Huntingtonova choroba a uskali
péce u vzacnych diagnoz

Historie Huntingtonovy choroby (HCH) je spojena se jménem
George Huntingtona (1850-1916), ktery v roce 1872 popsal prvni
typicky ptipad. Za zminku stoji fakt, Ze Huntington predesel se
svym popisem dédi¢nosti u HCH i nékteré Mendelovy objevy.
V roce 1993 byl izolovan gen HCH a brzy poté zapocalo genetické

testovani (Harper, Jones, 2002).

klad diabetes mellitus, deprese ¢i hyper-

tenze, piedstavuji béZny fenomén v or-
dinacich lékati i na luZzkovych oddélenich,
existuje rada vzdcnéjsich diagndz, které mo-
hou byt konkrétnimulékafiéisestre téméf ne-
zndmé. Mohlo by se zdt, Ze nizka prevalence
daného onemocnéni ospravedlriuje mens$i po-
zornost, kterd je mu vénovdna. Situace je vak
ponékud sloZzitéjsi - a to je i pfipad Hunting-
tonovy choroby, jejiz celosvétovd prevalence
je odhadovdna na 1 ptipad na 10 000-20 000
obyvatel, pti¢emz existuji regiondln{odlisnos-
tiaafrickd populace vykazuje zna¢né nizsi po-
¢et ptipadu (Walker, 2007). Pocet osob trpi-
cichHCH ve Spojenych stdtech dosahuje zhruba
30 000 a dalsich 150 000 je na zakladé auto-
zomdlni dominantni dédi¢nosti timto neu-
rodegenerativnim onemocnénim (kéd G10
v Mezindrodni klasifikaci nemoci) ohrozeno
(Schoenstadt, 2006).
Ufad provyzkum vzdenych onemoenéni (Office
of Rare Diseases Research) oznacuje za ,,vzicné*
vSechny diagnézy, unichz je celkovy pocet pti-
padiive Spojenych stitech nizsinez 200 000. Jak
1ze vsak vidét zabsolutnich éfsel, 150 000 poten-
cidlnich pacientt sestéhovanych na jedno mis-
toby vytvotilojiz pomérné velké mésto. K tomu
musime pfipo¢ist fddové desetitisice rodinnych
ptislugniki, pefovateld, partnert a blizkych,
ktefjsou privodnim stresem a socioekonomic-
kymi dopady HCH zasaZeni. V CR se odhaduje
pocet nemocnych na 600, pocet osob v riziku je
pak nékolikanasobné vy$si. Pojem vzicnosti je
tedy vtomto pfipadé velmirelativniaindividu-
dlnianispole¢ensky vyznam takovychtozdvaz-
nych nevylééitelnych onemocnéni neni mozné
podceriovat. Vyzkum samotné HCH miiZe na-
vic pfinést vyznamné poznatky projind degene-
rativiionemocnéni CNS - Alzheimerovua Par-
kinsonovu chorobu - a pfinést ulevu a nadéji
milionim dalsich pacientt.
Dédi¢nost HCH je autozomélnédominantni, coz
prakticky znamen4, Ze potomek rodi¢i, znichz

Z atimco nékterd onemocnéni, jako napii-
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jeden md HCH ¢i vlohu pro ni, nese 50% riziko.
Dédiéna mutace je lokalizovdna na 4. chromo-
zomu a jde o monogenni dédi¢nost zaloZzenou
na zmnozeni CAG tripletu (glutaminovd sek-
vence cytosin-adenin-guanin), kteréist{ v pro-
dukci pozménéné verze normdiniho proteinu
huntingtinu, ktery je pfitomen i u zdravych
0sob. Obecné plati, Ze vy3$si pocet CAG repetici
je jednim z faktortl, které ptispivaji k rychlejsi
a zdvaznéjsi manifestaci choroby. Existujf viak
individudln{ rozdily a u osob s 36-39 repetice-
mi neni ani po testu jasné, zda v pribéhu zivo-
ta onemocni, nebo ne. Zhruba u1-3 % piipadlt
se HCH objevuje sporadicky, tedy jako muta-
cebez predchoziho vyskytu v rodiné. Priblizné
6-10 % onemocnén{ pfedstavuje takzvanou ju-
venilni formu, kterd se projevuje v mladém vé-
ku (Squitieri, et al., 2006).

Projevy

Z klinického hlediska se HCH projevuje ze-
jména triddou devastujicich pfiznaki - cho-
rea (mimovolné pohyby koncetin, obli¢ejového
svalstva, jazyka apod., které vedly u pfibuzné
chorey minor ke vzniku dfive uzivaného né-
zvu ,tanec sv. Vita®), kognitivn{ postizeni az
demence, psychiatrické symptomy. Velmi¢as-
tose pridruzuji poruchy chize, fe¢i, polykdni,
déle dystonie, tfes, malnutrice, slinéni, hub-
nutiakachektizace, neklid ¢iapatie, depresivni
projevy, socidlnfizolace, nepruznost v chovan{
a mysleni, poruchy nékterych slozek paméti,
poruchy spianku, u piiblizné 3-25 % pacientt
i psychotické projevy, ¢asto hostilita, iritabi-
lita nebo vykyvy nélady (Craufurd, Snowden,
2007). Choroba propukd nejcastéji mezi 30.-
45. rokem zivota, v mens$im procentu pfipadi
(juveniln{ HCH) se mlze projevit jiz pfed 20.
rokem zivota adominuje u nirigidita nad cho-
reou. Trvan{ choroby zna¢né kolisa, zpravidla
mezi10-20 lety, néktefi pacientiviak s nemoci
ziji 25 i vice let a dosahuji etapy stdfi. S rostou-
cimtrvdnim choroby roste i nadéje na efektiv-
néjsilécbu, kterou pfinese pokrok vmedicing.

SOUHRN Clanek piinaéi struénou charak-
teristiku Huntingtonovy choroby jako vzac-
ného neurodegenerativniho onemocnéni
a popisuje vybrané aspekty péle o pacienty.
Zdtirazfiuje dopad nemoci na potfeby klienta
v rlznych oblastech i nezbytnost informo-
vané a citlivé ofetfovatelské reakce na tyto
specifické potfeby.

Kli¢ova slova: Huntingtonova choroba,
neurodegenerativni onemocnéni, potieby
pacienta

Casté&jsi pticinou umrti jsou komplikace spise
neZ devastujici nemoc samotné - pneumonie
(z¢4sti aspira¢ni), srde¢n{ problémy, podvy-
ziva, zranéni zplisobend pady. Mozkovd hmo-
ta atrofuje zejména v bazdlnich gangliich, ale
i v korovych oblastech, coz muzZe vést ke sni-
Zeni cerebrdlni hmotnosti aZ 0 300 g.

Lécba

Terapie HCH je pfevdzné symptomatickd, tedy
zaméfend na pfiznaky. Podle profilu onemoc-
nénidostdvaji pacienti psychofarmaka (atypic-
kd antipsychotika, antidepresiva, tetrabena-
zin - jediny lék specificky schvaleny pro uziti
uHCH k mirnénichorey), vnémecky mluvicich
zemich obéasné memantin apod. Jako v riiz-
né mife nadéjné se ukazuji nové vyvijené tera-
pie - RNA interference, neuroprotektiva (1é¢i-
vaochrariujici nervové bunky pred apoptézou),
zvy$ovdni hladiny mozkového neurotrofni-
ho faktoru (BDNF), vyuziti kmenovych bunék,
ovlivnéni mitochondridlni dysfunkce a moz-
kové vyzivy, aplikace transkranidlni mozkové
stimulace (TMS) k ochrané striatdlnich bunék
a k potlaceni sluchovych halucinaci, biofeed-
back, uzivdn{ fisetinu (antioxidantu obsaze-
ného napt. v jahodach) a nékteré daldi. V ne-
ddvnédobeé probéhly, ptipadneé je$té probihaji,
klinické zkoudky s dimebonem, EPA (eikosa-
pentaenovou kyselinou z olejii mofskych ryb}
a pridopidinem (dopaminergni stabilizdtor),
¢asto s nejednoznaénym vysledkem. Posledné
jmenovany prepardt ovéem vykazuje pomeér-
né slibné zlepseni motorickych funkef, celko-
vého fungovdni a tendenci ke zlep$eni kogni-
ce (Squitieri, et al., 2010). Pfes dosavadni dil&i
uspéchy medicinského vyzkumu je vsak té-
zi§tém podporykvality Zivota pacient pfede-
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v$fm oSetfovatelskd péce a v idedlnim piipa-
dézapojeni multidisciplindrniho tymu (sestra,
logoped, fyzioterapeut, ergoterapeut, nutri¢ni{
specialista, psycholog, neurolog, psychiatr).

OsetFovatelské

problémy a intervence

Zajisténi adekvatni vyzivy, casto pfi naruiené
schopnosti polykani (dysfagii): Dysfagie u paci-
entil byvd nékdy inverzni, to znamend, Ze vétsi
problém predstavuje spiSe polykdni tekutin nez
potravy. Proto se obecné doporucuje pouZitiza-
hustovacich pfipravki na $krobové, novejii na
xanthanové bdzi, ¢imz7 je mozné ¥{dké tekuti-
ny modifikovat na sirupovou, medovou az pu-
dinkovou konzistenci. Je mozné téz dopliikové
podadvat husté dZzusy (smoothies). Polykdn{ se
tim obvykle usnadni, ndzory na i¢innost to-
hoto opatfen{ v prevenci aspiraéni pneumonie
se v8ak rizni. Konkrétni potiZe zdviseji na in-
dividudlni kondici klienta, obecné lze vak fi-
ci, Ze otdzka dysfagie se tykd i tisicll pacientt po
cévnich mozkovych pithoddch, pacientiis roz-
trousenou sklerozou, Alzheimerovou nemoci
apod. adosud byvd mnohde podcetiovana. Tepr-
ve vznik dysfagickych tymii vede k zohlednéni
tohoto kli¢ového problému a jeho zmirnéni ¢i
fesent, vletné kompenzac¢nich pomuicek (dysfa-
gickéhrnky), chladovéstimulacea posturdlnich
nebo biomechanickych manévri (mirné schy-
leni brady k hrudniku jako prevence aspirace,
Mendelsontiv manévr, supraglotdlnf polykdni,
usilovné nebo opakované polknuti, Showa ma-
névr) (Rosenbek, Jones, 2009). Ve svété probihaji
ipokusy s elektrostimulaci polykaciho svalstva
pomoci zevnich elektrod (vitalstim).

Otdzka kalorického pfijmu u HCH pfedstavu-
je rovnéz zdvazny problém. Obvykld doporu-
¢eni nutri¢nich specialistll stanovi, Ze by pa-
cient mél k zachovdn{ hmotnosti pfijimat az
5000-6000 kcal denné, coz je dvoj- aZ troj-
nasobek denniho pfijmu zdravého ¢loveka.
I kdyZ se objevujf doporucdeni redukovat ka-
loricky ptijem, coz md zpomalit progresi cho-
roby, praktické vysledky spiSe naznacuji, ze
pacienti s vy33i hmotnosti 1épe odoldvaji né-
rizik. Pokusy s kalorickou restrikei navic pro-
bihaly pfedev$im na mysim modelu (Trejo, et
al., 2004). Hyperkalorickd strava se proto je-
vijako plné indikovand u pacientt, u kterych
dochdzi k ibytku hmotnosti. V piipadé, Ze se
ji nedafi zajistit perordlni cestou, mize lékaf
indikovat PEG, kterd nebrdni béznému prijmu
usty s jeho chutovymi vlastnostmi a zdroven
zabezpeduje dostate¢nou nutrici i hydrataci.
Prospé$né miiZe byt poddvdni fortifika¢nich
ptipravki (maltodextrin, proteinové dopln-
ky), multivitaminovych sirupt, a zejména far-
maceutickych ptipravki uréenych k popijeni
mezijidly (sipping).
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Zajisténi bezpe¢nosti pacienta: V urcitych fdzich
HCH vystupuji do popfedinechténé, nekontro-
lované razantni pohyby konéetin, obli¢ejovych
svald, pripadnéjazyka, tzv. chorea. Choreazvy-
$uje diskomfort pacienta, omezuje jeho schop-
nost sebeobsluhy, redukuje spolec¢enské kon-
takty, zvvsuje energeticky vydejarizikarazu,
a v neposledni fadé znesnadiiuje pffijem potra-
vy (uchopenilzice, drzen{ hrnku). Pfinastave-
nimedikace je potfeba pamatovat na to, ze né-
které léky mohou choreu zhor$ovat. Na druhou
stranu existuji opatfent, kterd jeji dopad ales-
pon ¢dste¢né zmirni. Charitativni organizace
nabizeji prondjem specidlnich kfesel, kterd tlu-
mi choreu a umoziiuji bezpe¢néjsi i pohodinéj-
8 sezenl, rovnéz existuji ergonomické ptibory,
hrnky se snizenym téZistém a kelimky zabra-
nujici rozlitf, které se uplatni nejen u chorey, ale
i tfesu rukou. Dal8i vyznamné riziko - riziko
péddu - lze ¢dste¢né omezit zvysenym dohle-
dem zdravotnického personilu, aplikaci pol-
strovdnia ochrannych prvki na rohy ndbytku,
polozenim protiskluzového koberce, vhodnym
vyuzitim postranic nalizku. Natrhu jsouk dis-
pozici detektory padu i alarmovd tlaé¢itka v po-
dob¢ ndramku, kterymi pacient v ptipadé pd-
dumizesestram domistniusttedny bezdritové
signalizovat potfebu pomoci. Zajiiténi bezpe-
¢ u klienttt v domdeim prostiedi spo¢ivd mi-
mo jiné v o$etfeni ptistupu k nebezpe¢nym za-
fizenim s otevienym ohném, plynem, ostrymi
hroty, a bezpe¢ném ddvkovdn{ lékt. U pacien-
tis dysfagii je nezbytné dbdt na polohu vsedé &
polosedé ptipoddvani potravy a pfiblizné 30 mi-
nut poté k prevenci regurgitace a aspirace Zalu-
deéniho obsahu. Zdvazny problém piedstavuje
podédvéni tablet, nebot u dysfagickych pacien-
tl je potfebaje drtit azalévat tekutinou, ¢im? je
naruden obal lé¢iva a mize byt pozménéna je-
ho odolnost vici zalude¢nim $tdvdm & rych-
lost uvolriovdni. V zdsadé jde o postup non lege
artis, nebot farmaceutické firmy zajistuji bez-
pecnost a ti¢innost jen pro doddvanou formu,
riziko polykdni tablet v3ak je ¢asto nepfijatelné
vysoké. V nékterych ptipadech lze volit lé¢ivo
veformeésirupu. Persondl by mél byt obezndmen
s Heimlichovym manévrem providdénym vesto-
je, pfipadné i vleZze, mél by byt schopen zvlddat
projevy agrese, které se u ¢4sti pacientti mohou
vyskytnout (napt. napodkladé halucinaciablu-
dii). Pro bezpe¢! pacienta je déle dilezitd pre-
vence stresu. Podle skandindvské studie (Brac-
kenridge, 1979) vede vyrazné psychofyzicky
ndro¢nd price, nebo naopak piili§ mdlo ndro¢-
nd prdce u predisponovanych osob k urychlen{
ndstupu chorobyazo 9let oprotiprécisestfedn{
zatez{ - jak ptilis nizkd, tak p#ilis vysokd zdteéz
béhem Zivota je tedy daldfm rizikovym fakto-
rem rozvoje choroby. K bezpeéi patfii skutec-
nost, Ze persondl neohrozuje klienta infekéni-
mi, napf. chtipkovymi, onemocnénimi {pokud

sestra ,,musi* k pacientovivobdobirespiraé¢nich
infektt, pouzije ustenku) a voli se vhodnd vak-
cinace, véetné pneumokokové.

Podpora komunikace a stimulujictho prostfedi:
Dostupné poznatky ukazujf na to, Ze prostie-
di bohaté na podnéty zpomaluje pribéh HCH
(Lingzhi, Bor Luen, 2005). Vétsina pacientl
s touto nemoci trpi dyvsartrii, a md tedy ztize-
noumoznost slovni komunikace. V zahranic¢ije
v téchto ptipadech plné indikovdna interven-
celogopeda, bohuzel v CR je redlnd dostupnost
téchto sluzeb velmi nedostacdujici a zaslouzila
by si daleko vétsi pozornost (coz se tykd i sto-
vek klientii zdravotnickych a socidlnich zafi-
zeni, kde logoped miiZe korigovat jak dysfa-
gie, tak dysartrie). Podle poznatku dostupnych
o Alzheimerové nemoci se dd dovodit, Ze i pa-
cienti s HCH by mohli profitovat z kognitivni-
ho tréninku, véetné poé¢itacovych programi,
amirnit tak projevy demence. Vétsina pacientt
vnimd signdly z okolf a rozumi jim, pfi obt{z-
né produkei fe¢i ¢i pismaje mozno v nékterych
ptipadech vyuzit komunikaé¢nich tabulek (ilu-
strace, symboly pro jednoduché potieby a pid-
n{ - naptiklad chei napit, chei se posadit).
Podpora fyzické kondice a rehabilitace: Cilem
rehabilitace je zachovat nejvét$f moznou mi-
ru sobéstadnosti a schopnost sebeobsluhy, ja-
kozitonizovat svalstvo, brdnit atrofii (k atrofii
dochdziiuzdravych jedinct lezicich na lazku
jiz po1-2 dnech) a zlepsovat koordinaci, chii-
zi, pfipadné jemnou motoriku. V rehabilitaci
dysfagie hraji daleZitouroli posturdlni manév-
ryartizné kompenzaénitechniky (Glenn-Mo-
lali, 2002). Dostacujici fyzické cvi¢eni podle
moznost{ jednotlivee je navic vedle uZivdnian-
tidepresiv jednou z mdla moznosti, jak zvysit
hladiny neurotrofnich faktord, které ptispi-
vaji k zachovdnineuronové masy a mozkovych
funkci. Podle pilotnich studii ptispivd kom-
plexnipohybovd, logopedickd, kognitivniaer-
goterapeutickd rehabilitace u HCH k zachovdn{
pohybové kapacity a dovednosti v péci o sebe
sama (Zinzi, et al., 2007, Piira, et al., 2010).
Zajidténi hygieny: Pacienti s HCH maji specifické
potieby vmnohaoblastech, hygienunevyjimaje.
Piijidle dochdz{kvilizakaslavinia hypersaliva-
ci nebo nedostate¢nému retnimu uzdvéru éasto
k pottisnéni odévu a je nutnd jeho ¢astd vymeéna
(i pfi pouziti jednordzovych zdstér). Pii ¢dste¢né
inkontinencinastupujiopatfenibéznd u pacienttt
sjinymidiagnézami. Mytiby mélo probihat bez-
pe¢né, na protiskluzovém povrchu. Ustnihygie -
na i zubni{ o$etfeni byvaji ztiZzené, cozZ je z&4sti
ddno neurologickym podrazdénim a dyspraxii,
z¢4sti daldimi projevy choroby.

Zaji$t&ni podpory pro rodinu nemocného: K ro-
lim sestry patf{ neodmyslitelné presah péce
od jedince k roding, komunité a spoleénosti.
Sestry tedy v rdmci svych sil mohou byt rdd-
cia podporovateli rodin pacientti, mohou $itit

WWW.SESTRA.CZ



informace o méné obvyklych diagnézdch a byt
obhdjci pacientti ve spole¢nosti, kterd nané né-
kdy pohlizijakonaokrajové aaktivné je nepod-
poruje, nebo dokonce omezuje jejich zajistén{
v oblasti socidlni, finanéni, medicinské, ergo-
terapeutické apod. Neocenitelnou podporu pro
pacienty, jejich rodiny a angaZzované zdravot-
niky nabizi v ¢eském kontextu Spole¢nost pro
pomoc pti Huntingtonové chorobé, kterd or-
ganizuje eduka¢né-rekondi¢nipobyty, vyddvd
zpravodaj Archa, distribuuje praktické infor-
macni materidly a zprostfedkoviva kontakty
na odborniky z oblasti neurologie, logopedie
a dalsich specializaci.

Perspektivy

Prestoze je HCH jednim z nejvice devastujicich
neurologickych onemocnéniajejivyzkum pfes
desetileti snah nepfinesl zatim zdsadni zlom
vklinicky Uspésné terapii, existuji nékteré dii-
vody pronadéji. [ kdyz jde o onemocnéni s niz-
kou prevalenci, je mu vénovédna pomérné velkd
pozornost vyzkumnych tymil vmnohazemich
a v sou¢asné dob¢ se formuje celosvétovd vy-
zkumnd sit Enroll-HD. Ukazuje se rovnéz, ze
onemocnén{ je alespori ¢dste¢né ovlivnitelné
symptomatickou lécbou, Zivotnim stylem, té-
lesnym cvicenima dal3imidruhy rehabilitace.
Skuteénd manifestace nemocinenitedy umér-
nd jen genetické zdtézi, aleidalsim okolnostem,
znichz ¢dst mize pacient ¢ijeho okoli ovlivnit.
Vedle faktort zivotniho stylu a zatim jen dil-

¢ich moznosti medicinské intervence md viak
naddlezdsadnivyznam kvalitn{a aktivnioset-
fovatelskd péce, kterd je na jedné strané na-
ro¢nd, ale na druhé strané vysostné potfeb-
nd a hodnotn4.
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