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OBECNE O CHOROBE

*Huntingtonova choroba je dédi¢né onemocnéni, které zptisobuje progresivni poruchu (degeneraci) nervovych bunék v
mozku.

*Huntingtonova nemoc ma velky vliv na funkéni schopnosti ¢lovéka a obvykle vede k pohybu, mysleni (kognitivni) a
psychiatrické poruchy.

*U vétSiny lidi s Huntingtonovou chorobou se ptiznaky a symptomy projevi ve 30 nebo 40 letech. Ale onemocnéni se miize
objevit dfive nebo pozdé&ji v Zivoté.

*Kdyz se onemocnéni vyvine pied vékem 20 let, tento stav se nazyva juvenilni Huntingtonova nemoc.

*K 1€¢be symptomli Huntingtonovy choroby jsou k dispozici Iéky, ale 1€Cba nemuZe zabranit fyzickému, mentalnimu a
chovani spojenému se stavem.

PRICINA

*Huntingtonova choroba je zptisobena dédi¢nou vadou v jediném genu. Huntingtonova nemoc je autozomalné¢ dominantni
porucha, coZ znamena, Ze ¢lovek potiebuje pouze jednu kopii defektniho genu k rozvoji poruchy.

*S vyjimkou gent na pohlavnich chromozomech ¢lovék dédi dve kopie kazdého genu - jednu kopii od kazdého rodice. Rodic¢
s defektnim genem by mohl projit pod vadnou kopii genu nebo zdravé kopie. Kazd¢ dité v rodiné ma proto 50% Sanci zdédit
gen, ktery zpusobuje genetickou poruchu.



GENETIKA

*Za vznik nemoci je odpovédna mutace v HTT genu, ktery byl objeven v roce 1993. Je ji
zmnozené opakovani tripleti CAG, coz je kodon pro glutamin (odtud polyglutaminove
poruchy). Gen koduje protein huntingtin. Pfesna funkce proteinu stale neni znama,
predominantné je exprimovan v CNS. Interaguje s fadou transkripcnich faktoru, je tedy
pravdépodobna jeho vyznamna role pfi normalnim vyvoji CNS, rovné€z byla demonstrovana
jeho diilezitost pro normalni grﬁbéh mitézy v CNS. Normalni jedinci nesou ve svém genu 9—

35 repetic CAG, postiZeni jedinci jich maji vice nez 40. Cim je pocCet repetic veétsi, tim je
nastup onemocnéni ¢asnéjsi.

*Expandovana repetice se dédi od postizen€ho rodice. Pii pfenosu ovSem n€kdy dochazi
béhem meidzy k dalsi expanzi této repetice. Muze proto nastat situace, kdy ma rodi¢ pocet
repetic pi1 horni hranici normy (premutace), tj. je zdravy, potomek vSak ziskava
alelu expandovanou, takze u n¢j nemoc propukne. Expanze se u HD objevuje Castéji béhem
muzské 7% metogeneze, coZ je duvod, pro€ jsou tézke, Casné se objevujici formy s poctem
repetic 70—120 dédény od otce.

*Mohou se objevit 1 nové mutace — asi 25 % pacient ma negativni rodinnou anamnézu.



PRIZNAKY

*Huntingtonova nemoc obvykle zplisobuje pohybové, kognitivni a psychiatrické poruchy se Sirokym spektrem ptiznakt a piiznaki.
*Ptiznaky, které se nejprve objevi, se mezi postizenymi lidmi zna¢né 1isi.
* V pritbé¢hu onemocnéni se zda, Ze nekteré poruchy jsou dominantnéj$i nebo maji vétsi vliv na funkéni schopnosti.

POHYBOVE PORUCHY

Nedobrovolné kyvani nebo krouzky (chorea)

Svalové problémy, jako je rigidita nebo svalova kontraktura (dystonie)
Pomalé nebo abnormalni pohyby oci

ZhorSena chiize, drzeni téla a rovnovaha

Obtize s fyzickou produkeci feci nebo polykanim

KOGNITIVNI PORUCHY

Obtiznost pii organizaci, upfednostiiovani nebo zaméteni na tkoly

Nedostatek flexibility nebo tendence k uviznuti mysleni, chovani nebo jednani (vytrvalost)
Nedostatek kontroly impulzii, ktery miize vést k vybuchu, plisobi bez mysleni a sexualni promiskuity
Nedostatek védomi vlastniho chovani a schopnosti

Pomalost pfi zpracovavani myslenek nebo pii hledani slov

Obtiznost uceni se novych informaci

PSYCHICKE PROBLEMY

Pocity podrazdénosti, smutku nebo apatie
Socidlni vyc¢lenéni

Nespavost

Unava a ztrata energie

Casté myslenky na smrt, umirani nebo sebevrazdu
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https://www.wikiskripta.eu/w/Huntingtonova choroba

https://www.mavoclinic.org/diseases-conditions/huntingtons-disease/symptoms-
causes/syc-20356117
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