Przeglad | Choroba Huntingtona (HD) jest rzadkim schorzeniem neurodegeneracyjnym dziedziczonym w sposéb autosomalny dominujacy z 50% prawdopodobienstwem. Dotyka w
rownym stopniu mezczyzn i kobiety. Objawy obejmujg zmiany motoryczne, poznawcze i behawioralne, ktére zwykle pojawiajg sie w srednim wieku dorostym. Mtodziencza
postac HD (poczatek przed 21 rokiem Zycia) postepuje szybciej i nieubtaganie.

FAZY 1 - Przedobjawowa 2 - Pierwsze objawy 3 - Diagnoza 4 - Leczenie 5 - Monitorowanie
posta¢ HD
Klinika Przedobjawowa posta¢ HD Konwersja z przedobjawowej do objawowej postaci Diagnoza opiera sie na badaniu Obecnie nie ma dostepnych skutecznych terapii Gtéwnym celem jest utrzymanie
charakteryzuje sie HD nastepuje stopniowo, a wczesne objawy moga neurologicznym i testach genetycznych. modyfikujacych przebieg choroby. Objawy funkcji i autonomii tak dtugo, jak to
niespecyficznymi objawami by¢ ttumaczone jako oznaki innych zaburzen. To Testy genetyczne sg dostepne od 1993 powinny by¢ identyfikowane i leczone w mozliwe. Aktywnosc¢ fizyczna,
klinicznymi - np. subtelnymi dodatkowo utrudnia diagnoze. Poczatek HD jest roku. Ujawnienie statusu genetycznego zaleznosci od ich funkcjonalnego znaczenia. Kilka samopoczucie psychiczne i
zmianami poznawczymi lub zazwyczaj definiowany jako oczywiste jest ztozone i moze mie¢ wptyw zaréwno istniejacych lekéw zostato wykorzystanych w celu odzywianie sg kluczowymi
behawioralnymi. HD nieprawidtowosci ruchowe. Czesciej jednak objawy na pacjentow, jak i ich rodziny. Pozytywny | leczenia objawdw ruchowych i behawioralnych obszarami, ktére nalezy
wystepuje rodzinnie i pozamotoryczne pojawiajg sie wczesniej. wynik testu HD moze wptynac na przyszte HD. Terapie uzupetniajace odgrywaja kluczowa monitorowac i zarzadza¢ w celu
wiekszos¢ osdb cierpigcych na | W HD sa trzy rodzaje objawéw: pokolenia i przyspieszy¢ podejmowanie role w kontroli objawéw HD. poprawy jakosci zycia (QoL).
HD doswiadcza rozwoju 1) ruchowe - np. plasawica, problemy z méwieniem i | waznych decyzji zyciowych, takich jak Pacjenci w péznym stadium HD
choroby u bliskich krewnych. potykaniem lub dystonia planowanie rodziny. Predykcyjne testy beda wymagac opieki i pomocy w
2) poznawcze: np. deficyty funkcji wykonawczych, genetyczne nie sg zalecane dla petnym wymiarze godzin.
uwagi, przypominania lub regulacji emocji. bezobjawowych dzieci i mtodziezy w
3) behawioralne: np. depresja, lek, apatia, wieku ponizej 18 lat. Niezbedne jest
drazliwosé, agresja lub zaburzenia snu. odpowiednie poradnictwo genetyczne.
Wyzwania Osoby zagrozone HD i osoby z | Nie ma dwdch takich samych pacjentéw z HD, a Ztozonos¢ objawoéw HD prowadzi do Pracownikom ochrony zdrowia czesto brakuje HD postepuje nieustannie, wiec
przedobjawowa postacig HD poniewaz zmiany sg stopniowe, ustalenie poczatku czestych btednych diagnoz. Czesto holistycznego zrozumienia ztozonosci choroby. Z pacjenci i rodziny starajg sie
obawiajg sie wystapienia choroby moze zaja¢ lata. Poniewaz HD jest rzadka wspotpraca miedzy jednostkami powodu stresu emocjonalnego oraz zmian dostosowac do rosngcych wyzwan i
choroby. chorobg, pracownicy ochrony zdrowia czesto maja genetycznymi, praktyka kliniczng i poznawczych i behawioralnych pacjenci czesto niekorzystnych wynikéw. Rodziny i
Ttumienie i préoba trudnosci z jej zdiagnozowaniem i pomijajg istotne osrodkami badawczymi jest zbyt mata, lekcewaza lub negujg objawy i nie uznajg potrzeby | pracownicy ochrony zdrowia
ignorowania objawodw to pytania dotyczace wywiadu rodzinnego. aby zapewnic pacjentom ptynne przejscie leczenia i wsparcia. Powoduje to ogromny stres zmagajq sie z utrzymaniem
powszechne strategie od diagnozy do dalszego leczenia. dla rodziny. Plan leczenia wymaga regularnych aktywnosci i motywacji pacjentow,
radzenia sobie. Pracownicy Pacjenci i cztonkowie ich rodzin powinni zmian w zaleznosci od fluktuacji i progresji jednoczesnie radzac sobie ze
ochrony zdrowia czesto nie by¢ Swiadomi istnienia zwigzkéw z HD. HD | objawdw. W leczeniu plasawicy preferowana jest stopniowa utratg funkcjonalnosci.
zdajg sobie sprawy z jest chorobg rodzinng i krewni czesto nie monoterapia, poniewaz terapia skojarzona
subtelnych zmian, ktére moga sg $wiadomi lub nie doceniajg ryzyka zwieksza ryzyko wystgpienia dziatan
wptywaé na samopoczucie i dziedziczenia. niepozadanych i moze komplikowac leczenie
codzienne funkcjonowanie. objawdw pozamotorycznych. Leczenie
uzupetniajace jest czesto konieczne w postaci
lekéw przeciwdepresyjnych lub w celu leczenia
innych zaburzen, takich jak zaburzenia snu lub
zmiany zachowania, co réwniez prowadzi do
zwiekszonego ryzyka wystgpienia dziatan
niepozadanych.
Cele Edukacja pracownikéw Pracownicy ochrony zdrowia poszukujg Normalizacja dokfadnej i szybkiej Powotanie wielodyscyplinarnych zespotéw, w Nawigzanie relacji opartych na

ochrony zdrowia na temat
specyfiki HD przed jej
wystgpieniem, tak aby mogli
zapewnic wsparcie

odpowiedniej wiedzy, w celu postawienia diagnozy
HD we wtasciwym czasie dla kazdego pacjenta i jego
rodziny. Edukacja rodzin na temat triady objawdéw
HD oraz sposobdw radzenia sobie z nimi i

diagnozy HD. Zapewnienie wtasciwego
procesu obserwacji i sieci wsparcia dla
pacjentéw i ich rodzin. Dzieci i mtodziez z

sktad ktorych wchodza neurolog, genetyk,
psycholog, neuropsycholog, pielegniarka,
psychiatra, fizjoterapeuta, logopeda, pracownik
socjalny, terapeuta zajeciowy i dietetyk.

zaufaniu w celu utatwienia ciggtego
dialogu miedzy pacjentami,
rodzinami i pracownikami ochrony
zdrowia. Zwiekszenie regularnego




dostosowane do potrzeb i na skutecznego poszukiwania pomocy w trakcie trwania | mtodziericza postacig HD powinny mie¢ Zapewnienie odpowiedniej terapii dla kazdego dostepu rodzin do poradnictwa i

czas. Nawigzanie dobrych choroby. Indywidualny Plan Edukacji. Osoby z HD stadium HD. Oferta odpowiedniego wsparcia, wsparcia ze strony

relacji miedzy pacjentem a powinny mie¢ dostep do wzajemnego szkolen i zasobéw dla cztonkéw rodziny i multidyscyplinarnego zespotu.
pracownikiem ochrony wsparcia ze strony stowarzyszenia HD. opiekundéw. Edukacja pracownikéw ochrony
zdrowia przed wystgpieniem zdrowia pracujacych na oddziatach
choroby. klinicznych i w domach opieki w

zakresie specyficznych potrzeb
pacjentéw z HD w pdznym stadium.

Nalezy pamietaé, ze okreslone terminy (np. ustugi opieki domowej, lekarz ogdlny, fizjoterapia) nie obejmujg tych samych ustug we wszystkich krajach UE i moga sie rozni¢ w zaleznosci od kraju. Grupy wsparcia
pacjentéw czesto moga zapewni¢ wsparcie i zasoby dla pacjentéw i ich rodzin.

Zastrzezenie
ERN-RND wyraznie zrzeka sie wszelkich gwarancji przydatnosci handlowej lub przydatnosci do okreslonego uzytku lub celu. ERN-RND nie ponosi zadnej odpowiedzialnosci za jakiekolwiek obrazenia lub szkody na

osobach lub mieniu wynikajgce z lub zwigzane z jakimkolwiek wykorzystaniem tych informacji lub za jakiekolwiek btedy lub pominiecia.
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