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Huntingtonova nemoc

Diagnosticka trias:
hybnost-chovani-kognice
AD heredita:
mutace - multiplikace CAG
(IT 15, 4p16.3)
<35; 36-39; >39 CAG

Genovy produkt: o
mutovany protein huntingtin

Neuropatologie:

inic. striatum, kortex
Prognoza

fatalni

Prevalence
1: 10 000 - 15 000
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Huntingtonova nemoc

premutace

moznost
postizeni
potomku

neni 100%
penetrance

klasicka
forma

zacatek
obvykle
mezi 30.-
40. rokem

juvenilni forma
(Westphalova)

zacatek do 20.
roku




Diagnostika

* Klinika
klasicka — juvenilni — pozdni forma
 Rodinna anamnéza

 Konfirmace DNA analyzou
CAVE: informovany souhlas

* Pomocné metody — pofiderni
— CT, MRI (obl. BG —cnc)

CAVE ! - absence rodového vyskytu:
casné umrti rodice
falesna paternita

nevalidni udaje: rozvody, migrace atd.
nové mutace (rodi¢ 27-35 CAG) do 3%
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Scénare rozvoje

e Scénar 1: produktivni

— iritabilita, agresivita, hypersexualita

— drobna kriminalita, abusus /Easné ukazazetele (subklin.h

— dusledek: rozvody, vézeni * jemnda motorika,
okulomotorika

* reakcni Casy

* jemné kognitivni deficity

* neuroimaging

Dg.:

— selhavani v praci k motorické projevy /
— zanedbavani zevnéjsku, malhygiena

e Scénar 2: negativni
— apatie
— ztrata zajmu o rodinu

— dusledek: propadani v hodnotovém socialnim zebricku
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vek pocCatku 35-50

cetnost 80-90% 5-10% 4-5%

1.sympt. por. chovani, zmeény rigidita, dystonie, epi izolovana chorea
osobnosti, agitace/apatie, zachvaty, cerebelldarni bez vyraznéjsich
deprese/BAP syndromy, léze mentalnich
chorea pyramidové drahy, problém
izolované kognitivni myoklonus
deficity chorea nepritomna

VYVOj chorea-dystonie-akineze  rychla progrese pomala progrese
,subkortikalni® typ demence ¢asto néma RA
demence Casté psychotické
neschopnost béznych stavy

dennich aktivit, vyvoj
nesobéstacnosti do stadia
vegetativniho marasmu

preziti 15-20 let 10 let “pfirozené umrti”



Poruchy chovani: lécba

e agresivita:
akutni:
— BZD (lorazepam, clonazepam)
— antipsychotika
* 1. AAP: risperidon, olanzapin, quetiapin, ziprasidon,
* 2. KAP: flufenazin, haloperidol

prevence:
* dlouhodobé SSRI
» antikonvulziva (valproat, CBZ)

. iritabilita: edukace, zacviceni,

— AD: sertralin, bupropion podpora pecovatelu
— antikonvulziva: valproat, CBZ

— BZD: lorazepam, clonazepam
— betablokatory (propranolol), AP
e sexualni agresivita:
— antiandrogeny (medroxyprogesteron)
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Afektivni poruchy: lécba

1. volba: SSRI

e zavazna porucha spanku: trazodon, mirtazapin
* apatie, Lenergie a aktivity: bupropion

* BAP: thymoprofylaktika (VAL, CBZ)

e psychoticka deprese: AD + AAP, ECT

e psychoticka manie: thymoprofylaktika+AAP

T odpovidavost na [éCbu

T vyskyt vedlejéich priznakd
(agitace, akatizie, delirium)

— 1/2 inicialni davka!!

* Casna stadia: podplrna pst, edukace

D
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Uzkostné poruchy: lIé¢ba

e akutni:
— kratkodobé BZD
e chronickeé:
— SSRI
* OCD, perseverace:
— clomipramin
— SSRI
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Psychotické symptomy: |écba

 AAP

guetiapin, olanzapin, risperidon, klozapin, amisulpirid
e drive KAP

CAVE: { stabilitu chtize, — potize s polykanim,

T naruseni kognitivnich funkci, prohlubuji apatii
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Kognitivni deficity: lécba

* farmakoterapie =0
?donepezil?, jiné IAChE?

e podpurna psychoterapie
 aktivizace (ergoterapie..)
e socialni podpora

—=>udrzeni komunikace a béznych dennich aktivit po
delsi dobu
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Huntingtonova nemoc

Neurologické symptomy

- porucha volnich pohybd Dyskineze: |[écba
= chorea e AAP:

* dystonie — tiaprid, risperidon

e Tetrabenazin

= parkinsonsky sy — rigidita,
akineze

= porucha chlize — CAVE - deprese

= porucha pohledu * Antagonisté NMDA

- dysartrie glutamatovych receptoru:
= dysfagie; hyperfagie — amantadin

= kachexie  GABAergni léky:

= inkontinence — BZD
= epileptické paroxysmy

= cerebellarni syndromy
= léze pyramidoveé drahy )
[ myoklonus a fakultni nemocnice v Praze



Huntingtonova nemoc

Neurologické symptomy

porucha volnich pohybu
chorea
dystonie

parkinsonsky sy — rigidita,
akineze

porucha chlize
porucha pohledu
dysartrie

dysfagie; hyperfagie
kachexie

inkontinence
epileptické paroxysmy
cerebellarni syndromy
|éze pyramidové drahy
myoklonus

start max

(mg/d) |(mg/d)
Tiaprid 50-100 1000
Risperidon 0,5 16

Haloperidol 0.5-2 12
Olanzapin  5-20 20

Tetrabenazin

= jediny FDA on label preparat na
choreu u HN

start (mg/a) [ 12x12,5

max (mg/d) 75

Pomalé zvysSovani
CYP2D6 pomali metabolizéri
max 50 mg/d



Huntingtonova nemoc

Neurologické symptomy
= porucha volnich pohyb

= chorea

= dystonie

= parkinsonsky sy - rigidita,
akineze

Akineze, rigidita: |écba

= porucha chlze e amantadin
" porucha pohledu * agonisté dopaminu a L-DOPA
= dysartrie

CAVE ! - provokace psychozy,
indukce chorey

anticholinergika
CAVE | — demence

= dysfagie; hyperfagie

= kachexie

= inkontinence

= epileptické paroxysmy
= cerebellarni syndromy
= |éze pyramidové drahy
= myoklonus




Huntingtonova nemoc

Neurologické symptomy
= porucha volnich pohyb

= chorea

= dystonie

= parkinsonsky sy — rigidita,
akineze

- [P @0 multidsciplindrni pfistup
= porucha pohledu o . A
e osetrovatelska péce

= dysfagie; hyperfagie spolupréce s rodinou -

= kachexie edukace

= inkontinence
= epileptické paroxysmy

= cerebellarni syndromy
= |éze pyramidové drahy

ed
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Multidisciplinarni péce

Dysartrie, dysfagie/hyperfagie

= logopedie

— vysokeé riziko aspirace (CAVE - “ticha aspirace”), bezpecnostni opatreni,

konzistence, pomucky, prokinetika, edukace, v€asna indikace PEG

Porucha vyzivy a hydratace

=» nutricionista

— extrémné vysoky prijem kalorii a tekutin; sipping; proteiny
Porucha chuize
= fyzioterapie

— trénink stability
Narusena sebeobsluha
=>» ergoterapie + oSetrfovatelska péce

— pomucky, bezbariérova Uprava bytu, inkontinence...
Pokles prijmu x narust nakladu
= socialni odbor

— prispévky na péci, bezmocnost, dopravu....
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Take home message HN

* Autosomalné-dominantné déedicné onem.

* Typicka manifestace ve stfednim veku

* Diagnosticka trias: hybnost — chovani — kognice
 Dg: klinika —vék — RA — genetika

e Klinicka manifestace neuropsychiatricka

* Progresivni prubéh s letdlnim koncem
 LéEba symptomaticka — ale mlize byt EFEKTIVNI 11!

* VVyznam nefarmakologickych postupu — logopedie, vyZiva,
behavioralni strategie....
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Take home message 2 - CAVE

* Bohata asociovana problematika !!!
— péce o pecCovatele, o déti v rodiné
— presymptomatické testovani
— management inicialnich stadii
— komunikace s organickym pacientem
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SPOLECNOST PRO POMOC
PRI
HUNTINGTONOVE CHOROBE

www.huntington.cz

3 Dékuji za pozornost



