,
Honzik s dcerou Veronikou  Ze jedeme k panu profesorovi Rothovi. Pfi zjisténi pravdy v or-
dinaci logopedky se pak doZadoval prof. Rotha, tak ho musela

lékarka sehnat, pak byl spokojeny a mohli jsme jet domu. Mél rad vylety, dovolenou,
kde mi hodné s Honzikem poméhali moji pratelé ze SONSu. Také jsme spolu navsté-
vovali kino. V 1été se moc rad koupal v bazénu na zahradé¢, kde ho hlidal pan Jonas.
Netikdm, ze to bylo vzdy lehké, nékdy jsem nevédéla, kudy dal, bylo to naro¢né psy-
chicky. V dobé, kdy uz Honzik nechodil, jsem se seznamila s ptitelem, ktery mi zacal
s Honzikem poméhat, a hned $lo véechno lip. Zacali k nam jezdit pritelovy déti a vnou-
¢atka. Honzik je mél rad. Z jejich navstévy mél vidy radost. Také k nam zacala jezdit
Honzikova dcera Verunka. Je $koda, Ze nemohla pfijet, kdyz byl jesté zdravy.

Jesté bych chtéla podékovat panu profesorovi Rothovi, doktoru Klempitovi, pani
doktorce Terezce Uhrové, pani doktorce Zidovské a lékaréim a sestram z Katefinské.

Podékovani za posledni rozlou¢eni s Honzikem patti také Zdence Vondrackové, Ji-
fimu Hrudovi a Ivé Vestfalové.

NAS PRIBEH

Tak jak to vSechno zacalo? Vlastné sama nevim, je to uz moc dlouho. S manzelem jsem
pres dvacet let a prvnich 11 jsme se starali o jeho nemocnou maminku, které nikdo ne-
umél diagnostikovat, co ji vlastné je. SlySeli jsme spousty nesmysli, ale ze by se mohlo
jednat o Huntingtona, ndm nikdo netekl. Manzel se ptal, jestli mame mit déti, a fekli,
Ze to nemame fesit, Ze stejné nikdo nevi, co ji je. Psal se rok 1992. V roce 2002 maminka
zemfela. V té dobé jsme jiz méli malého syna. Cas bézel tak néjak v poklidu s béznymi
radostmi i starostmi a ndm pribyl dal$i syn a pak to prislo. Manzel z ni¢eho nic zacal
byt zamlkly, sedél v mikiné s kapucou u topeni a nic netikal a na véechno, co se tyce
jeho rodiny, zacal kaslat. Mockrat jsem se ho ptala, co se déje, co mu je, ale vidy mé
odbyl, ze je ve v poradku. Toto obdobi pominulo, ale manzel zacal byt zpomaleny,
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prestali jsme spolu Zit i jako manzelé. Viibec jsem nechapala, co se déje. Az jednou
jsem si v§imla, Ze ma manzel malé nepatrné tfesy rukou a zavére¢nd ,,tatka“ ptisla, kdyz
jeden den prekracoval doma préh a udélal to Gplné stejné jako jeho matka. Udélalo se
mi aplné $patné, na ten okamzik nemohu zapomenout. Stejny kyvavy pohyb. Potom
zadalo martyrium pfemlouvdni a proseb, aby to zacal fesit. Dosel sice na neurologii, ale
to vy$umeélo, a jediné co bylo, ze mu potvrdili, ze ma skoliézu pétete.

Dlouho se nic nedélo, jen manzel se postupné zhorsoval, za¢alo dochdzet k hadkam.
Marné jsem se snazila manzela presvéd(it, aby $el k 1ékari, Ze mame jes$té malé déti
a ja nechci ztstat sama. Pordd mé presvédcoval, ze je vSechno v poradku a potom mi
zadal tvrdit, Ze je nemocny ze mé. Ze kdyz je nékde jinde, tak zédné problémy nema.
Za v$im stojim jen ja. Potom pfisel zlom, kdy ho vyhodili z prace. Nebyl sam, lo jich
vic. Ani mi to netekl, tajil to. Pti$la jsem na to jen ndhodou, néco jsem tusila. Tak zacal
koloto¢ hledani prace, kdy se manzel jesté vic uzavtel do sebe. Viibec ho nezajimalo,
z ¢eho zijeme, jak to véechno zaplatime. Nechal mé v tom tplné samotnou. Délala jsem
prescasy, starala se sama o celou rodinu. Nepfinesl mi domu ani rohlik. Chodila jsem
domtl vecer, v praci jsem délala dvandactky, abychom méli penize. Vstavala jsem v ptl
paté rano. Kazdy vecer koloto¢ kolem déti, $koly, pradla, jidla a bezlepkové diety, kterou
musi drzet jeden syn. A to vée bez jeho zajmu, jak to zvladam, jestli néco nepotiebuju.
Jak jsme na tom. Nic, ani jd ani déti neexistujeme. Toto trvalo dva roky. Za tu dobu se
hadky znasobily. Nebyl den, kdy jsme se nechytli. Porad jsem mu vysvétlovala, Ze je
nemocny, Ze proto jej nikde nechtéji — bylo to uz na ném dost vidét. Zacal byt agresivni.
Nejdfive mi jen nicil véci, trhal fetizky, oble¢eni a pak mé zacal fyzicky napadat. Mam
odoperovanou nohu, délali mi plastiku kolenntho vazu. Po této noze mi Sel vzdy s umy-
slem ublizit. Podrazel mi ji nebo si sednul na zem a srazil mé a kroutil mi ji. Branila
jsem se, parkrét jsme se servali. Pak mé zac¢al kousat, plival na mé, rval mi vlasy z hlavy,
rozldmal mi vSechny bryle, které musim nosit, a vyhdzel polovinu véci z loznice s tim,
ze jsou jeho. Prestal skoro jist, jedl jen suchy chleba, pil ¢aj. Kdyz chleba zplesnivél, jedl
i ten, Ze mu to nevadi. Nedal si fict. Jedna hadka tak vygradovala, Ze mé zacal mlatil
kovovou ty¢i od vysavace, zacal hazet po obyvaku elektroniku. Déti uz z toho $ilely a ja
taky. Tak jsem zavolala policii. Pfisli, vSechno sepsali, manzela odvezli do Bohnic a nas
do Kr¢e do nemocnice. Tam mi zrentgenovali hlavu, fekli, Ze si mam vzit Ibalgin a Ze je
to mrzi a poslali mé domi. Bylo to hrozné, jela jsem s détmi totdlné vyfizend autobu-
sem dom v jedendct vecer. Kdyz jsme prigli domi, manzel uz byl zase doma, osprcho-
val se, zamknul v loZnici a $el spat. Myslela jsem, Zze mé klepne. Volala jsem do Bohnic
oSettujici 1ékarce, ale ta mi ldmanou cestinou s ruskym prizvukem sdélila, Ze se neda
nic délat. VSechno jsem ji fekla, ale ona mi doporudila, at volam policii. Moje odpovéd
byla, ze jsem policii jiz volala, a proto tam manzel byl, ale ona jen porad opakovala, Ze
kdyz manzel nechce, ned4 se nic délat. Ale my jsme uz taky nechtéli, méli jsme toho
vichni tfi dost. Na mé a déti nikdo ohled nebral, jen pofad na néj. My v tom ale taky
nechtéli zit, dal uz ne. Chtélo se mi umfit.
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Tak jsem manzelovi fekla, Ze bud ptjde k doktorovi a za¢ne sviij stav okamzité fesit,
nebo se definitivné rozchazime a podam Zadost o rozvod a poddm na néj trestni ozna-
meni za napadeni.

Sel k 1ékari, kterému jsem pied tim volala a vie mu fekla, aby manzel zase néco
nezatajil. Sel na riizna vyetfeni véetné neurologie. Trvalo to vic nez ptl roku, nez se
vSechna vySetfeni udélala. Manzelovi ptiznali invalidni diichod a dostal doporuceni
do extrapyramidové poradny. Kdyz se tam dostal, tak pani doktorce fekl pouze ¢ast a ne
vSechno. Tak mu pani doktorka na zékladé jeho sdéleni predepsala léky. Mé s sebou ne-
vzal a nesméla jsem do nic¢eho zasahovat. Poté, co se mi podaftilo zjistit, u koho vlastné
byl, jsem se nékolik dni dovolavala k pani doktorce, abych ji sdélila, ze véci se maji ale
uplné jinak, nez manzel popsal. Byla pfekvapena, ale bohuzel odjizdéla na dvoumési¢ni
dovolenou, tak jsme museli ¢ekat. Ale domluvila jsem se, Ze na pristi kontrolu ptijdu
ija. Bylo to hrozné obdobi. Manzel sedél v obyvaku po tmé a celé hodiny koukal pred
sebe. Nikam nechodil, necetl, nedival se na televizi. Uplné nas IGNOROVAL. Nic ne-
chtél, nevzal si ani dort, kdyZz mél syn narozeniny, pritukl si prazdnou skleni¢kou a kou-
kal na nds. Situace se porad zhorsovala. Déti z toho uz zacinaly byt opravdu $patné.
Ke mné se cela rodina oto¢ila zddy a vycitala mi, Ze jsem se na néj nevykaslala. Odnikud
jsem nemeéla ani kousic¢ek podpory. Manzel porad jesté nemél vyplaceny invalidni dii-
chod, v§echno jsem tdhla sama, uz to byl druhy rok. Méla jsem opravdu depresi. Plakala
jsem kazdou chvilku, neméla jsem na nic naladu. Jediné, co mé drzelo nad vodou, bylo,
Ze jsem se musela postarat o déti. Navic manzel zacal mit néjaké vidiny nebo co, porad
si myl ruce, mél je uplné popraskané, do krve vysusené. Porad se jen myl a myl. Bylo to
silené. Vypotieboval obrovské kvantum teplé vody, které bylo potreba uhradit. Zacal se
dotykat béznych véci jen pies papirovy ubrousek. Neumim ani popsat, jak stragné mi
bylo, jak jsem byla zoufald. Jak mi bylo lito déti i jeho. Nesméli jsme se ni¢eho, co bylo
jeho, ani dotknout. Hned po nds vyjizdél, Ze mu ni¢ime véci a chceme mu je rozbit.

No a jeden den to zase vygradovalo, kdyz jsem chtéla vyklidit knihovnu. Vyletél jak
Certik, ze jsou to jeho knihy a v8echno cpal zpatky. Strkal do mé a pak i do mladsiho
syna, ktery byl doma se mnou, odstréil ho tak rdzné, az maly upadl na topeni a uhodil
se do hlavicky. Do mé vjel v tu chvili strasny vztek a zacala jsem do néj busit hlava
nehlava a byli jsme zas v sobé. Byla jsem odhodlana, ze ho zabiju, Ze uz dal nemuzu.
Nastésti syn mél vic rozumu nez ja, sam vytocil a zavolal policii. VSechno se opakovalo,
ale nadtésti uz jsem méla papir z poradny a ten jsem jim strcila do ruky. Odvezli ho
do Bohnic. J4 jsem zamlkla v§echny zamky a nechala v nich kli¢. Starsi syn mi fekl, Ze
jestli se tata tentokrat zase vrati, utece. Byla jsem uz plné vycerpana.

Asi za dvé hodiny u nas zazvonil telefon. Volala mi doktorka z Bohnic a poprvé se
mé nékdo zeptal, jak jsme na tom a kde je pravda. V$echno jsem ji fekla a prosila jsem
ji, at n4m d4 aspoii 3 dny a nevraci ho. Ze se pottebujeme alespoii porddné vyspat. Byla
stra$né hodna a hlavné jsem kone¢né neslysela, Ze kdyZ on nechce, tak se nedd nic délat.
Kone¢né vzal nékdo ohled i na nas. Pozvala si mé k sobé a na v§echno se mé vyptala.
Hrozné se mi ulevilo, ale zdrovenl mé to strasné srazilo. Ted jsem slysela ,,odpocirite
si, mi to za vas vezmeme aspon na chvilku® Starejte se ted o sebe. Bylo to, jako by mé
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nékdo polil medem. Byla jsem tplné na dné. Pani doktorka mi dala léky. Cestou domil
jsem omdlela a upadla. Byla jsem jak loutka. K tomu vS§emu jsem porad chodila do pra-
ce, délala prescasy, protoze jsme byli pordd jen na mém platu, a starala se o déti. Celou
dobu jsem nemohla vynechat ani den. Méla jsem vse vypocitané a seskrtané tak, aby mi
to vy$lo a ja uplatila ve potfebné a méla na jidlo pro nds i mladsiho syna s bezlepkovou
dietou.

Ten okam?zik, Ze uZ se teda kone¢né néco stane, zZe se prijde na to, co mu je, a dostane
1éky, ta nadéje byla Gzasna. Ale totalné mé prevélcovala. Byla jsem najednou stragné
moc unavend, bylo mi zle od zaludku, neméla jsem na nic naladu. Byla jsem jak stroj.
Dvakrat v tydnu jsem jezdila za manZelem do Bohnic a o vikendu a zbytek jsem byla
s détmi. Manzel se zacal zlepSovat. Najednou mu zacaly dochazet néjaké véci. Jednou
jsem ptisla a dal mi pusu. Chtélo se mi kiicet ,Nééé, ty uz ne, bil jsi mé, plival po mné,
rval mi vlasy a kopal jsi do mé a pro¢?“ Vzdyt ja ti chtéla jen pomoct, aby ti bylo lépe.
Meéla jsem obrovsky blok.

Manzel byl v nemocnici skoro mésic a ptiznam se, ze ze zacatku to bylo opravdu
divné, Ze tam neni, ale tak rychle jsme si s détmi zvykli, prosté nam tam nechybél. Na-
jednou bylo v$e jednoduché a v pohodé. Nevim, jestli to bylo véemi léky nebo tim pro-
stfedim, ale zménil se. Ze zacatku byl jak hladové zvitatko. Zajimalo ho, jen co mu nesu
k jidlu. Po néjakém case se zacal zajimat i o nds a vypravél mi, co se déje v jeho okoli.
Asi si vS§imnul, Ze je na oddéleni jediny, za kym tam nékdo chodi pravidelné a nosim
mu véci a jidlo. Je pravda, Ze i na mé to zaptisobilo. Co ¢lovék, to stragné smutny pohled.
Vsechno veskrze mladsi muzi nebo stfedniho véku. Byli sami, nikdo o né nestal. Ty
prazdné tvafe a smutné oci, nékdy jsem meéla strach, tak zvlastné se na mé divali. Moc-
krat jsem si fikala, co se jim stalo, jak to, Ze nikomu nechybi? Pro¢ s nimi nikdo neni?
Mozna, ze i toto v§echno vnimal a snaZil se co nejvic spolupracovat a dodrzovat, co mu
fekli. Kone¢né mu zacal chodit i invalidni diichod, tak se situace vyrazné zlepsila i tady.

Po mésici se vratil domt a bylo to vyrazné lepsi. Mné se mezitim povedlo s pomoci
Spole¢nosti pro HCH najit stfedisko, kam by manzel mohl chodit, aby se vyhnul tomu
ne¢innému sezeni. Byli jsme se tam spolu podivat a musi fict, Ze jsou to opravdu vel-
mi mild stvofeni. Vysli ndm vstfic a manzel se zapojil do procesu. Dochazi 2x tydné.
Chodime jiz spole¢né i k 1ékartim. Opravdu se velmi zlep$il a da se s nim uz normalné
komunikovat. Jesté se mi podafilo najit keramickou dilnu pro lidi s postizenim a vy-
béhat manzelovi, aby ho tam vzali. Byl opravdu velmi $tastny. Méla jsem radost, kdyz
jsem vidéla, jak je nadSeny. Asi aZ nyni je vidét plny G¢inek lé¢by. Manzel ma sice fyzic-
ké projevy nemoci, ale co se tyée psychiky, je vyrazné lepsi. M4 radost, umi se uz zase
smat. Zacal jist dokonce i véci, které predtim striktné odmital, a pékné ptibral, nastésti.

Ted bych fekla, Ze jsme spokojeni, ale bohuzel, i ja musim brat 1éky, jinak bych to asi
nedala. Manzel ma spousty vychytavek, a kdyz jsou opravdu kazdy den, stra$né lezou
na nervy. Do toho jesté déti a domacnost, je toho moc. Ale jsem vdééna i za tento stav.

Museli jsme fesit i nasi budoucnost. Manzelovi geneticky potvrdili, Ze ma HCH.
Jelikoz je to identické s projevy, které méla jeho matka, je jasné, ze je to dédi¢né. Mame
dva syny, tim je vSe dané. Co dal - strach, vy¢itky. Manzel uZ se s nejvétsi pravdépo-
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dobnosti jejich dospélosti nedozije. Ale ja ano. Budu se zase divat, jak mi nékdo blizky
odchazi a navic moje dité? Proziju i dal$i ¢ast svého zivota s HCH? Je to hrozné, toto
v sobé nedokazu potlacit. Dala bych vSechno za to, aby to ti kluci neméli, ale je to
agresivni, a nevéfim tomu, Ze ne. Co s nimi dal? Jak to zvladnou? Najdou tolerantni
partnerky, které s nimi do toho ptjdou a podstoupi i umélé oplodnéni, abychom to
zastavili? Modlim se, at jsou dostate¢né silni a zvlddnou to. At nepropadnou beznadéji
a nezlomi nad sebou hal.

Manzelovi jsem podala ptihlasku do domova, kde maji s HCH jiz zku$enost,
a iv centru, kam nyni chodi, ndm nabidli pomocnou ruku. Jsem moc rada. Vim, co
mé ¢eka za par let. Budu se divat na to, jak se ze vzdélaného ¢lovéka stava lidska troska,
ktera je na plenkach a hadickach. Jednou jsem to uz vidéla a bylo to strasné smutné.
A nyni mi ten ¢lovék je jesté blizsi. Nevim, jak to ddm. Opravdu se toho bojim. Plné ro-
zumim tomu, pro¢ se fika sladkd nevédomost. VSechny véci, co jsem vytésnila z hlavy,
se mi vratily. Vybavily se mi obrazky, jak jsme chodili za mamkou, jak byla zuboZzens,
nemohla uz ani chodit, mluvit, nic. Jen vykfikovala mumlavé zvuky. Jen ty nddherné
velké hnédé oci porad tak krasné svitily. Byla nesmirné state¢nd a chovam k ni tctu
i dnes. Zvladla to vyrazné 1épe nez manzel.

Na tom v§em bylo nejhorsi probojovat se skrze v§echny doktory a dostat se do ,,pro-
cesu Je naprosto neuvéfitelné, jak v takovychto situacich ztistava ¢lovék tGplné sam
a nikoho nezajima. Vsichni se schovavali jen za véticku, kdyZ pacient nechce, neda se
nic délat. Ale co to okoli, jak to ma zvladat? A kdyz jsou tam navic jesté déti? Tohle bylo
moc tézké. I véticka, Ze se lidi s HCH v ustavech boji, Ze nevi, co s nimi, tak je radéji
neberou, prima vyskoleny personal, ktery s nimi stravi 8,5 h a boji se. A jak to mam
zvladat ja, nevyskolend, 24 h denné a se dvéma détmi? To mi nikdo neporadil.

Ale ¢lovék se asi smifi se véim. Dneska jsem rada, Ze jsem to dala a neutekla. Neutéct
je velmi tézké a boli to, ale myslim, Ze to za to stdlo. A hlavné déti vidi, Ze s podporou
rodiny se da zvladnout i tato nemoc, jen musi ob¢ strany spolupracovat. Porad jsem
na v$e sama a v jednom kolotodi, ale da se v tom uz tak néjak Zzit a existovat.

Bylo to a je to opravdu tézké, a kdyZz méte jesté relativné malé déti, je to o to horsi.
Opravdu jsem nékdy plné vytizena. Ale prisla jsem na zajimavou véc, Ze mi to hodné
vzalo, ale i hodné dalo. Uz se tolik nebojim, Ze to nezvlddnu, véfim vic v sama sebe,
umim se lépe rozhodovat a hlavné si sama sebe vic vazim. Dalo mi to svobodu, i kdyz
to tak nevypada. Jako kdybych sama vyskocila ze skorapky.

VEDENI JMENOVALO CHLAPCE (9 LET) CESTNYM
DETSKYM KAPITANEM JESTRABU
Catie Malooly, preklad Ing. Jifi Hruda

Pokud Aidan mohl, hral se svymi sourozenci Blakem a Katelyn cely den hru s rychlymi

auty. Ale od jistého dne se hra a chovéni chlapce musi soustfedit na dilezitéjsi véci.
V 6 letech byla Aidanovi z Oklahomy diagnostikovana JHD (juvenilni forma HCH).
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Tato nemoc je progresivni, zdvazné neu-
rologické onemocnéni, které napada
fyzickou i citovou stranku osobnosti
a omezuje schopnosti chovani. Kratce
po zjisténi diagndzy jeho matka, Denisa
Hudgell, kontaktovala détské oddéleni
univerzity v Iowé, aby zjistila, jaké moz-
nosti jsou pro jejiho syna vhodné.

»Tato univerzita je jedna z 21 celostat-
nich center pro Huntingtonovu chorobu.
Centrum spojuje klinické sluzby, vzdélava-
ni a vyzkumné prileZitosti, aby zajistila pa-
cientiim pfistup k nejnovéjsim moznostem
1é¢by,“ tika Denisa. ,,Je dileZité jit na misto
jako je tato univerzita, kde maji specializo-
vané centrum pro juvenilni formu Hun-
tingtonovy choroby, protoze citim, Ze to je
pro nas ten nejlepsi zptsob péce.”

JHD ovliviiuje Aidana mnoha zpusoby. Napiiklad jeho svaly jsou stazené a jsou
rigidni, takze ma problémy s chizi a také se sezenim. Ma téz problémy s mluvenim,
polykanim, spankem, u¢enim a md zachvaty. Jiz od roku 2012 je sledovan v UI studii,
jedine¢né ve svété, kterd pouziva MRI zndzornéni k sledovéni postupu JHCH ve struk-
tufe mozku a vlivu na funkce v ¢ase. Aidanova rodina doufa, Ze synova ucast v této
studii nepomuiZze pouze jemu, ale i ostatnim détem a rodindm s vyskytem juvenilni
HCH. Ackoliv je to vzacné, mame déti, které pottebuji nadéji, a rodice, kteti potiebuji
nadéji na lé¢bu pro své déti, fika Denisa. Juvenilni HCH je devastujici onemocnéni,
takze kazdy vyzkum muiZze pomoci tieba jen na ur¢ité symptomy, coz je nadéjné. Takze
jsem velmi vdé¢na za vyzkum, ktery se provadi na université v Ioweé.

Kdyz Aidan nastoupil na détské oddéleni, prosel testy a hrami s vyzkumniky v ram-
ci studie. Potom se s jeho psychiatrem, neurologem, neuropsychologem setkala i jeho
rodina, aby uvedla v§echny potteby, které se mohly vyskytnut. Denisa je vdé¢na za to,
jak se v8ichni jejimu synu vénovali, coz zahrnovalo i praci socidlniho pracovnika, ktery
cestoval 4 hodiny, aby vysvétlil JHCH Aidanovym spoluzékiim a uditelim. ,Muzeme
konstatovat, Ze méli touhu pomoci témto détem, coz je pro mé velmi dilezité®, ika
Denisa. ,Potfebujeme takové lidi, ktefi maji touhu pracovat s nasimi détmi.”

Aidan, kluk s nakazlivym smichem, pisobi na kazdého, s kym se setka. Denisa fika,
ze Aidan ji u¢il, co znamend byt state¢ny. Délal a vidél mnoho véci, coz dospéli nedo-
kazou. U¢il mé bezpodminec¢né lasce a jak zit kazdy den v plnosti.
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VZPOMINKY NA SPOLECNA SETKANT

VZPOMINKA NA PROSTEJOV 2014
PharmDr. Zderika Vondrdckovd

Rekondi¢né edukac¢ni pobyt SPHCH v Prostéjové ve dnech 17.-19. 10. 2014 byl, ze
viech rekondi¢nich pobytd, které jsem kdy prozila, absolutné mimotadny. Skoda, ze
o ném nechtél nikdo napsat, ale asi to tak mélo byt. Pro mne, jako pro predsedkyni
SPHCH, ale hlavé jako matku Elisky, ktera prinesla mezi pacienty s HCH, jako osoba
v riziku, néco pro mne absolutné nepopsatelného. Musim pfiznat, Ze i nyni se mi chce
dojetim plakat. Ale po poradku.

Jiz v patek se nas seslo pomérné hojné a o prednasku pani Mgr. Bc. Dagmar Klucko-
ve, Dis., o mapovani osob s HCH ve Zlinském kraji, byl velky zajem. I v tak malém kraji
jako je Zlinsky, studie potvrdila veskeré statistiky, které jsou zjistovany i v jinych krajich.
Rozlozeni pacientd podle pohlavi (50:50), pramérny vek (nejcastéji mezi 20 az 64 lety)
aiproblémy s umistovanim pacientd s HCH do pobytovych zafizeni socidlnich sluzeb.

Vzpomindm si na pfipad pacientky Marie, kterou uvadéla pani magistra jako priklad
a kterd byla umisténa v zatizeni pro mentalné postizené déti. Popisovala, Ze toto je abso-
lutné nevhodné umisténi klientky, ktera ma sama 4 déti, Ze to tam pro ni musi byt velice
bolestivé. Jelikoz jeji rodice byli na této prednasce, tak se nasledné s pani magistrou
domluvili na dal$im postupu a pani Marie je nyni v zafizen, které ji odpovida vékové.

Sobotni program zahdjila pfednaskou pani MUDr. Irena LiSkova, MBA, o HCH
a klinickych projevech HCH; nasledovalo vystoupeni pani MUDr. Véclavy Curtisové,
MSc., HCH z genetického hlediska. Jako obvykle obé prednasky byly velice prehledné
a pro nové ucastniky prinesly mnoho novych informaci pro lepsi pochopeni HCH.

Po prestavce jsme se rozdélili a pacienti méli sviij program. Tentokrat byl mimorad-
ny pocet pacientt a hlavné mladych divek ve véku 26-33 let. Ptijela dvoj¢ata Marcela
a Jana z Ostravy, Veronika z Miletina, Klarka od Prostéjova a dopliovala je Monika
(42 let) z Pardubic. Vétsina z nich byla na rekondici poprvé. Nesmim zapomenout
na neunavnou tanecnici a jiz stalici pani Lidu z Nového Mésta nad Metuji, kterd neu-
stdle pod vedenim svého manzela chodi na prochazky a do spole¢nosti. Po delsi dobé
ptijel v doprovodu svych o$etfovatelek velky sportovec Jiti Lhota, ktery byl jiz na in-
validnim voziku, ale to mu nebranilo ve sportovnich aktivitach. Dalsi pacientku vérné
doprovazel pti aktivitich manzel a aktivné se zapojil i pan Novék z Liberce se svym
synem Pétou.

Na fotografiich si mtizete prohlédnout, jak bylo jejich cvi¢eni s kmitajicimi ty¢emi,
s balan¢nimi podlozkami a rtiznymi druhy micka radostné. Ani v krouzku pro muzi-
koterapii a relaxaci se pacienti nenudili, pani Mgr. Thérova a pani Dvordkova se na pa-
cienty stéle usmivaly a povzbuzovaly je v aktivitach. Obé skupiny se potom vysttidaly.

Kdyz pacienti odjizdéli po obédé do parku, byl to hotovy konvoj aut. V parku méli
nacvik chiize s nordic wolkingovymi holemi a posilovani na venkovnich strojich. Jako
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bonus shlédli sportovce na slackline lanech. Jejich prochazku a veselou néladu podtrh-
lo i nddherné podzimni pocasi. Celou pocetnou skupinu doprovodil jako fidi¢ i pan
Ing. Zdenék Rysavy z Betdnie z Nachoda, muzikoterapeutky a nékolik dobrovolniki,
vcetné psa.

Jak fikam, vidét Elisku a jeji kamarddku Jitinu, kterd vystudovala fyzioterapii, i mu-
zikoterapeutky, jak s trpélivosti a usmévem povzbuzuji tato krasnd mlada dévcata k po-
hybu, bylo neuvéfitelné. Eliska studuje télocvik hendikepovanych a slibila, Ze s kama-
radkou Jifinou do Prostéjova na podzim zase prijedou. Ted uz si miZzeme prat jen
krasné pocasi.

Dévcata se zde skamaradila a pres skype Eliska kazdy tyden s Veronikou cvidi a je
v kontaktu i s Klarkou. Na pribéhu Klarky je veselé i to, Ze jeji rodice prijeli mezi nas
v patek tak trochu inkognito. Nic nechtéli, jen Ze budou chvili poslouchat a divat se.
Ale druhy den uz maminka pfijela s Klarkou. Moc mne to potésilo, protoze asi zjistili,
Ze jsme fajn spole¢nost, a Klarka byla opravdu nads$end, jak je vidét i na fotografiich.

Pacienti se zapojili i vecer pii tanci, kde si zatancil i Jiti Hurda s dcerou. Celého vece-
ra se zt¢astnil také Jiti Lhota se svou pritelkyni Yvonnou a zatancovali si i s kole¢kovym
kieslem. K tanci opét hrali manzelé Sev¢ikovi z Brna a jako vzdy bylo i po ndro¢ném
dni veselo. Ale na pani Lidé bylo vidét, Ze ji cely den tro$ku unavil, protoze tentokrat
netancovala témér v jednom kuse jako obvykle.

Hlavni eduka¢ni dopoledni program pokracoval prednaskou pana doktora
MUDr. R. Kubinka, Ph.D., z Olomouce, ktery byl mezi nami poprvé, o psychickych
potizich osob pecujicich o dlouhodobé nemocné pacienty. Prednasku jsem z organi-
za¢nich davodt neslysela, ale odpoledne byl diskusni krouzek kolem pana doktora plny
dotazil a rad, jak myslet na sebe, odpocivat a nevyhoret.

Manzelé Ostrizovi méli praktické vystoupeni pro pecovatele a odpoledne opét velice
aktivni diskusi mezi pecovateli.

Jako kazdy rekondi¢ni pobyt mezi nas zavitala od firmy Nutricia pani M. Opleta-
lova, poradila pecovateltim s vyZzivou a privezla s sebou i eduka¢ni materidly a vzorky.

Odpoledni blok kromeé diskusnich krouzki patfil informacim z kongresu EHA
v Barceloné. Jednak vystoupila pani Ing Z. Ellederovd, Ph.D., ze zdkladniho vyzkumu
z Libéchova, a poté Pavla Saginkovd, DiS., promluvila o novinkach a ptibézich, o kte-
rych jsme slySeli ¢i vidéli filmy v Barceloné.

Z mého pohledu to byl velice Gspésny a prinosny rekondi¢ni pobyt predevsim pro
mladé pacienty.

Jesté doneddvna jsme si mysleli, Ze juvenilnich anebo hodné ¢asnych forem mame
v CR poskrovnu, ale tento pobyt nam to vyvratil.

Pro mne se opét potvrdilo, Ze huntingtonské spolecenstvi je mimoifadné nejen
ve svétovém meéritku, ale zac¢ind byt i v ¢eském. Mezi mladé testované osoby nebo oso-
by v riziku, které pracuji ve vyzkumu HCH anebo jinak pomdhaji v huntingtonskych
spole¢nostech patti napfiklad Nancy Wexler, Jeft Caroll nebo Matt Ellison. Moje Eliska
mne zde mile, az dojemné prekvapila.
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ZDRAVOTNI PROBLEMATIKA

POZDNI STADIUM NEMOCI: KOMUNIKACE VE VZTAHU
A V RODINE

Jimmy Pollard, pteklad Pavla Sasinkovd, DiS., Zuzana Maurovd

Hurry up and Wait

HCH je ve své podstaté netstupné progresivni chorobou. Doktor Huntington ji v roce
1782 popsal takto: ,,dlouhé roky se vyviji a kon¢i hotkou smrti. Po mnoho let se lidé
mohou tésit dobrému zdravi, po mnoho let mohou pracovat a plné se zapojovat v ro-
dinném Zivoté. Ale jak roky utikaji, za¢inaji se objevovat problémy s komunikaci.

Vztahuje se to jak na pacienty s HCH, tak na osoby, které o né pecuji. Po ¢ase citite,
Ze uz s nemocnym nejste ve spojent tak, jako v minulosti. Citite, Ze se k nému nemuzete
dostat, Ze vas vlastné nechape. Je to bolestné, kdyz citite, ze ¢lovéka ztracite, Ze odchazi.
Céste¢né pocitujete beznadgj, ¢aste¢né ztratu a ¢astecné paniku. Zajima vés, co miizete
pro ¢lovéka s HCH udélat, abyste ho zapojili do krasnych moment i aktivit rodinného
Zivota. MiiZe to byt velmi zdrcujici pocit a moznd si vybavite, kdy jste jej citili poprvé.

Lidé s HCH citi néco podobného. Nejspi$ si neuvédomuji, Ze ztraci nékoho, koho
miluji. Ale mohou citit frustraci a beznadéj, kdyz uz se nemohou domluvit. MiiZzeme
skoro s jistotou Fici, Ze je to pro né bolestivé. Toto je ten nejdiilezitéjsi ¢as, kdy jsou
potieba kognitivni funkce.

V prisbéhu dlouhych let hospitalizace jsem Woodymu poklddala otdzky a jedna z nich
byla: ,Chces 2it?“ a on vZdy odpovédél, Ze ano. Domnivim se, Ze jeho touhou bylo vidét, co
bude ddl. Kdyz jsem se ho zeptala: ,Co tu délas cely den, myslis na minulost?“ odpovédél
kyvnutim hlavy. ,Bojis se budoucnosti? usmdl se a tekl: ,Ne.“ Pfi Zivoté ho udrZovaly
vzpominky, které si uchoval (Marjorie Guthrie).

Z perspektivy ¢lovéka s HCH je kazdd snaha o navazani kontaktu dal$im bojem
s nemoci. Je to Usili o organizaci myslenek, aby dokazal formulovat to, co chce fici,
a aby to fekl. M4 plné ruce prace s HCH.

Pokud mate ve svém okoli nékoho v pozdnim stadiu nemoci, tak si mozna uvédo-
mujete, jak vam ¢asto dokazuje, Ze vam rozumi a rozumi i tomu, co se kolem ného déje.
Fakt, ze jste tak separovani, daleko od sebe, se velmi tézko zvladd. Snaha podélit se s pa-
cientem o radostné momenty miize byt skli¢ujici. Huntingtonskd maska (bezvyrazny
vyraz obli¢eje), zpomalené zpracovavani, zona vlastniho prostoru a fyzické hendikepy,
které ovliviuji plynulost feci, pisobi ve srovnani se snadnou dtvérnou komunikaci
v minulych desetiletich jako hrozivé bariéry. O¢i, do kterych se divéte, nebo oblicej,
na néjz se divite, i osoba pfimo vedle vas miize vypadat nezaujaté ¢i vzdalené. Dokonce
se vam muze zdat, ze vam neodpovida. Pokud toto pocitite, vzpomernte si na nasledujici
rady. Pravé v takovém okamziku jsou dulezité.
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V pozdéj$im stadiu nemoci se mtize objevit oslabeni svalii v obliceji. Rikame tomu
»huntingtonskd maska“. Usmat se nebo udrzet ismév na tvari mize byt pro pacienta
tézké. Mikrokontrakce svaltl kolem oc¢i, které naznacovaly, Ze je s vami, zmizely. Mtze
se zacit hrbit a byt v polohdach, které by pro vés byly nepohodlné. Potfebuje vice pro-
storu pro odpovéd, protoZe ji zpracovava pomaleji a jeji planovani mu zabere hodné
¢asu. V$echny tyto rysy se objevi, kdyZz nahle udélate néco jednoduchého a intimniho,
napf. kdyz si vedle ného lehnete a jemné ho hladite po vlasech. Mozna spolu sedite
ruku v ruce na gauci a vzpominate. Mozna se ho snazite obejmout na voziku a jemné
polibit. V takovém momentu jsou v§echny poznavaci funkce stéle ve hte. Vzpomerite
si na opozdéné zpracovavani informaci. Pokud vdm neodpovi hned, neznamena to, Ze
vam viibec nechce odpovédét. Kdyz vam hned neodpovi, neznamend to ,,nerozumim,
»je mi to jedno® nebo ,neposlouchdm® a ur¢ité to neznamend ,,nemiluji té Kazda kon-
verzace nebo interakce bude zélezet na vas a nebude probihat jednoduse. Zapamatujte
si tu ironii - ,,spéchejte a Cekejte®. Jeho duse tam je, ale projevit se je pro ni mnohem

Nezapomenite také na pojem ,,v zoné*. Hlavni zdjem vaseho milovaného je pravé zde
a s vami. Jeho obavy se tykaji toho, co se stane v nasledujicich momentech. Ve své zéné
preferuje méné rozptyleni, které by odvadélo jeho pozornost od vas. Preferuje jedno-
duchost a vage pomalé, tiché, privétivé a znamé zptsoby. V nejpozdéjsim stadiu HCH
se nabizi moznosti pravé pro tyto intimni a milé spole¢né momenty.

Vyzvou pro nés je vidét HCH takovou, jaka je. Pfijemné momenty pretrvavaji, po-
kud akceptujeme ,,podminky“ HCH. A témito podminkami jsou specifické poznavaci
procesy. Pokud je pochopime, mohou nadm poslouzit jako ,podminky ndklonnosti®
Vyuzivani nésledujicich taktik pro komunikaci s ¢lovékem s HCH muZeme nazvat
»pravidly pro komunikaci®

Mam pritele, ktery mi pted mnoha lety vypravél sviij ptibéh. Jeho Zena byla v porad-
ku do té doby, nez ji do cesty vstoupila HCH a zivot v pe¢ovatelském domé.

Moje Zena se ke mné vZdy rdda tulila. Neddvno béhem jednoho vecera, zatimco jsem ji
byl navstivit v pecovatelském domé, jsem se na ni dival, jak lezi v nemocnicni posteli. Dal
jsem ji néco k piti, masiroval krk, oblicej, paze, ruce a zdda. Vypadala velice spokojené.
Pocitil jsem, Ze bych ji chtél mit nablizku, a tak jsem si lehl vedle ni - piilkou téla jsem spo-
C¢ival na posteli a jednou nohou jsem se opiral o zem, abych nespadl (nemocnicni postele
nejsou moc Siroké). PoloZila si hlavu na mé rameno a tak jsme ziistali delsi dobu. Zacal
jsem vzpominat na dobu, kdy jsme vychovdvali déti. Stalo se to pak soucdsti mych nd-
Vvstév a oba jsme si to velice uzivali! Bylo to pro mou dusi velice uklidnujici, a pokud mohu
soudit, mélo to stejny uicinek i na ni.

Jiny z mych dobrych pratel mi vypravél tento ptibéh. Jeho Zena byla také v pozdnim
stadiu nemoci.
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Dres jsme s mou Zenou oslavili 26 let od vyroli svatby. Vzal jsem si volno z prdce a Sel
do pecovatelského domu, Ze ji vezmu na obéd. Minuli jsme pizzerii a ona ikd ,,Pizza!“
Tak jsme $li na pizzu a potom na zmrzlinu. Zatimco jsme jedli pizzu, Zena stdle Fikala
»Miluji pizzu.“ Normdlné fekne tak jedno a obcas dvé slova. Spojenti tfi slov (I love pizza)
je v tomto stadiu opravdu tispéch. Ve chvili, kdy jsem se ji snaZil zadrzet, aby se nespdlila
0 horkou pizzu nebo od kasle z mazlavého kousku pizzy, se na chvili zastavila a fekla
» Miluji t6.“

Je velice jednoduché snit o vyroci svatby, kdy vam v noblesni restauraci nejlepsi obsluha
serviruje jidlo na cinském porceldnu. A presto se to nevyrovnd dnesnimu dni. Sice jsme
byli Spinavi od pizzy a zmrzliny, ale jediny clovék, ktery pro mé kdy néco znamenal (samo-
zfejmé nepocitdm nase bdjecné déti), mi fekl, ze mé miluje a ucinil tak miij Zivot ne pouze
snesitelnym, ale neskutecné nadhernym.

Léska v$e piekona. Oba tyto pribéhy jsem vam vypravél proto, ze zeny mych pratel
se potykaji s problémy kognitivnich funkci. Vroucnost a intimita u nich vydrzela. At uz
na kraji nemocni¢ni postele nebo u pizzy, oba dva se setkali se svymi Zenami ,,v zOné"
Oba se zaméfili na jednoduché véci — zmrzlinu, masaz krku, pileni pizzy nebo povida-
ni o détech. Oba byli jemni, nézni a neuspéchani ve svych laskyplnych projevech. Jsem
si jisty, Ze své zeny polibili. A na tento okamzik nezapomenou. To vSe diky tomu, Ze se
drzeli rady ,,Délejte jen jednoduché véci!“ A nagli v nich zazrak.

Rodinni pfislusnici se mne ¢asto ptaji, jaké aktivity by lidi v pozdnich stadiich HCH
mobhly tésit. Jaké véci s nimi mohou délat, aby je udrzeli v kontaktu s ostatnimi ¢leny
rodiny. Neukazuji jim nic specidlniho. Nepotiebuji hledat Zddné nové véci, které by
s nimi mohli délat. Radéji jim povim, aby délali néco jednoduchého, co i pfes omezeni
dana nemoci lze zvlaidnout. Podminkou spéchu je: pomalu, pouze jednu véc, odstra-
nit rudivé elementy atd. Muzete délat prakticky cokoli a pritom se s ¢lovékem propojit.
Zde mame prtiklad.

Predstavte si ty¢inku ,Milky way®“ V Evropé je stejna ty¢inka prodavana jako
»Mars®. Nasim cilem je podélit se o Milky way s tim, o koho pecujeme, kdo se potyka
s problémy kognitivnich funkci. Pro usnadnéni feknéme, Ze je fyzicky hendikepovany
a pouziva invalidni vozik. Nemluvi ve vétach, pouziva pouze nékolika slov, ale vime,
Ze nam rozumi a Ze chape vse, co se kolem ného déje. Za¢neme pripravovat nasi mysl
na tuto jednoduchou véc. Milky way.

Posadte se pred nemocného a pritom tro$ku na stranu. Vypnéte televizi. Poslete déti
ven, aby si §ly hrat. Posadte se tak, ze méte oba dva oc¢i ve stejné trovni. Vyvéste telefon.
»Pojdme si dat Milky way“ a ukazte mu tyc¢inku. ,,Tuto ty¢inku mam rad a vim, Ze ty
taky!“ Pomalu roztrhnéte obal. MZete ji na jednom konci otevfit a pomalu vysouvat. Je
to lepsi, nez obal pouze roztrhnout. Pro¢? Zabere to vice ¢asu a pro pacienta je to chvile
navic, kdy se mtize soustiedit.

Nyni chvilku pockejte a nahlas uvazujte, co je v ty¢ince. Je tam ¢okolada. Mlé¢na
¢okolada. Je tam karamel. Je tam nugat. Kdyz tyc¢inku rozlomite, miZete pomalu na-
tahovat karamel, ktery je uvnitf. Nechte si kousek ¢okolady rozpustit v Gistech. Muzete
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ji také nechat zmrznout a poté rozbit na kousky. Nebo ji mizete dat na nékolik vtefin
do mikrovlnky, aby byla konzistence mék¢i. Anebo ji mizete dat do misky a nechat
v mikrovlnce déle, dokud nebude roztekld tak, aby se dala jist 1zici. Aaaach.... zdzra¢na
Milky way! Takové véci jsou opravdu skvélé, nemyslite? Dobte, pojdme se vratit k na-
$emu tkolu. Pomalu rozlomte ty¢inku a feknéte: ,,Pojdme kousek odlomit.“ Pomalu
roztahnéte karamel a pfitom upoutejte pacientovu pozornost tim, ze feknete: ,,Podivej,
jak se ten karamel natahuje.“ Az ty¢inku rozlamete, uvidite kousky, které se skladaji
z vrstev karamelu a nugatu. Vezméte jednu vrstvu a poloZte si ji do pusy a pfitom rikej-
te: ,,Miluji ten pocit, kdyz se mi ¢okolada rozpousti v ustech.“ Dalsi kousek dejte do pa-
cientovy pusy a feknéte: ,,A ted se roztece i v tvé puse!“ Reknéte to pomalu. Omezte své
slova na minimum. A totéz nékolikrat zopakujte.

Nugat! Oddélte nugatovou ¢ast od ¢okolady a karamelu. Dejte si ji do pusy. ,Mam
rad nugat.“ Mozna jste nikdy predtim nejedli tuto ty¢inku po jednotlivych ingredien-
cich. Pokud ne, tak toto je ta podstata. Nyni to délame - jednu véc v jednu chvili. Poté
oddélte kousek nugatu a polozte ho pacientovi do pusy. Miizete se zeptat: ,Co m4s ra-
déji, ¢okoladu nebo nugat?“ Mozna si budete muset na jednoduchou odpovéd pockat,
miizete také mluvit o jinych vlastnostech ty¢inky. MtiZete zavzpominat, jak jite zmrzlou
ty¢inku v 1été. Mizete mluvit o tom, jak tyto hluboce zmrazené ty¢inky ve Skotsku sma-
1. MiZete mluvit dlouho, tak dlouho, dokud se téma to¢i kolem ty¢inky. Poté miizete
odlomit dalsi kousek tycinky, ktera bude obsahovat ¢okolddu, nugat i karamel a vy-
zkouset, jak chutna vSe dohromady. Kdyz se soustfedite pouze na jednu véc v tycince,
tak vas to prirozené zpomali. KdyzZ se oba dva soustfedite na jednu malou véc, ktera ma
své unikdtni vlastnosti, napadne vas mnoho otazek. Udrzovani pozornosti na jednodu-
ché véci vam pomaha Iépe se na danou véc soustiedit. A obycejné to byva i zabava. Kdyz
uz jednou vytvorite to spojeni nalady a tempa, méte jej nastavené i pro dalsi spole¢né
momenty a jind témata, ktera budou tfeba dilezitéjsi.

Tento pristup muiZete pouzit na jakoukoliv ¢innost. S trochou premysleni a chytrosti
se ,pravidla komunikace® daji jednoduse aplikovat i na jiné aktivity. Jaké aktivity by
pacienta mohly zajimat? Ty, o které se zajimal uz pfedtim. Mnoho lidi to déla aplné
ptirozené a jsem si jisty, Ze i vy naleznete spoustu prikladu.

44



SOCIALNI PROBLEMATIKA

ZACALA VYMENA PRUKAZU OZP
Katetina Berdnkovd, tiskovd mluvéi
WWW.mpsV.cz

Od 1. 4. 2015 zahajuje Utad prace CR (UP CR) vydavéni novych priikazii osoby se
zdravotnim postizenim (priikaz OZP). Priikaz OZP ma podobu plastové karticky ob-
dobné jako obcansky nebo fidi¢sky priikaz. Je odolny proti poskozeni a chranény vii¢i
jeho padélani.

Do konce bfezna 2015 vydaval UP CR tzv. docasné pritkazy OZP. Ty jsou, stejné jako
pritkazy mimoradnych vyhod, které do konce roku 2011 vydavaly obecni urady, platné
do 31. 12. 2015.

»K tomuto datu skondi platnost vSech prikazu. Jejich drzitelé, kterych je priblizné
230 tisic, uz tak nebudou moci, v ptipadé, Ze si v¢as nezajisti jejich vyménu, vyuzivat
z4dné benefity a néroky, které jim z vlastnictvi prikazu vyplyvaji. A to do doby vydani
nového dokladu,“ upozortiuje Katetina Sadilkova, povétend tizenim UP CR.

Utad prace CR proto vyzyvé klienty, aby nenechévali vse na posledni chvili a vy-
hnuli se tak zbyte¢nému ¢ekani ve frontdch na konci roku. Zaroven ale neni nutné, aby
chodili v hojném poctu na ufad hned v dubnu 2015, pokud platnost jejich prikazu
nekon¢i v nejblizsi dobé.

»Uvédomujeme si, ze to mizZe znamenat drobnou komplikaci pro nase klienty, ale
musime se fidit platnou legislativou. Udélame vse pro to, aby byl proces vymény co
nejrychlejsi a Zadatele zatéZoval co nejméné,” fika nameéstkyné pro socialni véci Gene-
ralniho feditelstvi UP CR Zdetika Cibulkova.

Pro ucely vydani nového priikazu OZP je tfeba dolozit aktualni fotografii, ktera od-
povida formatu podobizny uréené na ob¢ansky pritkaz (rozmér 35 mm x 45mm). Stej-
né jako pti vSech urednich jednanich musi drzitel priikazu také prokazat svou totoznost
obc¢anskym prikazem.

Lidé, kterym UP CR ptiznal pritkaz OZP po 1. 1. 2014, nemusi vypliovat zadnou
Zadost. Staci, aby pouze dolozili uradu fotografii a podepsali prislusny formular,
ktery dostanou na piepazce.

Drzitelé priikaztt mimoradnych vyhod (kartonové priikazy, které vydavaly obecni
titady do konce roku 2011) a docasnych prikazti OZP, které UP CR vydéval podle
legislativy u¢inné do 31. 12. 2013, musi pfed samotnou vyménou podat ,,Zddost o pre-
chod naroku na priitkaz OZP* Az poté jim mtize UP CR priikaz v nové podobé vydat.
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MPSV UPRAVILO POSUZOVANI STUPNE ZAVISLOSTI
U ZDRAVOTNE HANDICAPOVANYCH

Petr Haban, tiskovy mluvci

WWW.Mpsv.cz

Od 15. listopadu letosniho roku plati nova metodika, jejimz zdsadnim pfinosem je
sjednoceni posuzovani na prvni a druhé posudkové instanci, klade diiraz na prevenci
pochybeni pii posuzovani stupné zavislosti a zajisténi moznosti rychlé a Gi¢inné napra-
vy v konkrétnich pripadech pochybeni.

Diky nové metodice posuzovani jiz nebude dochdzet k ptipadiim, kdy napriklad
postizenym lidem trvale pfipoutanym na ltizko nebyl pridélen nejvys$si stupen u pii-
spévku na péci. Ministerstvo tak vychazi vstiic potfebam a pfipominkdm zdravotné
postizenych spoluobcanti a organizaci, které je zastupuji.

»Za dobu, co jsem na ministerstvu, se na mé obratila spousta lidi, ktef{ méli $pat-
nou zkugenost s posuzovanim zdravotniho stavu. Castokrat se totiZ stavalo, Ze na jejich
handicap nebyl pii posuzovani bran ohled, protoze postizeni neodpovidalo néjakym
kritériim. Chtéli jsme posuzovani zlidstit a pribliZit realité, proto jsme vytvorili metodi-
ku, ktera by méla rychle napravit dosavadni stav,“ uvedla ministryné prace a socidlnich
véci Michaela Marksova.

Na zékladé analyzy posuzovani stupné zavislosti pro tcely naroku na prispévek
na péci a po vice nez dvouletych praktickych zkusenostech lékarské posudkové sluz-
by socidlniho zabezpedeni s novym zptisobem posuzovani stupné zavislosti byl mini-
sterstvem vydan ,,Metodicky pokyn feditele odboru posudkové sluzby pro posudkové
komise MPSV* Jeho obsah reaguje rovnéz na pripominky zastupct organizaci osob se
zdravotnim postiZenim.

Metodika byla do posudkové praxe oficidlné aplikovana od 15. 11. 2014 a v krat-
ké dobé bude vydana rovnéz aktualizovand metodika pro potieby lékatské posudkové
sluzby Ceské spravy socidlniho zabezpeceni. Metodicky pokyn uptestiuje posudkové
zasady, kritéria a postupy pti posuzovani stupné zavislosti, uvadi fadu konkrétnich pti-
pad jak pristupovat k hodnoceni nékterych skute¢nosti a dava oporu v neobvyklych
situacich a ptipadech. Metodicky pokyn je sou¢asné s touto tiskovou zpravou zvefejnén
na webovych strankach MPSV, a to v rubrice Zdravotni postiZeni.

VYSI INVALIDNTHO DUCHODU POZITIVNE OVLIVNUJE
TZV. DOPOCTENA DOBA

WWW.CSSZ.CZ

Na invaliditu neni nikdo ptipraven, bez ohledu na vék. Lidé, ktefi se stanou invalidnimi
predevsim v mladém véku kvtili trazu ¢i vazné nemoci, se navic ¢asto obdvaji, ze jejich
diichod bude velmi nizky, kdyz kvili invalidité stacili ziskat jen relativné kratkou dobu
dichodového pojisténi. Zakon o dichodovém pojisténi pamatuje na tyto situace tim,
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ze se do doby pojisténi pro vypocet invalidniho diichodu zapocitava i tzv. dopoctena
doba. Ale pozor, toto pravidlo plati jen pro vypocet diichodu, uz neplati pro vznik naro-
ku na invalidni dtichod, kdy je tfeba splnit podminku ziskat potfebnou dobu pojisténi.

Dopocétend doba v praxi znamenad, Ze se pfi vypoctu invalidniho dichodu zohlediu-
je nejen doba pojisténi ziskana do vzniku invalidity, ale i doba od vzniku ndroku na in-
validni diichod do dosazeni diichodového véku. Zjednodusené fe¢eno doba, kterou by
hypoteticky mohl ¢lovék ziskat, pokud by se nestal invalidnim.

Pro tcely zjisténi dopoctené doby se pro muze i Zeny uréuje diuchodovy vék jednot-
né - povazuje se za néj dichodovy vék stanoveny pro Zeny stejného data narozent, které
nevychovaly zadné dité. V Gvahu se tedy nebere skute¢ny diichodovy vék zadatele. Za-
kon o dichodovém pojisténi umoziiuje dopoétenou dobu zapocitat v plném rozsahu
pti splnéni urcitych podminek, jde predevs$im o ziskdni doby z ¢eského dichodového
pojisténi. Pokud nejsou zdkonné podminky splnény, dopoctena doba se krati.

Podminky zapoctu dopoctené doby:

« dopoctena doba se zapoditava v plném rozsahu tehdy, je-li obdobi od 18 let véku
pojisténce do vzniku naroku na jeho invalidni dichod kryto dobou ¢eského pojis-
téni, nebo vznikla-li invalidita nésledkem pracovniho urazu (nemoci z povolani),
ptipadné vznikl-1i tento narok pted 18. rokem véku,

» dopoctena doba se téZ zapolitava v plném rozsahu, pokud doba, kterd neni (v ob-
dobi od 18 let véku pojisténce do vzniku naroku na invalidni diichod) kryta dobou
¢eského pojistent, je kratsi

o 1 roku (vznikla-li invalidita pfed 28. rokem véku pojisténce) nebo

o 2 let (vznikla-li invalidita poji$ténce od dosazeni véku 28 let do 40. roku jeho
véku) nebo

o 3 let (vznikla-li invalidita od dosazeni véku 40 let pojisténce).

Nejsou-li splnény vyse uvedené podminky pro to, aby byla dopoctend doba zapo-
¢itana v plném rozsahu, tak se dopoctena doba krati. A to v poméru daném (v obdobi
od dosazeni véku 18 let pojisténce do vzniku naroku na jeho invalidni diichod) délkou
ziskané doby pojisténi k dobé, kterd v tomto obdobi uplynula (tedy k poctu kalendar-
nich dni od dosazeni 18 let véku do vzniku néroku na invalidni diichod).

Pozor, dopoctena doba se nezapoditd vitbec v pripadech, kdy invalidita vznikla na-
sledkem tmyslného poskozeni zdravi, které si ¢loveék zptisobil nebo nechal zpusobit,
nebo pokud poskozeni zdravi vzniklo jako nésledek umyslného trestného ¢inu zpuso-
beného zadatelem o invalidni dtchod.

Vyse invalidniho diichodu zavisi na zjisténé (ziskané i dopoctené) dobé pojisténi,
ptijmech dosahovanych pred vznikem invalidity a na uznaném stupni invalidity. Stej-
né jako v pripadé starobniho diichodu se do doby pojisténi pro vypocet invalidniho
diichodu zapoditavaji rovnéz tzv. nahradni doby pojisténi, jako napt. doba péce o dité
nebo doba evidence na fadu prace. Také invalidni dtichody se stejné jako ostatni dru-
hy diichodovych dévek valorizuji.
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Vyse procentni vyméry invalidniho diichodu se stanovi procentni sazbou z vypocto-
vého zékladu za kazdy cely rok doby pojisténi v zavislosti na stupni invalidity. Vyse
procentni vymeéry invalidniho diichodu ¢ini za kazdy cely rok doby pojisténi:

« uinvalidniho dichodu pro invaliditu prvniho stupné 0,5 % vypoctového zékladu,

« uinvalidniho dichodu pro invaliditu druhého stupné 0,75 % vypoctového zékladu,
« uinvalidniho dichodu pro invaliditu tfetiho stupné 1,5 % vypoctového zakladu.

Minimélni vy$e procentni vyméry invalidniho dichodu stanovena zakonem ¢ini
770 K¢ mési¢né (plati pro vechny stupné invalidity). Vyse zdkladni vyméry invalid-
niho diichodu je stejna pro vSechny stupné invalidniho dichodu a v roce 2015 ¢ini
2 400 K¢ mési¢né. To znamend, Ze invalidni diichod jakéhokoliv stupné ptiznany v roce
2015 nemiize byt nizsi nez 3 170 K¢.

Priklad 1
Pojisténci narozenému 15. 6. 1976 vznikl od 1. 9. 2014 narok na invalidn{ diichod pro
invaliditu tfetiho stupné. Celou dobu od dosazeni véku 18 let do vzniku naroku na in-
validni dtchod (od 15. 6. 1994 do 31. 8. 2014, tj. 7 383 dni) ma pokrytou pojiste-
nim. Dichodového véku pro ndrok na starobni dichod (66 rokt a 10 mésicti) doséhne
15. 4. 2043. Dopoctena doba, tedy doba od vzniku naroku na invalidni dichod do do-
sazen{ dtichodového véku, tj. od 1. 9. 2014 do 14. 4. 2043 se rovnéz zapolitava v plném
rozsahu (¢ini 10 453 dni). S dopoétenou dobou ¢ini celkova doba pojisténi 17 836 dni,
tj. 48 rokd a 316 dni. Vyse procentni vymeéry, jedna-li se o invaliditu tfetiho stupné, ¢ini
1,5 % vypoctového zékladu (mési¢né) za kazdy cely rok pojisténi, tudiz 72 % (48 x1,5).
V ramci vypoctu diichodu byl zji$tén osobni vymérovaci zaklad (dale OVZ) pojis-
ténce ve vysi K¢ 25 000. Vydélky nebyly vyrazné nadpriimérné ani vyrazné pod pri-
mérem. Po redukci OVZ podle pravidel platnych pro duchody priznavané v roce 2014
byl stanoven vypoctovy zaklad K¢ 14 947. Z tohoto vypoctového zakladu ¢ini procentni
vyméra invalidniho dtchodu 10 762 (72 % z 14 947). Celkova vy$e dtichodu tedy ¢ini
13 102 (procentni vyméra 10 762 K¢ + zakladni vyméra 2 340 K¢). V roce 2015 se di-
chod valorizoval a od ledna néleZi ve vy$i K¢ 13 335 (procentni vymeéra 10 935K¢ +
zakladni vymeéra 2 400 K¢).

Priklad 2

V ptipadé, ze by tentyz pojisténec mél v obdobi od dosazeni véku 18 let do vzniku in-
validity, tedy od 15. 6. 1994 do 31. 8. 2014 (7 383 dni) pokrytou pojisténim pouze dobu
10 let (3 650 dni), krati se mu dopoc¢tena doba (10 453 dni) pomérem ziskané doby
pojisténi (3 650 dni) k celkové dobé mezi dosazenim véku 18 let a vznikem naroku
na invalidni dtichod (7 383 dni).

Vypocet: 10 453 x (3 650 : 7 383) = 5 167 dni, tj. 14 rokt1 a 57 dni. S dopoctenou do-
bou ¢ini celkova doba pojisténi 8 817 dni (3650 + 5167), tj. 24 roku a 57 dni. Z vypoc-
tového zakladu K¢ 14 947 ¢ini procentni vyméra invalidniho dichodu 36 % (1,5 x 24),
tedy 5 381 K¢. Celkova vyse dichodu tedy ¢ini K¢ 7 721 (procentni vymeéra Ké 5 381 +
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zakladni vyméra K¢ 2 340). V roce 2015 se diichod valorizoval a od ledna nélezi ve vysi
K¢ 7 868 (procentni vyméra 5 468 K¢ + zékladni vymeéra 2 400 K¢).

Pti zméné stupné invalidity se méni vySe procentni vyméry invalidniho dtichodu,
a to tak, Ze se procentni vymeéra ve vy$i, v jaké nalezela ke dni pfedchdzejicimu dni
zmény stupné invalidity, vynasobi stanovenym koeficientem, ktery je pfesné urcen za-
konem o diichodovém pojisténi.

V konkrétni situaci poradi pracovnici okresni spravy socidlniho zabezpeceni, kli-
entského centra pro diichodové pojisténi pii ustredi Ceské sprévy socidlniho zabez-
peceni (CSSZ) nebo call centra pro diichodové pojisténi na telefonnim ¢isle +420
257 062 860. Vice informaci o podminkéch néroku na invalidni diichod a jeho vysi Ize
ziskat na webu CSSZ.

SCHUZKU NA OSSZ LZE NOVE OBJEDNAT ONLINE
Jana Burarniovd, tiskovd mluvéi
WWW.0S5Z.CZ

Moznost navstivit Okresni spravu socidlniho zabezpeceni bez predchoziho objednani
zlstava zachovana.

Dal3i zkvalitnéni sluzeb svym klientéim nabizi Ceska sprava socidlniho zabezpeceni
(CSSZ) v podobé systému pro online objednéni schtizky na okresni spravu socidlniho
zabezpeceni (v Praze Prazskou, v Brné Méstskou - ddle jen OSSZ).

Jeho zékladni smysl spoc¢iva v tom, Ze si lidé mohou schiizku na OSSZ napldnovat
tak, aby jim termin vyhovoval co nejlépe a dobfe zapadal do jejich ¢asového rozvrhu.
Moznost navstivit OSSZ bez predchoziho objedndni je pochopitelné zachovana.

Vsichni klienti - tedy ob¢ané, zaméstnavatelé a podnikatelé - mohou tento systém
objednavani vyuzit od konce leto$niho bfezna. Prijit se poradit nebo si vyridit zalezitos-
ti tykajici se agendy socidlniho zabezpeceni lidé mohou bez objednani i nadale kazdy
pracovni den, tedy od pondéli do péatku, v béznych urednich hodindch OSSZ.

CSSZ spustila online systém v pilotnim provozu a po uréité dobé potieby svych kli-
entt vyhodnoti. Velkou vyhodou systému bude nepochybné i to, Ze si ho kazda OSSZ
bude moci prizptisobit svym potfebdm a moznostem — v zasadé se da Fici, Ze online
objednavkovy systém bude usit pfesné na miru klientiim, ktefi jsou s konkrétni OSSZ
v kontaktu.

Na vypracovani online systému objednavani si CSSZ nenajala odborniky ,,zvenku*,
ale pripravil ho tym zaméstnancti z IT oddéleni OSSZ, vznikal tedy s minimalnimi na-
klady a v kratkém case.

Sluzba ONLINE OBJEDNANI NA PRACOVISTE je k dispozici na webové adrese

http://objednani.cssz.cz/.

Klienti si mohou rezervovat termin na niZe uvedené sluzby.
« Zadost o diichod - starobni, invalidni, pozustalostni
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o Zé&dost o dichod s mezindrodnim prvkem

o Zadost o vystaveni potvrzeni o bezdluznosti

o Z&dost o povolent splatek dluzného pojistného (penale)

o Zé&dost o uréeni piislusnosti k pravnim predpisim socidlniho zabezpeceni pro za-
méstnance (vyslani, soubéh, vyjimka, formulafe A1)

U jednotlivych agend je k dispozici objednavaci kalendat. V pilotnim provozu je
mozné vyuzit pro objednavani pracovni dny pondéli a sttedu. Pfedpokladana doba
schiizky je prozatim vymezena na 30 minut.

ZADATE O PRISPEVEK NA ZVLASTNI POMUCKU? POZOR
NA NOVY OBCANSKY ZAKONIK

www.helpnet.cz

Ptispévek na zvlastni pomiicku je jednou z davek, kterymi stat poméhd osobam se zdra-
votnim postizenim. V tomto pripadé prispivd na porizeni pomticky, kterou pottebuji
napriklad k ziskavani informaci, styku s okolim nebo jez by jim umoznila sebeobsluhu.
Ministerstvo prace a socidlnich véci nyni upozornuje na nékterd ustanoveni nového
obcanského zékoniku, kterym je potfeba vénovat pozornost.

Rodi¢tim déti se zdravotnim postizenim a rodindm osob s omezenou svépravnosti
ministerstvo doporucuje, aby vénovali ob¢anskému zédkoniku a z néj vyplyvajicim po-
vinnostem pozornost. ,Vyvaruji se tak pripadnym obtizim pti zastupovani ditéte nebo
osoby s omezenou svépravnosti pri koupi nakladnych pomitcek, pfi spravovani jejich
jméni a pti plnéni nékterych povinnosti, které stanovi zakon o poskytovani davek oso-
bam se zdravotnim postizenim,“ uvedla reditelka odboru socialni a rodinné politiky
Katefina Jirkovd.

Prispévek na zvlastni pomucku reaguje na specialni potfeby osoby se zdravotnim
postiZzenim, je tedy jejim ndrokem, nikoliv ndrokem rodi¢e nezletilého ditéte ¢i opat-
rovnika osoby. Muze jit i o velmi drahé pomticky, c¢emuZ odpovida i maximalni vyse
davky, ktera ¢ini 400 000 K¢. Zakon o poskytovani davek osobam se zdravotnim posti-
Zenim mimo jiné poZzaduje, aby se osoba se zdravotnim postizenim stala vlastnikem
pomticky, vyuzivala ji apod. Pokud se tak nestane, ma povinnost poskytnutou davku
nebo jeji ¢ast vratit.

Novy obcansky zdkonik zménil mnohé soukromopravni vztahy, v¢etné téch, které
zasahuji rodinu. Pokud jde o pravni jednani tykajici se jméni ditéte (motorové vozidlo,
schodolez ¢i jind pomticka, v souvislosti se kterou je Zadano o prispévek na zvlastni po-
miicku, pfedstavuje jméni ditéte), potfebuji rodi¢e souhlas soudu. Vyjimkou jsou bézné
zalezitosti nebo zdlezitosti sice vyjimecné, ale zanedbatelné majetkové hodnoty, tam
souhlas soudu nenf tfeba. ,Vzdjemna komunikace rodi¢t a Uradu préce mtze vzniku
fady problémt zabranit ¢i obtize minimalizovat, napfiklad vhodnym stanovenim lhty,
ve které je osoba povinna pomiicku poridit,“ uvedla Katefina Jirkova.
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V souvislosti s pfispévkem na zvlastni pomticku na potizeni motorového vozidla
ministerstvo pfipomind smutnou skute¢nost, ze odcizeni vozidla, pfipadné jeho posko-
zeni, se nevyhyba ani tém, ktef{ si vozidlo poridili s pfispénim statu. Jiz to, Ze nemohou
vyuzivat vozidlo, které potiebuyji, je velkou komplikaci, nadto se musi vyporadat i s dal-
$imi dopady, naptiklad s povinnosti vratit davku nebo jeji ¢ast. V pripadé, ze dojde
k odcizeni vozidla, osoba ho prestane pouzivat. Nastava tak jedna ze situaci, ve které
vznikd povinnost vratit vyplaceny piispévek na zvlastni pomtcku, respektive jeho ¢ast.
V téchto pripadech ministerstvo doporucuje sjednani pojisténi pro pripad odcizeni
a havarie. Rada pojistoven nabizi osobdm se zdravotnim postizenim v oblasti pojisténi
vozidel cenové zvyhodnéné produkty. Plnéni z pojistné smlouvy pak umozni plné nebo
¢aste¢né uspokojit vzniklou povinnost a ¢erpat dalsi davku.

Zakon o poskytovani ddvek osobam se zdravotnim postizenim pozaduje vraceni
davky v urcitych situacich, nicméné pamatuje na slozité nestandardni situace. Kraj-
ské poboc¢ka Utadu prace miize rozhodnout o prominuti povinnosti vratit ptispévek
na zvlastni pomiicku nebo jeho pomérnou ¢ast, shleda-li k takovému postupu divody
hodné zvlastniho zfetele.

JAK SI PRAVNE ZAJISTIT SVE BYDLENI NA STARI NEBO
V NEMOCI?

JUDr. Ondrej Preuss, Ph.D.

www.dostupnyadvokat.cz

Osoby se zdravotnim postiZzenim, ale také seniofi, budou dfive nebo pozdéji fesit otaz-
ku pravniho vztahu ke svému dosavadnimu bydleni. Bude k tomu dochdzet nejc¢astéji
v téch pripadech, kdy starsi lidé prevedou vlastnické pravo ke svému bytu nebo domu
na déti, ale budou chtit ve svém domové alespon prechodné ziistat. Osoby se zdra-
votnim postizenim pak budou fesit nejen otdzky pravniho zajisténi svého obydli, ale
rovnéz také napriklad zajisténi nasledné péce o svou osobu. Ale jak?

Tyto skupiny osob maji v zdsadé dvé moznosti, jak si své obydli dlouhodobé zajistit.
Prvni moznosti je uzavieni najemni smlouvy, moznosti druhou je pak ztizeni vécného
bremene. Srovnejme tedy stru¢né obé moznosti a identifikujme jejich podstatné rozdily.

Vécna biemena se podle nové Gpravy v ob¢anském zdkoniku déli na sluzebnosti
a realna bfemena. Rozdil mezi témito dvéma instituty spociva v ¢innosti vlastnika ne-
movitosti. Zatimco u sluzebnosti je vlastnik nemovitosti povinen néco strpét nebo se
néceho zdrzet (napriklad nechat nékoho bydlet ve svém byté), u realnych bfemen je to
presné naopak, nebot vlastnik je povinen k ur¢ité ¢innosti (néco konat, néco dat).

Vécné bremeno v podobé sluzebnosti bytu zakladd opravnéni ur¢ité osoby obyvat byt,
ktery patfi nékomu jinému, stejné jako platné uzaviena ndjemni smlouva. Ndjem je ale
na rozdil od sluzebnosti bytu pouze smluvnim zévazkem. Z tohoto titulu vyplyva posi-
lend ochrana opravnéného ze sluzebnosti, kterd je podobna ochrané vlastnického prava,
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jako naptiklad pravo na vydani véci, predpoklad opravnénosti uzivani bytu opravnénym
ze sluzebnosti atd. Takto $iroké moznosti ochrany se najemnikovi nedostava.

Ztizeni sluzebnosti je zapisovano do katastru nemovitosti, takze vyluc¢uje pfipadnou
»dobrou viru“ osoby, ktera by tvrdila, Ze o pravu opravnéného ze sluzebnosti nevédéla
a tim by mohlo pro opravnéného dochdzet k pravnim komplikacim pti dispozicich
s nemovitosti nebo dokonce k svévolnému zruseni tohoto prava. Zapsat do katastru ne-
movitosti 1ze sice nové i ndjemni prévo, nedochazi k tomu v$ak automaticky, ale pouze
v pfipadé, Ze s tim vlastnik bytu souhlasi.

Dal$im podstatnym rysem, ktery oba pravni instituty odliSuje, je dlouhodobost tr-
vani. Sluzebnost bytu lze zfidit na dobu neurcitou bez moznosti vypovédi (naptiklad
»do konce Zivota opravnéné osoby®). Naproti tomu ndjem bytu nelze uzavit na dobu
neurcitou bez moznosti vypovédi, nebot v samotné podstaté tohoto institutu je zako-
dovéna ,,docasnost®. Navic sjednat dlouhodoby najem bytu se ztizenou moznosti najem
vypovédét, bude vyzadovat podstatné propracovanéjsi smluvni dokumentaci a tim vy-
vola zvysené ndklady na pravni sluzbu.

Osoby se zdravotnim postiZzenim, které se o sebe samy nejsou schopny postarat, pak
oceni jiny typ vécného bfemene, a to realnd bremena. Ziizenim realného bfemene je
vlastnik véci povinen néco konat nebo néco dat a prakticky tento institut funguje na za-
kladé vztahu dluznik - véfitel, pficemz dluznikem je vlastnik véci a véfitelem je osoba
opravnénd z realného bremene. Typickym priklad redlného bfemene je vymének, kdy
povinna osoba musi nejen poskytnout bydleni opravnéné, ale rovnéz musi zastat napii-
klad jeji vyzivu nebo osobni péci.

Novy obcansky zakonik zavedl relativné $irokou paletu moznosti, jak si zajistit by-
dleni v pripadé stafi, nemoci nebo nemohoucnosti. S ohledem na vyse uvedené lze
udinit zavér, ze zfizeni sluzebnosti (at uz ve formé sluzebnosti nebo readlného bfemene)
najem bytu. Vzdy je vSak nutné myslet na to, Ze zikladem vseho, je dobie sepsana
pravni dokumentace.

Dostupnyadvokat.cz

Dostupnyadvokat.cz je platforma, na jejimz zakladé dochazi k obstarani dostupnych
pravnich sluzeb advokéty. Cilem webu www.dostupnyadvokat.cz je ptispét k dosazeni
stavu, kdy si asistenci advokata bude moci dovolit skute¢né kazdy tak, aby podstatné
pravni kroky v Zivoté kazdého ¢lovéka byly predem konzultovany s advokatem. Pravni
sluzby poskytuji prostfednictvim tohoto webu pouze fadné ,licencovani a pojisténi
advokati.
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MOZNOSTI GENETICKEHO TESTOVANI V CR

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V SANATORIU HELIOS V BRNE
Mgr. Lenka Raszykovd

Preimplantaéni genetickd diagnostika (PGD) zahrnuje soubor
molekuldrné biologickych metod umoznujicich popsat genetic-
ky stav embrya pred jeho implantaci v déloze. PGD je vazana
na umélé oplozeni (IVF). Hlavni vyhodou PGD je, Ze transfero-
vana jsou pouze ,,zdrava embrya“ (ta, u kterych nebyla prokaza-
na sledovana abnormalita, v nagem ptipadé HCH).

Vseobecné vyuziva PGD 2 pristupy:

«  na urovni chromozém sledujeme pocetni chromozoémové
abnormality (technika fluorescen¢ni in situ hybridizace FISH a celogenomové kom-
parativni hybridizace CGH),

+ na urovni gend detekujeme monogenni onemocnéni (technika polymerazové reté-
zové reakce PCR).

Huntingtonova choroba patii mezi monogenni onemocnéni a lze ji v ramci neim-
plantacni genetické diagnostiky uspésné testovat. Tento PGD PCR test je v Sanatoriu
Helios Brno hrazen zdravotni pojistovnou.

Principem vysetfeni je vazebna analyza v kombinaci s pfimym testovanim mutace.
U téch Zzadateld, ktefi nepodstoupili prediktivni testovani na Huntingtonovu chorobu
(osoby v riziku), se provadi pouze vazebna analyza, tzn., Ze i bez pfimého testovani
mutace lze vybrat ,,zdrava embrya®, pri¢emz kvalita testu se nijak nesnizi.

V Sanatoriu Helios se PGD PCR provadi na embryich ve stadiu blastocysty,
tj. po pétidenni a/nebo Sestidenni kultivaci. Rutinni biopsii blastocyst provadi Sanatori-
um Helios jako jedno z mala IVF center v Evropé a jeji hlavni vyhoda spociva v tom, ze,
na rozdil od biopsie tfidennich embryi, se bioptuji a vySetiuji pouze embrya nejvyssi
kvality, s nejvétsi pravdépodobnosti implantace (uchyceni se v déloze). Vysettené zdra-
vé embryo je transferovano do délohy, je-li jich vice, jsou zamraZena.

Co se tyce uspé$nosti IVF a PGD PCR cykli v Sanatoriu Helios Brno, jsou nase
vysledky srovnatelné s vysledky nejlepsich svétovych center zabyvajicich se problema-
tikou asistované reprodukce a PGD, tj. vice nez 50%. Zadatelé o PGD PCR z rodin
huntingtonik, at uz nositelé mutace ¢i osoby v riziku, tvofi v nasi PCR laboratofi nej-
pocetnéjsi skupinu ze vSech vySettovanych osob s monogennim zatizenim v rodiné.
Potésujici je, Ze se k nam nasi klienti z vasich fad vraci uz i opakované, kdyz chtéji
poridit svému (a nasemu) ditku sourozence.
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V pripadé zajmu ¢i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:
Mgr. Lenka Raszykovd, molekuldrni biolog, mobil: 732 856 553
MUDr. Véra Hotinovd, klinicky genetik, mobil: 604 415 649
Mgr. Dusana Vrdnovd, IVF koordindtorka, mobil: 731 416 420
MUDr. Pavel Texl, gynekolog, feditel sanatoria, tel.: 549 523 211
Sanatorium Helios spol. s r.o., Stefanikova 12, 602 00 Brno
www.sanatoriumhelios.cz

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V GENNETU V PRAZE
V. Krutilkovd, M. Putzovd, I. ElidSovd, D. Stejskal

Preimplanta¢ni geneticka diagnostika (PGD) je metoda, ktera
umoznuje zjistit u zdrodka vzniklych pfi umélém oplodnéni (IVE),
zda nesou vlohu pro sledovanou genetickou chorobu. Jde o moz-
nost zabranit prenosu dané choroby do dalsi generace bez nutnosti
prenatalni diagnostiky a nasledného ukonceni téhotenstvi.

PGD musi byt vzdy spojena s mimotélnim oplodnénim. To
znamend, Ze zena podstoupi hormonalni stimulaci, ¢imz je za-
& jisténo dozrani vice vajicek. Ta jsou pak oplodnéna spermiemi
MUDr. Véra Krutilkovda  partnera. Takto vznikly zdrodek se 3. den sklada z 6-10 dosud

nespecializovanych bunék - blastomer. Kazda z nich nese kom-
pletni genetickou informaci.

Pomoci mikromanipula¢nich technik je jedna blastomera odebrana. Z DNA ziskané
z této bunky je pak provedena vlastni analyza. 4.-5. den je do délohy zavedeno embryo,
které nenese dispozici k dané chorobé. Vysetfeni je mozno provést téz z nékolika bu-
nék tzv. trofoectodermu (¢ast embrya, ze kterého se pozdéji vytvari placenta a plodové
obaly) odebranych 5. den. V tomto pripadé je embryo vitrifikovano (velmi Setrné za-
mrazeno) a zavedeni embrya bez dispozice k Huntingtonové chorobé probihd v dal$im
cyklu ptijemkyné.

PGD monogennich chorob, tedy i Huntingtonovy choroby, je na nasem pracovisti
provadéna tzv. nepfimou neboli haplotypovou analyzou. Kazdy gen se v bunice vysky-
tuje ve 2 kopiich - alelach. Jedinec jednu alelu zdédi od otce a jednu od matky. Pomoci
urcitych markert (znacek) odlis$ime tyto dvé alely (haplotypy) a sledujeme, kterd alela
(kopie genu) v rodiné segreguje s danym onemocnénim. Podminkou pro tuto diagnos-
tiku je mit k dispozici DNA od obou partnert, kteti PGD zadaji, a od ptimého piibuz-
ného s geneticky potvrzenou Huntingtonovou chorobou. Vyhodou je moznost takto
provést PGD i u Zadatele v riziku, ktery nepodstoupil prediktivni testovani. Vytaze-
na jsou embrya (zdrodky), kterd nesou kopii genu spole¢nou s nemocnym pfibuznym
(nejcastéji rodicem Zadatele).
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PGD je v Gennetu provadéna od roku 2007, dosud byla provedena u 95 typti mono-
gennich chorob. Uspésnost (pocet gravidit po zavedeni embrya do délohy) se pohybuje
kolem 50 %. PGD Huntingtonovy choroby byla poprvé provedena v Gennetu v roce
2008. Jednd se o jednu z nejcastéjsich diagnoz, pro kterou jsme o PGD Zadani.

Cely proces (vstupni geneticka konzultace, pfiprava i provedeni IVF a PGD) probi-
hd na nasem pracovisti. Metodu mame akreditovanou dle normy CSN EN ISO 15189,
ucastnime se mezilaboratorni kontroly kvality organizované britskou UK NEQAS.

Co se tyka finan¢nich nakladd, na pripravé genetické analyzy se partnefi podili
10 000K¢. V kazdém IVF cyklu si hradi tzv. mikromanipulace, tzn. injekci spermie
do vajic¢ka (ICSI) pti IVE odbér blastomery a prodlouzenou kultivaci (doba mezi od-
bérem blastomery a pfenosem vysetieného embrya do délohy). Jednd se zde o ¢astku
15 000 K¢, mozny je doplatek za 1éky k hormondlni stimulaci (t. ¢. max. 6 000 K¢). PGD
predstavuje spolehlivou metodou prevence pfenosu Huntingtonovy choroby do dalsi
generace, pro mnohé je eticky prijatelnéjsi nez podstupovat umélé ukonceni téhoten-
stvi. Nevyhodou je naopak nutnost podstupovat umélé oplodnéni a samoziejmé i jista
finan¢ni naro¢nost.

Pokud méte o toto vySetfeni zdjem, nebo o ném uvazujete, objednejte se na genetic-
kou konzultaci, pti které vam bude v$e podrobné vysvétleno.

V pripadé zajmu ¢i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:

MUDr. Véra Krutilkova, tel. pro objedndni: 222 313 000,

e-mail: vera.krutilkova@gennet.cz

Centrum lékarské genetiky a reprodukcéni mediciny Gennet, Kostelni 9, Praha 7
www.gennet.cz

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V SANATORIU REPROMEDA V BRNE
M. Horndk, J. Hordk, T. Kocur, I. Grochovd, K. Veseld

Preimplantaéni genetickd diagnostika (PGD) je genetické vy-
Setfeni, které umoziuje zjistit u embryi vzniklych pfi umélém
oplodnéni (IVF), zda nesou vlohu pro sledovanou genetickou
chorobu ¢i nikoliv. Cilem je vybrat embryo, které tuto vlohu ne-
ponese, a pfenést ho do délohy matky. V ptipadé Huntingtonovy

) choroby (HCH) se tedy PGD provadi za u¢elem narozeni ditéte,
‘ B které neponese vlohu zpusobujici HCH.

V Centru asistované reprodukce Repromeda provadime PGD

Mgr. M. Horidk, Ph.D.  rtznych genetickych onemocnéni zpiisobenych nefunkénimi

nebo $patné fungujicimi geny, které miize nést kterykoliv z nas.

Takovym pripadem je i HCH. Specifikem této choroby jsou osoby v riziku onemoc-

néni HCH. Tito lidé ¢asto nechtéji, nebo se stale rozhoduji, zda podstoupit geneticky
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test, ktery potvrdi nebo vylou¢i budouci propuknuti choroby. V Repromedé pouzivame
technologii KARYOMAPPING na DNA ¢ipech, kdy ptitomnost mutace u osoby v rizi-
ku HCH nepottebujeme znat a také ji béhem PGD nevySetifujeme. Vyuzivaime genetické
markery v blizkém okoli genu, které ndm umozni rozpoznat geny pochézejici z riiznych
rodovych linii. Pfi PGD pak preventivné vylouc¢ime ten gen, ktery osoba v riziku zdédi-
la z rodové linie zatizené vyskytem HCH a ktery je spojen s 50% rizikem onemocnéni.
Nebude nikdy znadmo, zda osoba v riziku bude trpét HCH ¢i nikoliv, pokud v budoucnu
na vlastni prani nepodstoupi geneticky test na prislusném specializované pracovisti.
Riziko zjisténi diagndzy laboratoii provadéjici PGD je timto eliminovano a zdroven je
dosazeno jistoty, Ze par bude mit déti bez rizika onemocnéni a ptenosu HCH.

V Repromedé provadime PGD genetickych chorob jiz od roku 2004, nejdéle ze
viech center asistované reprodukce v CR. Nage bohaté zkusenosti a poznatky v oblasti
PGD umoznily pfivést na svét desitky zdravych déti u rodict, kterych se geneticka
onemocnéni tykaji. Ke véem etickym otazkam a soukromi jednotlivct spojenych s tim-
to onemocnénim pristupujeme v Repromedé s respektem a PGD provadime v soula-
du se smérnici pro spravnou laboratorni praxi pro molekuldrné genetické vysetfovani
Huntingtonovy choroby (V. Kerblova a J. Zidovskd, 2007) a Evropské spole¢nosti pro
lidskou genetiku (ESHG).

Samotné PGD je spojeno s mimotélnim oplozenim vaji¢ek partnerky spermiemi
partnera. Z vyvijejicich se embryi odebereme jednu buriku, coz ranému embryu nijak
neubliZi a odebrana burika poslouzi ke genetickému testovani. Do délohy matky se poté
prenasi pouze embrya, u kterych geneticky test provedeny na odebrané burice vylou¢il
riziko postizeni HCH. Velkou vyhodou metody KARYOMAPPING je i detekce chro-
mosomovych vad, jez vedou k selhani IVE.

Kromé testovani bunék z ranych stadii embryi (blastomer) provadime vySetfeni
také na bunkach odebranych z vy$sich embryonalnich stadii - blastocyst. Vysetfeni
blastocyst se stava novym trendem, ktery umozni nejen spolehlivou diagnostiku, ale
i vybér embryi, které embryologové peclivé sleduji a umi lépe vyhodnotit jejich kva-
litu vyvoje. Diky hodnoceni morfologie a kvality embryi dokdzeme vybrat pro prenos
do délohy matky ta nejvhodnéjsi embrya a diky tomu dosahovat vysoké tspésnosti oté-
hotnéni. Nage laboratof je akreditovand dle mezinarodni zdravotnické normy CSN EN
ISO 15189, ¢imzZ napliuje pozadavky vysokého standardu kladené na zdravotnickou
laboratof provadéjici PGD. Podminkou akreditace je také pravidelnd tcast v mezind-
rodné organizovanych a nezavislych kontrolach kvality (UK NEQAS), kterych se nase
laborator ucastni. Certifikaty potvrzujici kvalitu na$i prdce nejen v oblasti PGD jsou
k nahlédnuti na webovych strankéch laboratore.

PGD Huntingtonovy choroby je plné hrazeno zdravotnimi pojistovnami. Diky nej-
novéjsi technologii KARYOMAPPING na DNA ¢ipech Ize vySetfeni provést okamzité
a necekat u paru s dokon¢enim individudlni ptipravy. Lé¢eny par si hradi pouze vy-
kony, které jsou béhem asistované reprodukce ve spojitosti s PGD nevyhnutelné a z-
roven nejsou zdravotnimi poji$tovnami hrazeny. Jedn4 se napriklad o injekci spermie
do vajicka (ICSI), prodlouzenou kultivaci embryi a doplatek za léky pro hormonalni
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stimulaci, kterd je nutna pro odbér vétstho poctu vajicek. Doplatek za tyto vykony se
aktudlné pohybuje kolem 25 000 K¢ na lé¢ebny cyklus.

PIné respektujeme a rozumime tomu, Ze zéalezi pouze na individudlnim rozhodnuti
paru, kterého se HCH pfimo tykd, zda je vhodné zaloZit rodinu. Pokud se ale par roz-
hodne naplnit snad nejvétsi smysl existence ¢lovéka, pak PGD predstavuje spolehlivou
alternativu a moznost, jak mit déti bez rizika onemocnéni HCH.

Pro bliz$i informace o preimplanta¢ni a prenatélni diagnostice ns nevahejte kon-

e

taktovat, radi Vam poddme blizsi informace.

V pripadé zajmu ¢i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:
MUDr. Katefina Veseld, Ph.D., feditelka centra, gynekolog,
e-mail: kvesela@repromeda.cz, tel: +420 533 306 351

MUDr. Iiga Grochovd, klinicky genetik,

e-mail: igrochova@repromeda.cz, tel: +420 533 306 316

Mgr. Miroslav Horridk, Ph.D., molekuldrni genetik,

e-mail: mhornak@repromeda.cz, tel:+420 776 850 577
Sanatorium Repromeda s.r.o0., Vinicni 235, 615 00 Brno
www.repromeda.cz
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MOZNOSTI POBYTOVYCH ZARIZENI PRO
PACIENTY SHCH V CR

DIAKONIE CCE - STREDISKO BETANIE V NACHODE

[a s}
]

Nachodska Betanie je domovem s kapacitou 20 lizek, nabizeji-
cim dva druhy sluzeb - 14 lizek pro klienty v domové a 6 na od-
leh¢ovaci sluzbé. K trvalym pobyttim ve stiedisku jsou prijimany
ZTP osoby, v¢etné klientt trpicich Huntingtonovou chorobou,
ve véku od 18 do 60 let. Aktudlni poZadavky na trvalé umisté-
ni klientt s HCH, muzt i Zen, nékolikanasobné prevysuji sou-
¢asné moznosti domova. U kratkodobych odlehéovacich sluzeb
je cilova skupina ptijimanych osob rozsifena o seniory. Klienti

jsou ubytovani prevazné ve dvoultizkovych pokojich, pfi¢emz trvale umisténi obyva-
telé maji moznost zazadat si o umisténi na pokoji jednoliizkovém. Stravovani se odviji
od zvyklosti a potteb jednotlivych klient. K zakladni celodenni stravé je mozné pridat
svacinu a druhou veceti a dokoupit jidlo dle individudlnich pozadavka. Klientim je
poskytovana, vedle nepretrzité osetfovatelské a asistenéni péce, zdravotni péce zajisto-
vana odbornym persondlem a na zékladé doporuceni lékare ¢i dle vlastnich pozadavki
i rehabilitace a ergoterapie. V ramci volnocasovych aktivit se klienti Gc¢astni koncertt,
divadelnich predstaveni, vystav, navstév restauraci, spole¢ného opékani ¢i oslav naro-
zenin ostatnich obyvatel domova.

Kontakty:

Diakonie CCE - Stfedisko BETANIE - domov v Ndchodé, Sprefiarova 105, 547 01

Ndchod

Tel.: 491 423 154, mobil: 723 631 656, e-mail: betanie@diakoniecce.cz
www.betanie.diakoniecce.cz

DIAKONIE CCE - STREDISKO ZVONEK V PRAZE 4

n

Domov stfediska Zvonek nabizi tfi typy sluzeb - domov pro
osoby se ZP, chranéné bydleni a centrum dennich sluzeb. Sluzby
jsou uréeny pro osoby se zdravotnim postizenim (s mentalnim,
ptipadné kombinovanym postizenim) a stfedisko ma zkusenosti
s pacienty s HCH.

Sluzba Domova je ur¢ena osobam ve véku od 10 do 60 let,
které kvuli svému postiZeni pottebuji celodenni pomoc a pod-
poru druhé osoby v zdkladnich Zivotnich dovednostech. Je zajis-
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téno dlouhodobé ubytovani, strava, asisten¢ni, pecovatelské, rehabilita¢ni a zdravotni
sluzby a také moznost vzdélavani nebo pracovni ¢innost.

Sluzba Chranéné bydleni je urcena pro osoby ve véku od 18 do 64 let, které jsou
z4vislé na péci druhé osoby (s pfiznanym prispévkem na péci v rozsahu L-IIL. stupné).
Sluzba zajistuje ubytovani a stravu, spole¢né s pecovatelskou sluzbou (ptiprava a poda-
vani stravy).

Centrum dennich sluzeb podporuje prosttednictvim nabizenych aktivit dospélé lidi
ve véku 18-64 let ve zvladani sobéstacnosti. Sluzba zajistuje diistojné prostiedi a zacha-
zeni a usiluje o maximalni mozné zaclenéni do bézného Zzivota spole¢nosti — naptiklad
zapojeni do socidlné-terapeutické nebo chranéné dilny.

Kontakty:

Diakonie CCE - Stfedisko Zvonek v Praze 4, Sipkovd 1838/1, Praha 4 - Kr¢, 140 00
Praha

Tel.: 241 406 859, e-mail: stredisko@diakonie-zvonek.cz

www.diakonie-zvonek.cz

DOMOV DUCHODCU STITY

Hlavnim cilem tohoto zafizeni je poskytovani sluzeb socidlni péée osobam, které se
v dusledku svého véku nebo zdravotniho stavu ocitly v nepfiznivé socialni situaci, kte-
rou nejsou schopny prekonat ve vlastnim prostfedi ani za pomoci jinych typt soci-
alnich sluzeb nebo rodiny a potfebuji pravidelnou pomoc pti zajisténi svych potteb
s cilem zachovat a rozvijet svou sobésta¢nost, spole¢enské navyky a dovednosti. O uzi-
vatele pecuji véeobecné sestry, pracovnici v socidlnich sluzbach, rehabilita¢ni pracov-
nice a socilni pracovnice.

Podminkou pfijeti je nutnost pfiznani ptispévku na péci!

Kontakty:

Domov diichodcii Stity, Na Pilniku 222, 789 91 Stity

Tel.: 583 480 050, 583 455 660, e-mail: vaclav.veprek@domovstity.cz,
pavlina.vlkova@domovstity.cz

www.domovstity.cz

HOSPIC SVATEHO LUKASE OSTRAVA

Hospic sv. Lukase je specializované zdravotnické zatizeni poskytujici hospicové sluzby
vcetné 1é¢by bolesti, kterou s sebou postupujici nemoc prinasi. Hospic je uréen pro
osoby nevyléc¢itelné nemocné v termindlnim stadiu Zivota, nejcastéji s onkologickou
diagnézou, jejichz obtize nevyzaduji 1é¢bu v nemocnici a neni mozné je zvladnout ani
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v domacim prosttedi. Nez se téZce nemocny ¢lovék dostane do hospice, musi byt vycer-
pany vechny ostatni moznosti 1é¢by.

Pacienttim bez omezeni véku poskytujeme dle jejich individualnich potteb zejména
komplexni oetfovatelskou pé¢i prizptsobenou jejich zdravotnimu stavu, véetné pali-
ativni 1é¢by (1é¢by bolesti), psychické pomoci a podpory nemocného a jeho blizkych,
ubytovani a stravovani. Lze také vyuZit moznost trvalé pfitomnosti blizké osoby 24 ho-
din denné. Pokoje jsou vybavené ptistylkou pro blizké osoby, centralnim signaliza¢nim
zaf{zenim a rozvodem kysliku, TV, pfipojenim k Internetu, terasou atd. Pacienti maji
staly ptistup do kaple, kde jsou pravidelné bohosluzby.

Kontakty:

Hospic svatého Lukdse, Charvdtskd 8, 700 30 Ostrava

Tel.: 559 508 505, mobil: 732 178 501, e-mail: lukashospic.ostrava@caritas.cz
www.ostrava.caritas.cz - odkaz Hospicové sluzby

DOMOYV SEVERKA JIRIKOV
Domov Severka se nachazi v obci Jitikov a je sou¢dsti Sluknovského vybézku v Ustec-
kém kraji. Aredl tvori ¢tyfi objekty, ve kterych je umisténo 100 klientt. Domov Severka
poskytuje pobytové sluzby a tstavni socidlni péci pro osoby se zdravotnim postizenim
a chronickym du$evnim onemocnénim ve véku od 27 let. Domov preferuje zdjemce
z Usteckého kraje.

Domov poskytuje sluzby pro osoby s jinym zdravotnim, kombinovanym, mental-
nim, télesnym, sluchovym nebo zrakovym postizenim.

Kontakty:

Domov Severka Jitikov, p.o., Filipovskd 582/20, 407 53 Jifikov
Tel.: 412 338 122, 412 337 005, e-mail: reditel@domovseverka.cz
www.domovseverka.cz
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STALO SE

PREDNASKY V RAMCI PROJEKTU ,,OSVETA O HCH...“

Prednaska v Diakonii CCE stiedisku
Betanie

Prvni predndska se konala 5. 2. 2015
(¢tvrtek) ve stredisku Diakonie CCE Be-
tanie v Nachod¢. Celkova doba prednasky
byla asi 3 hodiny.

Prednaseli prof. MUDr. Jan Roth, CSc.
(pfednaska + diskuse), Rostislav Ostriz
(prednaska + diskuse) a Mgr. Petra Ost-
rizova (diskuse).

Hlavni témata byla specifika Huntin-
gtonovy choroby, stadia, ptiznaky a pri-
béh nemoci, jaké jsou nejcastéjsi problé-
my, medikace a vyZiva. Pe¢ovatel pan Ostriz prednasel o oSetfovatelské péci, jak pacient
vnimd okoli, jak s pacientem jednat, jaké by mélo byt prostiedi (napt. z hlediska bez-
pecnosti nebo mobility), moznosti terapie (fyzio-, logo-)...

Po prednaskach nasledovala diskuse a pfipominky z hlediska vhodnosti prosttedi
pro pacienty s HCH.

Prednaska v Diakonii CCE stiedisku
Zvonek v Praze 4

Dalsi prednaska se konala 26. 3. 2015 v Dia-
konii CCE stfedisku Zvonek v Praze 4.

Prednaseli prof. MUDr. Jan Roth,
CSc., Rostislav Ostriz a PharmDr. Zden-
ka Vondrackova.

Hlavni témata byla predstaveni
SPHCH, specifika Huntingtonovy cho-
roby a oSetfovatelskd péce o pacienty
s HCH. Po predndaskach opét nasledovala
diskuse.

Ohlasy na prednasku byly v obou zafi-
zenich velice pozitivni jak od posluchacd, tak od prednasejicich. Vice informaci o pro-
bihajicim projektu naleznete na nasich strankach a také na prednasky.huntington.cz.
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OZNAMENI

STAV PUJCOVNY ZDRAVOTNICKYCH POMUCEK V HK
Puj¢ovnu Fidi pan Bc. Jifi Havelka, kontakt v adresari.

V tuto chvili jsou ve skladu k dispozici 4 zvedaky, 2 nastavitelna postel, 6 kiesel
od firmy Kirton a dostate¢né mnozstvi nadhradnich podlozek na oba typy ktesel pro-
ti prolezenindm. Pfi podpisu smlouvy o vyptijéce vypujcitel uhradi vratnou zalohu
ve vysi 1 000 K¢ a dale mésic¢ni najemné 300 K¢. V pripadé, Ze je vySe najjemného ne-
unosna, miZete zaslat na charitu Zadost o sniZeni ze socialnich divodi - je vhodné
situaci podrobnéji popsat (napf. omezené zdroje prijmu v rodiné, vysoké naklady
na domacnost, Iéky...).

HDBUZZ.NET V CESTINE

HDBuzz.net je webova adresa, ktera byla zpfistupnéna pocatkem roku 2011 a prvni in-
formace o ni byly zvefejnény v Praze 2010 na kongresu EHA. Ceskou variantu stranek
najdete na www.cs.hdbuzz.net, kde jsou uvedeny odborné ¢lanky v cestiné. Preklada
je pro vas jako hlavni garant Mgr. Monika Baxa a dalsi prekladatelé. Mezi nimi je také
Ing. Jifi Hruda a spole¢né se Zuzanou Maurovou zajistuje také korektury prelozenych
texttl. Vyhradnim spravcem ceské verze stranek je Mgr. Monika Baxa. Pokud se také
chcete pripojit k prekladatelim, kontaktujte Ing. Hrudu (hrudaHD@seznam.cz) nebo
Mgr. Moniku Baxu (baxa@iapg.cas).

CASOPIS ,,MUZES*
Casopis i web vyd4va Sdruzeni pritel Konta Bariéry ve spolupraci s Nadaci Charty 77.
Nadace Charty — Konto Bariéry ziskava penize pro humanitérni uéely a na pomoc
v socidlnich i zdravotnich kritickych situacich - a vydava ¢asopis pro zdravotné po-
stizené Mtizes. Ten vychazi jiz vice nez patnict let. Casopis pfinasi handicapovanym
lidem informace a pomoc v oblasti zdravotni, pravni a ekonomické. Casopis Muzes
vychazi vidy prvni den v mésici. Vychazi celkem 11 vytiskli ro¢né, cena je 29 K¢, ro¢ni
predplatné je za 240 K¢, potom je cena 20 K¢. Objednat si jej 1ze na adrese Postservis,
oddéleni predplatného, Podébradska 39, 190 00 Praha 9 nebo na www.periodik.cz nebo
volejte na bezplatnou linku Ceské posty 800 300 302. Odkaz je na www.muzes.cz. Jeho
webové stranky prindseji prvni polovinu mésice zkracené verze ¢lankd, poté plné texty.
Web aktudlné informuje o akcich, legislativnich zméndach a poskytuje prostor k diskusi
na zavazna spolecenska témata.
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CASOPIS ,MOSTY*

Casopis MOSTY, do roku 2010 vychazel pod jménem ,,Skok do reality, je samostat-
né neprodejny a vydavatel jej distribuuje pfimo do schranek na zédkladé objednavky.
Casopis vychazi pétkrat roéné a je ZDARMA pro osoby se zdravotnim postizenim,
jejich rodinné prislusniky a organizace osob se zdravotnim postizenim. Pro objednani
bezplatného doru¢ovani ¢asopisu MOSTY napiste na adresu NRZP CR, Partyzénska 7,
170 00 Praha 7 nebo na e-mail m.dvorak@nrzp.cz.

KNIHA ,,NUTRICNI PODPORA*

Kniha od pani MUDr. Zuzany Kala Grofové, doporu¢ujeme k precteni. Je zde i kapitola
o nutri¢ni podpore pacientt s HCH. Publikace je zaméfena predev$im na praktické
provadéni nutri¢ni podpory.

PROJEKT JDI DAL ANEB JAK BYT BEZ DLUHU

Projekt osobniho bankrotu je spole¢nou snahou hned nékolika subjekttt pomoci zadlu-
zenym lidem zacit novy zivot — bez dluh, bez strachu pied exekutory. Lidem ve svizel-
né situaci nabizi zakon legalni moznost, jak zacit novy Zivot bez dluht a pravé pomoc
s oddluzenim dle insolven¢niho zékona je hlavnim cilem tohoto projektu. Vice infor-
maci o moznostech oddluzeni naleznete na internetovych strankach www.jdi-dal.cz.

PORADNA ,,ZNAM SVE LEKY“

Unikatni edukac¢ni projekt urceny pacientim - odbornou online poradnu ,,Znam své
léky*. Poradna pomuze i va$im pacientim vyznat se v uzivanych lécich, odhalit ptiprav-
ky, které se mohou nesnaset, i bylinky a pokrmy, jejichz konzumaci by se méli vyhnout.
Poradna je zcela anonymni a bezplatna.

Pokud byste méli zajem nabidnout sluzby poradny vasim ¢lentim a pfiznivetm, radi
pro vas zdarma pripravime banner na vaSe webové stranky, ktery bude na poradnu
ptimo odkazovat. Prichystat pro vas mizeme i doprovodny, vysvétlujici text. Podrobné
informace o poradné naleznete na www.ZnamSveLeky.cz.

PORADNA ,,NAJDI LEKARNU“

Portal www.najdi-lékarnu.cz, ktery jiz vice nez rok poskytuje sluzbu hledani lékovych
interakci. Hleddni probihd online a na zakladé dat z U.S. National Library of Medicine,
kterd se nékdy lisi od dat v ceskych databdzich lékovych interakci. Lékové interakce
zobrazujeme i v detailu ke kazdému léku, takZze uZivatel mtze velmi rychle zjistit, zda
néhodou neni kombinace 1é¢iv povazovana za nebezpeénou.
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KONFERENCE AKADEMIE VED CR

Konference o velkych zvifecich modelech pro neurogedenerativni onemocnéni (Large
Animal Models of Neurodegenerative Diseases) se bude konat 8.-10. listopadu 2015
na zamku v Liblicich. Je to jiz tfeti mezinarodni setkani odbornikd, ktefi se vénuji stu-
diu neurodegenerativnich onemocnéni, zejména Huntingtonové chorobé. Prednaseji
védci, kteti jsou svétovymi $pickami ve svém oboru. Snahou je pribliZit novinky o zvi-
fecich modelech, které mohou slouzit k testovani potencialnich 1é¢iv ¢i terapeutickych
pristupi.

KONFERENCE A SETKANI EHA

European Huntington asociace (EHA) v leto$nim roce porada dal$i EHA konferenci
a EHA setkani, kterd se budou konat od 18. do 20. zafi 2015 ve Var$avé v Polsku. Kon-
ference bude zaméfena predevsim na potieby kazdodenniho Zivota rodin s HCH, jak se
s nemoci vyrovnat a také zde budou prezentovany nové vysledky vyzkumii. Konference
je oteviena pro kazdého - pacientské organizace a jejich ¢leny, rodinné prislusniky,
zdravotnické pracovniky a pecovatele ze socidlnich zatizeni. Konference se bude konat
v hotelu Golden Tulip v centru Varsavy.

ZA CO VSECHNO PACIENTI PLATI

Vyborem pro zdravotnictvi Poslanecké snémovny Parlamentu CR porada diskusni se-
mindf pod zastitou mistoptedsedkyné Vyboru pro zdravotnictvi Mgr. Soni Markové,
ve spolupraci s Koalici pro zdravi na téma ,,Za co vSechno pacienti plati... ktery se
kond v pondéli 4. kvétna 2015 od 14.00 hodin v budové Poslanecké snémovny, Snémov-
ni 1, Praha 1 - Mald Strana, mistnost ¢. 205/11. patro.

KURZY PECUJ DOMA

Diakonie Ceskobratrské cirkve evangelické porddd mnoho zajimavych vzdélavacich
kurzii a seminafii. Dlouhodoby cyklus kurzii urceny pro domadci péci je uréen prevazné
pro rodinné prislusniky, kteti se doma staraji o své blizké. Kurzy jsou vicedenni a konaji
se po celé republice. Kurzy jsou financovany z prostfedkt ESF prosttednictvim OPLZZ
a statniho rozpoc¢tu CR v ramci projektu Pomahame pecovat, pro téastniky jsou zdar-
ma. Vice o planovanych kurzech naleznete i na nasich strankach www.huntington.cz
v kalendafi.

PODZIMNI REKONDICNI POBYT V PROSTEJOVE
Tradi¢né se bude konat podzimni Rekondi¢né-edukaéni vikendovy pobyt v hotelu Ten-
nis Club v Prostéjové a to ve dnech od 16. do 18. fijna 2015. Jiz ted se té$ime na setkdni.
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KONTAKTY

MULTIDISCIPLINARNI TYM
1. LF UK a VEN Praha

NEUROLOGICKA KLINIKA - CENTRUM EXTRAPYRAMIDOVYCH ONEMOCNENT
Katefinskd 30, 120 00 Praha 2

Dotazy na neurologické problémy, ev. na zprostredkovani péce v¢. hospitalizace
Prof. MUDr. Jan Roth, CSc., tel.: 224 965 539, e-mail: janlroth2@gmail.com.

MUDr. Jiti Klempif, Ph.D., e-mail: jiri klempir@seznam.cz.

Dotazy na psychiatrické problémy

MUDr. Tereza Uhrova, Ph.D., mobil: 602 327 487, e-mail: uhrovat@centrum.cz.
Dotazy na psychologické problémy, napi. rozhodovani osob v riziku, zda podstou-
pit genetické testovani

Mgr. Olga Klempifova, Ph.D., Neurologicka klinika a Centrum klinickych neurovéd
UK, e-mail: Olga. Klempirova@vfn.cz.

Konzultace z logopedie

Mgr. Eva Baborova, tel.: 224 965 020, mobil: 777 942 147,

e-mail: eva.baborova@seznam.cz.

Konzultace z fyzioterapie

Mgr. Lenka Vincikova, tel.: 224 965 513, mobil: 723 968 415,

e-mail: vincikova.lenka@seznam.cz.

PSYCHIATRICKA KLINIKA

Ke Karlovu 11, 120 00 Praha 2

MUDr. Martin Anders, Ph.D., tel.: 224 965 220, e-mail: anders.martin@vfn.cz.
Doc. MUDr. Jan Vevera, Ph.D., tel.: 224 965 359, e-mail: janvevera@centrum.cz.

KLINIKA DETSKEHO A DOROSTOVEHO LEKARST VI

Odd. lékarské genetiky, Ke Karlovu 2, 128 02 Praha 2

Genetické konzultace

MUDr. Jana Zidovska, CSc., mobil: 737 198 841, e-mail: jana.zidovska@seznam.cz.
Odd. 1ékatské genetiky: tel.: 224 967 171-2 (Ctvrtek).

Privétni genetickd ambulance (Sokolovska 35, Praha 2): tel.: 224 941 033 (utery, stfeda,
patek).
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Fakultni nemocnice a Univerzita Palackého Olomouc
1. P. Pavlova 6, 779 00 Olomouc

USTAV LEKARSKE GENETIKY

MUDr. Viclava Curtisova, MSc., tel.: 588 443 722, e-mail: paul.curtis@volny.cz.

Doc. MUDr. Alena Santava, CSc., tel: 588 444 464, e-mail: alena.santava@iol.cz,
alena.santava@fnol.cz.

MUDr. Marek Godava, tel.: 588 443 724, e-mail: marek.godava@fnol.cz.

MUDr. Radek Vrtél, Ph.D., tel.: 588 444 666, e-mail: radek.vrtel@fnol.cz.

NEUROLOGICKA KLINIKA
Prof. MUDr. Petr Kanovsky, CSc., tel.: 588 443 400, e-mail: petr.kanovsky@upol.cz.
MUDr. Michaela Kaiserova, tel.: 588 443 411, e-mail: michaela.kaiserova@fnol.cz.

KLINIKA PSYCHIATRIE
Prof. MUDr. Klara Latalova, Ph.D., tel.: 585 854 612, e-mail: klara.latalova@upol.cz.
MUDr. Dana Kamaradova, tel.: 588 443 515, dana.kamaradova@upol.cz.

Fakultni nemocnice Ostrava
17. Listopadu 1790, 708 52 Ostrava Poruba.

NEUROLOG. KLINIKA, AMB. PRO EXTRAPYRAMIDOVA ONEMOCNENT

MUDr. Pavel Ressner, Ph.D., tel.: 597 373 110, e-mail: pavel.ressner@seznam.cz,
pavel.ressner@fno.cz.

MUDr. Petra Bartova, Ph.D., tel: 597 373 110, e-mail: petrabartova@seznam.cz,
petra.bartova@fno.cz.

ODDELENI LEKARSKE GENETIKY
MUDr. Eva Silhdnova, tel.: 597 372 527, e-mail: eva.silhanova@fno.cz.

ODDELENI PSYCHIATRICKE
MUDr. Petr Silhdn, tel.: 597 373 145, e-mail: petr.silhan@fno.cz.

Ostatni pracovisté

PARDUBICKA KRAJSKA NEMOCNICE
Kyjevska 44, 532 030 Pardubice 3

Dotazy na vyzivu
MUDr. Zuzana Kala Grofova, Nutri¢ni a dietologické oddéleni, tel.: 466 012 999,
466 019 426, e-mail: zuzana.grofova@upce.cz.

66



Poradna pro extrapyramidova onemocnéni
MUDr. Viaclav Dostal, tel.: 466 011 111, e-mail: comply@seznam.cz.

MUDr. Ales Kopal, tel.: 466 011 111, e-mail: ales.kopal@seznam.cz.

SDRUZENI PRO ALTERNATIVNI A AUGMENTATIVNI KOMUNIKACI
Tyrs$ova 1835/13, 120 00 Praha 2, www.saak-os.cz.

Konzultace z alternativni a augmentativni komunikace
Mgr. Jana Sarounova, tel.: 222 518 280, e-mail: caak@braillnet.cz.

CESKA ASOCIACE ERGOTERAPEUTU
Klobou¢nicka 1627/7, 140 00 Praha 4, www.ergoterapie.cz.
Konzultace z ergoterapeutické pomoci

ASOCIACE KLINICKYCH LOGOPEDU CR
Sokolska 35, 120 02 Praha, tel.: 222 518 769, www.klinickalogopedie.cz.
V odkazu ,,Pro vefejnost* je k dispozici adresat pracovist klinické logopedie.

PGD kliniky

SANATORIUM HELIOS spol. s.r.0., Stefénikova 12, 602 00 Brno,
www.sanatoriumhelios.cz

MUDr. Véra Hofinova, klinicky genetik, mobil: +420 604 415 649.

Mgr. Lenka Raszykova, molekularni biolog, mobil: +420 732 856 553.

GENNET s.r.0., Kostelni 9, 170 00 Praha 7, www.gennet.cz

MUDr. Véra Krutilkova, tel.: +420 222 313 000, e-mail: vera.krutilkova@gennet.cz.
SANATORIUM REPROMEDA s.r.0., Vini¢ni 235, 615 00 Brno, www.repromeda.cz,
Mgr. Miroslav Hornak, Ph.D., molekularni genetik, e-mail: mhornak@repromeda.cz,
mobil: +420 776 850 577.

Pujc¢ovna zdravotnickych pomiicek
Diecézni katolicka charita Hradec Kréalové, Velké ndam. 37, 500 01 Hradec Kralové.
Bc. Jifi Havelka, tel.: 495 063 148, mobil: 731 402 271, e-mail: jirihavelka@hk.caritas.cz.

ORGANIZACE A INSTITUCE
Ceské organizace

NARODNI RADA OSOB SE ZDRAVOTNIM POSTIZENIM V CR
Partyzanska 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 425, e-mail: nrzp@nrzp.cz, WWw.nrzp.cz.

KOALICE PRO ZDRAVI, O.PS.
Ulice 5. kvétna 65, 140 21 Praha 4, tel.: 261 174 079, kancelaf: Jana Petrenko,
e-mail: info@koaliceprozdravi.cz, www.koaliceprozdravi.cz.
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CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENT
Kudrnova 22/95, 150 06 Praha 5, tel.: 774 151 290, e-mail: cavo@vzacna-onemocneni.cz,
WWWw.vzacna-onemocneni.cz.

NARODNI CENTRUM DOMACI PECE CESKE REPUBLIKY
www.domaci-pece.info

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI CR
Palackého ndm. 4, 128 01 Praha 2, tel.: 224 971 111, www.mzcr.cz.

MINISTERSTVO PRACE A SOCIALNICH VECI
Na Pori¢nim pravu 1/376, 128 01 Praha 2, tel.: 221 921 111, www.mpsv.cz.

KANCELAR VEREJNEHO OCHRANCE PRAV
Udolni 658/39, 602 00 BRNO, tel.: 542 542 111, e-mail: podatelna@ochrance.cz,
www.ochrance.cz.

Mezinarodni organizace

European Huntington's Diesease Network (EuroHD-net, EHDN), Oberer Elsesberg
45/1, 89081 ULM, Germany; tel.: (+49) 731 500 63101, fax: (+49) 731 500 63082, www.
euro-hd.net, e-mail: info@euro-hd.net.

Koordinator pro EHDN v CR: Tom4$ Bernard, Clinical Research Consultant, Vrchlic-
kého 2035, 272 01 Kladno, tel.: 605 128 472, e-mail: tomas.bernard@seznam.cz.
Hereditary Disease Foundation, www.hdfoundation.org, e-mail: cures@hdfoundation.org.
Internacional Huntington Assotiacion (IHA), Mezinarodni asociace pro pomoc pii HCH,
www.huntington-assoc.com, e-mail: iha@huntington-assoc.com.

Huntington s Disease Youth Organization, www.hdyo.org.

Slovenska spolo¢nost’ pre pomoc pfi Huntingtonovej chorobe, www.sphch.sk,
predsedkyné: Jana Pavlikova, Klokoc¢ova 727, 981 01 Hnusta, Slovensko,

tel.: (+421) 475 423 856, mobil: (+421) 915 800 155, e-mail: jana.pavlikova@pmxmail.sk.
Stowarzyszenie na rzecz oséb z choroba Huntingtona w Polsce, www.huntington.pl,
kontakt@huntington.pl.

Deutsche Huntington Hilfe e. V., www.huntington-hilfe.de.

PORADNY

Poradna NRZP CR

Partyzanska 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 427, fax: 266 753 431, e-mail:
poradnanrzp@nrzp. cz,

www.nrzp.cz. Odborné socidlni poradenstvi je poskytovano bezplatné.
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Poradna pro uzivatele socialnich sluzeb

Partyzanska 7, 170 00 Praha 7. www.poradnaprouzivatele.cz

Zde jsou ke stazeni ptislusné dokumenty pro uzavirani smluv, vzorové smlouvy, adresy
poraden pro uZivatele socialnich sluzeb v celé CR, platné pravni predpisy, tiskoviny v PDF
formé a diilezité odkazy, jako napt. na MPSV (Ministerstvo prace a socialnich véci) atp.

Uméni doprovazet

Tel.: 604 414 346, e-mail: poradna@umenidoprovazet.cz, www.umenidoprovazet.cz.
Poradenska linka pro ty, ktefi trpi nevylécitelnym onemocnénim, pro jejich rodiny
a blizké. Pracovnici poradny jim poskytnou podporu a informace o sluzbach v oblasti
hospicové, socidlni i zdravotni.

Psychologické poradenstvi
Dotazy na psychologické problémy, napr. rozhodovani osob v riziku o genetickém tes-
tovani. PhDr. Jana Koblihova, jana.koblihova@cpost.cz

Poradenstvi v socialni oblasti
Mgr. & Bc. Dagmar Kluckova, DiS., Hlavni 1, 768 32 Zborovice, tel.: 573 369 017,
mobil: 736 528 119, e-mail: vedouci.uspd.zborovice@ouss-uh.cz.

Poradenstvi v domaci péci
Rostislav Ostriz, Obrancti miru 142/25, 533 12 Chvaletice, tel.: 776 364 690,
e-mail: rustyl @centrum.cz.

Poradna pro rodinnou terapii
PhDr. Jana Kovarovicova, Vr$ovicka 77, 100 00 Praha 10, tel.: 605 742 769,
e-mail: jana.kovarovicova@email.cz.

Poradna pro vyZivu

WWW.VyZzivavnemoci.cz.

Seznam ambulanci a lékari, kteti mohou predepisovat nutriéni vyzivu na lékarsky
predpis (hrada z vetejného zdravotniho pojisténi), Ize nalézt na strankach Spole¢nosti
klinické vyzivy a intenzivni metabolické péce, www.skvimp.cz.

SPOLECNOST PRO POMOC PRI HUNTINGTONOVE
CHOROBE

Velké namésti 37, 500 01 Hradec Krélové, e-mail: info@huntington.cz,
www.huntington.cz.

PharmDr. Zdeiika Vondrackova — predsedkyné, Ceska Cermna 41, 549 21 Ceska
Cermna, tel.: 491 424 142, mobil: 723 349 327, e-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz.
Ing. Jifi Hruda, EUR ING, Bélobranské nam. 6, 530 02 Pardubice, mobil: 724 903 243,
e-mail: info@huntington.cz, hrudaHD@seznam.cz, jirihruda@seznam.cz.
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MUDr. Jana Zidovska, CSc., Odd. lékarské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 02 Praha
2 (¢tvrtek). Privéatni genetickd ambulance, Sokolovska 35, Praha 2 (ttery, stfeda, patek),
mobil: 737 198 841, e-mail: zidovska.jana@vfn.cz, jana.zidovska@seznam.cz.

Pavla Sasinkova, DiS. - pokladni a tcetni, Purkyiiova 535, 547 01 Nachod, mobil:
602 289 567, e-mail: pavla.krapacova@seznam.cz.

Ing. Martina Musilova — administrator projektu ,Osvéta o Huntingtonové chorobé
a vzdélavani v oblasti péce o dlouhodobé nemocné pacienty s Huntingtonovou choro-
bou v CR, zajisténi ¢innosti organizace®, Bratrancti Veverkovych 2675, 530 02 Pardubi-
ce, mobil: 775 321 784, e-mail: office@huntington.cz.

Kontaktni adresy ¢leni SPHCH

Jedna se o ¢leny, ktefi jsou ochotni podélit se o své zkusenosti, poradit a povzbudit.

Ludmila Slavikova, dcera byvalého pacienta a sestra pacientky.

U Splavu 428, 533 03 Dasice, tel.: 466 951 865, mobil: 607 672 128,

e-mail: lidaslavikovaa@seznam.cz.

Anna Maji¢kova, matka byvalé pacientky.

Ostrozska Nova Ves 505, 687 22 Ostrozska Nova Ves, mobil: 608 435 337.

Jana Spatna, manzelka a matka byvalych pacient a babicka pacientky.

Spalov 30, 513 01 Semily, tel.: 481 623 064, mobil: 776 087 853,

e-mail: j.spatna@seznam.cz.

Ladislava Hockeova, dcera byvalé pacientky, sestra pacienta, zkusenost s presympto-
matickym testem.

Lany na Dilku 125, 530 02 Pardubice, mobil: 721 201 015.

Ing. Anna Englerova, manzelka byvalého pacienta.

Tehov 110, 251 01 Ri¢any u Prahy;, tel.: 323 640 530, mobil: 722 004 450,

e-mail: aenglerova@centrum.cz.

Véra Raftlova, dcera byvalé pacientky, zkuSenost s presymptomatickym testem.
Novodvorska 1099, 142 00 Praha 4, tel.: 241 493 684, mobil: 604 424 427,

e-mail: v.raftlova@seznam.cz.

Iva Vestfalova, manzelka byvalého pacienta a matka pacientky.

Stracovska Lhota 19, 503 15 Nechanice, mobil: 725 044 525,

e-mail: ivavestfalova@seznam.cz.

Eva Jedlickova, dcera byvalé pacientky, zkusenost s presymptomatickym testem.
Moravska 108, 700 30 Ostrava Jih, mobil: 603 319 781, e-mail: evajedlickova@seznam.cz.
Alena Strasikova, tchyné pacientky.

Paskovska 244, 720 00 Ostrava Hrabovd, mobil: 604 969 061, e-mail: rstrasik@seznam.cz.
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HUNTINGTONOVA CHOROBA

Huntingtonova choroba (HCH) je dédi¢né neurodegenerativni onemocnéni, charakteri-
zované mimovolnimi pohyby, poruchami chovani a demenci. K néstupu ptiznaka dochd-
zi obvykle v dospélosti, nej¢astéji mezi 35.-45. rokem Zivota. Progresivni ubyvani téles-
nych a dusevnich schopnosti vede k Gplné zavislosti pacienta na péci okoli. Jde o relativné
tidké onemocnéni s vyskytem 1 nemocny na 10 000-20 000 obyvatel. HCH se v rodinach
vyskytuje po fadu generaci a je velkou zatéZi pro pacienty i jejich rodiny. U¢inné lé¢ba
dosud neexistuje. Pribuzni a partnefi postizenych i osoby v riziku jsou obvykle po léta
konfrontovéni s povahou i priibéhem choroby. Mivaji velmi jasnou predstavu o jeji neod-
vratnosti i o dédi¢ném prenosu. Rodina se dostava do socidlni izolace, predevs$im kviili
zméné Zivotniho stylu a nepochopeni okoli. Nékdy mize hrat zna¢nou roli téZ snaha
onemocnéni utajit. ZatéZ je umocnovana pocitem vyjimecnosti, danym fidkym vysky-
tem onemocnéni. Rodina obvykle nezna kromé ptibuznych nikoho se stejnymi problémy
a ani u odbornikt vzdy nenajde patti¢né pouceni a podporu. Spole¢nost pro pomoc pri
Huntingtonové chorobé (SPHCH) vznikla roku 1991 jako svépomocna pacientska or-
ganizace (neziskové obcanské sdruzeni). Jejim cilem je poskytovat vSestrannou pomoc
a podporu pacientiim a jejich rodinam, zlepSovat informovanost rodin, profesionali i ve-
Fejnosti a zkvalitiovat dostupné sluzby a péci.

K hlavnim aktivitdm patfi vydévani informacnich materidlt o véech aspektech one-
mocnéni a poradani Rekondi¢né-edukacnich pobytil pro pacienty a pecovatele. Dale se
SPHCH podili na vzdélavani zdravotniki i na osvété $irsi verejnosti a snazi se zajistit
finan¢ni zdroje pro veskerou svou ¢innost. Diky spolupraci s Diecézni katolickou chari-
tou v Hradci Kralové je zde v provozu ptj¢ovna zdravotnickych pomtcek pro pacienty
s HCH.

Kontaktni adresa Spolecnosti pro pomoc pii Huntingtonové chorobé:
E-mail: info@huntington.cz, www.huntington.cz
Sidlo spole¢nosti: Velké nameésti 37, 500 01 Hradec Kralové

PharmDr. Zdenka Vondrackova

Ceska Cermna 41, 549 21 Ceska Cermnd

Tel.: 491 424 142, mobil: 723 349 327
E-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz
MUDr. Jana Zidovska, CSc.
Oddéleni Iékarské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2
Tel.: 224 967 171-2, mobil: 737 198 841

E-mail: jana.zidovska@seznam.cz

Zapsana ve spolkovém rejsttiku, spisova znacka L 513 vedena u Krajského soudu
v Hradci Krélové
ICO: 40614603
Bézny tcet u Ceské spotitelny & 1543349/0800.
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