Uvod

Huntingtonova nemoc (HN) je autozomalné dominantni neurodegenerativni onemocnéni s 50% pravdépodobnosti dédi¢nosti. Postihuje stejnou mérou muze i Zeny.

Motorické, kognitivni a behavioralni zmény se nejcastéjiobjevuji ve stfednim véku. Juvenilni HN zacina pfed 21. rokem Zivota a progreduje rychleji.

Faze nemoci

1 - Prodromalnini HN

2 - Prvni pfiznaky

3 - Diagnostika

4 - Lécba

5 - Monitorovani

Klinické Premanifestni HN se projevuje Prechod od prodromalini k pIné manifestni HN Diagnostika je zaloZena na pohovoru, V soucasné dobé neni k dispozici 1écba, kterd by Hlavnim cilem je zachovat
projevy nespecifickymi klinickymi probiha postupné a casné priznaky mohou byt neurologickém vysetreni a genetickém zadsadnim zpUsobem dovedla HN vyrazné funkénost a samostatnost co
ptiznaky - napf. nenapadnymi snadno chapany jako ptiznaky jinych poruch. To testovani. Genetické testovani je k zpomalit nebo zastavit. Existuji Iéky, které nejdéle. Fyzicka aktivita, psychicka
kognitivnimi nebo zvysuje obtiznost diagnézy. Casto je zacatek HN dispozici od roku 1993. Odhaleni mohou zlepsit nékteté poruchy hybnosti a pohoda a vyZiva jsou klicové
behaviordinimi zménami. HN se | definovan vyskytem poruch hybnosti. Bézné se genetického stavu je slozité a mize mit chovani. Pravidelné denni aktivity, cviceni, oblasti, které je tfeba sledovat a
vyskytuje v rodindch a u vétSiny | vSak nemotorické pfiznaky objevuji o nékolik let dopad na pacienty i jejich rodiny. kognitivni trénink, vyZiva, prevence komplikaci fidit, aby se zlepsila kvalita Zivota.
lidi s HN se onemocnéni drive nez motorické a mohou byt vice invalidizujici. Pozitivni test (potvrzeni nosicstvi (napf. poruchy polykani, pady, socialni izolace) Pacienti v pozdnim stadiu HN
vyskytuje u blizkych ptibuznych. | HD ma tfi typy pfiznak: mutace) na HN muze ovlivnit nositele mohou zmirnit dopady HN a zlepsit kvalitu budou vyzadovat celodenni péci.
1) motorické - napt. chorea, dystonie, poruchy fe¢i, | mutace i jejich rodiny a ovlivnit dlleZita Zivota.
polykani Zivotni rozhodnuti (napf. planovani
2) kognitivni: napf. deficity v exekutivnich funkcich, | rodiny, studium, kariéru). Prediktivni
pozornosti, paméti nebo regulaci emoci. genetické testovani se nedoporucuje
3) behavioralni: napf. deprese, Uzkost, apatie, u asymptomatickych déti a dospivajicich
podrazdénost, agresivita nebo poruchy spanku. mladsich 18 let. Vhodné genetické
poradenstvi je nezbytné.

Vyzvy Lidé ohroZzeni HN a lidé s Zadni dva pacienti s HN nejsou stejni, a protoze Charakter ptiznakt HN muze vest k Nékteri zdravotnici nemaji komplexni predstavu Pacienti, jejich blizci | pecivatelé v
premanifestacni HD se obavaji zmény probihaji postupné, maze trvat roky, nez se chybnému nebo opoznému stanovenim o sloZitosti tohoto onemocnéni. V dusledku pribéhu nemoci musi celit riznym
nastupu nemoci. zjisti zacatek onemocnéni. JelikoZ je HD vzacné spravné diagnozy. Spoluprace mezi emocniho stresu kognitivnich a behavioralnich problémim a mnohé bohuzel
Potlac¢ovéni a snaha ignorovat onemocnéni, zdravotnici ¢asto maji potize s genetickymi pracovisti, klinickou praxi a zmén pacienti ¢asto prehlizeji nebo neguji nelze uspokojivé resit.
priznaky jsou bézné strategie diagnostikou a chybi jim relevantni informace vyzkumnymi centry je ¢asto pfilis mala pfiznaky a neuznavaji potrebu lécby a podpory. Rodiny a zdravotnici se snazi
zvladani. Zdravotnici si ¢asto tykajici se rodinné anamnézy. na to, aby byl zajistén bezproblémovy To zpusobuje velky stres pro rodinu. Lécebny udrzet pacienty aktivni a
neuvédomuji jemné zmény, prechod pacientt od diagndzy k nasledné | plan je tfreba ménit podle spektra a progrese motivované, zatimco se
které mohou ovlivnit pohodu a |é¢bé. Pacienti a rodinni pfislusnici by priznaka. K lé¢bé chorey se uptfednostriuje vyrovnavaji s postupnou ztratou
kazdodenni fungovani. méli byt informovani o existenci asociaci monoterapie, protoze kombinovana lécba funkcnosti.

HD. HD je rodinné onemocnéni a zvySuje riziko nezadoucich G¢inku, které mohou
pfibuzni si ¢asto nejsou védomi rizika zhor$ovat nemotorické priznaky. Casto je viak
dédi¢nosti nebo ho podceriuji. nutna adjuvantni lécba ve formé antidepresiv
nebo ke zvladnuti jinych poruch, jako jsou
poruchy spanku nebo zmény chovani, coz rovnéz
vede ke zvy3eni rizika nezadoucich u¢inka.
Cile Vzdélavejte zdravotnické Zdravotnici rozsifute své odborné znalosti, abyste Pouzivajte standyrdnim postup pro Vytvorte multidisciplinarni tymy, které zahrnuji Navazat divérné vztahy a usnadnit

pracovniky o
specifikdchprodromdini HN, aby
mohli v pfipadé potreby
poskytnout véasnou a na miru

diagnostikovali nemoc co nejdfive. Rodiny jsou
seznameny s triadou pfiznakl HD, jak pfiznaky
ucinné zvladat a kde vyhledat pomoc v priibéhu
onemocnéni.

diagnostiku HN. Zajistéte dobry proces
nasledné péce a podpurné sité pro
pacienty a rodiny. Déti a dospivajici s HN

neurologa, genetika, psychologa,
neuropsychologa, zdravotni sestru, psychiatra,
fyzioterapeuta, logopeda, socialniho pracovnika,
ergoterapeuta a dietologa. Zajistéte vhodnou

tak nepretrzity dialog mezi
pacienty, rodinami a
zdravotnickymi pracovniky.
Zlepsete pravidelny pfistup rodin k




Sitou podporu. Je Zadouci aby
klient mél dobré vztahy v
soukromém i pracovnim Zivoté,
pripadné kontaktoval odborniky
jesté pred vyskytem prvnich
priznaka.

by méli mit individudIni vzdélavaci plan.
Lidé s HN by méli mit pristup ke
vzajemné podpore Spolecnosti na pomoc
pfi Huntingtonové chorobé
(www.huntington.cz).

terapii pro kazdou fazi HN. Nabidnéte rodinnym
prislusnikiim a poskytovatelim péce vhodnou
podporu, skoleni a zdroje.

poradenstvi a podpore ze strany
multidisciplinarniho tymu.
Vzdélavat zdravotnické pracovniky,
ktefi pracuji na klinickych
oddélenich a v pecovatelskych
domech, o specifickych potfebach
pacientt s pozdni HD.

Upozorriujeme, Ze specifické pojmy (napf. sluzby domaci péce, vSeobecny lékar, fyzioterapie) nezahrnuji stejné sluzby ve viech zemich EU a mohou se v jednotlivych zemich lisit.
Skupiny na podporu pacientti mohou ¢asto poskytovat podporu a zdroje pro pacienty a jejich rodiny.

Odmitnuti odpovédnosti

Spolecnost ERN-RND vyslovné odmita jakékoli zaruky prodejnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouZziti nebo ucel. Spoleénost ERN-RND nenese Zadnou odpovédnost za jakékoli zranéni nebo skody na
osobach nebo majetku, které vzniknou v disledku nebo v souvislosti s pouZitim téchto informaci, ani za jakékoli chyby nebo opomenuti.

Aktualizovano v dubnu 2024
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