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Huntingtonova nemoc se zacatkem v seniu —
prehlizena diagndza

Late-onset Huntington's disease — an overlooked diagnosis

Vazena redakce,
adultni varianta Huntingtonovy nemoci (HN)
obvykle zacind mezi 30. a 50. rokem Zivota.
Pro senilni formy HN s poc¢atkem po 60. roce
Zivota (4,4-11,5 % pfipadQ) je typicky po-
zvolny rozvoj neinvalidizujiciho choreatic-
kého syndromu a zpocétku neinvalidizuji-
ciho kognitivniho deficitu [1].

79lety pacient byl doporucen k vyset-
fenf s kognitivnim deficitem dosahujicim
stupné mirné demence s poruchou stabi-
lity stoje a chlize v rdmci paleocerebelar-
niho syndromu a lehkého neocerebeldrniho
syndromu oboustranné. Obtize zacaly pfed
10 lety ndhle, tehdy byl stav uzavfen jako laku-
narnf ischemickd kmenova CMP. Na CT mozku
(obr. 1) byla nalezena atrofie mozku korti-
kaIni i subkortikdIni i lehka leukoaraiéza. Podle
pacienta doslo spontanné k Upraveé stavu.

Pred 3 lety nastala u pacienta nahla reci-
diva poruchy stability chlize a nové se obje-
vily poruchy paméti se zpomalenim psycho-
motorického tempa. Stav byl uzavfen jako
nova lakunarni CMP.

Pfi prvnim vysetfeni v Mini-Mental State
Examination (MMSE) dosdhl vysetfovany

23 bodd. Re¢ byla lehce dysartrickd, jeji
tempo zpomalené, charakter dysartrie nevy-
lu¢oval mozeckovou symptomatiku, nebyla
vyjadiena jednoznacné sakadovana fe¢, ale
dysartrie byla spise extrapyramidového, hy-
perkinetického typu, taxe zejména na hor-
nich koncetindch byla narusovana mirnymi
dyskinézami choreatického typu. V chizi
byla rozsitend baze, instabilni bez laterali-
zace, zejména pfi otocce. Pfi tandemové
chdzi byl vyrazné instabilni. Posturdlnf in-
stabilita byla patrna i pfi opakovaném pro-
vedeni pull testu. Chorea narusovala délku,
pravidelnost a rychlost krokd. BEhem chiize
se objevovaly ojedinélé rychlé pohyby ra-
meny a nahlé stocenf trupu do rotace, které
pusobilo jako vyrovnavani nestability.

V rodinné anamnéze bylo zjisténo, ze
jeho matka zemfrela na karcinom v gyneko-
logické oblasti v 45 letech, otec zemfel na
CMP v 76 letech. Pacient mél celkem 8 sou-
rozencd, z nich je 6 v soucasnosti Zijicich.
Dva jeho bratfi jiz zemfeli, ale pficinu umrtf
se nepodafilo zjistit. Nasledné vyslo najevo,
Ze jeho 70lety bratr vice neZ 5 let trpf gene-
ticky verifikovanou HN s alelickou kompozici
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Obr. 1. CT mozku z roku 2006, nativni zobrazeni. Atrofie mozku kortikosubkortikalni, lehké znamky subkortikalni mikroangiopatie,

atrofie caput nuclei caudati oboustranné.

Fig. 1. CT brain scan from 2006, non-enhanced. Corticosubcortical atrophy and slight subcortical leukoaraiosis, bilateral atrophy of the

caudate nucleus.
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Obr. 2. MR mozku z roku 2016, FLAIR. Leukoaraiéza a drobné ischemické lakuny v bazalnich gangliich oboustranné, atrofie mozku kor-
tikosubkortikalni, atrofie caput nuclei caudati oboustranné (oznaceno Sipkami).
Fig. 2. MRI brain scan from 2016, FLAIR. Leucoaraiosis and small post-ischemic lacunes in bilateral basal ganglia, corticosubcortical
brain atrophy, bilateral atrophy of the caudate nucleus (arrows).

17/41 CAG triplet(. Déle se ukdzalo, Ze jedina
jeho sestra, v soucasnosti 89letd, je umisténa
v zafizeni pro dlouhodobé nemocné seniory
po padu s poraneénim hlavy, mé poruchy sta-
bility stoje a chlize a demenci, geneticky ne-
byla vysetfena. Pacient ma dvé dcery, jednu
dceru 55letou, nemocnou udajné s mozko-
misni RS, kterd odmita vysetfeni zamérené
na HN, a druhou, zdravou, 57letou dceru. Ba-
bicka i dédecek z matciny i otcovy strany ne-
méli pfiznaky poruch hybnosti, chovani ¢i
demenci, pacient je znal.

Byla provedena MR mozku (obr. 2), kde se
ukazala jiz dfive popisovana kortikdInf atro-
fie, vaskuldrnf zmeény v bilé hmoté hemisfér
a symetrickd atrofie striata. Neuropsycho-
logické vysetfen( prokazalo lehky syndrom
demence subkortikdlniho typu. Néhled
pacienta byl ¢aste¢né snizeny. Po pisemném
souhlasu pacienta byl proveden odbér na
DNA analyzu, a nasledné se tak potvrdila kli-
nickd diagndza HN (17/40 CAG triplet().

Pfestoze v prabéhu nasledujicich 2 let
chorea a posturdlni instabilita pozvolna pro-
gredovaly, pacient je stéle schopen pohy-
bovat se samostatné a bez padd. Kognitivni
deficit se orientacné vyraznéji nezhorsil (po-
sledni MMSE po 2 letech 22 bod() a z&dvazné
poruchy chovani nevykazuje.

Pozdni nastup HN je obvykle velmi po-
zvolny. Z neurologickych pfiznakd dominuje
neinvalidizujici a mnohdy jen diskrétnf cho-
reaticky syndrom. Kognitivni deficit progre-
duje pomalu. Proto je u mnohych pacientd
nemoc dlouho nerozpoznana nebo dia-
gnostikovéna az zpétné na zakladé manifes-
tace v dalsi generaci [1]. U naseho pacienta

byly pozorovény vyse popsané poruchy
chiize s nestabilitou a porucha cilené taxe
na hornich a dolnich koncetinach, které
byly zpoc¢atku mylné povazovany za mo-
zeckové pfiznaky. Pohyby rameny, ndhlé sto-
¢eni trupu do rotace, které plsobilo jako vy-
rovnavani nestability, vedly nase Uvahy déle
k moznosti choreatického syndromu. Mirné
choreatické pohyby mohou narusovat cile-
nou taxi a tak nemusi byt povazovany pri-
marné za choreu.

U jedincl s pozdni formou HN se nejcas-
t&ji prokaze 36-42 CAG tripletd. S rostoucim
poctem CAG tripletl je tendence ke snizo-
vani véku klinického poc¢atku nemoci HN [2].
| u jedincl se stejnou alelickou kompozici
se vek nastupu nemoci mize lisit o vice nez
20 let [3]. Prezentovany pacient ma alelickou
kompozici CAG repetic v mutovaném genu
17/40. 40 repetic CAG je jiz v pdsmu plné
penetrace genu, ale je na jeho spodnf hra-
nici. Proto Ize predpoklddat pozdni zacatek
onemocnéni v souladu s literdrnimi Udaji viz
vyse. Stabilita klinického stavu pacienta ale
dava moznost i podilu cévni etiologie potiZi,
nebot na MR mozku je patrna leukoaraidza
s mikroangiopatif i v bazalnich gangliich.

Onemocnénf sestry pacienta v 89 letech
s demencf a pady nevylucuje rovnéz poca-
tek HN, ale nemame moznost doplnit gene-
tické vysetfeni. U 70letého bratra pacienta
byl zacatek HN zaznamenan v 65 letech pfi
alelické kompozici 17/41. Ma téméf stejny
rozsah CAG repetic jako nas pacient. U na-
$eho pacienta je mozné, Ze se prvnf pfiznaky
objevily jiz v 69 letech, kdy byly povazovany
za CMP, nebo v 75 letech, kdy byly povazo-

vany za recidivu CMP. | pfes mozny rozdil ve
veku zac¢dtku HN u naseho pacienta a jeho
bratra, jenz ¢ini 10 let, tento rozdil v zactku
HN koresponduje s Udaji v literature [4,5].

Alelickd kompozice u prezentovaného
pacienta davé také moznost dalsi Uvaze,
a sice ze onemocneéni bylo pfeddno pater-
nélni hereditou od otce, ktery mél méné
repetic, a byl tedy v pdsmu normy nebo
v pasmu s neuplnou penetraci. Maternalni
pfenos rovnéz nelze vyloucit, nebot matka
pacienta zemfela ve stfednim véku, tudiz
i pfed pfipadnym mozZnym transparentnim
zacatkem onemocnén.

Na CT mozku naseho pacienta (obr. 1) je
patrna atrofie mozku, leukoaraiéza nenf vy-
raznéji vyjadfena, je pfitomna jiz atrofie
caput nuclei caudati (CNC) oboustranné.
K rozvoji makroskopicky patrné atrofie CNC
dochdzi mnoho let pred klinickou manifes-
taci HN [6].

Pfi soucasném vyskytu chorey, kogni-
tivniho deficitu anebo poruchy chovani
v seniu je vzdy nutno myslet jak na bézné
pficiny (vaskularni a polékovd chorea), tak
i na vzacné diagndzy (napf. spinocerebe-
larni ataxii typu 17, FXTAS, HN) [2,7]. Je nutno
vzdy vychdzet z komplexniho a komplet-
niho vysetienf pacienta, kde moznd opome-
nuti nebo nedostatek informacii z oblasti ro-
dinné a osobni anamnézy mohou vyrazné
oddalit spravné stanoveni diagndzy.
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