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Znak predstavuje hlavu a horni torzo jedince, nebot
Huntingtonova choroba mize postihnout jak du-
$evni, tak fyzické funkce. Zmenseny prostor uvnitt
symbolu znazornuje omezené fyzické a dusevni

schopnosti postizené osoby.

Symbol nahrazuje rozvijejici se kvét rostliny, aby
byl zndzornén riist a rozvoj ¢innosti svépomocnych
spole¢nosti pro Huntingtonovu chorobu na celém

sveéte.

Je také znamenim nadéje - Ze prace a vyzkumné

uspéchy poslednich let povedou k uspésné 1écbé.

Huntingtonova choroba neni onemocnéni jednotlivce, ale celé rodiny

a podle toho je tfeba k nemoci pristupovat.

Motto:
Huntingtonova choroba napadd vse, co nas ¢ini lidskymi

Nancy Wexler

Jestli najdes v Zivoté cestu bez prekazek, ur¢ité nikam nevede
Arthur Charles Clarke

Ke vSemu, co je veliké, je prvnim krokem odvaha

Johann Wolfgang Goethe.
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Uvod

Vazeny ctendafi,
do rukou se Vam dostava text o Huntingtonové chorobé. S nejvétsi pravdépodobnosti, jste
se stali pfimo nebo nepfimo ¢leny mezinarodniho huntingtoského hnuti. Jste bud pacient,

partner, osoba v riziku, pecovatel ¢i pritel nékoho, koho se HCH ptimo tyka.

Dékujeme, Ze jste vzali tuto brozuru do rukou a chcete se néco dozvédét o diagndze, o které

jste do neddvna pravdépodobné neméli ani nejmensi tuseni.

Nebudeme Vam namlouvat, Ze je to banalita, ktera se vyfes$i sddrou, ¢i néjakym medika-

mentem nebo jinym druhem terapie.

HCH se k Vam pftisaje a nepusti se, at délate, co délate.

Ptipravili jsme pro Vés tento text, abyste na tom byli Iépe, nez my pred Vami, ktefi jsme se

zcela nedobrovolné a nepldnované stali ¢leny velké huntingtonské rodiny.

Na druhou stranu pres véechny problémy, které nam HCH pfinesla a pfindsi, stoji nase Zi-
voty za to a je nam mezi sebou dobte. Snazime si naslouchat, radime se, spolu se vzdélavame,

v8ichni se u¢ime absolutni samostatnosti, zodpovédnosti a neuvéfitelné toleranci.

Ale nebudeme Vam namlouvat, Ze to neboli. Boli. Ale v§ichni mame své rodiny a déti, pro

které se snazime pripravovat radostné chvilky a objeti, protoze se prosté mame radi.
S laskou pro Vs
predsedkyné SPHCH

PharmDr. Zdeiika Vondrackova
prosinec 2014



Huntingtonova choroba

Huntingtonova choroba (HCH) je neurodegenerativni onemocnéni centralniho nervového
systému, které se projevuje mimovolnimi pohyby, zménami osobnosti a intelektudlnim tpad-
kem. Jedna se o dédi¢né onemocnéni, které postihuje stejnou mérou muze i Zeny. K nastupu
Kklinickych ptiznaki u klasické formy nemoci dochdzi obvykle v dospélosti, nejc¢astéji mezi
35.-45. rokem Zivota. Nemoc v§ak mtize zacit v libovolném véku. Kromé klasické formy se
rozli$uje i forma juvenilni (nemoc se projevi do 20 let véku) a forma s pozdnim néstupem
onemocnéni (projevi se po 60. roce Zivota). V pribéhu onemocnéni postupné dochazi k pro-
gresivnimu ubyvani vSech télesnych i dusevnich schopnosti a béhem 15-20 let dochazi k upl-

né zavislosti pacienta na péci okoli.

Historie

Huntingtonova choroba byla poprvé popsana jiz ve 14. stoleti jako epidemie tane¢ni ménie.
Angli¢ti kolonizatofi v roce 1600 zacali pro tuto chorobu pouZivat pojmenovani tanec Svaté-
ho Vita. Podrobny klinicky popis tohoto onemocnéni pochdzi az z roku 1872, kdy americky
lékat George Huntington napsal pojedndni o pacientech, které on a jeho otec 1é¢ili (Zuccato
etal., 2010). Navzdory tomu, Ze onemocnéni a jeho projevy byly popsany jiz pfed vice nez sto

lety, velice dlouho se nevédeélo, jak toto onemocnéni vznikd a co ho zptsobuje.

Pti vyzkumu nemoci hrély diileZitou roli rodiny zatizené HCH. Velkou zasluhu na studiu
HCH m4 psychoanalytik Milton Wexler z Los Angeles, kterému na tuto nemoc zemfela man-
zelka. Poté, co zjistil, Ze jsou v riziku nemoci i jeho dvé dcery, zalozil Nadaci pro vyzkum dé-
di¢nych onemocnéni (Hereditary Disease Foundation) a vytvotil projekt, na kterém pracovali
nadéjni mladi védci, véetné jeho dcery Nancy (neurolozka a geneticka). Projekt byl realizovan
v huntingtonské komunité u jezera Maracaibo ve Venezuele, kde je viibec nejfrekventovanéjsi
vyskyt (nejvyssi prevalence) HCH na svété. Po mnoha letech prace se tomuto tymu v roce
1983 podarilo objevit geneticky marker (pfibliznou polohu genu) HCH a v roce 1993 byl
identifikovan pfimo gen - huntingtin (ozna¢ovany jako Htt, nebo IT-15), jehoz mutace (po-
zménéni) je za HCH zodpovédna. Tento prikopnicky vyzkum pomohl nasledné k pfecteni
celého lidského genomu. Bliz8i popis, jak védci a lékafi celili HCH, spole¢né s dlouhou histo-
rif pfedsudkd a nepochopeni, které doprovazeji rodiny postizené HCH, je zachycen v knize

Alice Wexler , The woman who walked into the sea“ (Zena, kterd vkro¢ila do mote).



Obr. 1: Nancy, Milton a Alice Wexlerovi

Pricina

HCH se projevi u lidi, ktefi maji mutovany gen huntingtin. Jednd se o pozménéni v CAG
repetici, kde dochdzi k prodlouzeni. Genetickd informace je zapsana v tzv. DNA - DNA pred-
stavuje sepsané instrukce toho, jaci jsme. Geny si lze piedstavit jako véty. Véty se skladaji ze
slov a kazdé slovo je zapsano tfemi pismeny — nukleotidy. V genu huntingtin se nékolikrat
po sobé opakuje slovo slozené z pismen ,,CAG®. Opakovani ,slova“ CAG nékolikrét za sebou,

se nazyva CAG repetice. V pripadé HCH je tato repetice prodlouzena.

Z genu se tvofi protein (bilkovina), ktery za normadlnich okolnosti plni v bunikich svou
roli - pracuje tak, jak ma. V pripadé, Ze je gen mutovany, protein, ktery z né¢ho vznikd, se
od nemutované verze li$i. Tato odli$nost mutize zptsobit, Ze protein ztrati svou funkci, nebo
néjakou novou funkci ziska. Nebo oboji. To je i pfipad HCH. Burika postradd ,,praci“ nemuto-
vaného proteinu a zaroven se musi vyporadat s ,,praci navic“ zptisobenou mutovanou formou,
pri¢emz oboji ji ublizuje. Aby vSeho nebylo malo, je protein huntingtin u¢astnikem mnohych
biologickych drah - ¢ili ovliviiuje velky pocet procest, které v burice probihaji. Navic protein
huntingtin ,,spolupracuje“ s mnoha jinymi proteiny, a tak nejen on samotny, ale cela skupina

proteinti miiZe toto onemocnéni ovliviiovat.

Za 20 let bylo ziskano hodné informaci, ale je je§té mnoho otazek, na které odpovédi nejsou
znamé. Ve snaze porozumét nemoci a zpomalit nebo zastavit jeji prabéh intenzivné spolu-
pracuji védci po celém svété. V CR se na vyzkumu HCH podili tym profesora MVDr. Jana
Motika, DrSc., z Ustavu Zivodisné fyziologie a genetiky AV CR v.v.i., v Libéchové, ktery se
vénuje zdkladnimu vyzkumu. Vyznamny kol plni i tym profesora MUDr. Jana Rotha, CSc.,
z Centra extrapyramidovych onemocnéni 1. LF VEN a UK v Praze, zapojeny do prospektivni
(popisné) studie EHDN REGISTRY. Studie REGISTRY, ktera ptivodné mapovala HCH v Ev-



ropé, postupné prechdzi do celosvétové prospektivni studie ENROLL-HD, kterd shromazduje

data od pacientd, osob v riziku nebo téch, jejichz zivot HCH ovliviuje.

Vyskyt

Onemocnéni patfi mezi takzvana ridka (vzacnd) onemocnénis vyskytem 1 pacient na 10 000-
15000 obyvatel (Kremeretal., 1994). V prevalenci HCH je ale mozné pozorovat velké geografic-
5 na 100 000 obyvatel. Predci obyvatel Spojenych statd, Jizni Afriky, Australie, Karibiku
a Venezuely z velké ¢asti pochazeji z Evropy (obdobi kolonizace) a prevalence HCH je v téch-
to zemich podobna jako v Evropé. Naopak v Ciné a Japonsku je prevalence HCH odhadnuta

na 0,1-0,5 na 100 000 obyvatel (Warby et al., 2011).

Odhady prevalones HOH ve svaté

Minimdlni prevalence
ma 1O
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Obr. 2: Prevalence HCH ve svété. V mapé jsou zobrazeny priiméry vyskytu HCH ve svété. Vice nez 5 nemoc-
nych na 100 000 obyvatel je napt. v Austrdlii, USA, Kanadé, Venezuele, Spanélsku, Francii ¢i Némecku. 1-5
nemocnych na 100 000 obyvatel je napt- v Itdlii, Polsku, Rusku ¢i Indii. V soucasné dobé je nejvyssi pozoro-
vand prevalence HCH ve Venezuele u jezera Maracaibo (700 nemocnych na 100 000 obyvatel). Upraveno

podle (Warby et al., 2011).

Podle védct, ktefi se zabyvaji prevalenci HCH ve svété, se bude celkovy vyskyt HCH v po-
pulaci zvySovat, nejen proto, Ze se zvySuje pocet osob, u kterych toto onemocnéni bylo v ro-
diné diagnostikovano (Warby et al., 2011). Je potieba si uvédomit, Ze prevalence udéva pocet
osob, ukterych se HCH projevila. Av§ak kazdé jejich dité je v 50% riziku a kazdé jejich vnouce

je v 25% riziku, Ze se u nich mize HCH v budoucnu projevit. Zvysuje se také pocet osob posti-



zenych HCH s nezndmou rodinnou historii (iplné nové mutace, protoze expandované CAG

sekvence muiZzou byt nestabilni a maji tendenci se z generace na generaci prodluzovat, zvlaste,

kdyz je nemoc dédéna od otce).

Piedpokladalo se, Ze v Ceské republice je kolem 700-1 000 nemocnych s HCH a ze v riziku
onemocnéni je dalsich 4 000-5 000 osob. SPHCH na Ustavu zdravotnickych informaci a sta-
tistiky CR (UZIS) iniciovala sledovani diagnézy G10, coz je HCH. Prvni udaje jsou za roky
2012 (celkem 444 pacienttt) a 2013 (celkem 432 pacientir). Tato ¢isla vSak nekoresponduji se
skute¢nym poctem pacientti v CR. Existuji pacienti, kteti nejsou spravné diagnostikovani,

nejsou diagnostikovani viibec nebo tdaje o diagnoze neposkytli.

Pocet pacientii s HCH v CR
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Graf I: Vyskyt HCH v CR. A) V CR je p¥iblizné 440 evidovanych pacientis s HCH. V grafu je zndzornén po-
Cet pacientii v jednotlivych krajich CR. B) HCH postihuje muZe i Zeny rovnomérné. C) Nejvétsi édst pacientil

s HCH je v produktivnim véku.



Podstata HCH

Dédic¢ny prenos

Predstavte si, Ze to, jak vypadame, jaci jsme, je zapsano v knize. Text knihy je psan pismeny,
kterym se fika nukleotidy. Jsou jenom ¢tyfi — A, C, G a T (Adenin, Cytosin, Guanin a Thy-
min). Trojice pismen (nukleotidi), které se také fika triplet, tvoii slovo. V zavislosti na zvole-
nych pismenech a jejich poradi, se slova riizné ¢tou. Naptiklad triplet CAG se ¢te jako ,,gluta-
min“ Slova samoziejmé tvori véty. Vétam se v tomhle pripadé rika geny. Lze si precist: ,,Bude$
mit hnédé o¢i, nebo taky ,,Bude$ mit Huntingtonovu chorobu® Véty, resp. geny, mohou mit
riizné varianty — napf. gen pro barvu o¢{ mize mit variantu ,,Budes$ mit hnédé o¢i, nebo ,,Bu-
de§ mit modré o¢i“. Nebo gen pro huntingtin mize mit varianty - ,,Bude$ mit Huntingtonovu
chorobu® nebo ,,Nebude$ mit Huntingtonovu chorobu®. Témto rtiznym variantdm gent (vét)

se Fikd alely. Existence vice rtiznych variant jednoho genu se nazyva polymorfismus.

Text knihy je rozdélen do kapitol - v tomto pripadé, jsou kapitoly nazyvany chromozomy.
Kazda kapitola (chromozém) je v knize dvakrat - jedna polovina kapitol okopirovana (zdé-
dénd) z otcovy knihy a druhd polovina kapitol je okopirovdna z matc¢iny knihy. Kniha ma
23 kapitol, a jelikoz jsou tam obé dvakrat, je jich v podstaté 46. Zavisi také na tom, jakym
zplsobem je véta (gen) zapsana. Jestli je pouzity zptisob rozkazovaci - ,,Bude$ mit Huntin-
gtonovu chorobu!, nebo oznamovaci - ,,Nebude§ mit Huntingtonovu chorobu® V pfipadé
rozkazovaci formy je fe¢ o dominantni alele, v pfipadé oznamovaci formy o alele recesivni.
Rozkazovaci forma — dominantni alela - je vZdy nadfazena formé oznamovaci - recesivni
alele. To znamena, Ze jestlize je do knihy okopirovana véta od otce v oznamovacim zptisobu
»Nebude§ mit Huntingtonovu chorobu.“ a od matky véta v rozkazovacim zpusobu ,,Bude$
mit Huntingtonovu chorobu!“ - projevi se u potomka dominantni alela - ¢ili v knize Ize pte-

¢ist ,Bude$ mit Huntingtonovu chorobu!

Gen pro mutovany huntingtin je vidy zapsdn formou rozkazovaciho zptsobu, ¢ili muto-
vana forma tohoto genu (mutovana alela) je alela dominantni. HCH patfi mezi autozomalni
onemocnéni. To znamend, Ze nemoc neni vazdna na pohlavi a miZe postihnout stejné tak
muze jako Zeny. Z vySe uvedeného vyplyva, Ze u kazdého jednoho potomka (téhotenstvi) je
pravdépodobnost 50:50, Ze zdédi mutovanou alelu. Zdédéni mutované alely znamend, ze po-
tomek dfive nebo pozdéji onemocni HCH. Kazdy potomek nemocného rodice je tak v 50% ri-

ziku onemocnéni. Riké se, ze HCH je onemocnéni s autozomalné dominantnim pfenosem.
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. Dominantni alela genu huntingtin - mutovana ' O Jedinec postizeny HCH

O Recesivni alela genu huntingtin - zdrava OO Zdravy jedinec

Obr. 3: Ptiklad dédicného prenosu Huntingtonovy choroby. Kazdy z rodicis ma dvé alely genu huntingtin. Je-
den z rodicti (nezdlezi na tom, jestli otec nebo matka, protoze se jednd o autozomdlni onemocnéni) md jednu
alelu pro huntingtin mutovanou (ernd barva). Je stejnd pravdépodobnost, Ze potomek zdédi alelu ,,zdravou®
(bild barva) nebo mutovanou. U téchto rodicii to znamend, Ze u kazdého jednoho jejich potomka je 50%

pravdépodobnost, Ze zdédi mutovanou alelu.

Souhrn veskerych genetickych informaci (gent) zapsanych v DNA (tedy v knize) se nazyva
genom. Kazda takovahle kniha popisuje néjaky pribéh (¢lovéka). To, jak ten pribéh v konec-
ném disledku vypadad, je dano tim, co je v ni zapsano (napt. dominantni alely), ale i tim, co
se déje v prostiedi, kde se pribéh odehrava (kde clovek Zije). Prostfednictvim raznych faktort
v prostredi totiz mtze dojit ke zméné (mutaci) v nékteré vété. Tato zména pak muze ovlivnit
to, jak bude véta (gen) pretend a v kone¢ném dusledku to, jak se promitne do ptibéhu. Vy-

sledné podob¢ pribéhu (tomu, jak ¢lovék vypadd) se iika fenotyp.

CAG repetice v genu huntingtin

V genu huntingtin se nékolikrat po sobé opakuje slovo slozené z pismen ,,CAG* a toto ,,slovo*
se Cte jako ,,glutamin® Proto se HCH fadi mezi polyglutaminové choroby. Opakovani slova
CAG nékolikrét za sebou, se nazyva CAG repetice. U zdravych osob je v repetici maximalné
35 CAG triplett (u 90 % populace méné nez 30), coz se ¢te — ,,Nebude§ mit Huntingtonovu
chorobu®. U mutovaného huntingtinu je tato repetice prodlouZena - jakoby se gen zakoktal
a opakoval to slovo vicekrat. Pfi po¢tu CAG opakovani 40 a vice se ¢te ,,Bude$ mit Huntingto-
novu chorobu!“ a dany jedinec onemocni zcela jisté, pokud se doZije véku klinickych projevii

nemoci. Pfi poctu 36-39 tripleti je progndza nejista (viz Tabulka 1). Polyglutaminové choro-
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by jsou zptisobeny nestabilnimi mutacemi, tzn., Ze pfi pfenosu na potomky se glutaminové

(CAGQ) repetice snadno prodluzuji (expanduji).

Tabulka 1: Souvislost mezi poctem CAG repetic a onemocnénim HCH. Upraveno podle (Gennetic testing, 2015).

Souvislost mezi po¢tem CAG repetic a onemocnénim HCH

Normalni rep.

HCH.

Pocet CAG Dopad na jedince Dopad na potomky jedince
Nazev

repetice

10-25 Jedinec nebude mit

Potomci nebudou mit HCH.

Kazdy potomek ma 50% pravdépodobnost, ze zdédi alelu
huntingtinu s 26-35 CAG. V tomto piipadé, potomci nebudou
mit HCH.

Rep. se zvyse-
nym rizikem
(s redukovanou

- miiZe se projevit
v pokrocilém véku,
- prubéh onemocnéni

26-35 s Jedinec nebude mit Avsak je mald pravdépodobnost, Ze se gen ,,prodlouzi*
Intermedidlni | HCH. . . N w1y
rep a v repetici bude vice nez 35 CAG. V tomto piipadé se nemoc
’ u potomku pravdépodobné projevi.
Je vétsi pravdépodobnost, Ze dojde k prodlouzeni repetice,
pokud je alela s 26-35 CAG dédéna po otci.
Yj ed1vn cesenemoc Kazdy potomek ma 50% pravdépodobnost, ze zdédi alelu
pravdépodobné projevi, A v 1y .
36-39 aviak: huntingtinu s 36-39 CAG. V tomto piipad¢, se u potomkil

HCH pravdépodobné projevi, avsak:

- muze se projevit v pokrocilém véku,
- priibéh onemocnéni miize byt mirny,
- nemoc se viibec nemusi projevit.

Mutovana rep.

tzn. do 20 let véku ditéte

penetraci) mze byt mirny, Také je tady moZnost, Ze se repetice prodlouzi a bude mit vice

- nemoc se viibec . o 13 Ly

P nez 39 CAG. V tomto piipadé, se nemoc projevi.
nemusi projevit.

40-49
Mutovand HCH se u jedince Kazdy potomek ma 50% pravdépodobnost, Ze zdédi alelu se 40
rep. (s plnou projevi. avice CAG. V tomto ptipadé se potomki&t HCH projevi.
penetraci)
50 a vice HCH se projevi v détstvi,
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Genetické testovani HCH

HCH patfi mezi monogenni onemocnéni, ¢ili vznika na podkladé zménéné genetické infor-
mace (mutace) pouze na jednom jediném genu. Proto je, od objeveni mutace genu huntingtin
v roce 1993, mozné provést molekularni analyzu DNA a prokazat tak velice snadno a presné
pritomnost patologického genu. HCH je prvni dédi¢nou nemoci, kterou bylo mozné genetic-

ky prokazat ze vzorku krve.

V CR se provadi genetické testovini HCH na akreditovanych pracovistich v Praze a Olo-
mouci jiZz od roku 1994 a je hrazeno z vefejného zdravotniho pojisténi. Genetické testovani
s sebou nese celou fadu etickych tskali, a proto jsou stanoveny ,,navody* (pravidla a postupy
doporuc¢ené WFN a IHA v roce 1994), aby byly testované osoby fadné informovany o tom, co

jim geneticky test pfinese anebo vezme.

Genetické testovani Ize rozdélit na 2 zdkladni druhy:
« symptomatické neboli diagnostické (konfirmacni) testovani,

 presymptomatické (prediktivni) testovani .

Symptomatické testovani

Diagnosticky (konfirmacni) test se provadi v ptipadé odiivodnéného klinického podezieni na HCH
- u testovaného jiz nemoc propukla (projevuji se ptiznaky nemoci) - a jednd se o potvrzeni dia-
gnozy. V tomto pripadé je povoleno provést test u nezletilych. Pacient vzdy musi byt informovan
(v ptipadé nezletilych je informovan rodi¢ nebo opatrovnik), Ze krev je odebirana na provedeni
genetického testu k vyloucent ¢i potvrzeni HCH. Pacient musi s provedenim testu souhlasit a svilj
souhlas pisemné potvrdit. Vyjimku Ize provést pouze v pripadé takového stupné postiZeni pacienta,
které znemoznuje spolupraci. I pfi tomto testovani musi byt dodrzeny principy ochrany osobnich
dat testovaného. V pripadé, Ze je testovany ve zcela pocate¢nim stadiu onemocnéni, mélo by se

Caste¢né postupovat jako u presymptomatického testovani.

Presymptomatické (prediktivni) testovani

Prediktivni testovani je vyuzivano hlavné u osob v riziku (nemoc musi byt prokézana u biolo-
gického rodice, ptipadné prarodice testovaného). Jednd se o potvrzeni nebo vyvraceni, zda je
testovany nositelem genu HCH. Sem patii i prenatdlni testovani, kdy je testovan je$té nenaro-

zeny plod. K presymptomatickému testovani se fadi i preimplantacni geneticka diagnostika,
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kdy se par rozhodne pro umélé oplodnéni, pro které budou vybrana jenom embrya, ktera

nenesou riziko HCH.

Vyhody presymptomatického testovani
Vyhody prediktivniho testovani jsou — podpora po testu, dalsi klinicka péce véetné identifi-

kace pocate¢nich symptomu a podpory v tomto obdobi a 1é¢ba téchto symptomil.

Rizika presymptomatického testovani

Rizikem prediktivniho testovani je mozna diskriminace v ekonomické, socilni a zdravotni
oblasti, pokud by se 1ékarska zprava dostala tfetim strandm. Obecné je dobrou klinickou praxi
poradenského tymu navrhnout, Ze dalsi 1ékafi zapojeni do péce o testovaného budou infor-
movani o testu a jeho vysledku. Pokud ma testovany namitky, mél by byt jeho nazor (kromé

mél by byt vysledek doprovazen podrobnou interpretaci tohoto vysledku.

Presymptomatické testovani dospélych osob v riziku

Pozitivni vysledek miiZe mit na testovaného a také na jeho rodinu silné traumatizujici dopad.
Stejné tak negativni vysledek testu muize mit zasadni dopad na psychiku testovaného. Z to-
hoto diivodu je pred diagnostikou potieba predat testovanému maximum informaci. Byla

nastavena pravidla a postupy, které se pfi presymptomatickém testovani dodrzuji.

Poskytnuti informaci

Testovany miiZe pristoupit k testu teprve po predani informaci o HCH a to jak pisemné tak
ustné. S testovanym je tfeba pohovofit o zavislosti po¢tu CAG repetic a primérného véku
nastupu nemoci, ale je nutné zduraznit, Ze se nejednd o pravidlo. Poradce musi vysvétlit, Ze
v soucasné dobé nelze poskytnout piesnou informaci o véku nastupu nemoci nebo druhu
symptomd, jejich zavaznosti nebo o rychlosti progrese nemoci. Pfedtestové poradenstvi by
meélo zminit v§echny mozné vysledky testu, véetné vysledku u tzv. intermedidlnich repetic
(26-35 CAG) a repetic v tzv. Sedé z6né (36-39 CAG), kdy je pravdépodobnost nastupu nemo-
ci u testovaného minimalni, ale je mozné navys$eni poc¢tu repetic a zvyseni rizika onemocnéni
u jeho potomki. Opét je dilezité zduraznit, Ze se nejedna o zadné pravidlo a klidné nemusi

k velkému navyseni poctu repetic a propuknuti nemoci u budoucich generaci dojit.

Zvlastni péce by méla byt vénovana osobam, u nichz se 1ékati domnivaji, Ze se u nich pro-

jevuji ¢asné symptomy nemoci. Osoby se zfejmymi, ale nepfiznanymi symptomy, by nemély
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byt automaticky vylouceny z testu. Vhodnéjsi je nabidnout jim dodate¢nou podporu pred
a po testu. Poradenstvi pred testem by také mélo nastinit informaci o poradenstvi po testu,

moznosti Gcasti na vyzkumu a moznosti dalsi péce.

Testovani a poradenstvi by méla poskytovat genetickd poradenska pracovisté znald mo-
lekularné genetické problematiky u HCH. Takova centra by méla tizce spolupracovat s laickou
organizaci (SPHCH). Poradenské centrum ani laboratof, ktera test provadi, by nemély pfimo
kontaktovat pfibuzného (ptibuzné), jehoz DNA bude pravdépodobné pro ucely testu potteba,
bez svoleni testovaného a dotéeného ptibuzného. Laboratot, by neméla informovat poraden-
ské pracovisté o kone¢nych vysledcich testu, dokud se nepriblizi domluveny termin piedani
vysledkul testovanému. Cilem je v kazdém okamziku chranit ucastnika a zajistit nestranné

poradenstvi.

Pristup k testu

Rozhodnuti podstoupit test je vyhradni volbou testovaného. Na zadosti tfetich stran, at uz
rodiny, partnera, zaméstnavatele, uradi, pojistoven nebo kohokoli jiného, by nemél byt bran
zfetel. Testovany se musi pro test rozhodnout svobodné, ne pod jakymkoli natlakem. Testo-
vanému musi byt minimalné 18 let. Nezletilym, kteti zadaji o test, by mélo byt dostupné ge-
netické poradenstvi, podpora a informace, véetné téch, jaké maji moznosti, jak se vyrovnavat
se skute¢nosti, Ze jsou v riziku nemoci. Nemélo by byt povoleno testovani z ditvodu adopce
nebo osvojenti, protoze dité se nemiize samo rozhodnout, zda chce byt testovano a existuje zde
riziko diskriminace. Je v§ak Zadouci, aby opatrovnik i dité byli informovéni o skute¢nosti rizi-
ka onemocnéni. Mimoradna péce by méla byt vénovana pripadiim, kdy by testovani poskytlo
informace o dal$i osobé, ktera o test nezadala. Takova situace nastava, kdyZ osoba v 25% rizi-
ku zada o test s plnym védomim, Ze jeji rodi¢ nechce znat svuj status. Poradci a vSechny zu-

Castnéné osoby by méli vynaloZit veskeré usili k dosazeni uspokojivého feseni tohoto rozporu.

Podpora béhem obdobi testovani

Testovany by mél byt vyzvan, aby si vybral osobu, ktera jej bude provézet jednotlivymi
stadii - pfed testem, béhem testu, v obdobi pfedavani vysledku a v obdobi po testu. Toto do-
poruceni by mélo byt posuzovano individudlné, protoze pritomnost doprovodu nemusi byt
vhodnd nebo zadouci ve v§ech pripadech. Poradce by mél napldnovat s testovanym priivodni
sledovaci protokol, podle néhoz bude poskytovana podpora pred testem i po testu, at uz se
testovany rozhodne pro doprovod nebo ne. Podpora by méla byt kdykoli a snadno dosazitel-

nd, idealné v blizkosti bydlisté testovaného, v ptipadé vétsi vzdalenosti naptiklad po telefonu.
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Samotnému odbéru genetického vzorku (krve) a testu predchazi nékolik sezeni a konzultaci
s odborniky. Vétsinou se jedna o vstupni pohovor a 1-2 konzultace s genetikem, neurolo-
gické a psychiatrické vysetfeni a psychologické konzultace. VZdy zavisi na stavu a pristupu
testovaného. Veskera sezeni a konzultace musi probihat osobné. Mezi konzultacemi, odbérem

vzorkd (dva nezévislé odbéry) a sdélenim vysledku je doporuc¢ovan urcity odstup.

Odstoupeni od testu

Kromé vyjime¢nych okolnosti by mél byt mezi podanim informaci pred testem a rozhodnu-
tim podstoupit ¢i nepodstoupit test minimalni interval v trvani jednoho mésice. Takovy inter-
val je nezbytny k tomu, aby mél testovany dostatek ¢asu pfijmout podané informace a udélit
pak informovany souhlas. Béhem této doby musi byt k dispozici specialisté z centra provadéji-
ciho test. Kontakt by vSak mél byt udrzovan pouze na zadost testovaného. Prenatélni testovani

tvoii vyjimku z tohoto pravidla, protoze je dulezité test v téhotenstvi dokoncit co nejrychleji.

Poradce mize navrhnout i odloZeni testu, nepodstoupeni testu nebo nesdéleni vysledku,
pokud md divodné podezteni, ze by sdéleni jakéhokoli vysledku bylo pro testovaného neu-

nosné (naptiklad pti nebezpeci ublizeni na zdravi...).

Alternativni doporudeni pro testovaného:
« nepodstoupit test pravé ted,
« ulozit DNA pro vyzkum,
« ulozit DNA pro mozné budouci pouZiti ze strany své ¢i ¢lentt své rodiny,
« uloZend DNA by po smrti darce méla byt ¢lenim darcovy rodiny dostupnd, pokud to
bude dulezité pro jejich diagnostiku (napt.: PGD u osoby v riziku),
« v pripadé uloZzeni DNA, oddéleni, které DNA odebira a uskladriuje, musi poskytnout pisemné

prohlasent, ze vzorky nebudou pouZity pro jiné Gcely, nez je specifikovano v tomto prohlaseni.

Testovany miize kdykoli od testovani odstoupit.

Vysledek testu

Prediktivni test ukazuje, zda testovany zdédil nebo nezdédil genovou mutaci. V ptipadé, ze
je expanze genu pfitomna, neznamena test klinickou diagnézu HCH. Vysledek musi byt sdélen
testovanému pouze osobné. Dalsi osobé mize byt vysledek sdélen na zakladé pisemného (pii-
padné vyslovného) souhlasu testovaného. Nikdy by vysledky nemély byt sdélovany telefonicky

nebo e-mailem a poradce musi mit dostatek ¢asu na diskusi o jakékoli otdzce testovaného.
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Pravidlem je, ze ¢lenové poradenského tymu ani technicky personal by neméli predavat
zadné informace tykajici se testu a jeho vysledki tfetim strandm bez vyslovného svoleni testo-
vaného. Pouze za nejvyjime¢néjsich okolnosti (napt. dlouhodobé bezvédomi nebo smrt) mo-
hou byt informace o vysledku testu, pokud jsou Zadany, poskytnuty rodinnym ptislu§nikiim,

na jejichz riziko maji vysledky vliv.

Opatrnosti je tteba ohledné pristupu ke klinické zpravé o vysledcich testu. Pfedtim ne? je
odeslan dopis kterémukoli 1ékati zapojenému do péée (rodinny lékat, neurolog, lékaf v ne-
mocnici), mél by byt od testovaného vyzadan souhlas. Mély by se prodiskutovat mozné vyho-

dy a rizika informovani jakéhokoli jiného 1ékare o vysledcich testu.

Disledky testu

Po sdéleni vysledku testu (jakéhokoli), by méla byt k dispozici odbornd pomoc, hlavné
ve formé osobniho poradenstvi a konzultaci s psychologem, protoZe v souvislosti se sdélenim
vysledku testu nebo rodinné anamnézy se mohou objevit socioekonomické problémy, vcet-
né dopadu na zaméstnani, pojisténi, opatrovnictvi a pfistup k détem, vhodnost pro adopci,
socialni zabezpeceni, bezpecnost dat, atd. Vysledky testu maji vliv nejen na testovaného, ale
i na jeho partnera, déti, rodice a ostatni ¢leny rodiny a blizké. At uz bude ziskana informace
jakakoli, miize ovlivnit city a vztahy s ostatnimi a miiZe se stat pri¢inou diskriminace v rodiné.

Mize dojit k naruseni vzort chovani napt. ke zménam v komunikaci a ke zménam ve vnima-

ni sounalezitosti.

Poradenstvi po testu

Veskera potestova opatfeni mus{ byt dostupna od chvile piedani vysledkd testu. Cetnost
a forma poradenstvi poskytovaného po testu by méla byt dohodnuta mezi tymem a testova-
nym jesté pred provedenim testu, ale testovany md pravo tento plan kdykoli zménit. Ackoli se
intenzita a frekvence bude piipad od piipadu lisit, poradenstvi po testu musi byt k dispozici
kdykoli. Béhem prvniho tydne po sdéleni vysledkil by mél byt poradce v kontaktu s testova-
nym bez ohledu na vysledek testu. Pokud béhem prvniho mésice po predani vysledki testu
nedojde k Zddnému dal$imu kontaktu z podnétu testovaného, mél by jej iniciovat poradce.
Testovani Casto nejsou ochotni pfiznat si a fesit problémy nebo si vznikajici pfiznaky (nejcastéji

zmény chovani) nedaji do souvislosti s vysledkem testu.

Poradenstvi po testu musi byt poskytovano zdsadné bez ohledu na finan¢ni situaci testo-

vaného. Tato pomoc by méla byt pfistupna nejen pro samotného testovaného, ale i pro jeho
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rodinu a blizké, coz je obcas hodné obtizné, protoze testovany nemusi rodinu seznamit se
skute¢nosti, Ze podstupuje test ani s vysledkem, coz je samozfejmé jeho svobodna volba a ni-

kdo ho nemuze nutit.

Poradenstvi by mélo poskytovat informace o:
« specializovanych centrech poskytujicich klinickou pé¢i pacientim s HCH,
« opatfenich pro staly a pravidelny dohled po testu,
« moznosti dobrovolné ucasti v dotaznikovych studiich (napt. REGISTRY, Enroll-HD),
« moznosti budouci dobrovolné Gcasti v klinickych studiich,
o premotorickém stadiu HCH, které ma za nésledek symptomy a projevy pravdépodobné

odrazejici zmény mozku vyvolané HCH (,,prodromalni projevy*),

odbornych i laickych organizacich, které pomahaji pacientiim s HCH.

Prenatalni testovani

Jedna se o testovani plodu v déloze. Takovéto testovani je mozné pouze za predpokladu, ze
jeden z rodi¢u je nemocny nebo pozitivné testovany. Prenatalni testovani je mozné provadét
jiz v zacatku 11. tydne téhotenstvi z odbéru plodovych obalt (choriovych klkil). Vysledek je
znam do 2-3 dnd. V souvislosti s testem zde existuje také malé, ale ne bezvyznamné riziko

spontanniho potratu.

Par pozadujici prenatalni test musi byt jasné informovan, ze pokud chce matka dité dono-
sit, at uz je dité nositelem genové expanze nebo ne, pak zde k testu neni Zddny validni dtivod.
Toto doporuceni je v souladu s doporu¢enim netestovat déti. Pokud je vysledek testu pozitiv-
ni a téhotenstvi pokracuje, je, s ohledem na pravo samostatného rozhodnuti se, zda podstou-
pit ¢i nepodstoupit presymptomaticky test, porusena automonie ditéte. Ukonceni téhotenstvi
se nedoporucuje, jestlize test ukazal 26-35 CAG v repetici, ackoli intermedidlni alely mohou
v budoucich generacich expandovat do alel se sniZzenou nebo tplnou penetraci, tento fakt sdm

o0 sobé neni divodem pro ukonceni téhotenstvi.

V CR bylo zatim provedeno timto zptisobem minimélni mnoZstvi testd, protoze limitace

na zdkladé mezindrodnich doporuceni vyfazuje velkou ¢ast Zadateld.
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Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD)
Jedna se o specialni zptsob diagnostiky HCH, kterd je spojend s umélym oplodnénim (IVF).
Dochézi zde k testovani embryi vzniklych pfi umélém oplodnéni. Pro dalsi postup oplodnéni

se pouziji pouze ,,zdrava“ embrya.

Toto testovani mohou podstupovat pary, kdy jeden je nemocny, pozitivné diagnostikovany
nebo pouze osobou v riziku. V ptipadé PGD u osoby v riziku je nutné mit k dispozici i gene-

ticky vzorek alespon jednoho z rodi¢t osoby v riziku.

Princip PGD ma vyhodu, Ze v ptipadé testovani u osoby v riziku nedochdzi k diagnostice
osoby, pouze jsou vyloucena ta embrya, kterd maji genetickou informaci zdédénou od ne-

mocného prarodice. Nezjistuje se, zda je zdédény gen s mutaci nebo bez mutace.
Tato metoda se u HCH provadi na tfech akreditovanych pracovistich v CR (Brno a Praha).

PGD je plné hrazena z vefejného zdravotniho pojisténi a klienti si dopléci pouze na IVE stej-

né jako u jakéhokoli jiného IVE.
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Patologické projevy HCH

Mutovany gen u HCH zpiisobuje odumirani mozkovych bunék, predev$im ve dvou dulezi-
tych oblastech mozku: v bazalnich gangliich a mozkové kife. U HCH odumiraji jako prvni
tzv. stfedné veliké ostnité neurony, které jsou pfitomny v oblasti mozku nazyvané striatum.
Striatum je zanofené v hloubi mozkovych polokouli a je soucasti bazalnich ganglii (Roth et
al., 2004). Striatum lze rozdélit na tfi ¢asti, které maji riizné funkce (Roth et al., 2006):

« zadni ¢ast striata (nucleus caudatus) je zapojena v motorickych okruzich; fizeni pohybu,

« stfedni ¢ast striata zodpovida za ovlivnéni poznavacich funkci a za chovani,

o predni ¢ast striata hraje vyznamnou roli v regulaci motiva¢nich a emoénich funkei a mi-

moto se Ucastni tvorby pamétovych stop.

Mozkova ktira, ¢ili $edd ¢4st mozku, mé celou fadu funkci a predev$im zodpovidd za dusevni
¢innost a intelekt. Ve je diimyslné propojeno v riiznych okruzich prenosu informaci (Obr. 4).
Neda se Fici, Ze za intelekt zodpovida jen jedna jedina ¢ast mozku. K normalni ¢innosti mozku

je tfeba, aby fungoval jako neposkozeny celek.

Substantia nigra

Bazalni
ganglia

Globus pallidus

Mozkovy kmen
retikularni formace

Obr. 4: Vstup a vystup z/do bazdlnich ganglii. Mozkovd kiira, kterd ¥idi mysleni a pamét, je w HCH také za-
sazena, zejména frontdini - Celni laloky. Senzorické, motorické a emocni podnéty z mozkové kiiry (cortexu),
thalamu a substancia nigra jsou ptijimdny v bazdlnich gangliich a poté je informace preddna limbickému

systému, coz je oblast zodpovédnd za emoce, ¢dst paméti a motivaci. Oblast bazdinich ganglii reguluje a do-
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tvari nejen hybné projevy vrozenych, automatickych a naucenych pohybovych vzorcii, ale i ddle reguluje
motivacni, emocni a pozndvaci (kognitivni) funkce a projevy chovini. Pfi postiZeni bazdlnich ganglii je tedy

patrnd kombinace hybnych a psychickych zmén (Preiss, Kucerovd et al., 2006). Upraveno podle (Kent, 2004).

Striatum je v soucasnosti povazovano za hlavni vstupni branu do systému bazalnich ganglii
a tato brana je pfi HCH dominantné poskozena jiz v pocatecnich stadiich nemoci (Roth et
al., 2006). Podle miry a lokalizace poskozeni striata (Obr. 5) a jednotlivych okruht pfenosu
informaci se potom rozvijeji individualni projevy psychickych dysfunkci u pacientd. Neu-
ropsychologické zmény pritomné u onemocnéni bazélnich ganglii, jako je i HCH, vSak mo-

hou mit pivod i mimo tyto okruhy (Roth et al., 2006) a jsou nadéle pfedmétem zkoumani.

Projevy HCH jsou ptisné individudlni a zavisi na tom, kde a jak rychle dochazi k odumi-

rani mozkovych bunék (neuront).

Striatum

Cortex Nucleus caudatus Putamen

Atrofie cortexu

Atrofie striata

Zvétsené mozkové komory

Substancia nigra  Globus pallidus

A Zdravy jedinec B Jedinec postizeny HCH

Obrézek 5: Porovndni vertikdlnich fezii mozkem u zdravého clovéka a pacienta s Huntingtonovou chorobou.

A) Vertikdlni ez mozku zdravého jedince. Na obrdzku je Sipkami vyznacena poloha mozkovych struktur (¢ds-
ti), které jsou u jedincir s HCH poskozeny. Jednd se hlavné o striatum, které je tvofeno z nuclea caudata a pu-

tamenu, ddle byva poskozen cortex, substance nigra a globus pallidus. B) Vertikdlni fez mozku jedince s HCH.

Je vidét znacné zvétSeni mozkovych komor, zpiisobené hlavné atrofii striata. Atrofii, ¢ili zmensent, zptisobenou

tibytkem bunék, je mozné pozorovat i v oblasti cortexu. Upraveno podle (Huntingtonova choroba, 2008).

Pro¢ HCH postihuje pouze ur¢ité ¢asti mozku a jiné nechéva relativné nedotéeny (alespon

na pocatku nemoci) neni dosud jasné (Roth et al., 2004).
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Klinicky obraz HCH

Priibéh onemocnéni

Vseobecné 1ze prubéh onemocnéni popsat podle véku, kdy se projevi prvni symptomy HCH.
Pocate¢ni priznaky mohou byt jak neurologické (motorické, pohybové), tak psychické (psy-
chiatrické a kognitivni). U jednoho pacienta mohou prevladat symptomy neurologické, u ji-
ného psychické. Zadny pacient viak nem4 veskeré priznaky HCH. Pribéh této diagnozy je

prisné individudlni, ani v rodiné se nemusi ptiznaky vzdy shodovat (Roth et al., 2004).

Pribéh klasické formy

Prvni pfiznaky nemoci se objevuji mezi 35.-50. rokem véku. Prvni obtiZe jsou obvykle nespe-
cifické - poruchy chovani a povahy, ¢asto také depresivni stavy. Od ¢asnych stadii se objevuji
mimovolni pohyby a porucha cilenych pohybt. V pokro¢ilejsich fazich nemoci se jiz projevi

Yy

demence. Postupem ¢asu nastdva nejistota v chiizi, porucha fedi, polykani, v téz8ich stadiich
bi. Naopak se méni v kroutivé, pomalé stereotypni pohyby (dystonii). Pacient se v pribéhu
cca 15 let (prubéh v8ak byva individudlni) stava zavislym na péci okoli a umird v nezadrzitel-

ném marasmu, vétSinou na infekce a druhotné komplikace (Roth et al., 2006).

Prabéh juvenilni formy

Tato forma nemoci za¢ina pred 20. rokem véku a vznikd u cca 5% vSech pripadtt HCH. Asi
v 0,5-1% vSech pripadt dochdzi dokonce k manifestaci (projevu) nemoci pred 10. rokem
véku. Tato forma je obvykle zdédéna od postizeného otce. Prvnimi piiznaky jsou zpravi-
dla poruchy psychiky. Prvni problémy se projevi predev§im v plnéni skolnich povinnosti.
Pomérné casté jsou zavazné psychotické stavy ¢i zmény osobnosti a chovani. Poté dochazi
k rychlému rozvoji demence. Teprve pozdéji se projevuji hybné symptomy. Mimovolni pohy-
by se obvykle nikdy neobjevi, naopak je patrna brzy se rozvijejici svalova ztuhlost, pohybova
zpomalenost a chudost. Asi u 30 % postiZenych se objevuji epileptické zéchvaty. Casto doché-
zi k té7ké poruse vyslovnosti a polykani. Progrese obtizi je rychla a vede k nesobésta¢nosti

a k zavislosti na péci okoli. Doba preziti je krat$i nez u klasické formy (Roth et al., 2006).
Prabéh formy s pozdnim pocatkem
Tato forma nemoci se manifestuje u osob star$ich 60 let. Jednd se o cca 5% viech pripadii

HCH. Pocatek nemoci po 70. roce véku je vyjimecny. Lze predpokladat, Ze drobné symptomy
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byly jiz ptitomné dlouho predtim, ale nebyly rozpozndny. Tato forma nemoci ma pomaly
pribéh. Nemocni se bézné dozivaji priimérného véku zdravé populace. Hlavnim priznakem
formy s pozdnim pocatkem jsou mimovolni pohyby typu chorey. Obvykle nepiisobi zavazné
postizeni zakladnich dennich aktivit a nemocni jsou po motorické strance sobésta¢ni. Vyraz-

néj$i demence se obvykle nerozviji (Roth et al., 2004).

HCH je obvykle popisovana ve tfech stadiich, kazdé z nich trva asi 5 let od objeveni prvnich

priznaki (Tabulka 2), coz zhruba koreluje s o¢ekavanym prezitim 15 let od prvnich ptiznaki.

Tabulka 2: Stadia HCH. Upraveno podle (Kent, 2004).

Stadia HCH

Pocate¢ni vyskyt neurologickych nebo psychickych (psychiatrickych a kognitivnich)
symptomil

I. stadium - y P . 5 .
V aktivitach kazdodenniho Zivota je udrzena nezavislost
Smrt je vzacnd, kromé sebevrazdy
IL stadium Vzrista zavislost na druhych, potteba asistence pti aktivitich kazdodenniho Zivota

Smrt je vysledkem nesouvisejicich pri¢in

Ztrata funkéni samostatnosti

Ztréta volnich pohybu

III. stadium | Patrnd celkova demence

O prevaznou vétsinu jedinctt musi byt postardno ve specializovanych zatizenich
s dlouhodobou pé¢i

Projevy HCH

K navstévé l1ékare vedou predevsim obtize s pohybem (neurologické ptiznaky). Zda se vsak,
Ze u naprosté vét§iny nemocnych jako prvni vznikaji neur¢ité a nespecifické zmény psychiky.
Osobnost nemocného s HCH se méni ve smyslu zvy$eného z4jmu o vlastni osobu a potieby.
Zmény povahy a poruchy chovani predstavuji: apatie ¢i zvySend podrazdénost, nezvladani
béznych aktivit, agresivita, drobna kriminalita, zmény sexualniho chovani, problémy s alko-

holem atd.

Neurologické poruchy

Nejcharakteristi¢téjsi hybny projev klasické formy HCH je chorea — mimovolni nepravidel-
né ,hazivé ¢i Skubavé“ pohyby v obli¢eji, na koncetinach i na trupu, které pacienti védomé
nemohou ovlivnit. V pocatcich nemoci jsou viak pacienti schopni mimovolni pohyby doda-
te¢né zamaskovat. U pacientt se postupné projevuji také poruchy volniho (cileného) pohybu.

Chiize miva kolébavy az tane¢ni raz. Chorea se v pritbéhu nemoci po radu let zesiluje, casto
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téZce postihuje zdkladni pohybové aktivity. Mimovolni pohyby narfistaji, kdyz jsou pacienti
roz¢ileni, naopak pfi emociondlnim rozptyleni se po¢et mimovolnich pohybi snizuje a bé-

hem spanku ¢asto mizi uplné (Dommerholt a Varkevisser, 1991).

V pozdnich fazich nemoci se choreatické pohyby zpomaluji a méni v kroutivé, pomalé ste-
reotypni pohyby, tzv. dystonii. S postupem nemoci se cilené pohyby zpomaluji (bradykine-
ze), pohyby maji snizeny rozsah (hypokineze) a opozdéné zalinaji (akineze). V kone¢nych
fazich nemoci jizZ mimovolni pohyby nemusi byt patrné, svalstvo je ztuhlé (rigidita) a nemoc-

ni jsou obtizné pohyblivi ¢i nehybni.

Juvenilni forma HCH obvykle nemivd mimovolni pohyby, chorea zde zcela chybi a ne-
mocna osoba se pohybuje obtizné, trhavé a ztuhle (Roth et al., 2004). Ale neni to pravidlem,
jsou znamy piipady, kdy pacient s JHCH mél vyrazné, ¢asto neustavajici mimovolni pohyby

velkého rozsahu.

Prolinani mimovolnich pohybt s volnimi (védomé cilenymi) pohyby mtize na okoli piiso-
bit prehnané, vystfedné az komicky. Tento projev nemoci je pro mnohé pacienty omezujici

(povazuji ho za spolecensky hendikep) a radéji se proto spole¢nosti strani.

Chiize je rusena mimovolnimi pohyby dolnich koncetin a trupu. Objevuje se tzv. ,rozhaze-
nda“ chize o $iroké zakladné. Vétsina pacienti ve sttednim stadiu nemoci pad4 jen ziidkakdy,
v pozdéjsich stadiich se pady objevuji ¢astéji, mize se objevit i ,zamrznuti“ uprostfed pohybu
(Roth et al., 2004).

Porucha volnich pohybt a také pfitomnost mimovolnych pohybti ¢asem vede k porucham
polykani a fe¢i. Problémy s polykanim (dysfagie), které vedou ke kuckani, aspiraci az duseni,
se miizou podilet na vyrazném hubnuti (kachexie), i kdyZ pti¢ina kachexie neni jasnd. Poru-
chy artikulace (vytvafeni hldsek pohyby mluvidel, dysartrie) se mohou objevit jiz v ¢asnych

stadiich nemoci a s jeji progresi se fe¢ miiZe stat nesrozumitelnou.

S postupem nemoci se rozviji i poruchy okulomotoriky. Porusen je zacatek a plynulost o¢-
nich pohybi, rychlost o¢nich pohybt miiZe byt sniZena a sniZen je i rozsah jejich pohybu.
Pacienti zpravidla nejsou schopni ovladnout soucasné pohyby hlavy a o¢i i navzdory porozu-

méni instrukci, Ze maji sledovat zvuk pouze o¢ima (Roth et al., 2006).
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Tabulka 3: Neurologické projevy HCH. Upraveno podle (Roth et al., 2006).

Neurologické projevy HCH
Mimovolni pohyby Chorea
Dystonie
Bradykineze (zpomaleni cileného pohybu)
Hypokineze (sniZena hybnost)
Poruchy volni hybnosti Akineze (opozdéné spusténi pohybu)
(poruchy cilenych pohybti) Rigidita (svalova ztuhlost)
Poruchy okulomotoriky
Dysartrie ($patna vyslovnost)
Poruchy spanku
Inkontinence mocova i fekalni

Psychické poruchy

Psychické poruchy v mnoha ptipadech patfi k nej¢astéj$im piiznakiim nemoci a také vétsi-
nou byvaji témi nejzavaznéjsimi symptomy ovlivitujici kvalitu Zivota jak pacienta, tak jeho ro-
diny (Roth et al., 2006). Poruchy chovani a emoci spole¢né s ibytkem kognitivnich funkci

mohou léta predchazet viditelnym porucham hybnosti.

Mezi prvni psychické zmény patii poruchy rozpoznavani emoci, a to zejména negativnich
(strach, smutek, znechuceni). Téméf soucasné se pridavaji potize s pochopenim vyznamu in-
tonace feci a neverbalnich projevi (,,feci téla“). To ma za nasledek konflikty a nedorozuméni
v zaméstnani i soukromém Zivoté, nasledné i v nemocni¢nich nebo socialnich pobytovych

zatizenich.

U pacientl je pozorovan zvy$eny zajem o vlastni osobu a potieby, ktery v§ak kontras-
tuje s nezajmem o praci, vlastni zevnéjsek a potfeby druhych (apatie). Projevit se muze
i ,bezcharakterni“ chovani, napt. kradez ¢i sexudlni netaktnost, naladovost a selhavani v dfive
béznych aktivitich (Roth et al., 2004). Zajimavé je, Ze néktefi nemocni si jsou védomi poru-
chy vykondavani naucenych schopnosti (vateni, prani apod.), ale hybné abnormalni projevy
ignoruji ¢i o nich alesponi spontdnné nehovoii (Roth et al., 2006). Zvy$ena podrazdénost
(iritabilita) je provokovéna okolnostmi, které by dfive takovou odpovéd nevyvolaly. Jeji in-
tenzita a trvani nebyvaji imérné situaci (Roth et al., 2006), vétsinou se projevi v domacim

prostredi jako vysledek stresu v zaméstnani (napt. prace, ktera vyzaduje posloupnost tikond,
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prechazeni z jednoho pracovisté na druhé) a mize prechdzet aZ v agresi. Pacientiim vyhovuje
trvaly denni rezim a stereotypy v jejich béznych dennich aktivitach, protoze tak maji pocit, ze

maji zivot kolem sebe pod kontrolou.

V casnych stadiich a dokonce i nékolik let pfed prvnimi hybnymi projevy se miize obje-
vit deprese. Tento stav byva provazen ochromenim vile, pro nemocné je obtizné pfimét se
vstat a zahdjit kazdodenni ¢innosti. I na drobné tkony typu ranni hygieny spottebuji znaéné
mnozstvi energie a citi se vyCerpani. Deprese miize byt provazena plactivosti, izkosti, podraz-
dénosti. Neztidka se pridavaji tzv. télesné projevy deprese. Ztraci se chut k jidlu, v disledku
omezeni pfijmu potravy je ¢asty vahovy ubytek. Témét vidy dochazi ke zméné spankového
reZzimu. MiiZe se objevit napf. pocit svirani na hrudi (nékdy imitujici infarkt myokardu) nebo
v oblasti zaludku ¢i bolesti kloubt, zad, hlavy. U ¢asti nemocnych se vyskytne néjaka forma

uvah o smrti — sebevrazdé (Roth et al., 2006).

Uzkost (anxieta) byvé ¢asto soucasti deprese, miize se viak vyskytovat i izolované jako re-
akce na bézné a nevyznamné udalosti - pozdni prichod domil, rozhodnout, co si obléci, zda
pfijmout pozvani na navstévu apod. Pacienti si ¢asto stézuji na tzkost hranicici s panikou,
protoze nejsou schopni nadaéle resit dfive banalni tkoly (Roth et al., 2006). Neni vzacnosti,
ze se u nemocnych projevuji i dalsi Gzkostné poruchy, jako obsese (neodbytné, vtiravé mys-
lenky, napady nebo predstavy), kompulze (nutkavé jedndni néco délat) a perseverace (Ipéni

na urcité predstave, ¢astéji véak vytrvalé opakovani slov, gest ¢i pohybit) (Roth et al., 2006).

U HCH se ob¢as mohou vyskytnout i psychotické projevy typu bludt a halucinaci. Bludy
jsou poruchy mysleni. Jedna se o mylné osobni presvédceni zalozené na nespravném zavéru
ze zevni reality. Nemocny je o ném nevyvratné presvédcen a ¢asto pod jeho vlivem i jedna.
Piikladem je paranoidni nastaveni (nékdo mi chce ubliZit, otravit mne...) nebo tieba Zar-
livostni blud (partner mne podvadi). Halucinace jsou poruchy vnimani definované jako
$alebné smyslové vjemy bez jakéhokoliv vnéjsiho skute¢ného podnétu. Pro pacienta je ten-
to vjem naprosto realny a nelze mu jej ni¢im vyvratit. U nemocnych s HCH jsou pomérné
vzacné. Mohou se vyskytnout halucinace sluchové, kdy pacient slysi ,,hlas“ nebo ,,hlasy*, aniz
by kdokoli v mistnosti byl nebo mluvil. Zde je tfeba podotknout, Ze v piipadé pacienta s psy-
chotickymi projevy ho miize nevhodny zptsob komunikace vyprovokovat k nepfedlozenym

zavértim az rodinnym tragédiim.
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Kognitivni projevy zahrnuji smyslové poznavani (sluch, vnimani), predstavy a obrazo-
tvornost, mysleni (vytvareni a pouzivani pojmtl, usuzovani, vytvareni soudi), pamét a uceni.

Nékdy je ke kognitivnim procestim fazena i fec (jazyk, lingvistickd dovednost) a pozornost.

Zhorseni kognitivnich funkci (kognitivni deteriorace) je pfedstavovano tbytkem ¢i osla-
benim rozumovych schopnosti, zejména logickych operaci a soudt. U pacientt ma progresiv-
ni charakter, ale jeho rychlost je individualni. Mira oslabeni rozumovych schopnosti nebyva

pfimo umérnd poruchdm chovani ani hybnym symptomtim.

Rozviji se dysexekutivni syndrom (tj. neschopnost ¢asového planovani, logického uvazo-
vani, vykonavani vice ¢innosti zarover, adaptace na ne¢ekané zmény, vybavovani nabytych
znalosti). U nemocnych vazne napt. schopnost pldnovani a udrZeni setrvalé ¢innosti, opa-
kovanych tkont. Ztrta dusevni pruznosti pak vede napt. ke ztraté zaméstnani a k selhavani

v béznych dennich aktivitich (vafeni, tklid, sebeobsluha) (Preiss, Kucerova et al., 2006).

Od casnych stadii je porusena pozornost a soustfedéni se na jakoukoliv ¢innost, s ¢im
miize souviset ztrata sebedivéry. Pacienti napf. opakované kontroluji bézné ¢innosti. Tato
nediivéra se mize pozdéji rozsitit i na partnera, déti a celé okoli. MtiZe se to mimo jiné pro-
jevit také tim, Ze pacienti chtéji vSechno vidét a slySet, proto jim vyhovuje, maji-li véci osobni

potteby na ocich.

V priibéhu nemoci se méni také psychomotorické tempo. S pokracujicim priibéhem one-
mocnéni nejsou pacienti schopni vytvaret domnénky, maji narusené abstraktni my$leni
a schopnost fedit i jednoduché ukoly vyZzadujici pfedstavivost a pamét, napt. srovnat karty

do skupin podle barvy, pak podle hodnoty.

Tabulka 4: Psychiatrické projevy HCH. Upraveno podle (Roth et al., 2006).

Psychické projevy HCH
Zvyseny zajem o vlastni osobu
Zvysena podrazdénost
Poruchy chovéni Iritabilita Projevuje se v Sirokém spektru —
a emoci od verbalnich nadavek az po fyzické nasili
Agresivita
Apatie SniZeni citové reaktivity spojené

s vnitfnim pocitem nezdjmu
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Psychické projevy HCH

Ztréta vile a selhani schopnosti iniciace

Abulie .
aktivity
Poruchy chovani
2 emoci Abuzus alkoholu
Nezdrzenlivost
Drobna kriminalita
Deprese
Afektivni poruchy
Suicidalita Sebevrazedné sklony
Anxieta Uzkost
Obsese Neodbytné nutkavé myslenky
Uzkostné poruchy Kompulze Nutkavé jednéni néco délat
Lpéni na ur¢ité pedstavé, nebo
Perseverace (s v o
opakovani gest ¢i pohybil
Blud Mylné osobni presvédceni zalozené
Psychotické Y na nespravném zavéru ze zevni reality
symptomy . Salebné smyslové viemy bez jakéhokoliv
Halucinace PR 1ot "
vnéjsiho redlného podnétu
Porucha kontroly pribéhu uréitého
vykonu a jeho ¢asové struktury
Dysexekutivni syndrom Zaroven snizeni schopnosti rychlé
zmény aktudlni ¢innosti v konkrétni
situaci
Zména psychomotorického tempa
Typicka je mald lost a $patnd
Porucha pozornosti ypicka je mala vytrvalost a Spatna
koncentrace
. Postupny ubytek schopnosti u¢it se,
Porucha procesu uéeni ostupny u vt priostiucl
ptizptsobit se
Kognitivni deficity Porucha vnimani rytmu a zmény
Porucha fec¢i intonace hlasu, v pozdéjsich stadiich
porucha vnimani obsahu fe¢i
Ztrata zrakové prostorovych funkci
Porucha orientace Porucha vizualni paméti
Porucha prostorové paméti
Porucha kratkodobé paméti, schopnosti
zapamatovat si nové véci, vcas si vybavit
Porucha paméti naucené
P Pokud na to maji pacienti dostatek
Casu, dfive uloZené informace si mohou
spravné vybavit
Prevazuj ha vykonnych funkci, dochazi k leni mysleni, projevuj
Demence fevazuje porucha vykonnych funkci, dochdzi k zpomaleni mysleni, projevuje se

apatie a nékdy i deprese
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Nejvyraznéji je zasazena kapacita paméti pracovni, potfebna pro feseni aktualnich problé-
mil a novych situaci (Roth et al., 2006). Pacienti si nevzpomenou, co maji udélat ve spravny
okamzik, v¢as uplatnit pfedchozi rozhodnuti (zapomenou jit k 1ékari, najist se, dojit na pos-

tu). Po pfipomenuti ¢i napovédeé si informace vybavi.

Dlouhodobé a vyznamova (chapani vyznamu slov) pamét byvaji zachovany az do pokro-
cilej$ich stadii nemoci, pacienti neztidka prekvapi svymi znalostmi ve védomostnich testech.
Na vysledném vykonu paméti se vidy negativné projevi brzka unava, tzkost, exekutivni dy-
sfunkce, dyskineticky syndrom a vlivy 1é¢by, které vysledny vykon paméti snizi (Roth et al,,
2006).

Omezend prostorova pamét vede ¢asto k porucham orientace, zejména v novém prostre-
di (ndkupni centra, nemocnice). Vizualni pamét je ¢asto postizena jiz v poc¢atku onemocnéni
(Roth et al., 2006).

Deficit zrakového vnimani se projevuje zejména v ¢innostech vyzadujicich planovani
a organizaci. Pacienti maji obtiZe téz pfi poznavani tvari (své blizké a znamé poznavaji
i v pozdnich fazich onemocnéni), ale §patné zpracovavaji emocni obsah (vyraz) ve tvéfi,
zejména vyraz znechuceni a rizné Zovialni nardzky (Roth et al., 2006). Poruchy zrakového

vnimani mohou byt ovlivnény i poruchami okulomotoriky.

S progresi nemoci postiZeni ¢asto dlouho hledaji vhodna slova, a¢koliv slovni zasoba, gra-
matika a vétna skladba (syntax) byvaji zachovany az do pokrocilych stadii nemoci (Roth et
al., 2006). Vazne volné vybaveni informaci (explicitni pamét). Typicka je zména tempa Feci
(zrychleni ¢i zpomaleni). Pacienti jen s ndmahou zapo¢inaji rozhovor a drzi se tématu. Slov-
ni projev navic negativné ovliviiuje snizena schopnost koncentrace pozornosti. Schopnost
porozumét feli je zachovana, i kdyz vlastni fe¢ovy projev pacienta jiz neni mozny. Nemocni
se prevazné vyjadruji v kratkych nekomplikovanych vétach a maji tendenci k vyznamovym
chybam (Roth et al., 2006). V bézné konverzaci nemaji problémy s pouzivinim spravnych
termind a nevyskytuji se parafazie (pouziti jiného, vyznamové obdobného slova, resp. vy-
znamové opsani schazejiciho vyrazu nebo produkovani bizarné zdeformovanych tvari slov,
souvisejicich se slovnim zakladem jen velmi vzdalené nebo viibec). V pokrocilych stadiich je
poruseno vnimani obsahu Feci. Pacient, je-li zahlcen informacemi, mize mit problémy s po-

rozuménim feci po obsahové strance i v pocate¢nich stadiich (Preiss, Kucerova et al., 2006).

29



Drtive nebo pozdéji dospéje pacient do obrazu demence, prevazné tzv. subkortikalniho

typu, kde dominuji projevy porusené vykonné funkce (exekutivni dysfunkce) spole¢né s apa-

tii a Casto i depresi (Anders et al., 2005).

Castym symptomem HCH je také ztrata ndhledu nemoci. Problémy plisobi zejména, kdyz

nemocni chtéji i nadale pokracovat v ¢innostech, které uz nejsou schopni zvladnout - fizeni

auta, nakladani s financemi apod. Byva to zdrojem ¢astych konfliktd s rodinou. Nedostate¢ny

¢i zcela chybéjici ndhled na nemoc muze byt interpretovan jako obranny mechanismus —

¢

»popreni®.

Tabulka 5: Typy paméti. Upraveno podle (Roth et al., 2006).

Stupen zasaZeni u pacientit

T améti Vyznam
ypy p Y s HCH
, Reseni aktualnich problému i . . "
Pracovni P P Postizena velice brzy a vyrazné
Reseni novych situaci
. Pfipomenuti si informace v ur¢itém budoucim ey
Prospektivni P D Porusena ¢asto
Case ¢ po jistém déji
Volné vybaveni informaci Zasazena brzy
Explicitni Explicitni epizodicka | Vybaveni si vzpominek v ¢ase a prostoru
védoma . s . ; iy
( ) o . 1. | Znalosti o okolnim svété | Zachovald do pozdnich stadii
Explicitni sémanticka , )
Vyznam slov nemoci
1 Konverzace, sledovani televize, ¢teni souvislych .
Verbalni , Snizena
textu
Prostorova Orientace Casté zasazeni
L, Nevédomé u¢eni motorickym dovednostem
Implicitni . . PR . X -
. . (vafeni, pleteni, hra na hudebni ndstroj, fizeni Vyrazné postizeni
(nevédoma) i
automobilu)
L, Pldnovani, organizace, $patné zpracovani N - .
Vizualni . 5 P P Zasazena brzy a velice vyznamné
emocniho obsahu
. Dobte zachovala az do pokrocilejsich
Dlouhodoba P )

stadii choroby

Poruchy chovani a emoci, kterymi pacienti trpi, spole¢né s ibytkem kognitivnich funkci

silné ovliviiuji priibéh kazdého celého dne. Pacienti si své problémy uvédomuji a ¢asto se ob-

raci do svého nitra, coz muiZe byt okolim negativné posuzovano (Dommerholt a Vaekevisser,

1991).
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Rodina zmény osobnosti a chovani nemocného vnima, casto jimi trpi, ale mélokdy tyto
projevy hodnoti jako pfiznaky nemoci. Nemocni v téchto fazich témét nikdy nevyhledaji

pomoc lékare.

Miloktery nemocny s HCH svoji nemoc akceptuje a dobrovolné podstupuje véasnou me-
dikamentézni a terapeutickou 1é¢bu (fyzioterapie, logopedie atp.). Stava se, Ze partneti osob
v riziku onemocnéni, i pfestoze jsou o HCH plné informovani, dlouhd léta tyto symptomy
nemoci popiraji a nechtéji si priznat, Ze u jejich milovaného nemoc zacala a ze uz je to nékdo

uplné jiny.
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Lécba HCH

Pribéh HCH je 1é¢ebné neovlivnitelny. Nékteré projevy nemoci v8ak terapeuticky ovlivnit 1ze.
jen samotnym nemocnym, ale i pe¢ovatelim a rodinnym ptislusnikiim. Moderni a komplexni
terapie HCH vyzaduje multidisciplinarni tym: neurologa, psychiatra, psychologa, rehabilita¢ni-
ho a socidlniho pracovnika, ergoterapeuta, logopeda atd. (Roth et al., 2009). Dtlezité je, aby cle-
nové tohoto tymu méli praktické zkusenosti s HCH. U kazdého jednotlivého pacienta by mély
byt ptijaty odpovidajici strategie terapie, které by zvladly pritomné symptomy a redukovaly rizi-
ka naslednych komplikaci, ktera jsou vysledkem progrese nemoci. Je tfeba mit stale na paméti,

Ze projevy symptomt a vyvoj nemoci se riizni od jednoho pacienta k druhému (Kent, 2004).

Medikamentdzni lécba

Pro utlumeni mimovolnich pohybi typu chorey jsou pouzivina tzv. antipsychotika, dfive
neuroleptika - 1éky pouZivané predevsim v psychiatrii k tlumeni zdvaznych psychickych po-
ruch, mimoto vsak tlumici choreatické pohyby. Antipsychotika v§ak maji celou fadu vedlejsich
ucinki, a proto by se méla nasazovat skutecné v piipadé, kdy mimovolni pohyby invalidizuji,
protoze mohou zptsobit nadmeérny utlum ¢i zhorsit stabilitu chiize. U formy s poc¢atkem v mla-
dém véku, kdy je dominujicim hybnym pfiznakem naopak chudost a zpomalenost pohybt, tyto
léky nelze pouzit (Roth et al., 2004).

Rozvoj ztraty télesné hmotnosti je vzdy u HCH alarmujici priznak, kterému je nutné celit.
Ubytek na vaze je u HCH béZny, pri¢iny jsou riizné, at psychické, napt. pacienti si nejsou schop-
ni opatfit nebo ptipravit odpovidajici stravu, zapomenou se najist, anebo neurologické, problé-
my s polykanim ¢i spolecenské (pacient vi, Ze ma problém pfi jidle, potiebuje pomoc druhych,
a tak radéji odmita jist). Velmi ¢asto se také pacienti upnou na jeden typ jidla, napf. tvarohovy
zavin, okurkovy saldt, tatranku, fizek, gulas atp., a odmitaji nové typy jidel, které doposud ne-
znali. Naopak, kdyz jim néco chutnd, snédi i nékolik porci najednou. Pro pacienty je ve stravé
typicky nedostatek dulezitych bilkovin (zdrojem je hlavné maso, syry, vajicka, lusténiny, atp.).
Pacienttiim ¢asto chybi pestra strava, nestravuji se pravidelné, nemaji ani dostate¢né kalorickou
stravu a nasledné trpi zazivacimi obtiZzemi (zacpy, nadymani, prijmy). Stejny problém je u paci-
entdl i s pitnym rezimem. Zpravidla vyzaduji denné az neuvéritelné mnozstvi cerné kavy, casto

se dozaduji piva, pitny rezim neni v poradku, hrozi nebezpeci dehydratace.
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V pozdéjsich fazich nemoci se k témto nedostatkiim pridruzuji i vazné problémy s po-
lykdnim. Dietetici musi byt proto schopni poradit odpovidajici vysokokaloricky piijem (az
5 000-6 000 kcal denné) a takovou dietu, aby ptijem potravy problémy s polykanim mini-
malizoval. Nutri¢ni lékafi doporucuji umélou vysoce kalorickou tekutou vyzivu se zvySenym
obsahem bilkovin. Pacient tak v malém objemu ziska pro své télo dulezité a lehce stravitel-
né ziviny a energii (jednd se o tzv. sipping). Logoped by mél posoudit tézkosti s polykdnim
a navrhnout péci a preventivni strategie pfi stravovani. Zpocatku to mohu byt jen jiné typy
hrneck, zahustovadla, Ze pacientovi hrnedek poda k astiim osetfovatel atp. Dysfagii (poruse
polykani) lze ¢aste¢né Celit podavanim malych davek 1éka zlepsujicich hybnost stfev a hl-
tanu - tzv. prokinetika. Sledovat polykaci schopnost mé v pé¢i o pacienty zdsadni vyznam.
Je zde vysoké riziko zakuckdni, aspirace potravy a toho je tfeba se vyvarovat. Paklize dojde
k vdechnuti potravy, pecovatelé by méli umét provést Heimlichtv manévr (Obr. 6). Nékteré
strategie, které mohou pomoci pacienttim pti jidle a piti, jsou uvedeny v Tabulce 6. V pozdéj-
$ich stadiich nemoci muze byt nezbytné podavat nemocnym nutri¢ni podporu perkutdnni
endoskopickou gastrostomii (PEG), to je pfimo do zaludku. Zde se opét podava uméla tekuta
vyziva, kterd je u pacienti s HCH na doporuceni nutri¢niho lékate (www.skvimp.cz) hrazena
z vefejného zdravotniho pojisténi, stejné tak jako sipping (bud plné, nebo castecné, podle
typu a doporuceni). Spravnd a véasnd indikace nutri¢ni podpory véetné PEG vede ke zlepseni
kvality zivota v pozdnich stadiich HCH (Roth et al., 2009).

A B

Obr. 6: Heimlichova metoda. A) OSetfovand osoba lezi na zddech, zachrdnce kle¢i. B) OSetfovand osoba stoji

nebo sedi, zachrdnce stoji.
Pro pacienty je pii stravovani dobré vyuzivat specialné upravené pomicky, jako napft.
upraveny pribor a hrnicky, protismykové podlozky, upravené zidle atp., aby se co nejdéle do-

kazali sami bezpecné najist a napit. VZdy je nezbytné, aby oSetrovatel provadél prilezitostné
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zhodnoceni celého procesu stravovani pacienta a v pripadé nutnosti navrhl dalsi feseni k za-

jisténi samostatnosti, bezpe¢nosti a dostate¢ného prijmu potravy i tekutin (Kent, 2004).

Tabulka 6: Strategie usnadriujici pfijem potravy a tekutin u pacientis s HCH. Upraveno podle (Kent, 2004).

Strategie usnadnujici pfijem potravy a tekutin u pacienti s HCH

Dostatek ¢asu

Stejné prostiedi a klid pfi jidle (vypnout televizi, rozhlas, nemluvit pfi jidle, maximalné napovidat, co ma
pacient délat - oteviit usta, polknout...)

Asistence, pokud je to nezbytné, ale nekrmit (nepfevzit iniciativu)

Poskytnuti odpovidajicich pomticek, napt. upraveny ptibor, talife a $alky

Jidlo nakrajené na malé kousky

Prestavky béhem jidla

Mald sousta, ujistit se, Ze jsou pied vlozenim dalsiho sousta usta prazdna

Vyhnout se suchym, drobivym jidliim

Zajistit radu a podporu od logopeda a dietologa (nutricionisty)

Jak znamo deprese jsou u pacienti s HCH velmi bézné, ale nejsou Casto rozpoznany a ob-
vykle nejsou viibec lé¢eny. Tento symptom lze v soucasné dobé velmi dobte zvladnout pomoci
1é¢iv ze skupin novych antidepresiv. V tomto ohledu je nutna a pottebna spoluprace s rodinou,
s terapeuty a vSemi, kdo se o pacienty staraji a jsou s nimi v dennim kontaktu, aby nemocné
monitorovali a aby tak mohli byt pacienti se znamkami deprese v¢as a fadné léceni. Podévani
antidepresiv je pro pacienty se znamkami deprese nezbytné. Udrzovani znamého denniho rezi-
mu muze redukovat problémy s chovanim, které se ¢asto pfi HCH objevuji. Je tfeba zredukovat
nadmérné podnéty z prostiedi, vtahnout pacienta do péce o sebe, podporovat jeho rozhodovani
a snazit se vyhnout pfimé konfrontaci (Kent, 2004). Z antidepresiv maji u pacientt s HCH vy-
sokou G¢innost a jsou bezpe¢né a u¢inné predevsim tzv. selektivni inhibitory zpétného vychy-
tavani serotoninu (SSRI). Tabulka 7 uvadi symptomy, které naznacuji, jaké pocity mohou vést

k depresim.
Projevy nezdjmu o okoli - tzv. apatie jsou $patné terapeuticky ovlivnitelné. P terapii akut-
ni uzkosti Ize vyuzit po pfechodnou dobu tzv. benzodiazepiny. Jde-li o chronické stavy, jsou

lékem prvni volby antidepresiva typu SSRI (Roth et al., 2004).

Bludy, halucinace, tézky neklid, agresivita jsou divodem k okamzitému nasazeni an-

tipsychotik (Roth et al., 2004). Tlumivy u¢inek antipsychotik sice nastupuje rychle, nicméné
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vlastni ucinek proti psychické poruse se objevuje az po nékolika tydnech. Vybér vhodné-
ho antipsychotika zavisi pfedev$im na zkuSenosti 1ékare. Neexistuje Zddné jednotné schéma
(Roth et al., 2004).

Tabulka 7: Pocity (varovné signdly), které mohou upozornit na deprese. Upraveno podle (Kent, 2004).

Pocity (varovné signaly), které mohou upozornit na deprese

Spatna nalada

Ochabujici zdjem nebo radost z raznych aktivit

Zmény v pribéhu spanku

Unava

Mald sebeucta

SniZena koncentrace nebo neschopnost rozhodnout se

Ztrata vahy nebo zménéna chut k jidlu

Opétovné myslenky na sebevrazdu

Pro HCH jsou typické pozvolna se rozvijejici kognitivni deficity, které progreduji az
do stadia tézké demence subkortikalniho typu. V soucasnosti neexistuji zddné léc¢ebné po-
stupy davajici nadéji zpomalit ¢i zastavit jejich progresi. Sporna je i i¢innost nejmodernéjsich
1é¢iv, tzv. kognitivnich inhibitorti acetylcholinesterazy. Na zakladé téchto informaci tak mtize
snadno vzniknout mylny dojem o zbytecnosti ¢i nesmyslnosti jakékoliv intervence v oblasti
kognitivnich procesti u HCH, coz je v§ak omyl. Znalosti o zachovalych a postizenych kog-
nitivnich dovednostech lze ucelné vyuzit ku prospéchu pacienta a jeho okoli vhodnou kog-
nitivni rehabilitaci. Kognitivni rehabilitace ma nékolik dulezitych aspektd. Prvnim cilem je
udrzet pacienta v natolik dobrém mentélnim stavu, aby byl co nejméné zavisly na pomoci
druhych. Pfedpokladem tspé$né kognitivni rehabilitace je jeji vhodny vybér a zptisob odpo-
vidajici schopnostem pacienta. S rehabilitaci se musi zacit jesté v dobé, kdy je pacient schopen
se naucit novym strategiim. Ty muze uplatnit poté (jiZ nacvi¢ené a rutinizované) v pokro¢i-
lych stadiich nemoci. Zptsob rehabilitace je zna¢né individualni, je potieba se fidit potteba-
mi a z4jmy pacienta. Osoby s HCH maji problémy s udrzenim pozornosti, snadno se unavi
a ztrati zdjem. Nacvik musi byt proto pravidelny a pestry. Podafi-li se najit vyvazeny a pro pa-
cienta dostate¢né atraktivni rehabilitaéni program, dochdzi nejen ke zvyseni nezavislosti, ale
také k upravé projevii chovani a vyvolani pozitivnich emoci (Roth et al., 2006). Problémim
s paméti, které mohou ovlivnit véechny aspekty pacientovych schopnosti postarat se o sebe,

1ze celit tak, Ze se pacientovi navrhne, aby si vytvoril seznamy, vedl diaf a uzival terapii tzv.
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»Denniho fadu nebo planu® coZ je psand forma dennich aktivit, jak maji nasledovat casové
za sebou (Kent, 2004).

K 1é¢ebné zvladnutelnym problémiéim u HCH patii i inkontinence, ktera je ¢astd hlavné
v pozdnich stadiich nemoci. Inkontinen¢éni pomticky predepisuji v dostateéném mnozstvi
prakti¢ti 1ékafi na thradu z vefejného zdravotniho pojisténi na zdravotnické poukazy maxi-

malné na tfi mésice doptedu.

Terapeuticka 1écba

Vysledky vyzkumu prezentované na evropskych i mezinarodnich konferencich potvrzuji, ze
¢im dfive se s pacientem systematicky pracuje, tim déle si zachovava schopnosti sebeobsluhy.
Préce s pacientem vyZzaduje vysokou miru pfipravenosti k nasazeni pro terapii, porozuméni

obrazu choroby a znalosti pfi¢in zvlastniho zptisobu chovani pacientt s HCH, ale i trpélivosti.

Kdo mé poprvé pred sebou nemocného s HCH, je nejprve prekvapen fyzickymi charakte-
ristikami nemoci. Funkéni potiZe pti komunikaci, jidle, pohyblivosti, koordinaci o¢i a rukou
zpusobuji nemocnému kazdodenné zna¢né problémy. Neustaly postup nemoci mu navic zté-

zuje kontrolu nad témito obtizemi.

Pro pacienty ma rozhodujici vyznam télesny pohyb a cvi¢eni motoriky, protoze maji velké
obtize s kontrolou svych pohybtl. Rehabilita¢ni program zaméteny na specidlni pozadavky
pacienttt s HCH mitize pomoci prekonat ¢ast pohybovych problémd, nezastavi ale postup
choroby. Muze vSak pusobit proti svalové atrofii a zhor§ovani télesné kondice a tim pod-
le okolnosti vyznamné zlepsit kvalitu Zivota nemocného. Pomoci cilené, pravidelné terapie
a cviceni je mozné zachovat déle dulezité funkce a samostatnost pacientt, tj. samostatnost
pii provadéni celé rady kazdodennich aktivit. Fyzioterapie muzZe byt také urcitou formou
zotaveni (odpocinku). Pfinasi pacientovi zménu véedniho dne, stimuluje pocit dobrého stavu

a zprostredkuje mu kontakt vlastniho téla s okolnim prostfedim.
Terapie ma také vyznam pro vytrzeni pacienta ze socidlni (domdci) izolace a z jeho ne¢innosti.
Od urcitého stadia nemoci je rehabilitace pro pacienta obtiznd. To ale neznamena, Ze
spoluprace s fyzioterapeutem jiz neni pottebna. Zvlasté, kdyz se jiz pacient aktivné nepodili
na terapii, mél by mu terapeut vénovat individualni pozornost. Nepocita se jen terapeuticka

hodnota masaze nebo tapotementu, ale také skutecnost, Ze se nékdo pacientem zabyva, resp.
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mluvi s nim, i kdyz sdm jiz miiZze k rozhovoru piispét jen velmi malo nebo viibec ne. Pacient

vée pozitivné vnima, i kdyz terapeutovi vyjadii uznani jen nékdy.

V Holandsku existuji specialni zafizeni pro pacienty s HCH, které kromé dobte vybave-
nych télocvicen poskytuji i hydroterapii, muzikoterapii a samoztejmé logopedii. Pacienti se
uci ovladat elektrické voziky, aby si tuto dovednost zachovali, az ji budou v budoucnu potfe-
bovat. Fyzioterapeuti s pacienty cvi¢i pady, chuzi, ale i dovednosti ergoterapeutické. Toto je
nesmirné dulezité, protoze priblizn¢ 75% nemocnych s HCH jsou pacienti v produktivnim
véku, ¢ili mezi 20.-64. rokem Zivota a nechtéji jen doma necinné ¢ekat u televizort na neod-

vratny konec.

SPHCH velice usiluje, aby tyto evropské standardy péce byly preneseny i do ¢eskych pod-
minek. V sou¢asné dobé je k dispozici:

« Kklinickd logopedie - ktera fe$i problémy komunika¢ni a problémy polykani, je hrazena
z vefejného zdravotniho pojisténi,

« rehabilita¢ni a ergoterapeuticka terapie - je hrazena z vefejného zdravotniho pojisténi.
Pracovnici z domaci péée, mohou dochézet i do rodin pravidelné a dlouhodobé. Doporu-
¢eni k této terapii vystavuje neurolog,

« hydroterapie - je mozna také, ale spise zdlezi na mistu bydlisté, kde jsou pro tento typ
terapie podminky.

»Pecovat o pacienty s HCH, v tom je cosi provokujiciho a motivujictho (G. Gezella, Hun-
tingtonova choroba, 2008). Pro terapeuty to plati dvojnasob. Terapeut je konfrontovan s celou
fadou komplexnich projevit HCH a funkénich problémi, které se u kazdého pacienta proje-
vuji zcela vlastnim zptsobem. Prace s témito pacienty vyzaduje od terapeuta odborné znalosti

a neoby¢ejné osobni nasazeni.

Motivace pacientii s HCH pro terapie je velice obtizna, ale je Zddouci a nezbytnd. Souvisi
to s celkovym pfijetim nemoci pacientem. PFi¢inou nedostatku motivace a jejtho odmitani
muze byt také snaha o ,,unik do nemoci Pacient se odevzdava plné do role nemocného a byl
by réd, aby se s nim jednalo jako s nemocnym. Odmita se ti¢astnit aktivit, protoze: ,Kdo je

nemocny, pottebuje klid!“
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Specifika HCH

Komunikace

Komunikace s pacientem

V ptipadé nemocnych s HCH je dobra komunikace zakladem veskeré kvalitni a ptinosné
péce o pacienta. Je zfejmé, Ze jejich zdravotni stav ovliviiuje mozZnost dobre komunikovat,
porozumét situaci ¢i vyznamu sdéleni. Vyplyva to pfimo z ptiznakd onemocnéni, kdy paci-
ent postupné ztraci veskeré své dovednosti, které v pribéhu svého predchoziho Zivota ziskal.
Ztraci nejen své schopnosti, ale 1 své postaveni ve spole¢nosti. Toto jsou pro dobrou spo-
lupréci s pacienty nejvice limitujici faktory. Ve velmi ovliviluje i jejich pfedchozi povaha.
Proto musi byt komunikace velice individualni a byva obtizna. VyZaduje pfedev$im trpélivé

a vysoce tolerantni protéjsky (partner, pecovatel, terapeut, lékat...).

Pokud mé byt komunikace efektivni a splnit oéekavani, je potieba sledovat fadu prvka
z oblasti verbdlni, ale i neverbalni komunikace. Mezi zékladni kritéria uspés$né verbalni ko-

munikace patfi: 1) jednoduchost, 2) stru¢nost, 3) zfetelnost, 4) vhodné nacasovani a 5) pri-

zpusobivost. Pficemz stru¢nost nesmi vyznit jako strohost ¢i neochota komunikovat. I ¢as,
kdy jsou pacientovi poskytovany informace, vnima nemocny jako dobu, kdy je mu vénovana
pozornost a velice si toho vazi. P¥i komunikaci s nemocnym, specialné s pacientem s HCH,
je tieba se vyjadrovat jasné a nepouzivat dvojsmyslnych obrati, jako napt. pfi ozndmeni, Ze

dédecek zemfel, nepouzit obrat: Va§ dédecek odesel. Nasleduje totiz logickd otdzka: Kam?

Existuji dvé zdkladni metody efektivni komunikace, jednak teorie aktivniho naslouchdni
(nedirektivni komunikace) a teorie preterapie (teorie reagovani na pacienta). Uspésné se viak

v péci o pacienta s HCH muiZe pouZit i metoda asertivniho chovani a sdélovani ¢iny.

Teorie nedirektivni komunikace

Nedirektivni rozhovor je typ rozhovoru, resp. zptisob komunikace, kdy se nechévé ini-
ciativa na pacientovi, kdy jsou mu projevovany sympatie, zdjem a akceptace pacientovych
slov. Podminkou pro vedeni nedirektivniho rozhovoru je vytvoreni pratelské a pro pacienta
bezpecné atmosféry. Pricemz nedirektivni neznamend pasivni, ale znamena umét druhému
naslouchat. V tomto zptisobu komunikace se do popredi dostava neverbalni zptsob komu-

nikace, pomoci niz Ize pacientovi vyjadrit svoji nastavenost naslouchat mu, dat mu moznost

38



ventilovat tenzi, najit vlastni feSeni situace a doprovézet ho v jeho tézké Zivotni situaci.

Zasady pro vedeni nedirektivniho rozhovoru:
« akceptace pacienta — znamena prijimat pacienta takového, jaky je, s jeho nazory, stano-
visky, klady i nedostatky,
« empatie - je uméni vcitit se do pocitt pacienta zachytit jeho aktudlni prozivani, vystupo-
vat jako lidska bytost, jako spfiznéna duse, kterd ma pochopeni a ¢as naslouchat,

« reflexe - je uméni predstavovat ,,zrcadlo, které odrazi pacientovy pocity, myslenky, prani.

Technika efektivni komunikace, oznacovana jako aktivni naslouchdni, je definovana jako
stav, kdy je druhé osobé naslouchdno ve snaze porozumét tomu, co ndm sdéluje. Je dulezité
nedavat rady, alespoil ne planované. Spole¢né hledani odpovédi na otazky se nazyvé partner-

sky pristup (Pokorna, 2006).

Pribéh aktivniho naslouchéni Ize rozdélit do tii fazi: 1) identifikace emoci; 2) vyslechnuti

faktd a 3) nalezeni feSeni.

o Prvni faze - kdy dochazi k identifikaci emoci, je velice obtiznd ¢ast, svétujici se miize
chovat nepredvidané, zkratkovité, spiSe naznacuje, nez konkrétné popisuje své problémy.

o Druha faze - vyslechnuti faktd, snaha porozumét souvislostem. Je vhodné nechat volné
hovotit svéfujici se osobu, nepterusovat ji, jen napt. pokyvovanim prokazovat stalou pozor-
nost, osoba si ¢asto sama uvédomi redlny problém, pfi¢iny a diisledky svych obtizi.

o Treti faze — nalezeni feseni problému. Pacient by sdim mél hledat postupy feseni. Vyresi-li
problém osoba sama, kterd jim trpi, pomuze ji to vyrist, ziskat sebejistotu, schopnost

zvladat zatézové situace bez pomoci druhych.
V Tabulce 8 jsou uvedeny jednotlivé techniky aktivniho naslouchdni. Jejich posloupnost

neni ndhodna a pfi prvnim kontaktu s osobou se doporucuje vyuzit pravé této posloupnosti,

nemusi byt vyuzity v§echny a mohou se i kombinovat (Pokorna, 2006).
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Tabulka 8: Techniky aktivniho naslouchdni. Upraveno podle (Pokornd, 2006).

Technika Priklady dotaza Cil
Co mi o tom muZete jesté fici... Vyjadreni zajmu o osobu a predmét hovoru
Povzbuzeni Reknéte mi o tom vice... Podniceni druhého k hovoru
Jak to vidite Vy... Nejcastéji povzbuzeni otevienymi otdzkami
Kdy se to stalo... Pomoc objasnit, o ¢em je fe¢
e, Jak casto se to stdva... Ziskavéani informaci
Objasnéni s (. . ; s
Koho se to tyka... Hledani novych souvislosti
Co si 0 tom myslite Vy... Kladeni otevienych otazek
Vyjadteni pochopeni pocitt druhé osoby
e . " Prokazani porozumeéni
Vidim, ze Vas to velice trépi... azani porozu I P
. , , Uznani, Ze pocity druhého jsou opravnéné
Zrcadleni Je Vam to lito... . o P y
R - Pojmenovani, co druhy asi citi a tim moznost
Vidim, ze Vas to rozéililo. .. f o .
poopraveni na$eho nézoru
Pojmenovani pocitu pfinasi obvykle ulevu
Jestli tomu dobte rozumim, tak Vy Ukézani druhému, Ze mu naslouchdme
rikate... a rozumime
Parafrazovani Snazil jste se tedy Fici asi toto... Oveéfeni si, zda jeho slova spravné chapeme
Réd bych zopakoval Vase slova... Vyjadteni sdéleni vlastnimi slovy
Tak Vy si myslite, Ze... Sdéleni druhému, co si mysli, ze pravé fekl
Pojdme shrnout, co jsme do této Zopakovani dulezité myslenky, faktd a pocitt
chvile probrali... klidnym hlasem
Shrnuti Domnivém se, Ze bychom na tomto | Popis dosazeného pokroku
misté mohli diskusi shrnout... Zakonceni jedné ¢asti jedndni a prechod k dalsi
Dohodli jsme se, Ze budeme fesit..., | (opusténi nepodstatnych témat)
je to tak...
‘ . A Ocenéni vieho, co ocenit Ize (aktivni Gcast
Jsem rad/a, Ze jste mi to fekl/a... s . p AP
ety na jednéni, ochota fesit problém, pozitivni piistup...)
- Tesi mé, ze... P y R ;
Ocenéni : , . Ocenéni osobitého pohledu na situaci a informaci
Bylo velmi cenné poznat Vase iy
nazor Z jiné strany
Yoo Ocenéni by mélo byt vérohodné a tykat se viech

Paklize nemocny s HCH jiz neni schopen navézat nebo udrzet o¢ni kontakt, miiZe tento ne-

dostatek nahradit dotek. Dotek upozorni pacienta na pfitomnost sestry nebo pecovatele. Ten-

to zplisob vyuzivd konceptu predchozi ptipravy, ktery Randolph (Randolph, 1991) definoval

jako poskytnuti informace nemocnému pred tim, nez po ném bude pozadovan projev néjaké

aktivity. Randolph je pfesvédcen, Ze osoby s HCH jsou schopnéjsi splnit tkol, pokud jsou

na néj ptedem upozornény. Osloveni nemocného jménem predtim, nez mu je néco sdéleno,

spliuje stejny ucel, protoze je pacient akusticky upozornén dtive, nez je po ném néco poza-

dovéno (Seidman-Carlson a Wells, 1998). U v8ech strategii v komunikaci s pacientem s HCH

se vychazi z faktu, Ze se jednd o progresivni onemocnéni, kdy v priibéhu ¢asu dochdzi ruzné

rychle k ubytku dovednosti pacientll. V piipadé terapie je hlavnim cilem udrzet nebo zlepsit

zachované schopnosti a preventivné bojovat s jejich nadmérnym ubytkem (Seidman-Carlson
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a Wells, 1998). Nadmérny tbytek schopnosti muiize byt vysledkem nevyuzivani schopnosti nebo
nevhodné aplikace podnétii z okolniho prostiedi, které jsou pro efektivni vyuzivani zbyvajicich

schopnosti potfebné.

Zasady, které pti komunikaci s pacientem podporuji jeho schopnost porozumét emocim:

« pockat 30 sekund (nebo i déle) po tom, co bylo o néco pozadano,

o chtit vzdy v jednu chvili pouze jednu véc,

o vidy se ujistit, Ze je pacient soustfedén na rozhovor,

« podporovat kazdé zlepseni zbyvajicich schopnosti pacienta,

« zatinat hovor oslovenim jménem a v pribéhu hovoru stat v pacientové zorném poli,

« minimalizovat fyzickou Gnavu, kterd vede k oslabovani motorickych funkei pacientu (jde
napt. o schopnost zachovat o¢ni kontakt, ktera je zasazend motorickymi zménami pro-
vazejicimi HCH),

v komunikaci pouzivat konkrétni jazyk, zejména v ptipadé, Ze pacient neni schopny
spravné interpretovat skryty vyznam rozhovoru,

« nepouzivat fréze, zargon a sarkasmus, ale vyuzivat pouze zékladni slovni zdsobu, vztahujici
se k jadru sdéleni, které chtéji pacientovi tlumocit (to napomaha predchazet smyslovému
pretizeni nemocného s HCH a zvysuje schopnost porozumeéni projeviim emoci),

 podpotfit pozitivini odménou schopnost spravné interpretovat neverbalni emoc¢ni podné-
ty nebo schopnost identifikovat ton hlasu jako $tastny, smutny nebo rozzlobeny,

o poskytnout okamzité pozitivni zpétnou vazbu, kterd pacientovi pomaha upevnit rozpo-

znani spravné interpretace verbalniho i neverbalniho projevu emoci.

Tim, Ze je nemocny ujistén sestrou nebo osetfovatelem o spravnosti své reakce, se okamzité
posili toto chovéni, coz nemocnym pomaha zpracovat a pouzit informaci o svych vlastnich

reakcich (E. Kazner, osobni rozhovor, bfezen 1996) podle (Seidman-Carlson a Wells, 1998).

Pouzivanim strategii kompenzujicich chybéjici schopnosti vytvareji pecovatelé most, ktery

pomdha nemocnym s HCH nahradit ztracené schopnosti a déle vyuzivat schopnosti zbyvajicich.

Porozuméni emo¢nim projeviim muze byt podporeno vytvofenim vyhovujiciho pro-
stfedi. Je tfeba myslet na to, Ze v prostorach chodeb, socialnich zafizeni, spole¢nych prostor,
hudebnich mistnosti, télocvicen, ordinaci, prostor pro pracovni terapie atp. dochdzi k riiznym
zpiisobim a formam komunikace s pacientem s HCH a je nutné zde eliminovat pfilisny hluk,

svétlo a ostatni aktivity na minimum, aby nedochézelo ke zbyte¢nym frustracim pacientt.
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Je-li porozuméni emoc¢nim projeviim ohroZeno, sestry a osetfovatelé mohou pouzivat
ke sdéleni emoci riizné prostedky. Sestry by mély postupné zkouset rtizné pristupy, dokud
nenajdou ten, od néhoz uz nemocny neni schopen informaci zpracovat. Pokud neni pacient
schopen interpretovat verbalni nebo neverbdlni projevy emoci, pecovatelé mu mohou vyraz
tvare nebo ton hlasu popsat slovy (Seidman-Carlson a Wells, 1998). Napt. sestra miiZe Fici:
»Muj hlas se zvySuje, protoze se zlobim.“ nebo ,,Usmivam se, protoZe jsem spokojend.“ Vétu
miiZe sestra doplnit tim, Ze pacientovi ukaze karti¢ku, uZzivanou pti vypliovani hodnotictho
dotazniku, ktera se mize stat souc¢dsti kazdodenni komunikace s pacientem (Seidman-Carl-
son a Wells, 1998). Jednim z prostfedki pro sdélovani informaci pacientovi je i zptsob klade-
ni ano/ne otazek, nebo otdzek, na néz je tieba si z nékolika odpovédi vybrat, véty jednoduché

nebo souvéti (Seidman-Carlson a Wells, 1998). Viz. Tabulka 9.

Tabulka 9: Test tirovné chdpdni emoci u pacientii s HCH. Upraveno podle (Seidman-Carlson a Wells, 1998).

Obtiznost Priklad
Otazka, kde se o¢ekava odpovéd pouze ano/ne »Jsem smutnd?®, ,,Jsem $tastna?“
Otazka s vybérem odpovédi »Zlobi se ten pan nebo je Stastny?
Prohlaseni, konstatovani vétou jednoduchou »Pan Novék se na Vés zlobi.“
- L " »Myslim, Ze Vas spolubydlici je smutny, mé vrask
Konstatovani rozvitym souvétim na g’ele « P Y J Y Y

Tabulka ukazuje pfiklady od nejjednodussich typii po nejslozitéjsi zpiisoby sdélovdni informace pacientiim
s HCH. Pfi komunikaci s pacientem se doporucuje pouzivat nejvyssi tiroveri, kterou je schopen zpracovat.

Naucit pacienty s HCH néco nového je tézké, ale ¢asty odkaz na pomocné karticky s obrazky
obli¢ejt vyjadfujicich rtizné emoce poméha pacientovi v porozuméni emocim (Seidman-Car-
Ison a Wells, 1998). Obé vy$e zminéné intervence napomahaji navyku opakovani. Chiu (Chiu,
1991) je presvédceny, Ze navyk dovoluje nemocnym mnohem efektivnéjsi zpracovani informa-
ce (Seidman-Carlson a Wells, 1998).

Doporucené zpisoby komunikace podle stadia nemoci

L. stadium - u pacientt v poc¢ate¢nim stadiu onemocnéni vystupuje z komunika¢nich do-
vednosti do poptedi metoda aktivniho naslouchani. Motorické a kognitivni zmény v tomto
stadiu jesté neoslabuji sobéstacnost pacienta, nebyvaji zvlast vyrazné, projevi se spiSe ve ve-
¢ernich hodinach, kdy je pacient unaven, anebo pti mimoradnych situacich. Pfesto jiz pacient
potiebuje dopomoci s organizovanim denniho rezimu, pfi pfipravé na mimoradné aktivity

jako odjezd na dovolenou, do lazni ¢i pfi navstévé specializované logopedické, rehabilita¢ni
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a ergoterapeutické péce, kterd ma pro udrzeni jeho dalsi sobéstacnosti nesmirny vyznam. Po-
tfebuje jiz vice odpocinku, volnéj$i denni rezim, zpravidla zvlada jen nékolik tikold v priibé¢hu
dne. Vétsinou si chce sviij denni rezim organizovat sim a nema rad prili§ mnoho vyboceni
ze stereotypu. Nejcastéjsi komplikaci byva motivace pacienta k jakymkoliv aktivitdm. Téz-
ké byva i presvédcit pacienty k doporucené rehabilita¢ni a medikamentdzni 1é¢bé. Pritom je
prokazano, Ze terapie udrzi pacienty mnohem déle v lepsi fyzické i dusevni kondici. Stejné
i medikamentdzni 1é¢ba pacienty zklidni a snaze se pak vyrovnavaji se svoji Zivotni situaci.
Problém s komunikaci nastavd, kdyz lékaf pacienta zimérné neseznami s diagnézou nebo
kdyz si pacient nemoc nepfipousti, nevidi se jako nemocny, maximalné fekne, Ze je unaveny
anebo, Ze ted nema néladu, ¢i kviili inavé nebo jinym béznym problémiim (pfepracovanost,
bolest zad ¢i hlavy...) je pomalejsi nez dfive. Pacienta je tieba Casto korigovat v situacich,
kdy je zbyte¢né frustrovan a nasledné agresivni. Ve vSech téchto ptipadech je tfeba pouzivat
teorii aktivniho naslouchani a asertivniho chovani. Technika otevienych dveii je osvéd-
eny zptisob, jak zvladnout pacienta v afektu, ¢i rozhodne-li se komunikovat a domdhat se
cehokoliv technikou obehrané desky. Pak odejit a pacienta nechat o samoté je to nejlepdi,
ale i nejjednodussi, co se d4 udélat. Kdyz se agresivné néceho domaha, zkusit to uplné stejné
jako on, ¢ili metodou zrcadleni. Nékdy to pomtize. Metoda zakazu ¢i trestu se uplatiuje
u pacienttl, ktefi zpravidla jiZ znaji sviij zdravotni stav a jsou zvykli pracovat s multidiscipli-
narnim tymem odbornikd, s nimZ maji uzavtenou dohodu, kde jsou stanovena pravidla ,,hry“
a i ptipadné tresty, na kterych se pfedem dohodli (napt. Pacient koufi na pokoji, pfestoze mu
bylo vysvétleno, Ze tam koufit nema, Ze je to pro ného nebezpe¢né. On s tim souhlasi. Pak
je mozné pri nedodrzeni dohody mu cigarety odebrat a nedovolit mu koufit viibec). Pouziti

trestil v partnerském postaveni v doméacim o$etfovani je velice obtizné.

II. stadium - v tomto stadiu se doporucuje pouzivat predev§im metody aktivniho naslou-
chani spolu s asertivnim chovanim. V nékterych ptipadech je dobré jiz pouzivat metodu
dotykovou a metodu preterapie. U pacienttl ve II. stadiu onemocnéni jsou vyrazné postizeny
jak motorické, tak emociondlni, ale ¢asto i kognitivni funkce. Dochazi jiz k naruseni o¢niho
kontaktu a zrakové paméti, kdy pacienti $patné planuji, $patné identifikuji emoce ve tvafich
druhych atp. Pacienti v této fazi onemocnéni byvaji v cizim prostfedi jiz velice tizkostni a citi
se bezpe¢néji, maji-li doprovod. Pfi komunikaci je dobré si uvédomit, ze nejlépe zachovala je
pamét dlouhodoba a sémanticka (pacient chape vyznam slov), a proto je dobré v komunikaci
na této znalosti stavét. Na fe$eni aktudlnich problémil a novych situaci je tfeba jit jakoby
oklikou, ¢ili vyjit z informaci a situaci, které pacient bezpe¢né zna, kde si je jisty a teprve pak

prejit k feSeni aktudlni otdzky ¢i problému. Vhodné zvolena a vedend rehabilita¢ni a moti-
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vaéni terapie muze jesté pomérné dobre zachovavat sobéstacnost pacienta a je dilezita pro
zvladani sobéstacnosti v pozdéjsich stadiich onemocnéni. Vzhledem k zhor§enym motoric-
kym funkcim je tfeba zajistit pro pacienta bezpeéné prostfedi (bezbariérovost). Je mozné,
ze se bude muset v terapii a péci sestra, oSetfovatelé, logopedi ¢i jini terapeuti nékolikrat
zménit, aby bylo dosazeno spoluprace s pacientem. V tomto pripadé je dilezité si uvédomit,
ze pacient s HCH je pacient, jehoZ postiZeni je komplexniho charakteru a Ze prvorady je on.
Po nastaveni pravidel a uzavieni dohody je pak mozné uplatnit metodu zdkazu. Ve druhém
stadiu je jiz nutné pacientovi zcela zorganizovat denni rezim, dohlizet na dodrzovani dietniho
rezimu (hlidat pitny rezim a kaloricky pfijem), hledat bezpe¢na reseni pti chuzi, spanku, jidle
i odpocinku. Tzn. je potieba pouzivat celou fadu zdravotnickych a ergoterapeutickych po-
muicek a spolupracovat s multidisciplindrnim tymem. Ve druhém stadiu je jiz velice dtlezita

i socidlni opora pro pacienta.

III. stadium - kdy se do popredi dostava ztrata funk¢ni samostatnosti pacienta, ztrata volnich
pohybt, rozviji se subkortikalni typ demence a kdy je jiz i porucha mluvidel a pacient komu-
nikuje spide skieky nebo jednoslovné ,,Ano, ,,Ne, ,Nechci® V tomto ptipadé vstupuje do po-
predi metoda preterapie, dotykova, bazalni stimulace a alternativni zpiisoby komunikace.
Je dobre, kdyz ma pacient tyto metody nacvicené jiz z predchozich stadii onemocnéni. V tomto
stadiu muiZe pacient pobyvat jesté stale v domdci péci pri spolupraci s agenturou doméci péce,
socidlnimi pracovniky a multidisciplindrnim tymem, ktery zpracovava a dohlizi na dodrzovani
terapeutického planu u kazdého pacienta zvlast. V nékterych ptipadech by byl vhodnéjsi dlou-
hodoby pobyt pacienta ve specializovaném zafizeni, kde by byl pacient v komplexni péci, kde by
byla zajisténa predevsim jeho bezpe¢nost a dostate¢ny pitny a kaloricky rezim. V termindlnich
stadiich se pacient dostava do hospicové péce. V CR zatim neexistuje specializované zatizeni

vy

pro pacienty s HCH ani moznost dlouhodobéjsiho pobytu v hospicovych zafizenich.

Pii komunikaci s pacientem je vZdy nejlepsi vychazet ze znalosti jeho z4jmu a znalosti jeho
osobnosti v dobé, kdy byl jesté zdrav. V ptipadé pecovatelt v domaci péci ¢i pobytovych zafi-
zenich je dulezité navazat spolupréci s rodinou, zjistit, co ma pacient nejradéji v televizi, zda ho
bavil sport, myslivost, ¢etba, film, co nejradéji ji, pije, zda ma rad prochézky atp. V piipadé hos-
pitalizace dovolit pacientovi obklopit se fotografiemi a pfedmeéty, které ma rad a které mu pfipo-
minaji jeho aktivni Zivot, kdy byl jesté zdrav. Jsou to fakta, od kterych se Ize v komunikaci vzdy
odrazit, protoze pacienta potési a snaze ho ziskaji pro dalsi spolupraci. Zakladem pro komuni-
kaci je predev$im pamét dlouhodobd, kterd je u pacientt dobfe zachovala a kromé toho si clovek

uchovava spise pozitivni vzpominky. Dobrou komunika¢ni pomtckou je také muzikoterapie.

44



Tabulka 10. Stanoventi zdkladni strategie usnadnujici péci o pacienta s HCH. Upraveno podle (Seidman-Car-

Ison a Wells, 1998).

Stanoveni zakladni strategie usnadnujici péci

Mluvte pomaleji

Pockejte 30 vtefin (nebo i déle), nez polozite otdzku

Zminujte pouze jednu véc

Stujte tak, abyste si byli jisti o¢nim kontaktem

Vyhnéte se uzivani Zargonu ¢i slangu

Uzivejte slova, kterd jsou pro danou informaci zékladni

Poskytujte okamzitou pozitivni zpétnou vazbu - postizeného to ujisti, Ze odpovédél/la spravné

Snizte zbyte¢ny hluk, svétlo a aktivitu v okoli na minimum

Pokud nelze navézat o¢ni kontakt nebo jej udrzet, zvazte uziti dotyku
Prekladejte verbalni nebo neverbalni emo¢ni projevy postizenému, pokud neni schopen je pochopit, napi.
»Usmivam se, protoZe jsem $tastnd.”

Dopiejte postizenému ¢as, ackoli je dilezité si uvédomit, Ze doba jeho pozornosti je omezend, proto volte
kratsi useky ke vzajemné komunikaci

Volte otazky, které vyzaduji odpovéd ANO/NE

Pokud se vam zd4, Ze vam postizeny nerozumél, poloZte otazku jinak, ale nejprve delsi dobu pockejte
na odpovéd, pred¢asné opakovani otazky vraci pacienta v myslenkéch zpét a odpovédi se potom nedockate, jen
ho zbyte¢né emoc¢né rozrusite, protoze on si uvédomuje, co chce odpovédét, ale vy mu nedate dostatek ¢asu

Potvrdte, ze jste pochopili, co vim postizeny fekl

Komunikaéni pomiicky musi byt uzite¢né, jako napt. tabulky s pismeny nebo obrazky

Ujistéte se, Ze ti, co s postizenymi komunikuji, jsou si védomi véech komunika¢nich tézkosti a toho, jaké
strategie lze pouzit

Dodévejte postizenym odvahu ke komunikaci

Vracejte postizeného k tématu, je-li tfeba

Zapoijte ¢leny rodiny, poradi vam, jak nejlépe hovofit a komunikovat s nemocnym

Komunikace s détmi
Pro déti je existence HCH v rodiné zdrojem mimotradného napéti. A mize se zdat, Ze nejlepsi
cestou, jak je chranit, je o HCH v rodiné viibec nemluvit. Zatimco zpo¢atku muze byt tento

zpusob piinosnym, z dlouhodobého hlediska mize détem velice uskodit.

Mnoho dospélych uvadi, ze HCH byla v jejich rodinach zatajovana a viibec se o ni nemluvilo.
Nyni, v dospélosti, se citi podvedeni a jsou rozhoi¢eni. S HCH se potom v dospélosti daleko huife
vyrovnavaji. Maji pocit, Ze ¢lenim rodiny nemohou davérovat. Pfipadaji si okradeni. Maji pocit,

ze pro rozhodnuti, kterd v Zivoté udélali, neméli viechny dostupné informace.
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Jaké jsou diivody, pro¢ s détmi o HCH mluvit?

Déti maji pravo védét o véem, co ovliviiuje jejich rodinu. Védi, jak Ziji jeho spoluzaci, jaké
u nich doma panuji poméry a vytvaii si svou predstavu o ,normalni rodiné” a také snf o tom,
jak by to podle nich mélo vypadat v jejich rodiné. Tim, Ze rodina nebude o problémech (a tedy
i 0 nemoci) mluvit, mohou déti ziskat dojem, Ze v rodiné nepanuje diivéra. VSimnou si, Ze se
néco déje, ze v rodiné neni néco v poradku. Jejich predstavy mohou byt dokonce jesté horsi,
nez jaka je skute¢nost. Mohou se naptiklad domnivat, ze udélaly néco, ¢im zpusobily, Ze nékdo
z rodiny onemocnél. Takové predstavy mohou u ditéte vyvolat izkost a pocity viny. Zamléo-
vanim existence HCH v rodiné muiZe u ditéte také vzniknout dojem, Ze je to tak hrozna véc, ze
o ni nelze ani mluvit. Pokud se o HCH v rodiné nemluvi, je témé¥ jisté, Ze to vyjde na povrch
jinde a jinak. Déti dtive ¢i pozdéji stejné zjisti pravdu. Genetika je téma, které se stale vice pro-
bira ve $kolach. Na HCH a ostatni genetické nemoci neustale upozornuji sdélovaci prostiedky.

Rovnéz na internetu je mnoho www stranek, které se detailné zabyvaji HCH (Henning, 2008).

Je dulezité si také uvédomit, ze se rodiné ulevi, budou-li déti o HCH v¢as informovany.
Schovavat pravdu vyzaduje hodné energie. Mluvit pravdu osvobozuje od nutnosti zapama-
tovat si vSechny vymyslené diivody pouzité k vysvétleni zmén, které se v rodiné odehraly
(Henning, 2008).

Déti maji neuvétitelnou schopnost zvladat tézké situace. Strach je nauceny! Pokud je pred
ditétem néco tajeno, nabude dojmu, Ze se jedna o désivou skute¢nost. Pokud se mluveni o tom,
co se déje stane soucasti rutiny, déti zjisti, Ze neni nutné se bat. DokaZou si vysvétlit, pro¢ se
maminka nebo tatinek nékdy chovaji podivné, misto, aby se od nemocné osoby odtéhly, proto-

Ze se ji boji, budou ji nadale projevovat naklonnost a respektovat ji (Henning, 2008).

Kdo by mél détem Fici o zatizeni rodiny HCH?

Déti se potiebuji 0o HCH dozvédét nejlépe od svych rodicd, a ne ndhodné nebo od nékoho
jiného! Pokud je pro rodice z jakéhokoli ditvodu obtizné o HCH promluvit, je vhodné poza-
dat blizkého ¢lena rodiny nebo prétele. Dulezité je zajistit, aby se dité s touto osobou citilo

uvolnéné a aby byl tento ¢lovék dobfe obeznamen s HCH a mél o ni spravné informace.

Dal$i moznosti je oslovit odbornika, ktery pomize s détmi promluvit. Je vhodné, aby to
byl ¢lovek, ktery pracuje s rodinami zatizenymi HCH. Je také diilezité ditéti nastinit, proc¢ se
s timto odbornikem m4 setkat a o co v rozhovoru ptijde. Pokud by bylo dité na rozhovor ne-

ptipraveno, mohlo by jej setkani s neznamou osobou v cizim prostiedi vydésit o to vice, Ze mu
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cizi ¢lovék sdéli, Ze je nékdo z jeho blizkych vazné nemocen. Nejprve Ize dité jen informovat,
ze 1ékari zjistili, Ze pfi¢inou zvlastniho chovani maminky nebo tatinka je nemoc a Ze za své
chovani nemuze a poté nemoc pojmenovat. ,,Je to proto, Ze ma nemoc zvanou Huntingtono-
va choroba. Navstivime spolu pani psycholozku a lékate, aby ti o HCH néco fekli.“ Nékteti
rodi¢e nebo ptibuzni vzali déti nejprve na kliniku, jen aby déti vidély, kde se jejich maminka

nebo tatinek 1é¢i. Prostredi se tak stane pro dité déivérnéjsi. Pti dalsi prilezitosti jiz dité mtze

byt pfizvano na schuzku, aby se seznamilo s odborniky na HCH.

Kdy détem o HCH Fici?

Rodi¢e uvadéji razné davody, pro¢ s détmi o HCH nemluvit. S témito argumenty se dé
vydrzet cely Zivot, napt.: ,,NaSe dité je jesté pfili§ malé, nebude tomu rozumét®. Nékteti rodice
argumentuji slovy: ,,Nechci mu zni¢it détstvi.“ Anebo: ,,Je ted ve Skole a u¢i se na testy, zavé-
re¢né zkousky, atd.“ nebo také ,,Pravé zacal chodit s nékym, o koho opravdu moc stoji, nechci
mu to fikat nyni, pofadné by ho to zmatlo® Jini sviij ndzor haji slovy: ,,Je pravé téhotnd, prece
liv véku. Samoziejmé ¢im mladsi dité je, tim zakladnéjsi informace dostane. Cim diive se
o nemoci za¢ne mluvit, tim prijatelnéjsi to pro dité bude. Je to zkuSenost zaloZena na vyzku-
mu s adoptovanymi détmi. Déti, které vyrostly a dospély s védomim, Ze jsou adoptované, se
s timto faktem vyrovnaly mnohem sndz, nez ty, které to zjistily az pozdéji v Zivoté. Zakladnim
poznatkem je, ze NIKDY NENT PRILIS BRZY.

Jak détem o HCH rici?

Zpusob vedeni rozhovoru o HCH s détmi, by mél vychazet z vlastni zkuSenosti. Neni-li
rodi¢ jesté se situaci vyrovndn, je-li informace o HCH nova, pak si musi nejprve vyfesit své
vlastni pocity. Pak teprve se bude pti rozhovoru s détmi citit jistéji. S rozli¢né starymi détmi
by se mélo mluvit samostatné a riiznym zptsobem. Nicméné velmi dobrym postupem je
zacit konverzaci o HCH se vSemi najednou, aby nevnikal pocit, Ze je nékdo z problému vyne-
chéan. Nejprve je vhodné jen poskytnout informaci, jak se nemoc jmenuje. Pozdéji promluvit
s kazdym osobné podle véku a podrobnéji. Ujistit se, ze si kazdy uvédomuje svou roli. Je
dobré se pripravit na nejobtiznéjsi otazky a nacvicit si odpovédi. Napiiklad, pokud je nemoc-
ny prarodi¢, 1ze oc¢ekavat, Ze dité bude pfemyslet o tom, zda tatinek nebo maminka mohou
také onemocnét nebo i ono samo. Také ho miiZe napadnout otazka, jestli se na HCH umira
a zda na ni umfte kazdy. Pokud nebudete odpovéd znét, ptiznejte to. Je mozné fici: ,Nevim,
zda tatinek nebo maminka onemocni HCH. Existuje ale jistd moznost, Ze by mohl/a. Védci

na celém svété vSak kazdy den hledaji 1€k, aby nemusel/a onemocnét. Budes-li si kviilli HCH
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nékdy délat starosti nebo si bude$ myslet, ze uz jsi nemocny HCH, pfijd za mnou a fekni mi

to“. Dobré je najit pro rozhovor vhodné misto a rozhovor prizptisobit rodinnym zvyklostem.

Co a kolik toho détem o HCH Fici?

Je dtleZité si uvédomit, Ze samotny rozhovor s détmi ve skute¢nosti provazi daleko méné
napéti. Casto nutnost rozhovoru vyplyne nahle ze vzniklé situace, kterou je potieba vysvétlit,
aby nedoslo ke $patnému pochopeni ze strany déti. Vechny otazky, problémy nebo i strach
z rozhovoru obvykle zmizi, jakmile se s détmi o nemoci za¢ne mluvit. Je duilezité si uvédomit,
zZe rozhovor nelze odbit najedou. Téma bude tfeba ¢as od ¢asu znovu oteviit, poskytnout nejak-

tudlnéjsi informace a hlavné odpovédét détem na jejich otazky, které s vékem budou pribyvat.

Hlavni zasady rozhovoru s détmi:
« sdélovat détem informace, kterym budou rozumét, postupné podle véku, ujistit je, Ze bu-
dou vidy zabezpecleny, Ze na né nebude zapomenuto, rozhovor pokazdé ukon¢it nadéji,
o nepretézovat déti zbyte¢nymi podrobnostmi, ¢asto vypnou, kdyz je informaci prilis,
« nelhat,
« naslouchat détem,
« nezatézovat je finan¢nimi zalezitostmi,
« neslibovat, co nelze splnit,

« nenutit je mluvit o HCH, kdyZ nechtéji.

Komunikace s osobami v riziku

Jsou pripady, kdy se rodina 0o HCH dozvi, az kdyz jsou déti dospélé, napt. v rozvedenych man-
zelstvich, kde ziji rodi¢e oddélené a o HCH se dozvi az po propuknuti nemoci nebo dokonce
az po umrti nemocného rodice. I zde je nutné dodrzet stejné zasady rozhovoru jako u déti,
jediné tak Ize predejit nedorozuméni, nedaivére nebo odsouzeni rodice ze strany déti. Mohly

by si myslet, Ze rodi¢ jim tuto informaci odeptel a Ze nyni se jejich osud zdsadné zménil.

V kazdém pripadé je vhodné vSechny ptipravit na to, Ze informace je zaskodi a nasta-
ne obdobi vyrovnavani se s touto informaci. Toto obdobi muze byt rizné dlouhé. Déti bu-
dou mit otézky. Je uZite¢né poskytnout jim informacni letdky o HCH, kontakty na SPHCH

(wwwhuntington.cz) a dat jim ¢as nejen na pro¢teni, ale také na zpracovani ziskanych informaci.
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Vyrovnavani se s HCH

Vyrovnani se s HCH je ¢asto diskutované téma. Jedna z partnerek nemocného s HCH iika:
»Nevétim, Ze existuje néco, co by vas mohlo pfipravit na horor jménem Huntingtonova cho-
roba. Nikomu bych to neprala. A nejvic se bojim kvuli détem® Jisté je, Ze kdyZz se nemoc po-
jmenuje, kdyZz nemocny prijme alespon to, Ze je nemocny Huntingtonovou chorobou a za¢ne
alespon néco malinko pro sebe délat, jako napf. brat l1éky, je vSe snazsi. Rozhodné neni dobré

nemoc v rodiné popirat a délat si marné iluze, i kdyZ nadéje umira jako posledni.

Vse, co se v ¢lovéku bude po ozndmeni diagnézy odehravat, popisuje Kiibler-Rossova
(Kubler-Ross, 1969) v péti fazich procesu, pti kterém se lidé vyrovnavaji se smutkem a tragé-
dii, zejména v piipadé diagnézy smrtelného onemocnéni. Tyto faze se daji aplikovat na jaky-
koli druh mimoradné osobni ztraty (prace, pfijmu, svobody). Mohou sem spadat i vyznamné/
tragické zivotni uddlosti jako smrt blizkého, rozvod, drogova zavislost, vypuknuti nemoci ¢i
chronické nemoci, diagnéza neplodnosti a jiné udalosti. Tyto faze nemuseji nezbytné nasté-
vat v niZe uvedeném potadi a nemuseji byt ani vSechny prozity, aviak vidy doty¢ny zazZije
nejméné dvé z nich. Casto téz doty¢ny muize faze zaZit jako na tzv. ,horské draze, co je
sttidani dvou nebo vice fazi, béhem nichz se doty¢ny nékolikrat k jedné ¢i vice z nich navraci
(http://cs.wikipedia.org/wiki/K%C3%BCbler-Rossov%C3%A9_model).

Ti, kteti béhem prochdzeni jednotlivymi fazemi pocituji problémy, by méli zvézit vyhledani

odborné pomoci ¢i pomoci podptirnych skupin.

Kiibler-Rossova ptinesla do obecného povédomi také citlivost, se kterou je tfeba zachdzet
s osobami, vyporadavajicimi se se smrtelnou nemoci (Santrock, 2007). Nancy Wexler rika:
»Huntingtonova choroba ndm postupné bere vSe, co nas ¢ini lidskymi“ Tuto skute¢nost si

pacienti velice dobfe uvédomuji, a proto je tieba s nimi zachazet jako s truchlicimi.

Faze vyrovnavani se
Existuji jednotlivé faze vyrovnavani, zndmé v angli¢tiné pod zkratkou DABDA: Denial
- popirani/$ok, Anger - hnév/agrese, Bargaining — smlouvani, Depression — deprese a Ac-

ceptance - smifeni (Santrock, 2007).
 Popirani - ,,Citim se dobfe. Tohle se nemiize dit, ne mné. Doslo k zdiméné vysledkd, to
musi byt omyl.“ Popirani je pro jedince pouze docasnou obranou. Jde o $okovou situaci, ktera

miize trvat riizné dlouho. Doty¢ny se nechce s nastalou situaci smifit (Slezékova et al., 2007).
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Pacienti s HCH zac¢nou ve fazi popirani ¢asto pit a hodné koutit; mozna se jim vie zda potom

snazsi.

« Hnév/agrese - ,,Pro¢ ja? To neni fér! Proc se to déje mné? Kdo za to miize?“ Jakmile se jedinec
dostane do druhé faze, uvédomuje si, Ze v popirani jiz nemuize pokracovat. V této fazi je o doty¢né-

ho velmi tézké pecovat v diisledku pocitt vzteku a zavisti. Mohou téZ prestat spolupracovat.

 Smlouvani - ,Chci se dozit svych vnukd. Udélam cokoliv, abych mohl/a Zit jesté par let.
Déam v8echny své penize za...“ Treti faze zahrnuje nadéji, Ze jedinec miize néjakym zptsobem
oddalit ¢i odlozit smrt. Doty¢ny se obraci k vy$$i moci (napf. Hospodinovi) s zadosti o delsi
zivot vymeénou za zménu zivotniho stylu apod. Psychologicky doty¢ny fika: ,,Chéapu, Ze umfu,
jen kdybych mél o trochu vice ¢asu...“ V této fazi téz dochdzi k hledani zazra¢ného léku ¢i

alternativnich metod 1é¢by (Slezdkovd et al., 2007).

o Deprese - ,Jsem tak smutny, pro¢ se s ¢imkoli obtéZovat? Umfu, tak o co jde? Ztratil/a
jsem milovaného/milovanou, pro¢ dal zit?“ Béhem ¢tvrté faze si umirajici za¢ind uvédomovat
jistotu blizici se smrti. Mize byt proto zamlkly, uzavieny, odmitat navstévy a travit vétsinu
¢asu v placi a truchleni s pocity strachu, Gzkosti, smutku a beznadéje (Slezékova et al., 2007).
Nedoporucuje se doty¢ného v této fazi rozveselovat. Jde o dulezité obdobi smutku, které musi

probéhnout. V nékterych ptipadech je nezbytné podat psychofarmaka (Slezéakovd et al., 2007).

« Smifeni - ,,Bude to v poradku. Nemiizu proti tomu bojovat, mél bych se na to ptipravit.”
V této posledni fézi se doty¢ny za¢ind vyrovnavat se svou smrti ¢i smrti milovaného. Dochézi
k psychickému uvolnéni a pacient je schopny na 1é¢bé spolupracovat a pfistupovat k ni s ro-

zumem (Slezdkova et al., 2007).

V pribéhu ¢asu se razné faze vyrovnavani u jednotlivych ¢lent rodin st¥idaji. Méalokdo
fekne, Ze ma ve jednou pro vzdy vyreSené. DilleZité je s timto faktem pocitat a byt otevieny

komunikaci.

Stévd se, Ze pacienti nemoc popiraji, odmitaji pfijmout diagnézu a nésledné také lécbu.
Casto tvrdi, Ze maji vée pod kontrolou, Ze jsou zdravi, svobodni a mohou si délat, co chtéji.
U zdravych partnert nebo rodi¢ je nejhorsim zptisobem, jak se s nemoci vyrovnat, setrvavat
ve fazi silného popirani, uchylit se k alkoholu, uzavtit se do svého svéta a zapominat na to, ze

nesou zodpovédnost za nemocné blizké a musi jim zajistit pé¢i. S HCH se vyrovnavaji také
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déti pacientd. Vétsinou se snazi ziskat o nemoci bliz§i informace. Jsou osoby v riziku, které si
mysli, Ze absolvovani presymptomatického testu za né vée vyresi. Zpravidla jsou prekvapené,

Ze je tomu jinak.

U kazdého, koho jakymkoli zptisobem zasahla HCH, se mohou objevit deprese, které je

tfeba nalezité resit.

Zivot s HCH je nekoncici proces vyrovnavani se.
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Péce o pacienta s HCH

sC

Pecujici rodina v dusledku zavislosti a neustalé ,,pohotovosti“ ¢asto ztraci kontakt s okolnim
svétem. Osoba, ktera denné pecuje o téZce nemocného pacienta, trpi psychickym a fyzickym
tlakem. Nedochdzi-li ke sniZovani tohoto tlaku, sim pecujici mtize hledat vychodisko napft.
v nasili vic¢i oetfovanému. Proto je tak dilezité, aby se laicka (rodinnd) péce spojila s profe-

sionalni domdci pé¢i.

Domaci péce

Doméci péce (DP) se sklada z péce profesiondlni a laické.

Laickd péce je poskytovana rodinnymi pfislusniky i prateli postizenych anebo jinymi dob-
rovolniky. Pacienti pfijimaji pé¢i rodiny vétSinou kladné, pfesto vSak tato péce v sobé nese
urditd rizika. Z dlouhodobého hlediska vznikd mezi pacientem a pe¢ujicim ¢lenem zévislost,
ze které neni uniku. Tento stav se mnohdy projevuje bezmocnosti ustici v konflikty ve vzta-

zich (¢asto vSech ¢lent rodiny).

Ambulantné poskytovana profesiondlni domaci péce se od roku 1990 stala nedilnou sou-
&asti moderniho systému zdravotni i socidlni péce v CR. Jedna se o propojeni zdravotni (me-
zindrodni termin Home Care) a socidlni péce (mezinarodni termin Home Help), poskytova-
né klientovi na zakladé rozhodnuti o$ettujiciho lékate v jeho vlastnim socidlnim prostredi.
Klientem pro ucely domadci péce se rozumi obcan, ktery z dtivodu zménéného zdravotniho
a socidlniho stavu je plné ¢i ¢aste¢né odkazan na odbornou pomoc druhé osoby (Misconiova,
2006a). V ramci domaci péce jsou pacient (klient) i jeho blizci Fadnymi ¢leny tymu se spole¢-
nym cilem, kterym je zlepSeni kvality Zivota klienta i jeho blizkych. Obrovskou vyhodou DP
v dnesni podobé je moznost poskytovani péce v rozsahu, ktery byl doneddvna poskytovan
pouze hospitalizovanym pacientim. Tento pfistup je pro rodiny s pacienty s HCH nesmir-

nym pfinosem, pfedev$im v komplexnosti pfistupu (Misconiova, 2006a).

Pacientim s HCH je zpravidla poskytovana dlouhodobd domaci péce, ktera obsahuje ak-
tivity zdravotniho i socidlniho charakteru. Jednd se o tzv. integrovanou formu domadci péce
nazyvanou komplexni domaci péce, kterd je poskytovana v rozsahu mésict i nékolika let.
U pacientl se musi pocitat s tim, Ze jejich zdravotni stav si dfive nebo pozdéji (zavisi na pri-

béhu nemoci) vyzada poskytovani DP nad ramec maximalniho rozsahu a ze bude nutné,
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po pisemné zadosti odetujiciho lékare a schvéleni reviznim lékafem zdravotni pojistovny,
maximélni rozsah frekvence domdci zdravotni péce, kterd je hrazena z fondu zdravotniho
pojisténi (3 x 1 hod. denné), rozirit i nad uvedeny rozsah (Misconiova, 2006b). Za urcitych
podminek je mozné rozsitit frekvenci ZDP na 5 hodin denné. Tento typ péce je pro pacienty
s HCH vhodnéjsi a ptijatelnéjsi nez jiné formy péce, protoze mohou diky DP setrvat co nej-

déle v rodiné, v prostredi, které divérné znaji, a dodava jim pocit jistoty

Zdravotni domaci péce

Narok na poskytovani zdravotni domaci péée (ZDP) ma kazdy obéan CR, ¢ili i pacient s HCH,
jeho? o$ettujici 1ékat po zhodnoceni celkového zdravotniho stavu a socidlniho prostiedi kli-
enta rozhodne o poskytovani ZDP. S ohledem na diagnostické a indika¢ni skupiny klienta
v domaci zdravotni péci (klienti plné ¢i ¢aste¢né zavisli na pomoci druhé osoby nebo klienti

umirajici) je nutné zajistit nepretrzitou dostupnost péce 24 hodin denné, 365 dni v roce.

Dostupnost domdci zdravotni péce je obvykle zajisténa prostfednictvim stabilniho ¢isla
mobilniho telefonu (tzv. tisnova linka), které muze o$etfujici 1ékaf, klient i jeho blizci vyuzit
vzdy, pokud je to nezbytné nutné v priibéhu 24 hodin. V systému domaci péce je moziné se
setkat s riiznymi formami zdravotni péce:

o péce osetrovatelskd v rozsahu odborné ¢innosti v oboru vSeobecna sestra, sestra se spe-

cializaci v oboru,

. e rehabilita¢ni v rozsahu odborné ¢innosti fyzioterapeuta a ergoterapeuta,

o péce, terapie a konsilidrni ¢innost poskytovand dle aktudlniho zdravotniho a dusevni-

ho stavu klienta o$etfujicimi lékafi raznych medicinskych obort - prakticky lékaf pro
dospélé, prakticky lékat pro déti a dorost, ambulantni specialisté (neurolog, psychiatr,
rehabilita¢ni 1ékar) atp.,

o péce poskytovand dal§imi pracovniky ve zdravotnictvi, jako jsou klini¢ti psychologové,

psychoterapeuti, logopedové, nutri¢ni terapeuti a dalsi.

Ogsettujici 1ékat, po zhodnoceni celkového zdravotniho stavu klienta i stavu jeho socidl-
niho prostfedi, ve spolupraci s vybranou agenturou domdci péce vystavi pro klienta poukaz
na odbornost 925 — domdci zdravotni péce na tiskopisu 06 s pofradovym ¢islem 1. Tento tis-
kopis vyplni kompletné, véetné vSech pozadovanych zdravotnich Gdaji o klientovi, stupni
jeho mobility a doplni daldi nalezitosti. Na tiskopis 06 uvede prislusny typ navstévy se viemi
pozadavky na péci a s agenturou a rodinou se poté podle potieb klienta domlouva rozsah
a doba trvani ZDP.
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Socialni domaci péce

Socialni péce je v domaci péci zastoupena pecovatelskou sluzbou. Pecovatelskou sluzbu po-
skytuji, organizuji a zaji$tuji organy statni spravy i samospravy pro tézce zdravotné postizené
obcany, ktefi nejsou schopni si sami obstarat nutné prace vdomadcnosti a dalsi Zivotni potteby
nebo kteff pro neptiznivy stav pottebuji oSetfeni jinou osobou nebo dalsi osobni péci, pokud

jim pottebnou pé¢i nemohou poskytovat rodinni prislusnici.

Pelovatelska sluzba je dle dikce platnych pravnich norem poskytovana za plnou, nebo ¢és-
te¢nou thradu klientem s pfihlédnutim k véku, zdravotnimu stavu, pfijmu a majetkovym

poméram klienta a jeho rodinnych prislusnika.

Socidlni potfebnost klienta stanovi socialni pracovnik, ktery také urci, v jakém rozsahu
bude pedovatelskd sluzba poskytovana. Soucasné uvede i vysi spolutcasti klienta na dhradé

pecovatelské sluzby, ktera je stanovena platnou pravni normou.

Ukony pecovatelské sluzby, kterymi jsou zabezpe¢ovény nezbytné Zivotni potieby socidlné
pottebnym klienttim, jako je celkova koupel véetné myti vlasi, se poskytuji bezplatné, tedy

bez spoluticasti klienta na thradé (Misconiova, 2006b).

Socidlni vylouceni ze spole¢nosti a financni obtize, které s sebou nese HCH jsou problémy,
na které nebyly rodiny ptipraveny. Zpocatku se snazi situaci zvladat sami, ale jsou-li v rodiné
malé & dospivajici déti, je nutné vyuzivat pomoc statu a sluzeb, které se v CR zacinaji za tpla-

tu postupné nabizet.

Socialni pracovnici tak mohou, kromé emocionalni podpory, jako je klidny, neruseny pti-
stup k pacientovi a jeho rodiné, umisténi v nadstandardnich pokojich atp., také poskytnout
instrumentdrni oporu (jako je zajisténi socidlni péce a sluzeb, zvy$eni diichodu pro bezmoc-
nost, pfiznani mimoradnych vyhod podle vyhlasky ¢. 182 Sb. z roku 1991, zaji§téni agentury
domadci péce), poskytnout i informaéni oporu (jako je kontakt na ptij¢ovnu zdravotnickych
pomtucek pro pacienty s HCH, kontakt na zafizeni pro respitni, rehabilita¢ni a dlouhodo-
bé pobyty, ale i na Spole¢nost pro pomoc pti Huntingtonové chorobé, pfipadné internetové

stranky www.huntington.cz a hlavné také podpofit pacientovu rodinu a jeji jednotlivé cleny.
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Pobyt v nemocnici a zafizenich socidlnich sluzeb
Progrese a komplikace HCH si dfive nebo pozdéji vyzadaji kratkodobé, ale i dlouhodobé po-

byty pacienttl ve zdravotnickych zafizenich a ztizenich socidlnich sluzeb.

Nejedna-li se o specializované zafizeni pro pacienty s HCH nebo zafizeni, které ma jiz
s HCH zkusenosti, je potieba personal upozornit, Ze se jedna o pacienta s timto onemoc-
nénim. Persondlu zatizeni je dtlezité pfedat maximum informaci o rizicich a komplikacich,
které s sebou HCH (nejen) pro pacienty prinasi. Nejzdvaznéjsi zdravotni komplikaci byva
aspirace, zéapal plic a smrt, kterd muZe nastat nec¢ekané rychle po ptijeti. Také nelze vyloucit
napt. riziko pozZéru zapti¢inéného choreatickymi pohyby pacienta kutaka, anebo problémy

v komunikaci nebo sebeobsluze.

Pfi ptijeti pacienta do pobytového zafizeni by se mél provést vstupni pohovor s rodinou.
Zjistit pacientovy zvyky, zaliby, denni rezim, oblibend jidla, pitny rezim, jestli je kurdk, jaké
ma nejcastéj$i komplikace pti chiizi, jidle, piti, hygiené, atp. a jaké jsou jeho moznosti, pfipad-

né zpiisoby komunikace.

Okamzik prijeti pacienta do lé¢ebného nebo pecovatelského zafizeni je vidy emocialné
velmi stresujici zazitek. Pacient se citi odstréeny, opustény a ve svém novém prostredi ¢asto
ztraceny. Z toho vyplyva velké riziko, Ze se stahne do sebe a odmitne nejen veskeré aktivity,
ale tfeba i pit a jist. Proto je vhodné ubytovani na jednoltizkovém pokoji, kde mize mit véci,

které mu budou pfipominat rodinu, napt. fotografie.

Je velice dtilezité, aby pacient ziskal divéru v persondl a aby védél, Ze se po ném nebude
pozadovat nic, co by sdim neumél nebo neznal. Pro pacienty by mélo vedeni zatizeni vybirat
klidné, tolerantni a empatické zaméstnance. Nevyhovuje-li jeden oSetfovatel, pak by mél byt

vybran jiny, aby to v pacientovi zbyte¢né nevyvolavalo agresi.

V zafizeni se musi stanovit terapeuticky plan pacienta. Terapeuticky plan se pravidelné
konzultuje s celym multidisciplinarnim tymem tak, aby stanovoval cile, které budou pro pa-
cienta motivujici. Do planu se mohou zakotvit i dohody, napf. V pokoji se nekoufi. Kdyz
to nedodrzi$, nedostanes cigaretu! atp. Umoznuje to dobre strukturovat denni rezim, presto

v$ak miiZe byt plan individualni.
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Bezpecné prostredi

Pacienti s HCH uprednostnuji pfehledné prostredi, kde se nepfemistuje nabytek, kde ma vse
své misto a kde maji, pokud mozno, véci své bézné potfeby na viditelnych mistech. Dale maji
radéji stéle stejné misto, kde sedi, lezi ¢i jedi nebo piji kdvu a také radi nosi stéle stejné oble-

¢eni. Narusent jejich ,,neménného* prostiedi je snadno rozrusi, muize je privést az k agresi.
Prosttedi, ve kterém se pacienti pohybuji, vsak musi byt hlavné bezpec¢né.

V kuchyni neni vhodny plynovy spordk. Doporucuje se odstranit prahy, zbyte¢né kobe-
recky a jakékoliv piekazky, které by komplikovaly chtzi po byté. Ostré hrany stolt je vhodné
zajistit gumovymi krytkami. Do koupelny a WC bude potfeba ¢asem poridit ichytova ma-

dla a do sprchového koutu a do vany protiskluzovou podlozku. Situaci uleh¢i i zvy$ené WC.

Dulezité je i luzko a luzkoviny, aby byl spanek pro pacienty bezpe¢ny. Lizka se doporucuji
v pocitecnich stadiich spide $irsi a vyssi, aby se z nich dobie vstavalo. Prostéradla by méla byt
pfipevnéna gumou a lizkoviny na zip. Jinak vse pacienti riizné skopou a zamotaji se do povle-
¢eni. To jim mize zpUsobit problém pfi vstavani. V pozdéjsich stadiich nemoci jsou vhodnéjsi
elektricka polohovatelna ltizka se zabranami a hrazdou (Obr. 7). Pro bezpe¢né odpocivani

béhem dne se doporucuji specialni k¥esla pro pacienty s HCH, ktera lze vypjcit (Obr. 8).

S postupem nemoci je tfeba prizpuisobit i $atnik a obuti pacientii. Boty musi byt pevné,
nejlépe na suché zipy, prodysné. Pacient se v nich musi citit dobfe a nesmi mit tendence
v nich zakopévat. Obleceni je opét nejvhodné;jsi z prirodnich a prody$nych materiald, nejlépe
oblékané pres hlavu, bez knofliktl, zipt a $nérovani. Kalhoty jsou nejlep$i na gumu. Musi-li
pacient nosit venku néjakou tasku, pak na doklady nejlépe poslouzi ledvinka na bfichu nebo

taska s jednou kapsou napti¢ pres rameno.

Vytvotit ¢clovéku s HCH, ktery uz ztratil schopnost koncentrovat se a snadno se rozptyli
(Seidman-Carlson a Wells, 1998), vhodné prosttedi, je dilezity kol pro pecovatele nejen
doma, ale i pro sestry a oetfovatele ve zdravotnickych a socialnich zatizenich. Mysli se tim
bezpecné vybaveni pokojti, chodeb, socidlnich zafizeni, spole¢nych prostor véetné ordinaci,
hudebnich mistnosti, télocvi¢en, prostor pro pracovni terapii atp. Vzdy je tfeba myslet na to,
ze ve vSech téchto prostorach dochdzi k riiznym zptsobiim a formdm komunikace s pacien-
tem s HCH a je nutné eliminovat zde prili$ny hluk, svétlo a ostatni aktivity na minimum, aby

nedochazelo ke zbyte¢nym frustracim pacientd.
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Obr. 7: Elektricky polohovatelné liizko se zdbranou.

Obr. 8: Specidlni kfeslo uréené pro pacienty s HCH.
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Psychohygiena pecovatelii

Vétsina pecujicich vykonava péci s laskou. HCH z pocatku prichazi plizivé. Pecujici osoba
si tak zprvu ani nemusi v§imnout, Ze na sebe postupné pribird veskeré povinnosti v rodiné
a Ze uZ nemd na sebe ¢as a je v trvalém stresu. Pfi¢inou kumulace stresovych faktort miize
byt i dosavadni styl Zivota rodiny, ktery se v ptipadé chronicky nemocného pacienta s HCH
musi zménit. Zakladem dobré péce o druhé je vSak dobrd péce o sebe — obzvlasté ve smys-
lu Zivotospravy, prevence syndromu vyhofeni, asertivniho tréninku (zaméfeného zejména

na obranu pfed manipulacemi) a sebepoznani (Chovancova et al., 2012).

Pecovatelstvi je psychicky i fyzicky naro¢na prace. Zakladem psychické i fyzické pohody je
v prvni fadé sprévna zivotosprava a zdravy Zivotni styl. Dtlezity je pravidelny télesny pohyb,
dostatek spanku a odpocinku (je dobré spat 6-8 hodin), pravidelnost, stfidmost ve stravovani
(jist pravidelné, v mensich porcich nékolikrt denné, prevaha ovoce a zeleniny, racionalni
strava s omezenim cukrii a tukit), vyhybani se negativnim navykim (konzumace nadmérné-

ho mnozstvi alkoholu, ale i kavy, uzivani drog, koufeni) (Chovancova et al., 2012).

Nejdulezitéjsi je odpocinek a relaxace. Odpocinout si je potfeba vzdy, kdyz jsou pocitovany
prvni priznaky Gnavy. Nejvhodnéj$im odpocinkem jsou ¢innosti naprosto odlisné od pra-
covnich a pecovatelskych aktivit. Alespon ¢ast odpocinkovych aktivit by méla byt volena sa-
mostatné, ne ve vazbé na okoli (prétele, rodinu). Na odpocinkové aktivity je potfeba se tésit
ajejich prubéh si co nejlépe uzit, nebrat je jako povinnost nebo se do nich nutit (Chovancova
etal., 2012).

Pro efektivni hospodateni s ¢asem je potfeba se naudit odlisit véci podstatné od véci ne-
podstatnych, stanovit si priority a védomé ridit vyuziti svého ¢asu. Jenom tak je mozné ridit
vydej energie, zabranit jejimu plytvani a zvladat fungovani domdcnosti, ¢asto navic spojené

s vykonem dal$iho zaméstndni.

Pokud ma pecovatel jesté jiné zaméstnani, nemélo by ho stresovat a vycerpéavat. V pripadé,

ze se tak déje, je nutné situaci prehodnotit.

V konfliktnich situacich je vitdno se naucit nenechat se svést prvnim negativnim pocitem

k impulsivnimu jednani, ale zachovat rozvahu. Doporucuje se najit si ventil snizeni vnitfniho
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napéti — nékdy pomuiZe rana do stolu, pla¢ nebo tanec. Pak by méla nasledovat zpétna kon-

struktivni analyza kritické situace spole¢né s navrzenim alternativy jejtho reSeni.

Dulezité je zajisténi financi - jednak je potteba platit ucty za stravu a bydleni, ale je potfeba

vytvéret i finan¢ni rezervy na pripadna (ne)ocekdvana vydani (napt. bezbariérové bydleni).

Casto se stava, Ze pecovatel propada tzv. syndromu pomocnika, kdy je nadmérné citlivy
k potfebam druhych lidi a vyjadfovani vlastnich citd a potfeb potlacuje. Dulezité je vymezit si
rozmezi mezi souciténim a emociondlnim odstupem, nenechévat se pietéZovat, myslet nékdy

také na sebe a naudit se fikat NE.

V komunikaci je idealni zrusit veskera rodinna tabu. Oteviena komunikace pfedchazi komuni-

ka¢nim problémutm. Nastaveni rodinnych povinnosti a denniho rezimu roli pe¢ovatele usnadriuje.

Dilezitou soucasti Zivota je také humor a prace s emocemi - zejména jejich uvédomovani
a jejich ventilace. Je vhodné naucit se vyjadfovat své pocity oteviené. Doporucuje se najit si
emociondlni podporu a nestydét se vyhledat pomoc odbornika v socialni oblasti, lékare, ¢i

psychologa a pozadat je o radu a o navrhy feseni (Chovancova et al., 2012).

Sdileni problémi, starosti ale i radosti je nedilnou soucasti psychohygieny. Vyhledani sdruzeni
¢i organizaci, které seskupuji osoby s podobnymi problémy, umoziuje hleddni pomoci ve smys-
lu rady, pochopeni situace, konfrontace s jinymi rodinami i odborného lékarského poradenstvi.

Podstatnou roli hraje pozitivni mysleni a uzivani si pozitivnich stranek Zivota.

Tabulka 11: Pravidla osobni psychohygieny. Upraveno podle (Chovancovd et al., 2012).

Pravidla osobni psychohygieny

Snizit pfili§ vysoké naroky

Ptijmout skute¢nost, ze ¢lovék je nedokonaly a chybujici

Dbt na zivotospravu — spanek, stravovani, vyhybani se negativnim navykam

Stanovit si ¢as na odpocinek jen pro sebe

Stanovit si priority

Nevyplytvat energii, ale soustfedit se na podstatné ¢innosti

Stanovit si redlné cile
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Pravidla osobni psychohygieny

Vypracovat ¢asovy plan

Rozdélit préci rovnomérné

Vétsi ukoly rozdélit na dil¢i etapy

Délat prestavky

Praci neodkladat

Zjednodusit si provoz domécnosti (pravidelny uklid, nakupovani, vafeni atp.)

Zajistit finance - hlavné trvalé platby a vytvéret finan¢ni rezervy

Nestresovat se v zameéstnani

Zabrénit kumulaci stresu

Najit ventil sniZeni vnitfniho napéti

Zachovat rozvahu v kritickych okamzicich s naslednou konstruktivni analyzou

Naucit se fikat NE a vyhnout se syndromu pomocnika

Predchazet komunika¢nim problémtim

Najit emocionalni podporu

Vyjadtit oteviené své pocity

Nestydét se prijmout pomoc od rodiny, pfétel i profesionalit

Shromazdit si co nejvice informaci o HCH

Najit bezpe¢né prostiedi k oteviené komunikaci o problémech, napt. ve svépomocné organizaci, SPHCH

Myslet pozitivné. Radovat se a vychutnavat vse, co ma v Zivoté hodnotu
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Spolecnost pro pomoc pri
Huntingtonové chorobé

Spole¢nost pro pomoc pti Huntingtonové chorobé (SPHCH) byla zalozena jako ¢isté nezis-
kové svépomocné obcanské pacientské sdruzeni v Praze dne 14. kvétna 1991 (od roku 2014
spolek). Zakladatelkou a prvni predsedkyni byla MUDr. Jana Zidovskd, CSc. Vznik SPHCH
v Ceské republice podpotil Gerrit Dommerholt, ktery byl v té dobé prezidentem IHA (Inter-

national Huntington Association).

Cilem je vytvaret podptrny a vzdélavaci program zaméreny na pomoc pacientim trpicim
HCH a jejich rodinam, aby lépe porozuméli svym problémim a byli schopni je pfekonavat.

Dal$im cilem je aktivné podporovat vyzkum raznych aspektii této nemoci.

Pocet ¢lent v SPHCH je priblizné 650, pocet aktivnich ¢lent je kolem 165. Rok od roku se

pocet ¢lenti v disledku zdvaznosti diagnézy méni.
Finance ziskava spole¢nost z darti a dota¢nich programu.

Spole¢nost nepracuje pouze pro pacienty trpici HCH, ale téz pro osoby v riziku, pro déti a pro

pecovatele, na které je kladeno nejvétsi a ¢asto desitky let trvajici bfemeno péce o celou rodinu.

vvvvvv

s osudem. Zde ma nejvétsi vyznam edukace genetikd, psychologti a psychiatru.

Pro pecovatele jsou pripravovany edukaéni prednasky o oSetfovatelské péci a spravné ko-
munikaci v roding, o vyzivé, o zajisténi bezpec¢nosti prostiedi a rtiznych moznostech terapii

pro pacienty s HCH.

Na pravidelné organizované rekondi¢né edukaéni vikendové pobyty jsou zvany firmy, které
prezentuji své produkty usnadniujici pé¢i o pacienty s HCH. Dulezitd je také informovanost
o moznostech socidlni pomoci, profesionalni domaci péci, psychologické podpote pecovatel
a vSech ¢lent rodin (i déti) a o relaxacnich technikach. Nejvice se osvédcuje tanec a muziko-

terapeutické relaxace, které maji v oblibé i pacienti.
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Cinnost sméfuje také k profesionaliim, af uz lékattim a terapeutm, ale i oSetfovatelskému

vvvvvv

v budoucnu v zatizenich socidlnich sluzeb bylo o véechny pacienty s HCH dobte postarano.

Aktivity SPHCH

Poradani rekondi¢né edukac¢nich vikendovych pobytt, 2x ro¢né.

Vydavani zpravodaje Archa, 2x ro¢né.

Tisk a distribuce letaku a ptirucek o ruiznych aspektech HCH.

Vytvareni finan¢nich zdroji, aby veskera ¢innost a programy mohly pokracovat.
Provozovani pujéovny zdravotnickych pomucek pro pacienty s HCH ve spolupraci s kra-
lovéhradeckou Diecézni katolickou charitou.

Medializa¢ni ¢innost.

Vytvateni multidisciplinarniho tymu odbornik spolupracujicich s SPHCH.

Spoluprace se sesterskymi organizacemi EHA a IHA a se spole¢nosti pro fidkd onemoc-
néni (EURORDIS).

Spoluprace s Nérodni radou osob se zdravotnim postizenim v CR a Koalici pro zdravi.
Pomoc rodinam s HCH pfi riiznych jednanich pfi prosazovani zajmi pacientd.
Provozovani vlastnich internetovych stranek a internetové poradny pro rodiny s HCH.

Jednani s politiky ohledné diskriminace osob v riziku a rodin s vyskytem HCH.

Plany do budoucna

Provozovani ptij¢ovny specializovanych zdravotnickych pomticek pro pacienty s HCH
ve spolupréci s kralovéhradeckou Diecézni katolickou charitou.

Zajisténi kvality Zivota, standardu péce a zdravotné-socialnich luzek pro pacienty vSech
vékovych skupin.

Aktivni psychologicka podpora osob v riziku a jejich ochrana proti diskriminaci.
Podpora pecovatelii a déti z rodin s vyskytem HCH.

Podpora vyzkumu HCH ptfi zaji§téni ochrany osobnich udajii pacientt a jejich rodin.
Trvald edukace profesiondlu (1ékaftl, terapeuti, o$etfovatelského persondlu a socidlnich

pracovnik), ktef{ se ve své praxi mohou setkat s pacienty s HCH.
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Clenstvi SPHCH

SPHCH je ¢lenem mezinarodnich organizaci zabyvajicich se HCH, kde ziskava cenné ma-
terialy, podklady a informace o HCH, které potom dale pfedava rodinam, ale i profesionaltim,
ktefi se timto onemocnénim zabyvaji. Clenstvi v éeskych organizacich ma vyznam predevsim
pro prosazovani zajmi rodin s vyskytem HCH v jednanich s Ministerstvem zdravotnictvi

a Ministerstvem prace a socialnich véci CR.

o Odroku 1991 - IHA - International Huntington Association.

o Odroku 1991 - EHA - European Huntington Association.

+ Od roku 1991 - NRZP CR - Néarodni rada osob se zdravotnim postizenim v CR.

 Od roku 1997 - EURORDIS - Evropska organizace pro vzacna onemocnéni.

+ Od roku 2004 - Koalice pro zdravi, Ceskd republika.

o Od roku 2006 - EHDN - European Huntington’s Disease Network, EHDN ma v CR

jedno aktivni centrum v Praze.

Seznam materidlt vydanych SPHCH
Brozury
o Zivot s HCH - Vyziva a stravovani, 2003
o Zivot s HCH - Fyzioterapeuticky program pro pacienty s HCH, 2006
o Zivot s HCH - HCH v rodiné (knizka pro malé déti), 2007
« Zivot s HCH - Logopedie a poruchy polykdni, terapeutické sesity, 2008
o Zivot s HCH - Fyzioterapie a ergoterapie, terapeutické sesity, 2008
o Zivot s HCH - Jak mluvit s détmi o HCH, Henning, B. L., 2008

DVD
« Huntingtonova choroba (DVD pro pecovatele o pacienty s HCH), 2008
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Kontakty

Multidisciplinarni tym
1. LF UK a VEN Praha

NEUROLOGICKA KLINIKA - CENTRUM EXTRAPYRAMIDOVYCH ONEMOCNENI
Katetinska 30, 120 00 Praha 2

Dotazy na neurologické problémy, ev. zadosti o zprostiedkovani péce v¢. hospitalizace
Prof. MUDr. Jan Roth, CSc., tel.: 224 965 539, e-mail: janlroth2@gmail.com.

MUDr. Jifi Klempif, Ph.D., e-mail: jiri klempir@seznam.cz.

Dotazy na psychiatrické problémy

MUDry. Tereza Uhrova, Ph.D., mobil: 602 327 487, e-mail: uhrovat@centrum.cz.

Dotazy na psychologické problémy, napt. rozhodovani osob v riziku, zda podstoupit gene-
tické testovani

Mgr. Olga Klempifova, Ph.D., Neurologickd klinika a Centrum klinickych neurovéd UK,
e-mail: Olga.Klempirova@vin.cz.

Konzultace z logopedie

Mgr. Eva Baborova, tel.: 224 965 020, mobil: 777 942 147, e-mail: eva.baborova@seznam.cz.

Konzultace z fyzioterapie
Mgr. Lenka Vincikova, tel.: 224 965 513, mobil: 723 968 415, e-mail: vincikova.lenka@seznam.cz.

PSYCHIATRICKA KLINIKA

Ke Karlovu 11, 120 00 Praha 2

MUDr. Martin Anders, Ph.D,, tel.: 224 965 220, e-mail: anders.martin@vfn.cz.
Doc. MUDr. Jan Vevera, Ph.D., tel.: 224 965 359, e-mail: janvevera@centrum.cz.

KLINIKA DETSKEHO A DOROSTOVEHO LEKARST VI

Odd. lékai'ské genetiky, Ke Karlovu 2, 128 02 Praha 2

Genetické konzultace

MUDr. Jana Zidovska, CSc., mobil: 737 198 841, e-mail: jana.zidovska@seznam.cz.

Odd. Iékarské genetiky: tel.: 224 967 171-2 (Etvrtek).

Privatni genetickd ambulance (Sokolovska 35, Praha 2): tel.: 224 941 033 (ttery, stfeda, patek).
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Fakultni nemocnice a Univerzita Palackého Olomouc
1. P. Pavlova 6, 779 00 Olomouc

USTAV LEKARSKE GENETIKY

MUDr. Vaclava Curtisova, MSc., tel.: 588 443 722, e-mail: paul.curtis@volny.cz.

Doc. MUDr. Alena Santava, CSc., tel.: 588 444 464, e-mail: alena.santava@iol.cz, alena.santava@fnol.cz.
MUDr. Marek Godava, tel.: 588 443 724, e-mail: marek.godava@fnol.cz.

MUDr. Radek Vrtél, Ph.D., tel.: 588 444 666, e-mail: radek.vrtel@fnol.cz.

NEUROLOGICKA KLINIKA
Prof. MUDr. Petr Kanovsky, CSc., tel.: 588 443 400, e-mail: petr.kanovsky@upol.cz.
MUDr. Michaela Kaiserova, tel.: 588 443 411, e-mail: michaela.kaiserova@fnol.cz.

KLINIKA PSYCHIATRIE
Prof. MUDr. Klara Latalova, Ph.D., tel.: 585 854 612, e-mail: klara.latalova@upol.cz.
MUDr. Dana Kamaradova, tel.: 588 443 515, e-mail: dana.kamaradova@upol.cz.

Fakultni nemocnice Ostrava
17. Listopadu 1790, 708 52 Ostrava Poruba.

NEUROLOG. KLINIKA, AMB. PRO EXTRAPYRAMIDOVA ONEMOCNENI
MUDr. Pavel Ressner, Ph.D., tel.: 597 373 110, e-mail: pavel.ressner@seznam.cz,
pavel.ressner@fno.cz.

MUDr. Petra Bartova, Ph.D., tel.: 597 373 110, e-mail: petrabartova@seznam.cz,

petra.bartova@fno.cz.

ODDELENI LEKARSKE GENETIKY
MUDr. Eva Silhdnova, tel.: 597 372 527, e-mail: eva.silhanova@fno.cz.

ODDELENI PSYCHIATRICKE
MUDr. Petr Silhén, tel.: 597 373 145, e-mail: petr.silhan@fno.cz.
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Ostatni pracoviste

PARDUBICKA KRAJSKA NEMOCNICE
Kyjevska 44, 532 030 Pardubice 3

)

Dotazy na vyziva
MUDr. Zuzana Kala Grofova, Nutri¢ni a dietologické oddélent, tel.: 466 012 999, 466 019 426,

e-mail: zuzana.grofova@upce.cz.

Poradna pro extrapyramidova onemocnéni

MUDr. Vaclav Dostal, tel.: 466 011 111, e-mail: comply@seznam.cz.
MUDr. Ales Kopal, tel.: 466 011 111, e-mail: ales.kopal@seznam.cz.

SDRUZENI PRO ALTERNATIVNI A AUGMENTATIVNI KOMUNIKACI
Tyr$ova 1835/13, 120 00 Praha 2

Konzultace z alternativni a augmentativni komunikace
Mgr. Jana Sarounova, tel.: 222 518 280, e-mail: caak@braillnet.cz, www.saak-os.cz.

CESKA ASOCIACE ERGOTERAPEUTU
Klobouc¢nicka 1627/7, 140 00 Praha 4
Konzultace z ergoterapie

www.ergoterapie.cz

ASOCIACE KLINICKYCH LOGOPEDU CR
Sokolska 35, 120 02 Praha
V odkazu ,,Pro vefejnost* je k dispozici adresat pracovist klinické logopedie.

Tel.: 222 518 769, www.klinickalogopedie.cz.

PGD kliniky

SANATORIUM HELIOS spol. s.r.o., Stefanikova 12, 602 00 Brno, www.sanatoriumhelios.cz
MUDr. Véra Hofinova, klinicky genetik, mobil: +420 604 415 649.

Mgr. Lenka Raszykova, molekularni biolog, mobil: +420 732 856 553.

GENNET s.r.0., Kostelni 9, 170 00 Praha 7, www.gennet.cz

MUDr. Véra Krutilkova, tel.: +420 222 313 000, e-mail: vera.krutilkova@gennet.cz.
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SANATORIUM REPROMEDA s.r.o0., Vini¢ni 235, 615 00 Brno, www.repromeda.cz,
Mgr. Miroslav Hornak, Ph.D., molekularni genetik, e-mail: mhornak@repromeda.cz,
mobil: +420 776 850 577.

Pdjcovna zdravotnickych pomicek

Diecézni katolicka charita Hradec Kralové, Velké nam. 37, 500 01 Hradec Kralové.
Bc. Jifi Havelka, tel.: 495 063 148, mobil: 731 402 271, e-mail: jiri.havelka@hk.caritas.cz.

Ceské organizace

NARODNI RADA OSOB SE ZDRAVOTNIM POSTIZENIM V CR
Partyzanskd 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 425, e-mail: nrzp@nrzp.cz, Www.nrzp.cz.

KOALICE PRO ZDRAVT, O.PS.
Ulice 5. kvétna 65, 140 21 Praha 4, tel.: 261 174 079, kancelaf: Jana Petrenko,

e-mail: info@koaliceprozdravi.cz, www.koaliceprozdravi.cz.

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENTI
Kudrnova 22/95, 150 06 Praha 5, tel.: 774 151 290, e-mail: cavo@vzacna-onemocneni.cz,

WWW.vzacna-onemocneni.cz.

NARODNI CENTRUM DOMACI PECE CESKE REPUBLIKY

www.domaci-pece.info

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI CR
Palackého ndm. 4, 128 01 Praha 2, tel.: 224 971 111, www.mzcr.cz.

MINISTERSTVO PRACE A SOCIALNICH VECI
Na Poti¢nim pravu 1/376, 128 01 Praha 2, tel.: 221 921 111, www.mpsv.cz.

KANCELAR VEREJNEHO OCHRANCE PRAV

Udolni 658/39, 602 00 BRNO, tel.: 542 542 111, e-mail: podatelna@ochrance.cz,

www.ochrance.cz.
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Mezinarodni organizace

European Huntington'’s Diesease Network (EuroHD-net, EHDN), Oberer Elsesberg 45/1,
89081 ULM, Germany, tel.: (+49) 731 500 63101, fax: (+49) 731 500 63082, www.euro-hd.net,
e-mail: info@euro-hd.net.

Koordinator pro EHDN v CR: Tom4s$ Bernard, Clinical Research Consultant, Vrchlického
2035, 272 01 Kladno, tel.: 605 128 472, e-mail: tomas.bernard@seznam.cz.

Hereditary Disease Foundation, www.hdfoundation.org, e-mail: cures@hdfoundation.org.
Internacional Huntington Assotiacion (IHA), Mezinarodni asociace pro pomoc pii HCH,
www.huntington-assoc.com, e-mail: iha@huntington-assoc.com.

Huntington s Disease Youth Organization, www.hdyo.org.
Poradny

Poradna NRZP CR
Partyzanskd 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 427, fax: 266 753 431, e-mail: poradnanrzp@nrzp. cz,

www.nrzp.cz. Odborné socidlni poradenstvi je poskytovano bezplatné.

Poradna pro uzivatele socialnich sluzeb

Partyzanska 7, 170 00 Praha 7. www.poradnaprouzivatele.cz

Zde jsou ke stazeni prislusné dokumenty pro uzavirani smluv, vzorové smlouvy, adresy poraden
pro uZivatele socidlnich sluzeb v celé CR, platné pravni predpisy, tiskoviny v PDF formé a diile-

zité odkazy, jako napt. na MPSV (Ministerstvo prace a socialnich véci) atp.

Uméni doprovazet

Tel.: 604 414 346, e-mail: poradna@umenidoprovazet.cz, www.umenidoprovazet.cz.
Poradenska linka pro ty, ktef{ trpi nevyléitelnym onemocnénim, pro jejich rodiny a blizké. Pra-
covnici poradny jim poskytnou podporu a informace o sluzbach v oblasti hospicové, socidlni

i zdravotni.
Poradenstvi v socialni oblasti

Mgr. & Bc. Dagmar Kluckova, DiS., Hlavni 1, 768 32 Zborovice, tel.: 573 369 017,

mobil: 736 528 119, e-mail: vedouci.uspd.zborovice@ouss-uh.cz.
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Poradenstvi v domaci péci
Rastislav Ostriz, Obrancti miru 142/25, 533 12 Chvaletice, tel.: 776 364 690,

e-mail: rustyl @centrum.cz.

Poradna pro rodinnou terapii
PhDr. Jana Kovarovicova, Vr$ovicka 77, 100 00 Praha 10, tel.: 605 742 769,

e-mail: jana.kovarovicova@email.cz.

Poradna pro vyziva

WWW.VyZivavnemoci.cz.

Seznam ambulanci a 1ékatd, ktef{ mohou predepisovat nutri¢ni vyZivu na lékafsky predpis
(dhrada z vefejného zdravotniho pojisténi), 1ze nalézt na strankdch Spole¢nosti klinické vyzivy

a intenzivni metabolické péée, www.skvimp.cz.

Spolec¢nost pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé

Velké namésti 37, 500 01 Hradec Krélové, e-mail: info@huntington.cz, www.huntington.cz.

PharmDr. Zdeiika Vondrackova - piedsedkyné, Ceska Cermnd 41, 549 21 Cesk4 Cermnd,
tel.: 491 424 142, mobil: 723 349 327, e-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz.

Ing. Jifi Hruda, EUR ING, Bélobranské nam. 6, 530 02 Pardubice, mobil: 724 903 243,

e-mail: info@ huntington.cz, hrudaHD@seznam.cz, jirihruda@seznam.cz.

MUDr. Jana Zidovska, CSc., Odd. 1ékaiské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 02 Praha 2
(¢tvrtek). Privatni genetickd ambulance, Sokolovska 35, Praha 2 (atery, stfeda, patek),

mobil: 737 198 841, e-mail: zidovska.jana@vfn.cz, jana.zidovska@seznam.cz.

Pavla Sasinkova, Dis. — pokladni a G¢etni, Purkytiova 535, 547 01 Néchod, mobil: 602 289 567,

e-mail: pavla.krapacova@seznam.cz.
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