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Soucasné terapeutické moznosti
u Huntingtonovy nemoci
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Huntingtonova nemoc (HN) je autosomalné dominantné dédi¢né onemocnéni s fatalnim priibéhem. HN se projevuje jak hybnymi
(chorea, dystonie, akineze, rigidita, porucha volnich pohyb), tak psychickymi poruchami (zmény chovani, afektivni poruchy, obse-
dantné-kompulzivni poruchy, tzkostné stavy, psychotické projevy) a demenci. Prvni pfiznaky HN se objevuji obvykle ve ¢tvrté dekadé.
Konfirmace diagnézy se provadi genetickym diagnostickym testem z krve. Lécba HN je Cisté symptomaticka. Choreu Ize tlumit antipsy-
chotiky (1. volba: tiaprid, risperidon), GABAergnimi lécivy (klonazepam) ¢i depletory dopaminu (tetrabenazin). U dystonie je Gcinny spise
amantadin. U vzacné juvenilni formy HN s akineticko-rigidni symptomatikou Ize pouzit levodopa ¢i amantadin. Z poruch chovani Ize
ovlivnit predevsim iritabilitu a agresivitu atypickymi antipsychotiky ¢i v kombinaci s valproatem ¢i antidepresivy typu SSRI. Psychotické
projevy se léc¢i podle béznych terapeutickych postuptli. Demence je bohuzel zcela Ié¢ebné neovlivnitelna. Zasadni vyznam v terapii HN
ma prevence kachektizace hyperkalorickou stravou, event. enteralni vyzivou (sippingem). V rozvoji HN se objevuje cela fada specifickych
projevi, které vyzaduji multidisciplinarni specializovanou péci.
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Symptomatic treatment in Huntington’s disease

Huntington’s disease (HD) is an autosomal dominantly inherited fatal neurodegenerative disease. HD symptoms comprise a variety of
movements disorders, behavioral and other neuropsychiatric changes including severe dementia. The onset of HD is usually in the 4t
decade. The diagnosis is confirmed by the genetical testing. The therapy of HD is purely symptomatic. Choreatic dyskinesias can be
ameliorated by antipsychotics (tiapride, risperidone etc), GABAergics (clonazepame) or depletors of dopamine (tetrabenazine). Dystonic
posturing could be improved by amantadine. In rare juvenile cases with dominant rigidity and akinesia levodopa could be effective.
Irritability, agressivity in HD could be ameliorated by antipsychotics or valproate. Antipsychotics are used in HD patients with halluci-
nations and delusions. Dementia is unfortunately fully untreatable. The essential role in HD plays the appropriate nutrition. During the

progresson of HD specific symptoms appear and multidisciplinary highly specialized approach is needed.
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Uvod do klinické problematiky

Huntingtonova nemoc (HN) je autosomal-
né dominantné dédi¢né, chronicko-progresivni
neurodegenerativni onemocnéni s prevalenci
pfiblizné 1:10-15000 (1). V roce 1993 byl ob-
jasnén charakter mutace podminujici vznik
HN - zmnozenf trinukleotidu (tripletu) CAG
nad 39 repetici (2). Produktem mutace je abe-
rantni protein nazvany huntingtin. Podstata
patogenetického pdsobeni huntingtinu nenf
jesté jasna.

Hlavni neuropatologickou zménou u HN je
ztrata tzv. sttedné velikych ostnitych neuron(
(,medium-size spiny neurons”) ve striatu, které
jako hlavni neurotransmitery produkuji gama-
aminomaselnou kyselinu (GABA) (3). V dalsi
progresi se objevuji i atrofické zmény palida,
degenerativni zmény v kortexu a posléze cel-
kova atrofie mozku (4).

HN se v typickém pifpadé manifestuje klinic-
kou trias: hybnym, kognitivnim a behaviordinim
postizenim. Existuji 3 formy onemocnéni, pro

které je urcujici predevsim vék na pocatku prv-
nich klinickych projeva.

Zdaleka nejcastéjsi je klasickd forma HN
(90% vsech nemocnych) s pocatkem klinickych
projevl mezi 35.-50. rokem véku. Prvnimi pro-
jevy jsou obvykle zmény osobnosti a poruchy
chovani. Dalsimi psychopatologickymi projevy
byvaji predevsim Uzkostné a afektivni poruchy,
obsedantné-kompulzivni porucha, psychotické
projevy a nezadrzitelné progredujici demence.

Diagndza HN byvé velmi casto urcena
az po objeveni se hybnych symptom(, pfedevsim
pro HN tak typickych choreatickych dyskinezi.
V prdbéhu rozvoje choroby se intenzita chorey
ni se v dystonii a posléze ve ztratu schopnosti
kontrolovat volnim Usilim své pohyby, nastupuje
povsechné akineze a rigidita.

Pacient se stavd zcela zdvislym na péci
okolf a umird v nezadrzitelném marasmu, vetsi-
nou na infekci a druhotné komplikace, zhruba
po 15-20 letech rozvoje nemoci.
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Juvenilni forma HN (pocatek nemoci pred
20. rokem véku) vznika u cca 5% vsech pfipadd.
Prvnimi pfiznaky jsou obvykle zmény psychickeé:
rychle progredujf poruchy chovani a pomérné
¢asto dochdzii k manifestaci psychotickych sta-
vU. Soubézné se rozvijeji demence. Z hybného
hlediska se u téchto nemocnych objevuje dysto-
nie ¢i parkinsonsky syndrom, asi u 30 % postize-
nych se manifestujf také epileptické paroxysmy.
Choreatické dyskineze jsou u juvenilni formy
nemoci vzacné. Progrese obtiZi je rychld a doba
preziti je kratsi nez u klasické formy.

Forma HN s pozdnim pocdtkem se manifestu-
je 0 osob starsich 60 let. Jedna se opét o cca 5%
vsech pfipadU. Tato forma nemoci mé relativné
benigni prlbéh a nemocni se ve vétsiné pripa-
dd dozivaji primérného véku zdravé populace.
Hlavnim a incipientnim pfiznakem je chorea, jejiz
distribuce a charakter se nijak nelisi od klasické
formy nemoci, pouze je méné intenzivni a po-
maleji progreduje. Kognitivni dysfunkce ani dalsi
psychické abnormity nebyvaji vyrazné, tézké de-
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mence se obvykle nerozvijeji. Izolované kognitivnf
deficity véak mohou byt pfitomny.

Terapie jednotlivych projevi

Pribéh HN je Iécebné neovlivnitelny.
Nékterym ze symptom( nemoci vsak Ize icinné
farmakologickou a psycho-socialni intervenci
Celit. Farmakologickd lé¢ba nékterych sympto-
mU pfinasi velkou Ulevu a zlepseni kvality Zivota
nejen nemocnym, ale i pecovatellim a rodinnym
piislusniklim (napf. terapie agresivity, psychotic-
kych projevl atd). Moderni a komplexni terapie
HN v3ak vyZzaduje multidisciplindrni tym, obvykle
pod vedenim zkuseného neurologa, psychiatra
nebo klinického genetika zabyvajiciho se dlou-
hodobé HN. V tymu by mimo tyto profese mél
byt také psycholog, fyzioterapeut, socidlni pra-
covnik, ergoterapeut, logoped, nutri¢ni specia-
lista, zkuSena zdravotni sestra atd.

V tomto ¢lanku se budeme zabyvat vyluc-
né v Ceské republice klinicky dostupnymi sym-
ptomatickymi lé¢ebnymi intervencemi, nikoliv
hledanim neuroprotektivni ¢i kauzalnf 1écby. Pro
reprezentativni prehled vsech farmakologickych
studif, které byly provedeny u HN od r. 1965,
odkazujeme na skvélou metaanalyzu Bonelliho
a Wenninga (5).

Terapie motorickych poruch

Dyskineticky syndrom
(chorea, dystonie)

Choreatické dyskineze |ze charakterizovat
jako mimovolni pohyby nestereotypniho razu,
néhodné se vyskytujici na rlznych ¢astech té-
la, které Ize pfipodobnit k hazivym, tanecnim
pohyblm. Postupem casu se objevuji dalsf
neurologické symptomy: dysartrie a dysfagie,
poruchy o¢nich pohybl, mozeckové ¢&i pyra-
midové pfiznaky, inkontinence a tézsi poruchy
chlize (Siroka béze, nejisty krok, pady), posléze
mimovolnich pohybt ¢&i se méni z pdvodnich
choreatickych na dystonické (pomalejsi, kroutivé
mimovolni pohyby). V dalsi progresi se objevuje
kompletni ztrata volnich pohybU a celkova aki-
neze s rigiditou.

Pfi Ié¢bé chorey nesmime zapominat,
Ze stres choreatické dyskineze zvysuje, a tedy
hodnoceni v ambulanci lékafe nemusi odpovi-
dat bézné intenzité dyskinezi. V kazdém pfipa-
dé je nutné respektovat zasadu, ze lé¢it mdme
az choreu, kterd negativné ovliviuje, invalidizuje
svého nositele.

Antipsychotika (neuroleptika) blokddou post-
synaptickych dopaminovych receptor( ve stria-

tu tlumi dyskineze. Typicka antipsychotika tlumf
choreatické dyskineze Uc¢innéji nez atypicka,
nicméné maji vys3si procento i zavaznych ne-
zédoucich efektl. Jsou to predevsim sedace,
apatie, zpomaleni psychomotorického tempa,
posturalni instabilita s pady, dysfagie, dysartrie
a event. indukce polékového parkinsonského
syndromu ¢i akutnich a tardivnich dyskinezi.
Antipsychotika u HN viak mohou pfiznivé ovliv-
nit také iritabilitu, agresi a psychotické pfiznaky,
nutno viak mit na védomi, Ze vyrazné zhorsuji
apatii, castou symptomatiku u HN.

V provedenych studiich byly zjistény mirné
Ci stfednf efekty na choreu s flufenazinem, halo-
peridolem, klozapinem, olanzapinem, tiapridem
a risperidonem.

V soucasné dobé pouzivédme v nasem cen-
tru jako antichoreaticka Iéciva 1. volby tiaprid
(pomalu stoupat od 50 mg na noc az do maxi-
malni celkové ddvky 600 mg rozdélené ve 3 den-
nich davkéch) ¢i risperidon (pomalu stoupat
od 1/2mg na noc, do 4-6 mg ve 2 dennich dav-
kach). Pri neefektivité téchto dévek ¢i vedlejsich
Ucincich zkousime déle napf. sulpirid, melperon
¢i olanzapin, teprve poté nasazujeme klasicka
antipsychotika, napf. haloperidol (od 0,5-1 mg/d,
max. 10mg/d) i jiné farmakologické skupiny.

Presynapticky pUsobici léky na dopami-
novych synapsich (tzv. depletory dopaminu —
reserpin a tetrabenazin) byly u choreatickych
dyskinezi také zkouseny a mély dobry efekt.
U tetrabenazinu v davkach do 150-200 mg/den
nebyvajf pfitomny nékteré komplikace antipsy-
chotik. Jeho pourziti vsak na druhou stranu dosti
Casto indukuje zadvazné deprese a parkinsonsky
syndrom. V Ceské republice nenf tetrabenazin
dostupny, je nutno jej specidlné dovazet v sys-
tému tzv. sirot¢ich” 1ékd (tzv. orphan drugs) a je
pomeérne drahy.

Nekteré GABAergniléky tlumi pomeérné Ucinné
dyskineze, jejich nevyhodou vsak je ¢asto nutna
eskalace davek v pribéhu terapie, vznik zavislosti,
posturdlni instabilita a sedace. Nejlepsi tcinky
podle nasich zkusenosti pozorujeme u klonaze-
pamu. Malokdy stoupdme na vice neZ na 2-4mg/
den rozdélené do 3 dennich davek.

Pokud se chorea (rychlé, hazivé, tanecni”
pohyby) za¢ne ménit v dystonii (pomalé, krou-
tivé pohyby) ¢i dokonce v akinezi, je na misteé
predevsim postupné antipsychotika snizovat
¢i dokonce vysadit (pokud je to oviem mozné
z hlediska event. psychotickych symptom),
protoze antipsychotika mohou jak dystonii, tak
akinezi u HN zhorsit.

V indikaci choreodystonie ¢i dystonie u HN
jsou uzite¢né nékteré léky s antiglutamdtovym
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Ucinkem. V nasem centru pouzivame s dobrym
efektem amantadin, ktery mUZe zlepsit i po-
sturdlnf instabilitu. Obvykle stoupdme poma-
lu az do davky 400-500mg denné, rozdelené
do rannf a poledni davky. U osob s tézkym ko-
gnitivnim deficitem ¢i psychotickymi projevy
vdak mUzeme amantadinem indukovat delirium
¢i psychoticky stav, u muzd s hypertrofif prostaty
obcas také retenci moci.

Akineze, rigidita

V pokrocilych pfipadech HN dochdzi k roz-
voji akineze a rigidity. Zde jsou jakékoliv léceb-
né moznosti jiz prakticky nedcinné, nemocny
se stavd zcela nesobéstacny a porucha hybnosti
je jednim z dGvodU zavislosti na péci okoli.

Existuje vsak tzv. primarni Westphalova vari-
anta HN, tedy juvenilni HN, kde akineze a rigidita,
nékdy s pfimeési dystonie, byva casnym a domi-
nujicim projevem hybného postizeni. Zde Ize
alespon ¢astecné hybny stav zlepsit pomoci
levodopa (pomalu zvysovat az do maximalni
davky cca 1000mg/den). Casto uzitecny byva
i amantadin. S agonisty dopaminu v této indikaci
nemame zkusenosti.

Porucha chlize a posturalni instabilita

Tyto projevy mohou vyrazné invalidizovat
své nositele a snizovat kvalitu Zivota. Typicka
antipsychotika obecné tyto projevy zhorsujf.
Nase zkusenost je, Zze malé davky atypickych
antipsychotik, napt. risperidonu, mohou pfe-
chodné stabilitu a chlizi zlepsit. Vyrazné zlepeni
stability chdze pozorujeme obcas po nasazent
amantadinu a tento lék povazujeme v soucas-
nosti za velmi vhodny pro vyzkouseni u téchto
symptomd.

V poslednich letech se objevuji publikace,
které dokazujf, Ze i pfes progresivni a fatalnf
pribéh HN mohou nemocni profitovat z na-
cviku aktivit vséedniho dne. Doporucuje se zacit
s nacvikem kompenzacnich strategif ve stadiich,
kdy je pacient jesté schopen se je dobfe naucit
tak, aby tyto schopnosti mohl co nejdéle vy-
uzivat v pokrocilych stadiich. Prace se soustredi
na poruchy stability, chlize a prevence padu (6,
7). Nase zkusenosti jsou zatim spise kazuistic-
kého razu.

Porucha kontroly volnich pohyb(
Porucha koordinace a funkénosti cilenych
pohybU je snad nejzdvaznéjsim motorickym
projevem HN, i kdyz byva v lékarském hodno-
ceni velmi ¢asto opomijena — skryva se za vice
ndpadné dyskinetické poruchy hybnosti, pfede-
vsim viak ona invalidizuje své nositele. Nejenze



neexistuji klinické studie, bohuzel nemame
k dispozici ani zZddné empiricky ovefené Uspés-
né terapeutické postupy. Teprve v poslednich
letech se objevuji specifické fyzioterapeutické
metodiky snazici se oddalit nastup invalidizace
a zlepsit stavajici schopnosti nemocnych (6, 7).
Objevuji se také prvnf prace mapujici moznosti
logopedie, tréninku polykani, ergoterapie atd.

Epileptické paroxysmy

Epileptické paroxysmy se objevuiji predevsim
u déti a adolescentd trpicich HN. Léc¢ba se nijak
nelisi od béznych postupl v epileptologii, léky
prvni volby byvaji valproat ¢i lamotrigin v béz-
nych terapeutickych davkach.

Psychiatrické poruchy

Zmény osobnosti a poruchy chovani

Osobnost nemocné osoby HN se postup-
né meéni, zejména ve smyslu zvyseného zajmu
o vlastni osobu a potfeby, ktery vsak kontrastuje
s nezajmem o praci, o vlastni zevnéjsek a potre-
by druhych. Obcas Ize v ¢asnych stadiich HN po-
zorovat problémy hypersexuality a pfipadné s ni
spojené agresivity, promiskuity nebo sexualné
provokativniho chovéni, aviak ¢astéjsim problé-
mem nemocnych je impotence. V poc¢atku HN
se mUze také objevit i drobnd kriminalita (napf.
kradeZe) ¢i problémy s alkoholem. Okolf tyto jevy
vnima jako ,bezcharakterni” projevy, jde viak jiz
o chorobné zmény. Castym a pro HN typickym
symptomem je také ztrata ndhledu nemoci pa-
sobici problémy zejména pokud nemocny chce
nadale pokracovat v ¢innostech, které uz nenf
schopen zvladnout (napf. fizenf auta, nakladanf
s financemi).

U mnoha pacientU se alespon v urcitém ob-
dobfonemocnéni projevuje zvysend podrazdé-
nost (iritabilita). Agresivita verbalni i brachidlnf
se Castéji projevuje u téch pacientd, ktefi k ni
méli sklon po cely Zivot. Velmi ¢asto je namite-
na jen vUci nejblizsim rodinnym pfislusnikdim.
Provokujici faktor byva ¢asto psychosocidlni stres
navozeny zménou prostredf, zadanim vice Ukold
v kratkém case, pocitem neschopnosti vyplyva-
jicim z nedokonalého rozumént feci, potizemi
s béznymi tkoly ¢i konfliktem s autoritami.

Samostatné je nutné zminit problematiku
apatie a abulie. Tyto projevy totiz mohou klinic-
kému obrazu HN dominovat. Velmi ¢asto se tyto
piiznaky poji s depresi, ale u HN se mohou vysky-
tovat i samostatné. Hlavnim problémem se stavajf
projevy apatie zejména pro pecovatele.

WWse v textu popsané zmény osobnostia po-
ruchy chovani byvajf pfedevsim pro okoli nemoc-

ného velmi obtizné snesitelné a tolerované obtiZe.
Jejich terapie byva obtiZzna a vzhledem k velmi
Casté $patné compliance nemocnych (spolu s ob-
vyklou ztratou ndhledu na své chovani) predevsim
psychoterapeutické snahy selhévaji.

Z tohoto hlediska je velmi naléhavym pro-
blémem iritabilita a agresivita: ve farmakoterapii
pro akutnf zklidnénf vyuzivdme benzodiazepiny
a poté predevsim atypicka antipsychotika (rispe-
ridon, olanzapin, quetiapin) ¢i vyuzivdme efek-
tu vyssi davky jiz nasazenych zékladnich anti-
psychotik pro dyskineticky syndrom. Uzite¢né
preparaty v prevenci iritability jsou podle nasf
zkudenosti také valproat (do 1000 mg/den) ci
sertralin (do 150 mg/den). V pfipadé zadvazné
hypersexuality ¢i dokonce sexudlni agresivity je
mozné pristoupit k podévani antiandrogennich
preparatll (medroxyprogesteron).

Projevy apatie a abulie jsou $patné terapeu-
ticky ovlivnitelné. Méme malo zkusenostf v [é¢bée
apatie, nicéné ani s antidepresivy, s metylfeni-
datem ani s modafinilem jsme neucinili pfiznivé
zkusenosti.

U mnoha zmén osobnosti a poruch chovanf
vsak neexistuje Ucinna farmakoterapie. Hlavni vy-
znam tkviv tésné spolupréci odborného tymu s ro-
dinou. Velkou pozornost je nutné vénovat edukaci,
zacviceni a samoziejmé i podpore pecovatelU.

Uzkostné projevy

Pacienti si Casto stézuji na Uzkost hranicicf
s panikou, protoze nejsou schopni naddle fesit dfi-
ve banalni Ukoly (rozhodovéni, co si vzit na sebe;
zda pfijmout pozvani na navstévu apod.). Lécebné
Ize pouzit po prechodnou dobu kratkodobé pd-
sobici benzodiazepiny, na delsi, udrzovaci lé¢bu
jsou vhodna antidepresiva typu SSRI.

Afektivni poruchy

Mimo velmi ¢asté deprese se u nemocnych
s HN vyskytuji také manické nebo hypomanické
epizody. Afektivita je narusena jiz v ¢asnych sta-
difch HN, pfedchazi hybné projevy HN az o né-
kolik let a ¢asto nebyva rozpoznana a lécena.
S postupnou progresi HN depresivnich stavl
ubyva. Zavaznym problémem této skupiny
pacientl je suicidalita. SuicidéIni chovéani hrozi
v kterémkoliv stadiu HN.

U deprese u HN chybf jakékoliv dvojité za-
slepené kontrolované studie. V ¢asnych stadiich
nemodi, kdy neni jesté pfitomen vyraznéjsi defi-
cit kognitivnich schopnosti, je vhodna podplrna
psychoterapie a edukace pacientl. V soucasnos-
ti pouzivdme jako antidepresiva prvni volby SSRI.
Pokud je pfitomna insomnie, mame pfiznivé
zkusenosti s mirtazapinem, a protoze mnoho
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nemocnych s HN progresivné hubne, Ize vyuzit
i vedlejsi Ucinky mirtazapinu — zvysené chuti
k jidlu a pfibyvani na hmotnosti. Pfi dominujicf
apatii a stavech se snizenou energif a aktivitou
Ize obcas pozorovat priznivy efekt bupropionu.
Pokud jsou pfftomny u pacienta zndmky bipo-
larnf afektivni poruchy, indikujeme thymoprofy-
laktickou [é¢bu. Nedoporucuje se viak podévat
lithium (riziko intoxikace pfi ¢asté dehydrataci
nemocnych) a za vhodnéjsi je povazovéno uziti
valprodtu ¢i lamotriginu.

Vsituacich, kdy je depresivni porucha dopro-
vazena psychotickymi stavy, jsou doporucovany
v akutnim stadiu kombinace antidepresiv a niz-
kych davek atypickych antipsychotik (napf. olanza-
pinu, quetiapinu), event. v rezistentnich pripadech
Ize vyuzit i elektrokonvulzivni terapii.

U nemocnych trpicich HN Ize pozorovat vy-
razny terapeuticky efekt, ale také castéjsi vyskyt
vedlejsich priznakl terapie (zejména agitace,
akatizie a deliriézni stavy). Jako inicidIni davku
antidepresiva je proto vhodné pouzit polovinu
doporucené bézné dennfi davky.

Psychoticka symptomatika

Viyskyt psychotickych komplikaci v prdbé-
hu HN je udavén u 3,4-12% nemocnych (8).
Pacienti s casnéjsSim nastupem HN maji vyssi
riziko vzniku psychotickych symptom. U HN je
Castym dominujicim rysem psychotického stavu
generalizované paranoidni nastaveni (bludy)
spojené s iritabilitou a agresivnim chovanim.
Halucinace jsou pomérné vzacnéjsi. Psychotické
stavy jsou indikaci k okamzitému zahdjeni tera-
pie, tedy podavéni antipsychotik. Lé¢bou volby
jsou opét atypickd antipsychotika (risperidon,
quetiapin, olanzapin). Kombinaci vice antipsy-
chotik se vyhybdme.

Obsedantné-kompulzivni porucha

U nemocnych s HN jsou pfitomny ¢asto
i obsese a kompulze. Obvyklym doprovodem
jsou i perseverace. Tyto pffznaky jsou velmi casto
predevsim problémem pro pecovatele. V terapii
je dosahovano dobrého efektu klomipraminem
¢iantidepresivy typu SSRI, relativné nejlepsi zku-
senosti mdme se sertralinem ¢i paroxetinem.
Lze zkusit i kombinaci s malou davkou olanza-
pinu. Tézké obsedantné-kompulzivni projevy
u nékterych nasich pacientl viak vzdoruji véem
lécebnym snahdm.

Izolované kognitivni deficity
a demence

Jednotlivé izolované kognitivni deficity
se objevuji na za¢atku onemocnénf a postu-
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pem casu se prohlubuji. K ttmto symptomim
fadime exekutivni dysfunkce, poruchy paméti,
poruchy zrakové-prostorové orientace, narusenf
pozornosti a schopnosti soustredént.

Postupny rozvoj demence patii mezi hlavni
pfiznaky HN.V soucasné dobé nejsou k dispozici
ucinné terapeutické postupy, davajici nadeéji zpo-
malit ¢i zastavit progresivn{ ztratu kognitivnich
schopnosti. PodpUrna psychoterapie, aktivizace
nemocnych napr. formou ergoterapie, kognitivni
trénink a socialni podpora poméahé udrzet dé-
le komunikaci a béZzné dennf aktivity pacienta.
Kognitiva bohuzel nepomahajf (9).

Zmény celkového stavu

Vahovy ubytek u HN

S progresi HN se bézné objevuje pokles
télesné hmotnosti. Vahovy Ubytek mizZe byt
pritomen jiz v pocétecnich stadiich (10). K hub-
nuti u HN dochdzf z fady pficin, mezi néZ pati:
dyskineze, dysfagie, neuroendokrinni poruchy,
nedostatecny prijem kvalitni potravy, kognitiv-
ni a behaviorélni poruchy. Rada nemocnych je
postizena proteinokalorickou malnutrici i pfes
zvyseny pfisun plnohodnotné stravy. Lze Fici,
Ze nemocny s HN, ktery hubne, vyZaduje cca
dvojnésobek bézného kalorického pifjmu zdravé
osoby (4-5000kcal/den). Proto je nutné jiz pfi
prvnim kontaktu s pacientem sledovat rizikové
faktory malnutrice (tabulka 1). Pfi poklesu télesné
hmotnosti musime zjistit skute¢nou pficinu (ne-
chutenstvi, dysfagie, nevhodny jidelnicek a stra-
vovaci ndvyky, neurologické, kognitivni a beha-
viordlni poruchy, jiné komorbidity, nezddoucf
ucinky medikace, socidlnf a ekonomicky status).
V rozpoznani malnutrice a jeji etiologie mohou
napomoci laboratornf vysetfeni (napf. snizené
hodnoty predevsim celkové bilkoviny, albuminu,
prealbuminu, cholinesterdzy ¢i transferinu).

Z&vaznym problémem je dysfagie, kterd
zejména pro pacienty v pokrocilych stadiich
nemoci mize mit fatalni nasledky. Je nutno ak-
tivné patrat po problémech s polykdnim tekuté
a tuhé stravy, po kasli, teplotéch a recidivujicich
zanétech dychacich cest (aspirace!). Aspirace
jsou casto dlouho klinicky némé. Pacienti i pe-
¢ovatelé musi byt informovani o téchto rizicich,
zasadach stravovani pfi dysfagii: pfiprava jidla
na malé kousky, spravna konzistence (nejlépe
se polykd hustota jogurtu, zapijeni soust, event.
zahusténi tekutin, vzptimeny sed pifi jidle atd.)
a prvni pomoci pfi duseni. Na diagnostice a te-
rapii dysfagie by se mél podilet logoped - spe-

Tabulka 1. Klinicky vyznamné ukazatele rizika rozvoje malnutrice

Chybf pfijem stravy déle nez 7 dna.

Ptijem potravy <70% potieb > 10 dni (pfi pochybach indikovat vyhodnocent jidelnicku).
Pokles télesné hmotnosti > 10% za poslednich 6 mésict.

Pokles télesné hmotnosti > 5% za posledni 1 mésic.
Pokles télesné hmotnosti > 20 % absolutné.
Jakykoli pokles télesné hmotnosti pfi BMI < 18,5.

Nelze pfijimat vyZivu v dostatecném mnozstvi a kvalité: dysfagie, demence, osamocenost, nouze, atd.

(pfi pochybach indikovat vyhodnocent jidelnicku).

cialista, ktery rozhodne o event. dalsich vysetre-
nich (rtg plic, polykaci akt, videofluoroskopie).
Kvalitni informace o logopedii a dysfagii u HN
jsou dostupné napf. na internetové adrese www.
huntington.cz.

Pfi v¢asném zéchytu véhového Ubytku mize
pomoci edukace pacienta a pecovatell. Pokud
toto nestaci, je indikovana doplnkova enteraini
vyziva (tzv. sipping). V pfipadé nelspéchu je
pacient preveden na plnou enterdinf vyZivu.
U nemocnych se zavaznou dysfagif nebo ne-
moznym nedostate¢nym peroradlnim pffjmem
mUze byt kratkodobé zavedena nazogastricka
sonda a pfi dlouhodobych obtizich perkutanni
gastrostomie (PEG). Spravna a v¢asna indikace
nutri¢nf podpory vcetné PEG vede ke zlepSenf
kvality Zivota v pozdnich stadiich HN.

Pacient s HN se vsak dostavéa do péce klinic-
kych nutricionistl (pokud vibec) pfilis pozdé.
Ti zajistuji umélou vyzivu a preskripci (jejich
seznam Ize najit na www.skvimp.cz). Véhovy
pfirGstek mize byt také potencovan vedlejsimi
Ucinky symptomatické terapie HN (zejména mir-
tazapin, valprodt a antipsychotika).

Terminalni stavy

Pristup knemocnym v terminalnich stadiich
HN je definovan zasadami humanistického pfi-
stupu, snahou o autonomii, dlstojnost a absenci
utrpenti. Tlumenf bolesti, dostate¢na hydratace
a vyziva, prevence dekubitd a aspirace, umoz-
néni kontaktu s rodinou jsou teoreticky samo-
ziejmosti, obvykla praxe v CR je viak frustrujici.
V soucasnosti se v nékterych centrech klade
velky dliraz na informovanost nemocnych jiz
v ¢asnych stadiich o problémech pozdnich fazi
nemoci, aby méli moznost aktivné se rozhod-
nout o pouziti napf. PEG i pro pouzitf antibiotik
v termindlnich stavech atd. (11).

Huntingtonova nemoc
je onemocnéni celé rodiny

HN postihuje nejen svého nositele, ale za-
vaznym zpUsobem ovlivni funkénost celé rodiny:
partner se méni postupné v pecovatele, potom-
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ci se potykajf s rizikem dédi¢nosti a s rozhodo-
vanim o prediktivnim testovani. Psycho-socidIni
intervence v ramci rodin s HN jsou esencidlnf
pomoci. Neocenitelnou pomoc pfindseji pro
rodiny s HN také pacientské spole¢nosti, v CR
to je Spole¢nost pro pomoc pfi Huntingtonove
chorobé (www.huntigton.cz).
Podporeno vyzkumnym zdmérem
MSM 0021620849
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