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Huntingtonova chorea (HCh) je autozoméalné dominantné dédiéné onemocnéni manifestujici se vétsinou ve stfednim véku (asi
u 1% dochazi k manifestaci jiz v prvni dekadeé zivota, u 3% az v Sesté dekadé ci jesté pozdéji). Onemocnéni bylo poprvé popsa-
no Georgem Huntingtonem v r. 1872. Mutace je pfitomna na kratkém raménku 4. chromozomu, kde dochazi k multiplikaci CAG
tripletu. Produktem mutace je aberantni protein huntingtin. Prevalence nemoci je 1:20000, gen je pIné penetrantni. Zékladni
transmiterovou dysbalanci u HCh je snizeni kyseliny gamaaminomaselné (GABA) ve striatu zplisobené ztratou GABAergnich

neuronul. Atrofie v této oblasti je patrna na CT i MRI. Mimoto je pfitomna i celkova atrofie mozku, rozsifeni komorového systé-
mu a degenerativni zmény v kortexu. Prvni pfiznaky nemoci jsou nespecifické zmény osobnosti a chovani. Povahové zmény
mohou vyustit i do psychotickych projevi. V dal$im stadiu (u 1/3 nemocnych jako inicidlni pfiznaky) se projevi choreatické
mimovolni pohyby konéetin a obli¢eje. Casto jsou pritomny i poruchy polykani a Feéi, hypersalivace a hyperhidréza. Vyvoj
nemoci vede k nezvratné progredujici demenci. Potvrzeni klinické diagndzy je provadéno DNA konfirmativnim testovanim.

Uvodem

Pacientka se narodila v r. 1954. Vystudovala
stfedni Skolu, m& dvé dcery. Ve 42 letech se rozved-
la a pfiSla 0 zaméstnani. Nasledovaly ¢tyfi pobyty
na Krizovém centru pro anxiézné-depresivni sym-
ptomatiku. Ve 46 letech byla pfijata do psychiatrické
|é¢ebny pro paranoidné-halucinatorni  syndrom
doprovazeny abnormnimi pohyby a zaSkuby. Na
zékladé pozitivni rodinné anamnézy a klinického
obrazu bylo vysloveno podezieni na HCh. Tato
diagndza byla posléze potvrzena.

Z anamnézy

Anamnestické Udaje byly ziskany z doku-
mentace a prostfednictvim telefonického kontaktu
se sestrou pacientky. Otec zemfel v 79 letech na
psychiatrii, byl zavisly na alkoholu. Matka zemfela
v 74 letech, trpéla ICHS a hypertenzi. Pacientka je
ze CtyF déti, ma mladSi sestru, dva starsi bratry. Ma
dvé dcery (nyni 23 a 22 let). Sourozenci i déti jsou
zdravi, bez psychickych obtizi. Pacientka se narodi-
la v terminu, bez komplikaci; psychomotoricky vyvoj
probihal v normé. Vyristala na Slovensku. Détstvi
bylo poznamenano otcovym pitim. Vystudovala
odévni primyslovku a po léta pracovala v oboru.
Ve 42 letech pfisla o praci prodavacky (zaméstna-
vajici firma ukon€ila ¢innost). Od té doby jiz nikde
nepracovala. Nyni je v fizeni pfidéleni PID. Vdavala
se ve 23 letech. Manzelstvi bylo asi 10 let klidné,
pak manzel zacal pit. Opakované ji fyzicky napad!.
Od 42 let je rozvedend. Dcery byly svéfeny do péce
otce. Pacientka se somaticky nikdy s ni¢im nelécila.
Neprodélala zadné operace ani Urazy, neni na nic
alergicka. Obé téhotenstvi probéhla bez komplikaci.
Koufi pét cigaret denné, alkohol nepije, drogy nikdy
z&dné nezkousela. Jejimi zajmy byl od mladi sport,
turistika a Cetba.

Klinicky pribéh

V r. 1998 (ve 43 letech) se pacientka sama
dostavila na Krizové centrum (KC). Byla plactiva,
depresivni, tenzni. Hovofila o pocitu naprostého

zivotniho debaklu — ztratila praci, dcery po roz-
vodu zlstaly s otcem. Jeji stav byl uzavien jako
porucha pfizplsobeni — protrahovand depresivni
reakce. Osobnost byla oznagena jako simplexné
strukturovand. Béhem hospitalizace byla apaticka,
hypobulickd. Medikovana byla bromazepamem.
Po 7 dnech byla propusténa domd s doporucenim
individualni psychoterapie. V r. 1999 byla pacientka
podruhé hospitalizovana na KC. Pfijeti iniciovala
pacient¢ina sestra poté, co pacientka zcela nahle
a neuvazené prodala svij byt. U pacientky byla
pfitomna silnd tenze, anxieta, subdeprese, impul-
sivni jednani, komunikace kolisavé kvality. Byla
stanovena diagndza porucha pfizplsobeni — protra-
hovanéd depresivni reakce u disponované osobnosti
a nasazen bromazepam. Jeden z Iékail vyjadfil
i podezfeni na onemocnéni sch. okruhu. Po 6 dnech
byla pacientka propusténa do ambulantni péée. V r.
2000 se uskutecnila tfeti hospitalizace na KC poté,
co zemfela pacientéina matka, ktera se o ni starala.
Lékafi popsali chaoticky slovni projev a ,vyrazné
podivné trhavé pohyby hlavy a hornich konéetin®.
Psycholog nabyl dojmu ,jakoby se chaoti¢nost jejiho
mysleni projevovala do pohybd.” Byla stanovena di-
agnoza zavisla porucha osobnosti s rysy degradace
a vysloveno podezfeni na naduzivani alkoholu. Pa-
cientka byla medikovana dosulepinem a chlordiaze-
poxidem a po 5 dnech propusténa do ambulantni
péce. Posledni ¢tvrty pobyt na KC v listopadu r.
2002 se uskute¢nil po konfliktu pacientky s rodinou.
Lékari popsali polyneuropatické dyskinézy, chaotic-
ky az inkoherentni slovni projev s ,perseveracemi
doprovazenymi télesnym neklidem®. Tento stav byl
persondlem KC (i rodinou) pficitan abuzu alkoholu,
ktery ovSem pacientka popirala. Pacientka byla
propusténa po péti dnech s diagnézou porucha pfi-
zpUsobeni s Uzkostné-depresivni symptomatikou,
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opét byla medikovana dosulepinem. V prosinci
r. 2002 byla pacientka na doporueni praktické
|ékarky pfijata do psychiatrické 1é¢ebny. Pi pijeti
byla inkoherentni, tenzni, paranoidni, byly pfitomny
sluchové a télové halucinace, zrychlené psychomo-
torické tempo, abnormni zplsob chlze, kroutivé
pohyby, z&Skuby, dysartrie. Byla stanovena diagnd-
za akutni psychotickd porucha s pfevahou bludu
(F 28.3). Po nasazeni amisulpiridu dolo béhem 14
dnl k UpInému odeznéni paranoidné-halucinatorni
symptomatiky. Neurolog konstatoval choreaticky
syndrom s paleo- i neocerebelarni symptomatologii,
spasticitou a hyperreflexii dolnich konéetin. CT moz-
ku v inoru 2003 bez patologického nalezu. Labora-
torni screening téZ v normé. Zavér psychologického
vySetfeni znél schizofrenni psychéza a paranoicky
vyvoj senzitivné vztahovaéné osobnosti, defekt
v oblasti mentalnich funkci. Podezfeni na HCh bylo
v bfeznu 2003 potvrzeno genetickym vy3etfenim
na oddéleni lékafské genetiky, kde je pacientka
od té doby dispenzarizovana. V soucasné dobé je
pacientka stéle hospitalizovana v 1é¢ebné. Jeji stav
je stabilizovany na 2mg risperidonu denné. V klinic-
kém obrazu dominuje defekt kognitivnich funkci.
Zvlada volné vychazky, pracovni terapii, nakupy
v kiosku, ale neni schopna samostatné existence.
Rodina, kterd odmitala s pacientkou jakykoliv kon-
takt pro jeji domnély alkoholizmus, zménila po sta-
noveni diagndzy svij postoj; sestra a dcery jsou téz
dispenzarizovany na oddéleni Iékafské genetiky.

Zavér

U pacientky byla diagnostikovana HCh dva
roky poté, co se u ni objevily typické motorické
projevy. Utrpéla vazné socidlni i osobni ztraty, které
by mohly byt vyznamnou mérou snizeny véasnou
diagnostikou.
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