HUNTINGTONOVA NEMOC
(HUNTIGTON'S DISEASE; HD)
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orevalence 5-7 pripadu na 100 fisic lidi

poprve popsana v roce 1872

typicky anatomicky znak - atrofie podkorovych struktur, bazalnich ganglii, hlavné

Nncl. caudatus

poruchy hybnosti plynou hlavné z objemového zmenseni BG

Tab. 20.1. Hlavni priznaky klasické Huntingtonovy nemoci (upraveno podle Mulchandani, 2010).

Oblast

| Motorika (obvykle
v Casné fazi choroby)

Kognice (poruchy se objevi
obvykle pred vznikem
motorickeé slozky)

Projevy

pohybovy neklid (nevydrzi klidné sedét)
chorea (,,huntingtonsky tanec”,
pohyb()

dystonie (neohrabané polohovani koncetin a téla)

hyperkineze (rychlé pohyby)

tremor (nejcastéjsi mimovolni porucha)

také se muizZe objevit nemotornost, pomalost, imperzistence
nebo pomala hybnost ovlivinujici polykani, o¢ni pohyby a rec

sled neocekavanych mimovolnich

deficity korovych funkci, tj.:

e pamét pracovni a kratkodoba

e recova plynulost

e exekutiva (planovani, organizace a volni presouvani zaméreni),
ovlivijici rigiditu chovani, obtize pfi zméné& navykd a inflexibilita
postoja)
obtize pri identifikaci emoce ve tvari (prfedeviim vyrazu odporu,
znechuceni)

deficity subkortikalni:

e pozornost

e soustredéni




(pozdéjéi' faze

PsyChika

¢ halucinace

nalada, mé&nicf se neoéekévéﬁé:r

* Uzkost

* napéti a neklid (Prominuijici priznak)
 deprese

e iritabilita

e apatie

e intermitentni vybuchy vzteku a agrese
psychotické projevy (Moore, 2014):

e paranoia

* poruchy mysleni




1938 - poznatek, ze choroba je geneticky podminéna (mutace podlozend
zmnozenim poctu CAG tripletd)

klinické priznaky u dospélych mezi 35.-45. rokem
délka preziti cca 17 let (smrt nastava diky jiné chorobé, napr. pneumonii)

existuje vzacnéjsi juvenilni forma HD - primdarni Westphalova varianta - asi 5%
pripady, zacdtek obvykle do dvacetilet véku - symptomy a pribéh odlisné



Tab. 20.2 Hlavm priznaky Juvenllm formy HN (upraveno podle Roth, 2012)

Oblast 7 B

 Kognice (casne symptomy) Skolni selhavani
mentalni deteriorace (v raném véku)

Psychika poruchy chovani:
: e vybuchy zlosti

e agresivita
; = antisocialni projevy
| osobnost s obsedantn&-kompulzivnimi rysy
deprese (obtizné diagnostikovatelna)

psychotické projevy meéne cCasté

hypokineze

rigidita

dystonie

porucha stability a chize (rychle progreduje)
tes hlavy a horni poloviny téla

aké&ni a posturalni tfes hornich koncetin
trupovy myoklonus (obc&asny)

nutkave a tlkove pohyby (sporadicky)

Motorika

e .VprOJevy postuzem pyramldovych drah:

! ot o zvysSené reflexy

e iritacni jevy

e (parézy nejsou)

dysartrie prechazejici do mutismu

dysfagie (byva zdrojem duseni, kaslani, postprandiainiho vomitu,

aspirac¢nich pneumonii)

Dalsi typické priznaky epilepsie (zachvaty generalizované i fokalni)

kachektizace
opakované pady se zranénimi
imobilizace




klinické vySetreni neurologem + radiodiagnostika subkortikalnich struktur
(ncl.caudatus) + genetické vysetreni + NPS

vétsina KD se objevuje drive, nez je onemocnéni potvrzeno

nékteré vyzkumy ukazuji rozdily ve strukture KD u prenasecU genu HD oproti tém,
kterl prenaseci nejsou

rozdil v kognitivni vykonnosti u téch, kteri konvertuji do HD a témi, kde se HD po
dobu sledovdni nerozvinula

metaanalyza 110 vyzkumuU KF u HD (Dumas,2012) - v obdobi pred ndstupem
klasickych neurologickych sy jsou vzdy pritomny deficity PM rychlosti, naruseni
schopnosti identifikovat emoce a do urcité miry faké poruchy exekutivnich fci

I<I|n|<:l<y proﬂl jiz rozvinuté HD poruchy paméti, snizeni PM rychlos’n obtize pri
pozndvAni emocnich vyrazu ve tvdri (zvldsté hnusu, znechuceni ¢i osklivosti)
a exekutivni fce

v prubéhu choroby Ize ocekdvat poruchy v oblasti pracovni paméti,
psychomotorické rychlosti, poznavani negativnich emoci, v pozornostnich
a zrakove-prostorovych exekutivnich fcich



Tab. 20.3. Dopomcovane neuropsycholog;cke metody pro vysetrem pacnentu s HN77

 Oblast | Metoda / Zd"Ol G :
| kognitivni g
- funkce ; L ST AR, B e €y mi, i s TGS 2
Psychomotoricks | Grooved Pegboard | Trites(1997)
: rychlost & Tapping Moerland et al. (1 998)
; program FePsy
Pozomost | reakeni as (zrakovy. sluchovy, vjb&rovy) | Moerland etal. (1998),
| ey M PO | L AP
! Contmuous Performance Test Conners (201 4)
| | Brief Testof Attention | Schretlen (1997)
t I Béh;;é&.:aa Inatter;;e; Teskt) WI|SOF’I etal. (1 987T e
| Ciselny Etverec | Jirasek (1975) ‘
‘Pamét | Wechsler Memory Scale (WMS-IV) Wechsler (2009) ]
| California Verbal Learning Test (CVLT-Il) Delis et al. (2000) I
| LJH[&AZk@éka verbalni paméti Christensen (1974) ~ ]
TEJéd Sele:t;;e: Remlndlng?e;; i(&SRT) Grober & E:a;c;h-lze—(—{98—7) S
| ‘Rey Auditory Verbal Learning Test (RAVLT) | Rey (1964) |
Rey—Osterrieth COmpIe: ﬁl;:é;re ;I:;s.; Meyers & Meyers (1995)
*P;n;et :m};llcuit‘mﬂm ”TAImphc{tﬁKsﬁs&:m-u;(‘)n Test (iAT) Greenwald et al. (1 998)_—
| Word Stem Completion Task 7 Bassili etal. (1989)
Wo?d?;egment C_Zgr-npletion o Weldon (1993) S
ST T et Bisniaion Tadk D) 1| Meyer & Schvanevaldt (97T
Rec Western Aphasia Battery (WAB) Kertesz (1982) i
Exekutiva -W;C;;Stﬂ C;*Vciigorung Test Revised and Heaton et al. (1 9-93) =
Expanded (WCST) (computer versuon) A
-S-troop Coiork\—N-erel Ihterference Test Golden (2002) n e ﬁ) ok
 Trail MakingTest | Reitan (1958)
Verbal Fluency (FAS) Benton & Hamsher (1976)
’ —C_Z;_n_iroiled Oraiv\‘/‘;/—ord Assoc:atlon Test Rl_—lff -—e;ia_lj—(jl_‘;‘?é)éﬂ )
(COWA)
| |Categorial Fluency (animals) | Kertesz (1982)
Emoce i FaCiaI Express;).r—}‘s Test % Ekmar{ & -l-:nesen (1 9775)
Amsterdam Ne;rc;;sychcﬁ)l_c;él_e;lTl‘;;;;sﬂ M‘—iaeVS;)nneQiiﬂe (2005)
(ANT)




Screening Mini-Mental State Examination (MMSE) Folstein et al. (2000)

Cognistat Kiernan et al. (1987)*

Montreal Cognitive Assessment (MoCA) Nasreddine et al. (2005)

Repeatable Battery for the Assessment of | Randolph et al. (1998)
Neuropsychological Status (RBANS)

Skaly Montgomery and Asberg Depression Montgomery & Asberg (1979)
Rating Scale (MADRS)

Mattis Dementia-Rating scale (MDRYS) Mattis (1976)

Skaly specifické Unified Huntington’s Diease Rating Scale | HSG (1996)
pro HN (UHDRS)

Frontal Systems Behavior Scale (FrSBe) Grace & Malloy (2001)

Neuropsychiatric Inventory (NPI) Cummings et al. (1994)

* Ceska verze vySetreni je k dispozici na www.cognistat.com od roku 2007 a pracovalo se s ni predevsim
Upacientl s ALS (viz Kulistak, 2007).




neni specificky druh rehabilitace osob s HD

vyuziti postupu pri zvidddani narusené pohybové slozky, kterd ma rysy
parkinsonismu obohaceného o choreu

orimdrni zaméreni na prevenci pAdu - ndcvikovy postup, kdy se pacient
soustredi na stereotypy své chlze a stabilizuje je pomoci metronomu (zkrédceni
deélky kroku), tedy externim fizenim

Ve ~ 7

pri internim rizeni odecitani Ciselné rady — distrakce - odklonéni pozornosti
od sledovdni chuze - snizeni problémU s narusenou kadenci krokovych
stereotypu

poMmoc smerovana nejen na pacienta, ale i na pecujici osoby - dostate€nd
edukace a informovanost

socidlni a PST péce
| spoluprdce psychiatra s neuropsychoterapeutem

PST péce je zvldsté vyznamnd pri feseni problémU partneru rozdiiného pohlavi,
zda “mit Ci nemit” déti, pokud je zjisténa genetickd zatéz u nékterého z nich



7AVER

* nelzerici, ze objevem genetického podkladu byla HD
zviddnuta

 diky témto poznatkUm lze predchdzet a zejména [€Cit
doprovodneé potize, zejména psychickeho charakteru, které

W W\ N A4

pri 1€Z3im prubéhu HD témér vzdy vyzaduji psychiatra

« velmi vyznamnad i diagnostickd prace klinickeho
neuropsychologa a s ni souvisejici aspekty
neuropsychoterapeutické



