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Huntingtonova choroba

- prevalence 5-10 : 100.000 Severni Amerika a Evropa

(1:100.000 Japonsko)
- autosomalné dominantni prenos, kratké raménko 4. chromozomu
- Gen HTT — protein huntingtin

expanze CAG repetice v genu IT 15 (PCR DNA analyza)
- norma 10-29 repetic
- 29-35 repetic - mozna choroba
- 36-39 repetic - vyjadrena choroba *
s neuplnou penetraci
- > 40 repetic - uplna penetrace

- zaCatek obvykle 35.-50. rok véku, & preziti 15-20 let F{P
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Huntingtonova choroba

Vyvoj klinickych priznakl v prabéhu choroby
1. - choreaticky syndrom + postupnée kognitivni porucha
- zmény osobnosti, kognitivni porucha, deprese a choreaticky sy.

2. Produktivni faze s choreou, pokr. psychiatr. sympt. (demence)
3. Odeznivajici chorea, dalsi progrese demence

4. Kachektizace, konkurentni onemocnéni pri imobilizaci
ng
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Psychiatrické priznaky u Huntingtonovy ch.

- Zmeén osobnosti, poruchy a zmény nalady, agresivita, apatie,
hypersexualita, impotence, alkoholismus, psychdza (schizoformni p.)

- Behavioralni poruchy — pocatecni manifestace HN u 50-75% pac.

- Deprese je nejbéznéjsi psychiatricka porucha, nejbéznéjsi v uvodu o.

- Suicidium u 6% pac.

- Manie u 2-12% pac.

- Nasleduji — izolované kognitivni poruchy, demence

- Schizoformni poruchy — negativni priznaky, mozné bludy a halucinace
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1. Kazuistika TP

Pacientka TP, narozena 1978, nyni 40 let

PA: absolventka SS s maturitou, ekonomicky smér, prodavacka, od
r.2002 na UP

OA: od 18 let (1996) DM I.typu (opakované hospitalizace pro
hyperglykemické stavy, recid. ketoacidotické dekompenzace,
hypoglykemicka komata opak., retinopatie, nyni inzulinova pumpa)
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1. Kazuistika TP

NO: pacientka vySetrena neurologicky poprvé 2009
- Subj.: Poruchy stability a nespecifické vertigo
- - EMG — polyneuroaptie diabeticka

- = Ocni vys. — diabeticka retinopatie proliferativni s makulopatii,
indikovana laserova terapie

Dg. = senzoricka ataxie v chuzi a stoji zhorSena poruchou zraku.
- Subj. popisuje ztrata zajm(, tnavnost, od 2002 na UP
Dg. - encephalopatie v ramci opakovanych hypoglykemickych stavu

¢ID od r. 2009 pro polyneuropatii a diabetickou retinopatii P
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1. Kazuistika TP

-od r. 2012 zvysena iritabilita, uzkostna
- deprese * 1 rok (od 2013) — nasazen escitalopram 10mg/d

Dg. - encephalopatie v ramci opakovanych hypoglykemickych stavd,
poruchy nalady a iritabilita v ramci diabetické encephalopatie

— Castecny invalidni duchod
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1. Kazuistika TP

1. vysSetreni v Expy ambulanci 10/2013

- Prichazi jako osoba v riziku m.H.

- RA: otec HCh, + v 58 letech,
bratr zdrav,
matka otce + suicidium, depresivni sy.,
syn 17 let zdrav

Objektivné: poposedavani na zidli s nahlymi pohyby rameny

pUsobicimi jako ,zvlastni pohyb, manyrovani“,
Sporné orofacialni dyskineza pusobici jako tik.
Uzkostna. P
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1. Kazuistika TP

* Psychologické vys.6/2014: WAIS-III: 1Qc 69, IQv 66, 1Qp 77

pasmo odpov. lehké mentalni retardace, vyrazné oslabeni ve vSech
kognitivnich doménach, hlavné slovni porozumeéni, abstraktni
mysleni, celkova vybavnost vsech slozek paméti, dominujici porucha
exekutivnich fci, depresivni sy., zpracovani afektu

* Psychiatrické vys.- organické zmény osobnosti,
organicka uzkostneé-depresivni porucha
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1. Kazuistika TP

* Neurologické vys.: susp. jiz pritomna chorea
* Geneticky odbér 14.10.2014 - pozitivni test na m. Huntington
- alelickd kompozice 15/45

T: tiaprid 100mg tbl. ¥5-0-1, escitalopram 10mg/d
+ Lokren, Dobica, Hydrochlorothiazid, Tritace, Rosucard.
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Pouceni z kazuistiky TP

* Prekryti priznakl m.H a komplikaci DM I. typu a mozna i naopak
- porucha stability stoje a chlze
- depresivné uzkostna porucha, kognitivni deficit

* Prichazi jako osoba v riziku, ale jiz pfitomné priznaky
genetické vys. plvodné osoby v riziku = ve vys. osoby symptomatické

FAKULTNI
NEMOCNICE

OSTRAVA




Pac. TP: MR mozku

MR mozku, FLAIR, 8.4.2016
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2.Kazuistika PA

Pac. muz, PA, 46 let., vySetren ve vykonu trestu 1997 (tehdy 46 let),
kde pro napadeni verejného Cinitele, coz jiz opakované (recidivista)

Vysetren pro trhavé pohyby a poruchy nalady, které jiz asi % roku.
Psychiatrické a psychologické vys.: lehka demence, poruchy

chovani, zvladani afektu, tendence k agresivni reakci, potize s
porozumenim social. situacim, chorea.

RA: otec susp. HCh, + v 59 letech nasledky chron. ethyl., otec otce +
po suicidiu

Genetickeé vysetreni potvrdilo HCh

Nasledné propustén z vykonu trestu, napadeni v ramci poruch
chovani pri HCh, nasledné psychiatricka péce. G
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Pouceni z kazuistiky pac. PA

Poruchy chovani mohou o fadu let predchazet choreaticky sy.
Poruchy chovani nemusi vést k dg. m.H. ale spise k vazbé
Diagnostikovani m.Huntington pak muze mit vliv pak na zpétné
posouzeni nékterych trestnych cinu

V RA jen susp. na m.H., pacient prvni pozitivné geneticky
testovany

o
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3. Kazuistika RT

Pacient muz, RT, nar. 1982, nyni 34 let
Od détsvi veden s LMD s lehkou mentalni retardaci
V 14 letech meningoencephalitis

Vystudoval obor Calounik, pracoval jako vazac u jerabu, svarec,
na zinkovné, mél na to i kurzy a certifikaty, velmi snazivy.
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3. Kazuistika RT— pokr.

 NO: v Expy ambulanciod r. 2012 (30 let)

Dle matky liny, pfestal chodit do prace (je na UP), pFestal
komunikovat s okolim, ztrata zdjmu. Celé dny jen sedi. Posledni rok
nezvladne ani vytrit podlahu, nedokaze pouzit hadr nebo ho
vyzdimat, nedokaze pouzit kli¢ do dveri, nedokaze ani uvarit kavu.

e Stav se rozviji asi tak 2 roky

* Subj: anosognosie, pac. priveden matkou 2012, sam by neprisel
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3. Kazuistika RT

* RA-otec+ nam.H.v40 letech

- bratr otce m.H, + v 37 letech na nasledky svého 3.suicidia, byl u

nas v
péci 1998 - 2002
- otec otce + na m.H., chron.ethyl

FAKULTNI

NEMOCNICE
OSTRAVA



3. Kazuistika RT

Obj.: abulie, MMSE 23, apatie, bradykineza, rigidita, apraxie

Psychologickeé vys. — dominuje vyrazna porucha exekutivnich
funkci dominuje, porucha iniciace, zarazy v mysleni, obtize

poroz.social.situaci, WAIS-II1 1Qc 55, 1Qp 55, IQv 60, vyrazné
uzkostné prozivani, oslab.kognitivni flexibilita, emoc.oplosténi
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3. Kazuistika RT

* Geneticky vysetfen 2013: pozitivni nalez pro m.Huntington,
alelicka kompozice 17/44

* Parcialni efekt levodopa na parkinsonsky sy.

* Uznan posudkovym vys. ID — zajisténa existence
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Pouceni z kazuistiky RT

Prvni mozné Casné priznaky apatie, abulie
Projevy zameénovany za LMD a nasledky meningoencephalitidy

Ztrata zameéstnani a to i pri znalosti RA, ale zde oddalovani
vysetreni rodinou téz pri odmitani pacientem, nakonec
diagnostikovani m.H. umoznilo uznani ID.

Mnohdy pfichazi k vySetreni pac. jiz s vyraznou kognitivni
poruchou (zde MMSE 23 v Uvodu, dnes jiz MMSE 19)

o
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5. Kazuistika AG

AG, nar. 1948, pri prvnim zachytu 1994 — 46let
RA: negativni, PA: ucitelka
1994 - Postupné ztrata zajmu, apatie, ztrata zameéstnani.

Expy ambulance: vysetreni 1995 — masivni abulie, emocni
oplosténi, schopna ale dojet vlakem z NJ do OV, schopna lyzovat,
postupné ataxie cerebellarni, projevy v chizi, povazovano za
konverzni poruchu

Vedena pod dg.: 1. RSM, ale negativni MR, v.r. 1993 jeste bez LP
2. hysterie, konverzni porucha hybnosti
3. mozeckovy sy. V ramci mozné SCA?
ng
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5. Kazuistika AG

Expy ambulance vys: 1998 — jiz masivni choreaticky sy., pady,
demence,

Genetika 1998: dg. HCh, alel.kompozice 18/43

2005 —chuze jen presun po mistnosti, nesrozumitelna rec,
neklid az agresivni pfi prichodech ¢i odchodech ¢lenu rodiny z
mistnosti...

Od r. 2007 (59 let, 13 let od 1.zachytu) v DD, lezici, bez chorey,
tézka demence, nutnost polohovat, antidekubitni pomucky,...

Posledni zpravy z r. 2016 — tézka demence, neart.krik, nutnost
PEG, leici \
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Pouceni z kazuistiky AG

Moznost zameénit choreu zpocatku s cerebellarni symptomatikou

Bizardni nezvyklé pohybové projevy chybné jako psychogenni
Pribéh od 1. pfiznakl 22 let a stale trva

o
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6. Kazuistika VM

Pacient, muz nar. 1975, 39 |et.

RA: matka m.H. + v 36 letech (1988), 2 déti zdravé (2001,2010)
Od asi 2011 gamlbing, dluhy, nechodil do prace, zmény chovani
Subj. bez potizi, bagatelizuje dluhy a problémy

Od r. 2013 rozveden (manzelka se musela podilet na dluzich z
hracstvi,....)
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6. Kazuistika VM

Expy vys.: 2013 priveden k vysetreni byvalou manzelkou a sestrou

Psychologické vys. 2013: WAISR: IQc=75, IQv=76, |IQp=75. pasmo

vyrazného postizeni (schopnost uziti pracovni pameéti, schopnosti
vizualni analyzy a syntézy, oslabeni vyrazné sch. verbalné logickeé.
Doprovodné apatie, abulie, absence nahledu, socialni disinhibice.

Neurologické: susp. dyskinezy (prekladani a posupovani dkk,..),
anosognosie, bagatelizovani, usmiva se.
P
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6. Kazuistika VM

Genetické vys.: pozitivni na m.H., alelickd kompozice 16/43

DOBRA ZPRAVA: manizelka se o néj stara spolu s sestrou a dba na
kontakt pac. s detmi

2015: 1D, bydli sam v byté své sestry (ta plati najem), penize na
jidlo a ndkupy zajistuje otec, s byvalou manzelkou a syny v
kontaktu, manzelka mu pfispiva na zivobyti (sam neplati alimenty).

Terapie: tiaprid 150mg/d.
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Pouceni z kazuistiky VM

Gambling jako uvodni priznak

Pri nepochopeni psychiatrické problematiky dg. s rozpad rodiny,
(zde dg. az s odstupem)

Stanoveni dg. mUze zpétné zpusobit i napraveni v rodinnych vztazich

K vysSetreni pac. vedl nazor rodiny na pac., neodeslani lékarem




7. Kazuistika MS

Pac. MS, Zena, rok narozeni 1976 (letos tedy 40 let)
dcera nar. 1997 (v 21 letech), vdana

od 23-ti let (1999): postupné abusus ethyl., utikala z domu, vodila
si domu cizi muze, promiskuita

Manzel se s pac. rozvedl a sam se staral o dceru
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7. Kazuistika MS

VyS. V Expy centru 1.LF UK v roce 2000 a diagnostikovan HCh

(1 rok do dg.)
RA: matka + na HCh

manzel se s pac. znovu ozenil, staral se o ni, + na m.Hodgkin 2005
Nasledna péce u tchyné pacientky

Postupny rozvoj parkinsonského sy., reagujici na L-DOPA
postupné 2008 az 1 gram/den
ng
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7. Kazuistika MS

* 0dr.2010 umisténa v DD, lezici, téezka demence, postupné
antidekubitni pomucky, re¢ nesrozumitelna, kontraktury, PEG.

e +2016

* (Westphalova forma obvykle u pac. se zacatkem pod 20 let, obvykle
rychlejsi progrese, trvani @ 8 let, Casté zachvaty, obvykle Castéji pri
prenosu z otce — u pac. MS prubéh choroby 17 let)
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7. Kazuistika MS — jeji dcera

Zmeény chovani dcery pac. (nar. 1997) od r. 2007

Od 2007 s matkou u babicky = veék dcery tehdy 10 let

Od doby pobytu u tchyn& MS (tedy babicky dcery ) —

- utéky s matkou v noci z domu, nocni toulani, zanedbavani skoly
Nemoznost testovat geneticky pri véku pod 18 let

Opakovaneé psychiatricka intervence

V 18 letech testovana — negativni vys. na m.H. (2015)

2016 se vdala, zdrave dite
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Pouéeni z kazuistiky MS

Prvni priznak rychla zména chovani a poruchy chovani,
promiskuita, navykové latky

Rozpad rodiny

Stanoveni dg. zde napraveni rodinnych vztaht a pochopeni
problematiky symptomd m.H.

Nemoznost geneticky testovat dité véku < 18 let (i kdyz susp.
priznaky)

Pritomnost nekterych priznaku i pfi pozitivni RA nemusi byt pfi
m.H. —dcera s poruchami, které nebyly m.H.

Priznaky poruch chovani u dcery — imprintig?
Negeticky prenos vzorct chovani?




8. Posledni kazuistika: MA

Muz, nar. 1935, nyi 81 let

Odeslan na Expy a kognitivni ambulanci 2015

Demence, poruchy paméti a porucha stoje a stability od 2013

CT mozku cévni zmeény, susp. kmenova CMP v minulosti pred
2-3 lety odkdy priznaky.
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8. Kazuistika MA

MR mozku, FLAIR, 5.10.2015
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8. Kazuistika MA

* RA: bratr léCen pro potvrzenou m. Huntington (nyni ma 70 let)
* Genetika: 2015: potvrzena m. Huntington,
CAG repetice alelickd kompozice 17/40
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Pouceni z kazuistiky MA

M.Huntington nechrani pred CMP
RA muze unikat pri atypické symptomatologii a chybné vnimané
chorei jako cerebell.sy. (pfi absenci RA+ u rodicu)
M.Huntington neni choroba jen mladych
Ve vyssim veku lze oCekavat primomutace
(v RA: nemocny jen bratr, rodice bez m.H.)

o
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Zaver

Psychiatrické priznaky Casto jsou prvni projevy m.H.

Kognitivni poruchy jsou Casto predchazeny poruchami nalad a
chovani, zménami osobnosti

Psychiatr. priznaky mohou vést i ke kriminalité a ta je pak pri dg.
m.H. i odliSné posuzovdna (gambling, dluhy, napadeni,...)

Rizika oddaleni ID a ztraty zameéstnani, ztraty zdrojl prostredkd
pri pozdnim diagnostikovani m.H.

Nutno dodrzet plny ritual protokolu genetického vys.

Casna diagnostika mUze zlepdit pochopeni projevd nemoci u
rodinnych pfrislusnikd

Nékteré priznaky u potomku nemusi byt priznakem dédicnosti a
tim i pfimo m.H. Hp
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dékuji za pozornost
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reji mno

DY




