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Definice

Huntingtonova choroba (téz chorea, angl. Hungtington disease -
HD) je neurogenerativni autosomalné dominantné dédicné
onemocneéni. Jedna se o typickou chorobu s pozdnim nastupem —
veétsSina nositelu mutované alely onemocni okolo 40. roku véku, tedy v

dobé, kdy uz byvaji na sveté potomci.

Incidence HD se pohybuje mezi 4 az 10 nemocnymi na 100 000
obyvatel.



Puvod nemoci

Za vznik nemoci je zodpoveédna mutace v HTT genu, jez kéduje
protein huntingtin. Jeho presna funkce jesté neni znama, ovsem
vzhledem k jeho interakcim predpokladame jeho vyznamnou roli pri
normalnim vyvoji a pribéhu mitdzy v CNS.

Mutace pri HD spociva v zmnozeném opakovani tripletu CAG,
kodujiciho glutamin, na vice nez 40 repetic. Zdravy jedinec neprenasec
ma v tomto genu pouze 9 az 35 repetic. Plati, ze Cim vice repetic v
postizeném genu je, tim casneéjsi je nastup nemoci.

Tyto zmnozené repetice se dédi od postizeného rodice. Ovsem je
mozné, ze zdravi rodice s poctem repetic napriklad 34 maji potomka, u
néhoz se HD projevi. DUvodem je vznik dalSich repetic pri meiotickém
cyklu potomka, diky nimz se presahla hranice 40 repetic a dojde k
vypuknuti choroby.



Projevy onemocneni

HD zpUsobuje selektivni ztratu neuront v bazalnich gangliich, jez
se podileji na koordinaci pohybu. Pacienti tedy trpi choreou —
mimovolnymi rychlymi pohyby riznych ¢asti téla. Casto byvaji zasazeny
i dalSi ¢asti mozku, kvuli cemuz se objevuje deprese, psychéza, paranoia
a zhorsujici se demence. Mezi dalsi projevy se radi apatie, agresivita,
poruchy reci a polykani, zvysené slinéni, poruchy spanku, hybnosti oci a
inkontinence.

Mechanismus posSkozeni neuronu neni znam.

Pacienti trpici HD mohou s touto chorobou zit az 30 let, ovSem
Casto jejich zivot konc¢i nasledkem padu pri nekoordinovanych
pohybech Ci pri sebevrazdach.



Lecba a diagnostika

Lécba HD v soucasné dobé neexistuje, |€Ci Ci zmirnuji se pouze
projevy tohoto onemocnéni (neuroleptika, antiparkinsonika). Z tohoto
divodu je treba pri diagnostice a pripadném sdéleni pozitivniho
nasledku postupovat s velikou rozvahou, abychom zabranili
traumatizaci pacienta Ci depresim.



