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Nase sdéleni popisuje vyvoj psychiatrické symptomatiky, jeji diagnostiku a lé¢bu u 41leté pacientky s Huntingtonovou nemoci.

Uvod

Huntingtonova nemoc (HN) je autozomalné domi-
nantné dédi¢né, chronicko-progresivni neurodegenera-
tivni onemocnéni s nastupem v dospé€losti s 50% rizikem
prenosu na dalsi generaci. Mutaci zodpovédnou za nastup
projevi nemoci je expanze trinukleotidu CAG na kratkém
raménku c¢tvrtého chromozomu. Tuto genetickou vlohu
1ze potvrdit ¢i vylou¢it DNA analyzou. Geneticky test 1ze
provést bud jako diagnosticky (konfirmacni) v pripadé
dtvodného klinického podezieni na HN nebo jako predik-
tivni (presymptomaticky nebo prenatalni) u osoby v riziku
nemoci. Soucasny postup pii prediktivnim testovani v CR
ma pevné stanoveny provadéci protokol, jelikoz toto tes-
tovani s sebou pfinasi zavazné etické problémy v pripadé
pozitivniho vysledku testu.

Z rodinné anamnézy

Otec pacientky byl lékafem a suicidoval v 63 letech
intoxikaci léky, kdyZ u néj byla diagnostikovana HN. Mat-
ka otce byla napadna osobnost, zemfela v 65 letech a nic
bliz§iho o ni neni znamo. Diagnoza HN byla stanovena
u jejiho mladsiho bratra, ktery suicidoval v 50 letech. Dale
byla HN prokazana u obou jiz zemfelych déti matCina
bratra, u nichz byla provedena i DNA analyza potvrzujici
diagnozu.

Matce pacientky je 67 let, pacientkou je popisovana
jako ,general“ se sklonem k hysterickym reakcim. LéCi se
s ischemickou chorobou srde¢ni (ICHS).

Sestfe pacientky je 46 let, je zdrava a Zije s vlastni ro-
dinou. Byla jedenkrat hospitalizovana na psychiatrii pro
depresi. Genetické testovani nechce provést.

Pacientka ma dvé déti ve véku 14 a 12 let, obé jsou
zdravy. V soucasné dobé€ jsou svéireny do péce byvalého
manzela pacientky.

Z. osobni anamnézy

Rany vyvoj byl v normé€. Od détstvi byla dle sdéleni
sestry podivin, spole¢nosti se stranila, ¢asto se bezdl-
vodné urazela a dlouhodobé s nikym nemluvila (s otcem
i né€kolik let). Pacientka byvala vZdy vyrazné vznétliva.
Vaznéji somaticky nestonala. Absolvovala zakladni Skolu
a pak vystudovala stfedni ekonomickou $kolu a lidovou
konzervatof. V soucasné dobé je v invalidnim dichodu.
Vdana byla jen 3 roky, pak od ni manzel odesel. Pacientka
méla poté nékolik znamosti. Koufi asi 20 cigaret za den,

alkohol pije prilezitostné ve spolec¢nosti, v posledni dobé
jiZ minimalné.

Nynéjsi onemocnéni

Povahové zmény pacientky byly pozorovany rodinou
jiz od roku 1992, tedy v jejich 31 letech. Stupnovala se
vznétlivost, pacientka se ¢asto urazZela na své okoli.

Po rozvodu v roce 1994 doslo k postupnému rozvoji
poruch chovani, objevily se vykyvy nalady a agresivita.
Pacientka prestala zvladat pracovni i rodinné povinnosti.
Odborné vysetieni dlouhodobé odmitala. Od smrti otce
byla presvédéena, Ze ona sama také trpi HN.

Od roku 1998 nemluvila se sestrou a matkou az do zari
roku 2000. Jelikoz trpéla fadu mésicli depresemi, tak se na
doporuceni sestry dostavila na Psychiatrickou kliniku VFN
a 1. LF UK, kde ji byla nasazena antidepresivni terapie (do-
sulepin). Efekt terapie byl pouze v tom, Ze se zlepS§ila ochota
ke komunikaci s okolim. Byla v té dobé i psychologicky
vySetfena se zavérem: premorbidné psychopaticka osobnost
s lehkou nosoagnozii a evidentnim stiedné tézkym neuro-
psychologickym deficitem subkortikalniho typu.

Psychicky stav se stale zhorSoval. Pacientka byla vice
hadava, hazela opakované po sestie nadobi atd. V prubéhu
roku 2000 prestala déti poustét mimo byt, chtéla je mit
stale u sebe, davala jim rizné ukoly. Touto dobou také pre-
stala pracovat. Agresivni chovani se stupnovalo. Kontakt
s matkou byl v té dobé problematicky, pacientka si na ni
vybijela vztek. Pokud nebyla matka na blizku, vybijela si
vztek na détech. Nutila je napriklad v noci umyvat toaletu,
opakované je fyzicky trestala a byla vic¢i nim brachialné
agresivni. Obé déti byly jeji agresivitou vyrazné psychicky
traumatizovany.

Pocatkem listopadu 2000 udefila pfi trestani syna do
oka nedavno odoperovaného pro strabizmus tak siln€, Ze
mu opét zacala téci krev z operaéni rany. Jel proto na oSet-
feni k praktické 1ékafce, kde fekl, ze mu to udélal kamarad.
Doma pak pacientce fekl, Ze ji neprozradil. Byli v tu chvili
v kuchyni a pacientka vafila. Syntv vyrok ji rozzufil, vzala
panev s horkym olejem a chtéla jej polit. Syn utekl pry¢ a
pak spolu se sestrou, ktera se pravé vracela domi, odesli na
Linku bezpeci, kde si je vyzvedla sestra pacientky.

Na zakladé této udalosti byly ob€ déti v listopadu 2000
sveéfeny soudem do péce otce.

Pacientka byla pak doporucena k psychiatrické hos-
pitalizaci pro poruchy chovani s agresivitou a k diferen-
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cialné diagnostickému pobytu s ohledem na rodinnou
anamnézu HN. Na Psychiatrickou kliniku VFN a 1. LF
UK byla pfijata v listopadu 2000. K mozZnému onemoc-
néni HN byla zcela nozoagnosticka. Jako diivod hospita-
lizace akceptovala upravu medikace a dovySetieni sou-
¢asného stavu, ktery sama hodnotila jako nevyhovujici.

Vzhledem ke stavu pacientky bylo provedeno neurolo-
gické vysetfeni a navrZeno konfirmacni genetické testova-
nina HN.

Z provedenych vySetireni

Neurologické vysetieni: pfitomen byl pouze priznak
jazyka (mimovolni zatahovani jazyka do ust pfi pokusu
o plazeni a motoricky neklid jazyka v ustech) a posturalni
instabilita.

Elektroencefalografie (EEG): atypicky aZ lehce abnorm-
ni zaznam, kdy nelze vyloucit pocCinajici korovou 1ézi.

Pocitacova tomografie (CT) mozku: rozsifeni frontalnich
rohll postrannich komor s napfimenou az lehce konvexni
zevni hranici symetrickou bilateraln€é podporuje predpo-
klad o atrofii obou nuclei caudati, a tim je i kompatibilni
nalez CT s diagnozou HN. Pfima planimetrie caput nuclei
caudati prokazuje vyraznou atrofizaci tohoto jadra.

Prubéh léchy

V pribehu hospitalizace byla pacientka bez vaznéjsSich po-
ruch chovani a agresivnich projevi. Byla informovana o pre-
vedeni déti do péce jejich otce. Tuto zpravu prijala s klidem.
Pacientce bylo nasazeno lithium carbonicum v davce 900 mg
pro die jako stabilizator nalady a tiaprid v davce 200 mg pro
die. Nasledné byla predana do péce ambulantniho psychiatra
a diagnosticky uzaviena jako dekompenzace histrionské po-
ruchy osobnosti s podezienim na mozny rozvoj HN.

Vysledek genetického testovani

DNA analyza prokazala expanzi CAG repetice v genu
IT15 (alelicka kompozice 18/45). Potvrdila také klinickou
diagnozu HN, pro niz svédcil klinicky obraz i familiarni
vyskyt.

Dalsi prubéh léchy

Pacientka dochazela na pravidelné kontroly k ambu-
lantnimu psychiatrovi. Diagnosticky byla jiz vedena jako
organicka depresivni porucha pfi HN. Postupné bylo lithi-
um carbonicum vysazeno a dle doporuceni Centra pro 1é¢-
bu extrapyramidovych poruch VFN byl nasazen sulpirid
v davce 700 mg pro die.

V dalsim pribéhu onemocnéni byl n€jvétSim problé-
mem omezeny kontakt s détmi, které pacientka dlouhodo-
bé nevidala. ZhorsSila se ji nalada, zacala byt plactiva, poca-
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ly se objevovat suicidalni uvahy, které pacientka odmitala.
Ambulantnim psychiatrem ji byl znovu nasazen dosulepin
v davce 150 mg pro die.

Stav pacientky se po mésici terapie zlepSil. Plactivost se
zmenSila, nalada se zlepSila a zmensSil se i poCet konflikta
v rodin€. Suicidalni mySlenky ustoupily, pocity napéti a
uzkosti se zmensily.

Tvrdohlavost a neustupnost pacientky spolu s konflikty
v rodiné zhorSovaly vSak nadale rodinnou komunikaci a
vztahy. Pacientka §patn€ tolerovala hlavn€ odlouc¢eni obou
déti. Doslo ke zméné€ oSetfujiciho ambulantniho psychiat-
ra pro neshody v terapeutickém vztahu. Tato zména byla
pranim pacientky a souhlasil s ni i oSetfujici neurolog.

Po nékolika mésicich si pacientka zacala stéZovat na
poruchy menstrua¢niho cyklu, zejména proto, Ze se vzdy
citila 1épe po probéhlé menstruaci. Zji§téna hladinu pro-
laktinu v séru pacientky byla 288,98 Lg/l. Pacientka byla
pro vyznamnou hyperprolaktinémii hospitalizovana na
Psychiatrické klinice VFN a 1. LF UK z diivodu prevedeni
z jednoho typu antipsychotického preparatu na druhy - by-
la prevedena na antipsychotikum quetiapin v davce 500 mg
pro die. V pribéhu hospitalizace byla bez poruch chovani
a agresivnich projevi. Zménu medikace tolerovala dobie a
subjektivné s ni byla spokojena. Nasledné doslo k celkové-
mu zklidnéni, konflikty v rodin€ ustaly. Nalada byla stabilni
a dobra. Pacientka je od té doby schopna a ochotna akcepto-
vat cizi nazor a prizptsobit mu své chovani. Po dohod€ mezi
manzelem a matkou pacientky bylo pacientce umoznéno jiz
nékolikrat mit po kratkou dobu v péci své dvé déti. Pacient-
ka byla velmi §tastna, hodnoti to jako vyrazné pozitivum.
Posledni zjiSténa hladinu prolaktinu v séru pacientky byla:
8,26 ug/l, coz jiz odpovida fyziologické normé&. Menstruaéni
cyklus se upravuje. Pacientka v 1é¢bé nadale dobre spolupra-
cuje. Rodina je v kontaktu jak s oSetfujicim ambulantnim
psychiatrem, tak se svépomocnou skupinou (Spole¢nost pro
pomoc pii Huntingtonové chorobg).

Zavér

Pro 1é¢bu pacientky s HN jsme nakonec zvolili atypic-
ké antipsychotikum quetiapin pro jeho dobrou u¢innost na
afektivni symptomatiku i na poruchy chovani a agresivitu
a samoziejmé i pro minimum jeho vedlejSich nezadoucich
ucinkt. Soucasné podavani dosulepinu bereme jako udrzo-
vaci terapii organické depresivni poruchy u HN.

Genealogicky rozbor, objektivni anamnéza od rodin-
nych prislusnik® a komplexni neurologické a psychiatrické
vySetifeni mohou tak do budoucna pomoci zlepSit Casnou
diagnostiku vSech neuropsychiatrickych onemocnéni, pro-
toZe u velké Casti z nich je psychiatricka symptomatika
primarné dominantni.
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