JAK SE DIAGNOSTIKUJE
HCH?

Klinicky je HCH obvykle diagnostikovana na zakladé
vyskytu neurologickych a psychickych projevid a vyskytu
nemoci v roding.

Klinické podezieni na HCH Ize spolehlivé potvrdit nebo
vyloucit genetickym testem. Pritomnost mutace se
zjiStuje analyzou genetického kédu z krevniho vzorku.

Genetické vySetrfeni mohou podstoupit osoby, u nichz

je podezreni na klinické projevy HCH (konfirmacni test),

i osoby, u nichz je riziko, ze zdédily mutaci pro HCH

a jsou dosud zdravé (prediktivni test). VySetfované osoby
musi byt pred testem nalezité pouceny a musi podepsat
informovany souhlas s vySetrfenim.

Prediktivni test mohou podstoupit jen osoby starsi

18 let. Pred viastnim genetickym testem odbornici

na HCH kazdému doporucuiji bezplatné poradenstvi,
které pomaha nejen ujasnit si fakta o HCH, ale i motivaci
k testu a Zivotni priority. Vétsina uchazect si chce
prediktivnim testem potvrdit, ze nejsou nositeli mutace.
Podle zékon( dédi¢nosti vS8ak mutace postihuje polovinu
0sob v riziku. Uchazeci o test by si méli byt védomi, co
mohou testem ztratit nebo ziskat. Vyznam prediktivniho
poradenstvi doklada skutecnost, ze se pro geneticky test
nakonec rozhodne jen pétina uchazecd.

EXISTUJE ZPUSOB, JAK MIT
ZDRAVE POTOMKY?

Ano. Jste-li nositelem mutace pro HCH, anebo jste
osobou v riziku, nebo nechcete vedét, zda jste nositelem
mutace, mizete mit potomky, ktefi stoprocentné nezdedi
mutaci pro HCH. Podminkou je absolvovani umelého
oplodnéni spojeného s preimplantacni genetickou
diagnostikou (PGD), kdy je Zzené zavedeno embryo,
které nenese dispozici pro HCH. Tyto sluzby poskytuiji
akreditovana centra pro asistovanou reprodukci a PGD

u HCH. Predtim nez takové centrum navstivite, je vhodné
problematiku probrat s odborniky na HCH, pripadné

ve Spolecnosti pro pomoc pfi Huntingtonove chorobé.

NA KOHO SE MUZETE
OBRATIT?

Spole¢nost pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé, z.s.,
(SPHCH) je zaméfena na pomoc a podporu jak pacientd,
tak osob v riziku a jejich pfibuznych. Snazi se zlepSovat
informovanost rodin, specialistl i vefejnosti o HCH

a zvySit dostupnost a kvalitu péce pro pacienty s HCH.
SPHCH je ¢lenem mnoha Ceskych i mezinarodnich
organizaci a asociaci. Zalozena byla v roce 1991

jako svépomocna neziskova pacientska organizace

s celorepublikovou plsobnosti.

KONTAKT

Velké namésti 37/46, 500 03 Hradec Kralové
IC: 406 146 03

Spole¢nost je zapsana ve spolkovém rejstiiku vedeném
u Krajského soudu v Hradci Kralové, oddil L, viozka 513

Cislo Gétu: 1543349/0800
E-mail: info@huntington.cz

https://www.facebook.com/huntingtoncz/

www.huntington.cz

/NAK SPHCH

Znak predstavuje hlavu a horni torzo
jedince, nebot HCH mdze postihnout jak
dusevni, tak fyzické funkce. Zmenseny
prostor uvnitf symbolu znazormuje
omezeneé fyzické a dusevni
schopnosti postizené osoby. Symbol
nahrazuje rozvijejici se kvét rostliny,
aby byl znazornén rlst a rozvoj ¢innosti
svépomocnych spole¢nosti pro HCH
na celém svete. Je také znamenim
nadéje — ze prace a vyzkumné uspéechy
poslednich let povedou k Uspésné léche.

Huntingtonova
choroba

Dédi¢né neurodegenerativni
onemocnéni mozku



CO JE HUNTINGTONOVA
CHOROBA?

Huntingtonova choroba (HCH) je dédicné
neurodegenerativni onemocnéni mozku projevujici se
poruchou hybnosti, chovani a mentalnich schopnosti.
V Ceské republice Zije priblizné 1 000 osob postizenych
HCH.

CO JE PRICINOU?

HCH je zplsobena mutaci genu pro bilkovinu huntingtin.
Huntingtin se pfirozené vyskytuje ve vétsing bunék
naseho téla a je nutny pro spravny vyvoj jedince. Mutaci
se zmeéni vlastnosti této bilkoviny, jejiz pfitomnost
poskozuje zejména mozkoveé bunky.

KOHO NEMOC
POSTIHNE?

HCH je dédi¢né onemocnéni. Nositel mutace se narodi
a vyviji jako zdravy Clovék. Kazdy potomek nositele
mutace bez ohledu na pohlavi a pocet sourozenct je

v 50% riziku, Ze mutaci zdédi.

KDY SE NEMOC
PROJEVI?

Prvni pfiznaky se nejCastéji objevuji kolem 35. az 40. roku
zivota. HCH vzacné zacina u osob mladsich 20 let
a v seniorském veku.

JAK SE NEMOC
PROJEVUJE?

Rané stadium

HCH zacina velmi pozvolna a nenapadné. Obvykle se
objevuiji problémy s ovladanim emoci, chapanim chovani
druhych osob. Postupné se pridavaji potize s nalezenim
vhodnych feSeni novych situaci a adaptaci na né,

s organizaci aktivit a u¢enim. Castd, a pro okolf bolestiva,
je celkova zména osobnosti. Nektefi lidé mohou mit
nejasny pocit vnitrniho neklidu, podrazdénosti, Uzkosti,
deprese, problémy s agresi a uzivanim navykovych

latek. VSechny tyto zmény obvykle vedou k problémdm
v 0sobnim a profesnim Zivoté a nemusi byt zpo&atku
davany do souvislosti s HCH.

Pokrocilé stadium

Typickym pfiznakem je chorea, ktera je definovana

jako mimovolni rychly a nepredpokladany zaskub
kosterniho svalu. Patrna je nejprve v obliceji a na rukou,
ve stresovych situacich se jesté zvwrazni. Casto se objevi
az v dobé, kdy uz maji postizeni socialni a ekonomické
problémy. Okoli si zpravidla jejich zdravotni problémy
skutecné uvédomi, az kdyz dojde k rozsifeni mimovolnich
pohybd i na ostatni ¢asti téla. Nemocny si ani pak nemusi
vlastni postiZzeni pripoustét.

Pozdni stadium

V dal$im prdibé&hu nemoci poruchy hybnosti postihuiji
fe¢, polykani, dech, stabilitu a spolu s dalSim Ubytkem
mentalnich schopnosti €ini osoby s HCH stdle zavislejsi
na pomoci druhych osob.

Vék pocatku nemoci, jeji projevy a ¢asovy pribéh jsou
velmi individualni, a to i v ramci jedné rodiny.

Viydano s finanéni podporou Ministerstva zdravotnictvi CR

z Programu vyrovnavani pfilezitosti, s financni podporou nadace
The Dana Foundation a Cesko-norského vyzkumného projektu
(7F14308).

JAKA JE LECBA?

HCH je v sou¢asnosti nevylécitelna. Kazdy pacient ma
pravo na péci ve specializovaném centru nebo ambulanci.
Lécba je zamérena na priznaky. Podle dominuijicich
obtizi by mél byt kazdy pacient nejprve vysetren
psychiatrem nebo neurologem, ktery se problematikou
HCH zabyva. Podle aktualniho stavu se na péci mohou
podilet i dalSi specialisté multidisciplinarniho tymu
(genetik, psycholog, logoped, nutricionista, ergoterapeut,
fyzioterapeut, socidlni pracovnik a dalsi). Pomoc se fidi
individualni situaci nemocnych.

Dalsi informace a kontakty na odborniky zabyvajici se
problematikou HCH najdete na www.huntington.cz.

CENTRA PRO DIAGNOSTIKU
A LECBU HCH V CR

VEN a 1. |Iékafskd fakulta UK Praha

Centrum extrapyramidovych onemocnéni
Tel.: 224 961 111

Fakultni nemocnice Olomouc

Centrum pro Diagnostiku a lécbu neurodegenerativnich
onemocnéni
Tel.: 588 441 111

Fakultni nemocnice Ostrava
Ambulance pro extrapyramidové onemocnéni a kognitivni

poruchy
Tel.: 597 371 111

FN u sv. Anny a LF Masarykovy univerzity
v Brné

Neurologicka klinika FN u sv. Anny
Tel.: 543 182 637

Pardubickd krajskd nemocnice

Poradna pro extrapyramidova onemocnéni a kognitivni deficity
Tel.: 466 014 702




