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HuntingtonovaHuntingtonova chorobachoroba

-- prevalence 1:20000prevalence 1:20000

-- autosomautosomáálnlněě dominantndominantníí ppřřenos, krenos, kráátktkéé ramraméénko 4. chromozomu nko 4. chromozomu 
expanze CAG repetice expanze CAG repetice -- norma 10norma 10--29 repetic 29 repetic 

-- 2929--35 repetic 35 repetic -- momožžnnáá chorobachoroba
-- ≥≥ 36 repetic 36 repetic –– vyjvyjááddřřenenáá chorobachoroba

-- ztrztrááta stta střřednedněě velkých ostnitých neuronvelkých ostnitých neuronůů striatastriata produkujprodukujííccíí GABAGABA

-- zazaččáátek obvykle 35.tek obvykle 35.--50. rok v50. rok věěku, ku, ∅∅ ppřřeežžititíí 1010--20 let20 let



HuntingtonovaHuntingtonova chorobachoroba

SymptomySymptomy --
-- dominujdominujííccíí chorea, mochorea, možžnnéé dystoniedystonie

-- pozdpozděěji ji lléézeze pyramidovpyramidovéé drdrááhy, okohybnhy, okohybnéé poruchy, poruchy, dysartrhiedysartrhie,,
parkinsonskýparkinsonský sysy. (juveniln. (juvenilníí forma), forma), epiepi paroxysmy (juvenilnparoxysmy (juvenilníí forma)forma)

-- demence pdemence přřeveváážžnněě subkortiksubkortikáálnlníího typuho typu



HuntingtonovaHuntingtonova chorobachoroba

PsychickPsychickéé potpotíížžee
-- zmzměěny osobnostiny osobnosti --

-- ččasto pasto přředchedcháázzíí expy expy symptomatiku symptomatiku i ni něěkolik letkolik let
-- „„bezcharakternbezcharakterní“í“, nezdr, nezdržženlivenlivéé, i krimin, i krimináálnlníí chovchováánníí

(kr(kráádedežže, sexue, sexuáálnlníí netaktnost, nnetaktnost, nááladovost, iritabilitaladovost, iritabilita……))

-- depresedeprese -- mmůžůže pe přředchedcháázet hybnzet hybnéé symptomy i nsymptomy i něěkolik letkolik let

-- psychotickpsychotickéé stavystavy

-- ppřři ni něěmméé rodinnrodinnéé anamnese: panamnese: páátrat po tragických trat po tragických úúmrtmrtííchch
(rychl(rychláá jjíízda na motocyklu, v autzda na motocyklu, v autěě, , suicidiasuicidia,,…….).)



HuntingtonovaHuntingtonova chorobachoroba

poruchy kognitivnporuchy kognitivníích funkcch funkcíí --
1) 1) isolovanisolovanéé kognitivnkognitivníí deficitydeficity -- v pov poččáátku nemocitku nemoci

a) exekutivna) exekutivníí dysfunkce dysfunkce 
(pl(pláánovnováánníí, opakov, opakováánníí úúkonkonůů, , ččasovasovéé posloupnosti, posloupnosti, 
neschopnost zmneschopnost změěny koncentrace na dalny koncentrace na dalšíší úúkol,kol,……))

b) pamb) paměťěť
(pracovn(pracovníí p. vp. vííce zachovce zachováána, porucha stna, porucha střřednedněě a dlouhodoba dlouhodobéé p., vp., váázne výbavnost)zne výbavnost)

c) c) řřeečč ((aprosodieaprosodie, porucha tvorby , porucha tvorby řřeečči spi spíšíše typu e typu dysartriedysartrie))

d)d) zrakovzrakověěprostorovprostorováá orientace  orientace  (ji(jižž ččasnasnéé stadia nemoci)stadia nemoci)

e) pozornost a souste) pozornost a soustřřededěěnníí

nnááhled na kognitivnhled na kognitivníí deficit dlouho zachovdeficit dlouho zachováánn



HuntingtonovaHuntingtonova chorobachoroba

poruchy kognitivnporuchy kognitivníích funkcch funkcíí --
2) 2) demencedemence --

-- hlavnhlavníí ppřřííznak nemoci, 100% pacientznak nemoci, 100% pacientůů
-- hlhl. poruchy exekutivn. poruchy exekutivníích funkcch funkcíí, apatie, pam, apatie, paměěti, poti, poččííttáánníí, , 
plynulost plynulost řřeečči, i, visuospacvisuospac. orientace. orientace

-- pokles funkcpokles funkcíí ddřřííve v ve v performanperformanččnníích ch nenežž verbverbáálnlníích ch subtestechsubtestech
-- nenneníí: : afazieafazie, , agnozieagnozie, z, zřříídka dka apraxie apraxie 

subkortiksubkortikáálnlníí demencedemence

-- ččastastáá komorbidita komorbidita s depress depresíí



SubkortikSubkortikáálnlníí typ demencetyp demence

DominujDominujííccíí rysy:rysy:

-- snsníížženeníí koncentracekoncentrace
-- snsníížženeníí iniciativyiniciativy
-- poruchy pamporuchy paměětiti
-- úúbytek emobytek emoččnníí kontrolykontroly
-- pomalpomaléé reakce   reakce   ((bradyfreniebradyfrenie))

-- exekutivnexekutivníí dysfunkce dysfunkce (pl(pláánovnováánníí, opakov, opakováánníí úúkonkonůů, , ččasovasovéé posloupnosti, posloupnosti, 
neschopnost zmneschopnost změěny koncentrace na dalny koncentrace na dalšíší úúkol,kol,……))



Huntingtonova Huntingtonova choroba choroba –– symptomaticksymptomatickáá llééččbaba

LLééččba ba dyskinezdyskinez, poruch chov, poruch chováánníí a psycha psychóóz z --

-- tiapridtiaprid
-- sulpirid sulpirid –– ttééžž antidepresantidepres. efekt. efekt
-- risperidonrisperidon
-- haloperidolhaloperidol

LLééččba deprese ba deprese -- SSRI, SSRI, sulpirid sulpirid (p(přři spojeni spojeníí s psychs psychóózou)zou)



Chorea a demence Chorea a demence -- difdif.dg.dg

m.m. HuntingtonHuntington

m.m. WilsonWilson

ChoreoakantocytChoreoakantocytóózaza ((LevineLevineůůvv--CrichleyCrichleyůův syv sy))

McLeodMcLeodůův syv sy (v(váázaný na Xzaný na X choromozomchoromozom))

BenignBenigníí heredithereditáárnrníí choreachorea

DentatorubropallidoluysianskDentatorubropallidoluysianskáá atrofieatrofie

m.m. HallervordenHallervorden--SpatzSpatz

SenilnSenilníí choreachorea

Chorea Chorea minor Sydenhamiminor Sydenhami



Wilsonova Wilsonova chorobachoroba

-- prevalence   1 / 40 000 prevalence   1 / 40 000 obyvobyv..

-- autozomautozom. recesivn. recesivníí dděědidiččnost,13. chromozom, znnost,13. chromozom, znáámo tmo téémměřěř 100 mutac100 mutacíí

-- lysozomlysozomáálnlníí onemocnonemocněěnníí

-- porucha uvolporucha uvolňňovováánníí CuCu z jaternz jaternííchch lysozomlysozomůů do do žžlulučče se e se ↓↓ exkrecexkrecíí
Cu Cu žžluluččíí, s kumulac, s kumulacíí CuCu v jv jáátrech a sekundtrech a sekundáárnrněě v dalv dalšíších orgch orgáánech.nech.

-- manifestace 15.manifestace 15.--25. rok 25. rok žživota (sporadicky 5.ivota (sporadicky 5.--10. rok a kolem 40 let)10. rok a kolem 40 let)

-- forma jaternforma jaterníí a neurologicka neurologickáá



WilsonovaWilsonova choroba symptomy neurologickchoroba symptomy neurologickéé formyformy

-- zmzměěna chovna chováánníí, poruchy n, poruchy náálady (deprese i mlady (deprese i máánie), iritabilita,nie), iritabilita, anxietaanxieta,   ,   
poruchaporucha kognicekognice, postupn, postupněě demencedemence
(vz(vzáácncněě psychiatrickpsychiatrickáá symptomatologiesymptomatologie dominuje)dominuje)

-- extrapyramidovextrapyramidováá --
-- hypokinetickhypokinetickáá porucha porucha -- rigidita, rigidita, bradykinezebradykineze, , hypomimiehypomimie,,
-- dyskinetickdyskinetickáá porucha  porucha  -- choreachorea

-- dystonie dystonie -- oromandibuloromandibuláárnrníí, , lingulinguáálnlníí
-- laryngelaryngeáálnlníí ((dysfoniedysfonie))
-- axiaxiáálnlníí, , torticollistorticollis, , 
lordoticklordotickéé dysbaziedysbazie

-- cerebellcerebelláárnrníí -- ataxie s poruchou chataxie s poruchou chůůze, nystagmus ze, nystagmus 



M. M. WilsonWilson

MRI T2MRI T2--w.i.: (A) abnormnw.i.: (A) abnormníí obraz pontu a (B) obraz pontu a (B) hypointenzityhypointenzity (depozice (depozice CuCu) v baz) v bazáálnlníích ch 
gangligangliíích s ch s hyperinthyperint. halo v . halo v putamenputamen a a caputcaput ncnc. . caudaticaudati, lehk, lehkéé zmzměěny i v laterny i v lateráálnlníích ch 
ččáástech talamstech talamůů..



WilsonovaWilsonova choroba choroba –– diagnostika diagnostika -- 11

-- KayserKayser--FleischerFleischerůův v prstenec prstenec –– na limbu rohovky, v na limbu rohovky, v DescementovDescementověě
membrmembráánněě, , ššttěěrbinovrbinováá lampa,lampa,
ve vve věěttššininěě ppřříípadpadůů ppřříítomentomen

-- slunesluneččnicovnicováá katrakta katrakta –– opacity opacity ččooččky, mky, méénněě specifickspecifickéé

-- MRI MRI –– v T2 tvv T2 tváářř medvmedvíídka pandy v oblasti dka pandy v oblasti mezencefalamezencefala



-- ceruloplasminceruloplasmin ↓↓ (mo(možžno i normno i normáálnlníí))

-- sséérovrováá mměďěď -- celkovcelkováá ↓↓
-- volnvolnáá ↑↑

-- penicilamiovýpenicilamiový test test -- 1. den odpady1. den odpady CuCu v mov močči / 24hi / 24h
-- 3 dny 1000mg3 dny 1000mg penicilaminupenicilaminu + odpady+ odpady CuCu / 24h / 24h 
⇒⇒ odpadyodpady CuCu ≥≥ 10x oproti 1.dnu 10x oproti 1.dnu ⇒⇒ jaternjaterníí biopsiebiopsie

-- vyvyššetetřřeneníí jaternjaterníího punktho punktáátu tu -- koncentracekoncentrace CuCu v suv suššininěě << 250 250 μμg/gg/g

WilsonovaWilsonova choroba choroba –– diagnostika diagnostika -- 22



AkantocytAkantocytóózaza s  neurologickým  postis  neurologickým  postižženeníímm

-- akantocyty akantocyty -- zvlzvlášáštntněě utvutváářřenenéé erytrocyty (ostniterytrocyty (ostnitéé zevnzevníí bbbb. membr. membráány)ny)
-- mikroskopicky mikroskopicky ččerstvý nerstvý nááttěěr krve na sklr krve na sklííččkoko
-- kritkritéérium rium >>15 15 –– 20% 20% akantocytakantocytůů v KOv KO

-- specifickspecifickáá llééččba nenba neníí k dispozicik dispozici
-- llééččba chorey ba chorey -- neuroleptikaneuroleptika



AkantocytAkantocytóózaza s  neurologickým  postis  neurologickým  postižženeníímm

1. 1. choreoakantocytchoreoakantocytóózaza ((LevineLevineůůvv--CrichleyCrichleyůův syv sy)) --

-- od adolescenceod adolescence progrese chorey, tikprogrese chorey, tikůů, dystonie,, dystonie, polyneuropatiepolyneuropatie,,atrfatrf.sv..sv.

-- psychickpsychickéé zmzměěny ny -- psychotickpsychotickéé stavy, zmstavy, změěny osobnosti, demenceny osobnosti, demence
-- typicky typicky automutilaceautomutilace

-- autozomautozom. recesivn. recesivníí i dominantni dominantníí, 9.chromozom, peptid chorein, 9.chromozom, peptid chorein

-- hlavnhlavněě JaponskoJaponsko

-- MRI MRI –– atrofie atrofie kaudata kaudata (+(+putamenputamen))

DifDif.dg.: m..dg.: m.HuntingtonHuntington



AkantocytAkantocytóózaza s  neurologickým  postis  neurologickým  postižženeníímm

2.2. McLeodMcLeodůův syv sy (v(váázaný na Xzaný na X choromozomchoromozom)) --
-- polyneuropatiepolyneuropatie, psychick, psychickéé postipostižženeníí i s demenci s demencíí, chorea, chorea
-- v krviv krvi kellkell antigen, antigen, ↑↑↑↑ CK,CK, akantocytyakantocyty, manifestace v dosp, manifestace v dospěělosti.losti.

3. 3. abetalipoproteinabetalipoproteinéémiemie ((BassenBassenůůvv--KornzweigKornzweigůův syv sy)) –– bez choreybez chorey
-- postipostižženeníí svalsvalůů, ataxie, psychick, ataxie, psychickéé postipostižženeníí, , 
-- extrextréémnmněě vzvzáácncnéé onem.onem.



BenignBenigníí heredithereditáárnrníí choreachorea

-- zazaččáátek v dtek v děětstvtstvíí, generalizovan, generalizovanáá chorea schorea s tremorem tremorem 

-- pravdpravděěpodobnpodobněě autozomautozomáálnlněě dominantndominantníí onem. onem. variabilvariabil. penetrance. penetrance

-- bez demencebez demence

-- chorea, jakmile je vyjchorea, jakmile je vyjááddřřena, nenena, neníí progresivnprogresivníí

-- velmi vzvelmi vzáácncnéé onem.onem.

T: 0T: 0



DentatorubropallidoluysianskDentatorubropallidoluysianskáá atrofieatrofie

-- ztrztrááta neuronta neuronůů a a gliglióózaza –– ncnc..dentatusdentatus, , ncnc..ruberruber, globus , globus palliduspallidus, , 
ncnc..subthalamicus subthalamicus ((LuysiiLuysii), ), mozkmozk.k.kůůra.ra.

-- autosomautosomáálnlněě dominantndominantníí dděědidiččnost, chromozom 12nost, chromozom 12

-- mnoho mnoho fenotypovýchfenotypových variant (mezi rodinami i v rvariant (mezi rodinami i v ráámci mci postipostižž.rodin).rodin)

SymptomySymptomy -- zazaččáátek v dtek v děětstvtstvíí i v dospi v dospěělostilosti
-- demence, chorea, ataxiedemence, chorea, ataxie
-- vzvzáácncněěji psychji psychóóza, epilepsie, dystonie,za, epilepsie, dystonie, parkinsonizmusparkinsonizmus

T: T: dyskinezedyskineze –– neuroleptika neuroleptika ((olanzapinolanzapin))



m. m. HallervordenHallervorden -- Spatz Spatz 

-- autozomautozomáálnlněě recesivnrecesivníí onem.onem.

-- depozita depozita FeFe: : pallidumpallidum, , caudatumcaudatum, , substsubst. nigra.. nigra.

-- zazaččáátek tek vvěěttššinou v dinou v děětstvtstvíí (do 10 let), m(do 10 let), méénněě v dospv dospěělostilosti

-- progresivnprogresivníí onem., exitus do 10 onem., exitus do 10 –– 15 let15 let

-- úúččinninnáá llééččba nenba neníí k dispozicik dispozici



m.m. HallervordenHallervorden -- SpatzSpatz

Symptomy Symptomy --

-- pomalupomalu progredujprogredujííccíí dystonickdystonickáá rigidita, nrigidita, něěkdy nkdy náásledovsledováána na 
choreoatetchoreoatetóózouzou

-- momožžnnáá forma s forma s parkinsonismemparkinsonismem + pyramidov+ pyramidovéé jevy jevy 

-- apraxieapraxie ooččnníích vch vííčček, retinek, retináálnlníí pigmentace pigmentace 

-- demence s depresivndemence s depresivníím m sysy



m. m. HallervordenHallervorden -- SpatzSpatz

MRI T2MRI T2--w.i.: w.i.: pallidpallidáálnlníí hypointenzita hypointenzita v pv přřednedníí medimediáálnlníí ččááststíí pallida pallida s s 
hyperintenzitou hyperintenzitou (B (B -- ššipky)ipky)



SenilnSenilníí choreachorea

-- lehklehkáá ztrztrááta neuronta neuronůů ve ve striatustriatu
-- etiologie nejistetiologie nejistáá, v.s. multifaktori, v.s. multifaktoriáálnlníí, nen, neníí hereditaheredita
-- zazaččáátek v 7.dektek v 7.dekáádděě
-- prprůůbběěh chronicky progredientnh chronicky progredientníí, lehký pr, lehký průůbběěhh
-- lehklehkáá chorea v oblasti chorea v oblasti bukofaciolingubukofaciolinguáálnlníí a na kona na konččetinetinááchch
-- nenneníí ppřříítomna demencetomna demence
-- specifickspecifickáá llééččba nenba neníí k dispozicik dispozici

DifDif.dg. .dg. -- m.m.Huntington Huntington –– je pje přříítomna demence, familitomna demence, familiáárnrníí výskytvýskyt
-- tardivntardivníí dyskineze dyskineze –– v v anamneze neuroleptikaanamneze neuroleptika
-- benignbenigníí heredithereditáárnrníí chorea chorea –– familifamiliáárnrníí výskyt, výskyt, ččasný zaasný začčáátektek



chorea chorea minor Sydenhami minor Sydenhami (revmatick(revmatickáá chorea)chorea)

-- manifestace max. u 10% vmanifestace max. u 10% vššech pech přříípadpadůů revmatickrevmatickéé horehoreččkyky

-- akutnakutníí zazaččáátek, tek, dděěti 5ti 5--15 let15 let, d, díívky vky >> chlapci, max. lchlapci, max. lééto a podzimto a podzim

-- progrese týdny aprogrese týdny ažž mměěssííce, pak ce, pak spontspont. . úústup, stup, rezidureziduááll..symptsympt. 1. 1--2 roky2 roky

-- v anamnv anamnééze ze infekce infekce ββ--hemolytickým streptokokem skupiny Ahemolytickým streptokokem skupiny A

-- nejspnejspíšíše zke zkřříížženenáá imunitnimunitníí reakce proti streptokokovým reakce proti streptokokovým Ag Ag a a bbbb. . striatastriata

-- psychickpsychickéé zmzměěny ny -- ↓↓ koncentrace, nepozornost, pkoncentrace, nepozornost, přředredráážždděěnost, apatienost, apatie
OCD, vzOCD, vzáácncněě psychotický stavpsychotický stav

T: ATB,kortikoidy, T: ATB,kortikoidy, dyskineze dyskineze -- valprovalproáát t ((ne ne neuroleptikaneuroleptika (riziko(riziko tardivtardiv.. dyskinezdyskinez))))



Chorea a demence Chorea a demence -- ZZáávvěěrr

DemenceDemence

m. m. HuntingtonHuntington + + 

m. m. WilsonWilson ++

choreoakantocytchoreoakantocytóózaza ((LevineLevineůůvv--CrichleyCrichleyůův syv sy)) ++

McLeodMcLeodůův syv sy (v(váázaný na Xzaný na X choromozomchoromozom)) ++

benignbenigníí heredithereditáárnrníí choreachorea ––
DentatorubropallidoluysianskDentatorubropallidoluysianskáá atrofieatrofie ++

m. m. HallervordenHallervorden--SpatzSpatz ++

SenilnSenilníí choreachorea ––

Chorea Chorea minor Sydenhamiminor Sydenhami ±±
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