Attekintés

A Huntington-koér (HK) egy autoszomalis dominans mddon 6r6kl6dé neurodegenerativ megbetegedés, amelynek az 6roklédési esélye 50%. Egyforman érint férfiakat és néket. A
tiinetek kozé tartozik a mozgaszavar, a kognitiv deficit és a viselkedésvaltozas, amelyek altalaban a feln6ttkor k6zépsG szakaszaban manifesztalodnak. Fiatalkori HK (21 éves kor
el6tti tiinetkezdet) sulyosabb tiinettannal és gyorsabb lefolyassal tarsul.
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Klinikum

Korai stadiumd HK-ban a
tiinetek aspecifikusan — pl.
minimalis kognitiv zavar vagy
viselkedésvaltozds. A HK
csaladon belll megjelenik.

A legtobb HK-ben szenvedd
beteg rokonainal is
kialakulhat a betegség.

Korai stadiumu HK-bdl kialakult HK-ba valé atmenet
fokozatos, és a korai tiinetek mas rendellenességek
jeleinek is tekinthet6k. Ez tovabb neheziti a diagndzis
felallitasat. A HK kezdeteként hagyomanyosan a
nyilvanvalé mozgdszavart hatarozzak meg. De egyre
gyakrabban a nem-motoros tiinetek jelennek meg
korabban:

1) motoros: pl. chorea, beszéd- és nyelési zavar, vagy
diszténia.

2) kognitiv: pl. exekutiv funkcié-, figyelem-,
emlékezet-, vagy hangulati zavar.

3) magatartds: pl. depresszid, szorongas, apatia,
ingerlékenység, agresszio, vagy alvaszavar.

A diagnézis a neuroldgiai vizsgélaton és a
genetikai teszten alapul. A genetikai
vizsgalat 1993 6ta elérhet6. A genetikai
statusz kozlése komplex, és mind a
betegre mind a csaladra komoly hatéssal
van. A pozitiv HK teszt befolyasolja a
kovetkezd generdcidt és el6remozdithat
fontos életre vonatkozé dontéseket, mint
a csalddtervezés. A prediktiv genetikai
vizsgalat nem ajdnlott tinetmentes
gyermekek és 18 éves kor alatti serdulék
esetében. A megfelel§ genetikai
tanacsadas elengedhetetlen.

Jelenleg nem elérhet6 hatékony
betegségmaddosito terdpia. A tiineteket
funkciondlis jelent6séguktdl fliggben kell feltarni
és kezelni. Szamos meglévé gyogyszert hasznalnak
a HK motoros és viselkedési tiineteire. Az adjuvans
kezelésnek kulcsszerepe van a HK tlineteinek
kontrolldlasaban.

A f6 cél a funkcid és onallésag
fenntartdsa, ameddig csak
lehetséges. A fizikai aktivitas,
pszichés jolét, és a taplalas
monitorozdsa és menedzselése
kulcsszerepet tolt be a beteg
életszinvonaldnak javitasa
szempontjabol. A végstadiumua HK
betegek 24 6ras dpoldsra és
segitségre szorulnak.

Kihivasok

A HK kockazatanak kitett és
korai stadiumu HK-ben
szenveddk félnek a betegség
kialakuldsatol. Naluk a
tiinetek elnyomasa és
figyelmen kivil hagyasa
gyakori megklizdési stratégia.
Az egészségugyi szakemberek
gyakran nem veszik észre az
apro eltéréseket, amelyek
hatassal lehetnek a beteg
jolétére és mindennapjaira.

Nincs két egyforma HK-os beteg, és mivel a lefolyas
fokozatos, évekbe is telhet a diagnézis felallitasa. A
HK egy ritka betegség, ezért az egészséguligyi
szakembereknek gyakran nehézséget okoz a
diagndzis feldllitasa, tovabba elmulasztjak a csaladi
anamnézissel kapcsolatos kérdéseket.

HK tuineteinek dsszetettsége gyakran
vezet téves diagnodzishoz. Gyakran nagyon
csekély az egylttmUikodés a genetikai
laborok, klinikusok és kutatdékoézpontok
kozott, hogy a betegek szamara
zokken6mentes atmenetet biztositson a
diagndzistdl a kezelésig. A betegeket és
csaladtagjaikat tadjékoztatni kell a HK-
tarsasagok létezésérdl. A HK egy 6rokl6dé
betegség, amit gyakran a rokonok
figyelmen kivil hagynak, vagy aldbecstlik
a betegség tovabb orokitésének
kockazatat.

Az egészségugyi szakemberek gyakran nincsenek
tisztaban a betegség komplexitdsa altal
megkovetelt holisztikus szemlélettel. A hangulati
véltozasoknak, kognitiv-, és magatartaszavaroknak
koszonhetSen a betegek gyakran elhanyagoljak és
tagadjak tiineteiket, nem latjak be a kezelés és
tamogatas szlkségességét. Ez nagy terhetrd a
csaladjaikra. A kezelés rendszeres médositasa
el6rehaladasanak fliggvényében. A chorea
kezelésében a monoterdapia elé6nyben részesiil,
mivel a kombinalt kezelés megnoveli a
mellékhatasok kockazatét és tovabb rontja a nem-
motoros tiineteket. De adjuvans kezelés gyakran
sziikségessé valik antidepresszans formajaban
egyéb zavarok kezelésére, Ugy mint, alvas-,
viselkedészavar, de ezek szintén a mellékhatasok
kockazatanak novekedéséhez vezetnek.

A HK el6rehaladasa
visszafordithatatlan, emiatt a beteg
és csaladja igyekeznek
alkalmazkodni az egyre novekvé
kihivasokhoz és a kedvezétlen
kimenetelekhez. A csalad és
egészségligyi szakemberek a beteg
aktivan és motivaltan tartasara
prébalnak térekedni, mikézben a
paciens funkcionaltasa fokozatosan
romlik.

Célok

Az egészségugyi szakemberek
oktatasa a korai stadiumu HK
sajatossagairdl azért, hogy
id6ben és személyre
szabottan tudjanak
tamogatdst nyujtani. Mar a
betegség kialakulasa el6tti jo

Az egészségugyi szakemberek torekednek a
megfelel§ szaktudas elsajatitasara, hogy id6ben fel
tudjak allitani a diagndzist a betegek és a
csaladtagok szamara. A csaldd oktatdsa a HK
tiinetegylttesérdl, tovabba arrdl, hogyan kezelhetik,
valamint kérhetnek segitséget a betegség lefolyasa
soran.

Egy pontos és gyors HK diagnosztika
kialakitasa. J6 betegkovetési mddszer és
tdmogatoi haldzatok biztositdsa a betegek
és csaladjuk szamara. Fiatalkori HK-vel
diagnosztizalt gyermekeknek és
feln6tteknek egyéni oktatdsi terv
biztositasa sziikséges. A HK-ban szenvedd

Létre kell hozni, olyan multidiszciplinaris
csapatokat, amikben neuroldgus, genetikus,
pszicholdgus, neuropszicholdgus, apold,
pszichiater, gyégytornasz, logopédus, szocialis
munkas, munkaterapeuta, dietetikus is részt vesz.
Megfelel6 kezelés nyudjtdsa a HK minden
stadiumaban. Célzott tdmogatas, képzés, és

A bizalmas kapcsolat kialakitasa
sziikséges a beteg, a csalad és
egészségligyi szakemberek kozott,
ami folyamatos kommunikaciot
biztosit koztuk. A multidiszciplinaris
csapatok tandcsadasi és tamogatasi
csoportjaihoz rendszeres




orvos-beteg kapcsolat
kialakitdsa.

betegeknek hozzaférést kell biztositani a
HK tarsasagok altal nydjtott
betegtarstdmogatasokhoz.

erdforras biztositdsa a csalddtagok és gondozok
szamara.

hozzaférés biztositdsa csaladtagok
szamara is. Képzések nyujtasa a
korhazakban és szocialis
intézményekben dolgozo
egészségligyi szakemberek szamara
a végstadiumu HK betegek
specifikus ellatasarol.

Felhivjuk figyelmét, hogy az egyes kifejezések (pl. otthoni apolasi szolgaltatasok, haziorvos, fizioterdpia) nem minden unids orszagban foglaljak magukban ugyanazokat a szolgéltatdsokat, és orszagonként eltérék
lehetnek. A betegek érdekvédelmi csoportjai gyakran nyujthatnak tdmogatast és forrasokat a betegek és a csaladok szamara.

Felel6sségvallalasi nyilatkozat

Az ERN-RND kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a meghatarozott célra valé alkalmassagra vonatkoz6 garancidkat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget az ezen informacidk hasznélatabdl eredd vagy azzal
kapcsolatos személyi vagy vagyoni sériilésekért vagy karokért,illetve az esetleges hibakért vagy kihagyasokért.

Frissitve: januar 2022.
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