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Huntingtonova nemoc

Huntingtonova nemoc se vyskytuje mnohem castéji v zemich zapadni
Evropy nez v Asii Ci v africké populaci. Onemocnéni postihuje jak muze,
tak zeny a...

Huntingtonova nemoc se ¢asto oznacuje jako Huntingtonova chorea, chorea major nebo jen
kratce Huntigton. Jde o dédicné vzacné neurodegenerativni onemocnéni u néhoz dochazi k
poskozeni mozkovych bunék. Huntingtonova chorea je onemocnéni znamé stovky let, ale
oficialné byla poprvé popsana americkym lékarem Georgem Huntingtonem v roce 1872
(jeho jméno onemocnéni také nese). Ten ji oznacil jako neurodegenerativni poruchu s
autozomalné dominantni dédicnosti.

Slovo chorea oznacuje nepravidelné nahodné se vyskytujici pohyby casti téla, které jsou typické pro
Huntingtonovu nemoc. Pohyby jsou nahodné a nepredvidatelné, jsou kratké, rychlé a pripominaji
krouceni. Pohyby Casto zesiluji pri pohybu, reci ¢i emocich. Typickd pro choreu je také tzv. tanecni
chtize. Onemocnéni Huntingtonovou nemoci se nejc¢astéji objevuje u dospélych osob stredniho véku
(35 - 44 let), projevit poprvé se ale muze v jakémkoliv véku od détstvi po stari. Pokud se objevi do 20.
roku, je nemoc oznacovana jako juvenilni.

Huntingtonova nemoc - pravdépodobnost

Huntingtonova nemoc se vyskytuje mnohem castéji v zemich zapadni Evropy nez v Asii Ci v africké
populaci. Onemocnéni postihuje jak muze, tak Zeny a diky autozomalné dominantni dédicnosti ma
kazdé dité nemocného ¢lovéka asi 50% Sanci, Ze onemocnéni zdédi. Neexistuje zadny zdravy
prenasec, to znamena, ze pouze nemocna osoba mize dale prenaset onemocnéni na potomky.



Onemocnéni podle odhadi postihuje asi 5 - 10 osob na 100 000 obyvatel, v Ceské republice miizeme
najit asi 1 000 nemocnych.

Huntingtonova nemoc - priciny vzniku

Huntingtonova choroba je onemocnéni dédicné prenasejici se z generace na generaci. Kazda
nemocna osoba ma 50% pravdépodobnost, Ze jeji potomek bude taktéz trpét Huntingtonovou
nemoci.

Onemocnéni se tak vyskytuje prakticky v kazdé generaci a nezavisi na pohlavi. Jak muzi tak zeny
mohou onemocnét se stejnou pravdépodobnosti. Objevit se ale mohou nové mutace (mnohem méné
Casto), takze se muzeme u osoby setkat s Huntingtonovou nemoci, aniz by kterykoliv ¢len rodiny
onemocnénim kdy trpél. Za vznik nemoci je odpovédna mutace genu oznacovaného huntington, ktery
byl objeven v roce 1993. Gen se vyskytuje na 4. chromozomu. Gen pak kdduje protein huntingtin,
jehoz presna funkce zatim neni znama. Jasné ale je, ze v prubéhu onemocnéni dochézi k poskozeni
neuront. Mechanismus poskozeni ale presné zndmy neni. Uvazuje se o pretizeni neuronu
glutamatovou neurotransmisi, poskozenim mitochondrii ¢i snizeni antiapoptickych Gc¢inku
huntingtinu (tim pak dochazi k urychleni napldnované smrti bunék).

Huntingtonova nemoc - priznaky a prubéh

Onemocnéni Huntingtonovou nemoci se vyskytuje v nékolika zdkladnich formach. Juvenilni forma se
typicky vyskytuje pred 20. rokem zivota a patri k méné ¢astym formam. Demence se rozviji velmi
rychle. Klasicka forma se projevuje nejcastéji mezi 35. - 44. rokem Zivota a objevuje se az v 90%
pripadt nemoci a mé nize popsany klasicky prubéh. Forma s pozdnim pocatkem je pak typ, kdy se
nemoc poprveé objevi po 60. roce zivota a priznaky jsou velmi mirné ve srovnan s predchozimi
formami. Obecné se s prvnimi priznaky je ale mozné setkat kdykoli, jak v détstvi, tak ve stari. Neni
ani vyjimkou, ze osoba geneticky onemocnénim trpi, ale fyzicky se Huntingtonova nemoc nemusi
projevit nikdy.

Pro tuto nemoc je typicka porucha motoriky, zména osobnosti s progredujici demenci a brzka smrt.
Pro onemocnéni je typickd ztrata neuront (mozkovych bunék) v oblasti bazalnich ganglii. To je ¢ést
mozku, kterd se podili na koordinaci pohybu. Nemocny tak postupné zacina trpét mimovolnimi
pohyby, které postihuji ruzné ¢ésti téla. Tyto pohyby se oznacuji jako chorea.

Chorea

Chorea postihuje jako prvni horni koncetiny a hlavu, typické jsou grimasy a otevirani ust. Okoli
nemocného casto podezira dotyéného z blaznovstvi nebo posklebovani se. Krom bazalnich ganglii
byvaji postizeny i dalsi Casti mozku, které maji za nasledek dalsi poruchy jako deprese, demenci,
paranoiu. Chorea vétSinou trapi nemocného desitky let a postupné progreduje (zhorsuje se).
Onemocnéni byva ve svych néasledcich velmi dramatické a predevsim pro nemocnou osobu a jeji okoli
tragické. V pocatcich se objevuji pouze nendpadné svalové zaskuby, které se Casem zhorsuji jako
zachvaty mimovolnych kroutivych pohybl. Nemocny se ale postupné neni schopen starat sam o sebe,
typické jsou zmény osobnosti, agrese a té7ké deprese. Zivot nemocnych tak velmi ¢asto kon¢i
sebevrazdou nebo infekci plic diky celkové imobilité. Pro tuto nemoc je typické to, ze mimovolni
pohyby vymizi v dobé spanku.

Typicka je kolébava divoka chuize, kterd pripomind tanec. Postupné dochézi ¢astéji k padum a
nejistym pohybtum. Poruchy pohybu muze doprovéazet porucha reci a poruchy polykani, které vedou k
hubnuti. Objevit se muze také inkontinence (pomocovani). Deprese se objevuji hned zpocatku, stejné



tak projevy agrese, naladovost ¢i podrazdénost. Nemocnym c¢asto chybi nadhled a sebekritika, proto
celou situaci velmi Casto znesnadnuji clenum rodiny, pro které je tézké jim vysvétlit, Ze uz nejsou
schopni samostatné vést domécnost a potrebuji pomoc. Mozné je pritomnost halucinaci a blud.
Velmi typické prakticky pro vSsechny nemocné je demence.

Stadia Huntingtonovy nemoci
Lékari onemocnéni nékdy radi do 5 stadii.

« 1. stadium: Pacient je schopny vykondvat pracovni ¢innost a je aktivné zapojen do rodinného
a spolecenského zivota.

2. stadium: Prace je vykonavana na nizsi irovni, nemocny je schopen vykonavat denni
¢innosti.

« 3. stadium: Neschopnost pracovat, nutna je pomoc pri bézné denni Cinnosti

e 4, stadium: Nesamostatnost, nemocny je ale schopny stale s pomoci zit v domacim prostredi.

e 5. stadium: Nutnost pomoci odbornych pracovniki, kompletni odkédzanost na pomoc druhych.

B
Diagnostika Huntingtonovy nemoci

Jak jiz bylo zminéno, Huntingtonova nemoc je onemocnéni dédicné, to znamena, ze se jako
geneticka informace ulozena v lidskych chromozomech prenasi z generaci na generaci. Za vznik
nemoci je odpovédna mutace genu oznacovaného huntington, ktery byl objeven v roce 1993. Gen se
vyskytuje na 4. chromozomu. D4 se tedy rict, Ze od té doby se da onemocnéni detekovat genetickym
vysetrenim. Pri vyskytu onemocnéni v rodiné je mozné detekovat geneticky defekt, ktery pak s
nejvetsi pravdépodobnosti bude znamenat postupny rozvoj nemoci, pokud k nému jiz nedoslo.
ZkuSeny neurolog je také schopen onemocnéni predpokladat dle klinického vySetreni (chorea,
demence).

Jelikoz nové mutace a vznik onemocnéni u jedince, v jehoz rodiné se Huntingtonova nemoc
nevyskytuje, je pomérné malo pravdépodobny, vétSinou se jiz o vyskytu Huntingtonovy nemoci v
dané rodiné vi, a vySetfeni se sméruje ke konkrétnimu cili najit mutace zptsobujici onemocnéni. V
dnesni dobé nastava situace, kdy je pomérné jednoduché zjistit, zda dany jedinec Huntingtonovou
nemoc ma nebo ne ¢i zda se u néj v budoucnu projevi, ale problémem je, jak o pozitivnim nalezu
jedince informovat.

Huntingtonova nemoc ma velmi fatalni nasledky, proto je vhodné diagnozu sdélovat vzdy v
pritomnosti ¢lena rodiny ¢i jiné blizké osoby. Kazdy nositel genu pro Huntingtonovu chorobu, ktery
timto onemocnénim trpi nebo bude trpét, ma 50% Sanci, Ze jeho potomci budou taktéz trpét
onemocnénim. Toto nastéva v situaci, kdy nemocny jedinec ma partnera zdravého. Pokud by dva
nemocni partneri ocekavali potomka, pravdépodobnost by pak byla jesté vyssi. Toto plati bez ohledu
na tom, zda je nemocny muz ¢i zena. Nemocna osoba je vzdy prenaseCem onemocnéni.

Lécba Huntingtonovy nemoci

Ackoliv je Huntingtonova nemoc zndma jiz stovky let a jiz desitky let vime, jak onemocnéni
spolehlivé diagnostikovat, 1éCba onemocnéni je stale svizelna. Musime otevrené rict, Ze spolehliva
lécba Huntingtonovy choroby stale neexistuje. V minulosti i v dnesni dobé se testuje rada latek a
preparati, které by chranily nervovy systém tak, aby k onemocnéni nedoslo, aby bylo mozné
onemocnéni zastavit nebo zpomalit. Bohuzel vysledky ale neprinédseji dobré zpravy a 1ék na



Huntingtonovu nemoc neexistuje. Problémem samotné 1éCby je i to, ze se stale neznd presna pricina
onemocnéni. Neni zndamy mechanismus poskozeni neuronu. UvaZuje se o pretizeni neuronu
glutaméatovou neurotransmisi, poskozenim mitochondrii ¢i snizeni antiapoptickych u¢inka
huntingtinu (tim pak dochazi k urychleni napldnované smrti bunék).

V dnes$ni dobé se vklada nadéje do transplantace novych zdroju neuront. Problémem této 1éCby jsou
stéle reSené etické otazky kmenovych a jinych bunék a to, ze Huntingtonova nemoc postihuje vice
oblasti mozku. Jelikoz vétSina nemocnych s Huntingtonovou nemoci trpi depresemi, vyuzivaji se jako
podpurna léCba antidepresiva a dalsi 1éky resici symptomy nemoci jako jsou antibiotika pro 1éCbu
zanétl plic pri snizené pohyblivosti nemocného, déle pak 1éky podporujici mozkovou ¢innost pri
demenci, latky tlumici mimovolni pohyby a 1éky k tlumeni paranoi ¢i halucinaci apod.

Prevence Huntingtonovy nemoci

Jelikoz neni stale presné znama pricina vzniku této nemoci na urovni mozkovych funkci, prevence je
prakticky nemozna. Jedinou moznou prevenci v pripadé Huntingtonovy nemoci je prenatalni
diagnostika, kdy je mozné testovat nenarozené dité a zjistit jesté nitrodélozné, zda plod nese dané
mutace ve své genetické vybavé ¢i nikoliv. To samozrejmé neresi onemocnéni jako takové, ale dava
to moznost budoucim rodi¢im rozhodnout se, zda chtéji potomka s pravdépodobnosti onemocnéni ¢i
ne. Nékteri nemocni jiz sami vi, Ze nechtéji dale gen této vazné nevylécitelné a smrtelné nemoci
predavat svym potomkum a déti nemaji nebo resi téhotenstvi darcovstvim vajicek ¢i spermii od
zdravych jedincl. Tim v podstaté predchazeji vzniku této nemoci.



